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Stickler Sendromu Ortopedik Özellikleri 

L. Bernd,(1), M. Demirhan(2), F.U. Niethard(3), M. Schitenwolfl'l. 

Stiekler sendromu (kalıtsal, progressif artIıro-oftalmopati), ba~ dokunun otozoma! dominant geçen bir hastalı~ıdır. ~ konjeni
tai rnyopi genellikle çocukluk yaşlannda körlü~e yol açaı: İskelet sistemi semptomatolojisi oldukçıi çeşitlidir, önplanda uzun kemik
lerin epi- ve metafizlerini tutan displazi ve hipermobil eklemler gelir. Benzer sendromiara yakınlıgı dolayısıyla tanıda aile anamnezi 
oftalmolojik ve radyolojik bulgular önemli bir yer tutar. Bu yazıda bir ailenin üç bireyinde görülen Stiekler sendromunun ortopedik 
özellikleri tartışılmışur. Thnısı kesinleşmiş vakalarda iskelet sistemine cerrahi girişimden kaçınmak gerekti~i kanısındayız. 

Sticlder's Syndrome 
Stiekler's syndrome (hereditary, progressive Arthro-OphthaImopathy) is defined as an autosomal dominant inherited disease 

of the saft tissue. A severe eongenitalleads to blindness often already in childhood. A variable symptomatology of the ske1eton 
indude most1y hypermobile joints and dysplasia of epi- and metaphyses prefering the tubular bones. Within diffıeulties with diffe
rential diagnosis to near syndromes it is important to get dear diagnosis by ophthaImologie, radiologic and family investigations. 
Wilhin three members of a family the ort1ıopedie symtomatology is showıı. in case of Stickler-Syndrome surgery in the skeletal 
system should be prevented. 

Özellikler ve patogenez: 
Slickler 1965 de beş generasyon takip edebildilli bir 

ailede "kalıtsal progressif artro-oftalrnopalinin" karakte 
teristik semptomlannı bildirmiştir. Hastalık tablosunda en 
önemli değişiklikler göz ve iskelet sisteminde ortaya çık
maktadır.(19.20) HastalıWn ilk tarifi David'e (1954) kadar 
uzanmaktadır.(S). Ailevi bir hastalık olarak Slickler send
romu, otozomal dominant olarak geçen, çeşitli şiddet ve 
tablolarda ortaya çıkan bir hastalıktır. 

Kuzey Amerika'da, bu sendrom en sık göıülen kalıt
sal dominant bağ doku hastalıklan arasında olup(12.13), 
Marfan sendromundan daha sık rastlanmaktadır.(4.7.13) 

Bu hastaIıWn patogenezinde büyük bir olasılıkla belli 
bir genellokalize enzim defektine ba~ olarak, bağ do
kusu yapurunda bir bozukluk roloynamaktadır. (11.14.17) 

Ayıncı Tanı: 

Slickler sendromunun, Marshall ·sendromu ve 
Wiesenbacher-Zweirnüller sendromu ile ayıncı tarusı ol
dukça zordur. Yukanda sayılan bütün bu sendromlarda 
göz ve iskelet sistemi tutulmuşturP.21) Özellikle çocuk
larda Pierre Robin sendromu ile Slickler sendromunun 
birbirinden aynlması problem yaratır: Literatürde bu iki 
sendromunun aslında aynı hastalık olduğuna dair göriiş
ler mevcuttur.(l ,2,9,21) Büyük bir olasılıkla Pierre Robin 
sendromu, Stickler sendromunun bir devamı olarak or
taya çıkmaktadır. 

Aile anemnezi taruda en önemli yardımcıdır. De!ji
şik kalıtsal geçişler hastalık tablolannın aynlmasında 
yardımcı bir unsurdur.(I ,6.19) Bunun yani sıra iskelet sis
temindeki değişikler sendromun tarusında önemli rol 
oynar. 

Kalıtsal geçiş gösteren artro-oftalmopalinin ana semp
tomlan arasında göz, iskelet siStemi ve kafatasındaki de-
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ğişikler bulunur.(I,19) Hastalar için en a!jır.labloyu gözde 
dekolman ve körlüğe kadar varan a!jır ve ilerleyici miyo
pi oluşturur. Miyopi karakteristik semptom olarak bülüİı 
hastalarda bulunur.(2.3.16,19) Miyopinin yanında glokom 
ve katarakta da rastlanabilir.(7,16) Relinanın periferik tem
pora! damarlannda göıülen tıkanma büyük bir olasılıkla 
Slickler sendromuna spesifik bulunmaktadır.(I7) 

Hastalarda küçük ve düz bir yüz dikkati çeker. Bu
na ilaveten dudak ve uvula yanğı ile birlikte mandibula 
ve maxilla hipoplazisi ve genellikle işitme güçlü!jü mev
cUttur.(3.4·II.20). 

İskelet sisteminde karakteristik olmayan bir çok 
semptoma rastlarur. Örneğin periferik eklemlerin sabah 
sertliği kronik. poliarlirili düşündürebilir. Genellikle diz, 
dirsek ve parmak eklemlerinin hipermobilitesi tesbit edi
lir. şekil (6 ve 7). Diz ve dirsek eklernlerinde kitlenme
ler , krepitasyonlar bir çok hastalarda 
göıülmektedir.(7.13.17) Bazı vakalarda eklem farelerine 
rastlarur. Daha nadiren genu valgum, pectus carinaturn 
ve pe~ equinovarus ta teşhis edilebilir. Dış görünüş ola
rak Marfonaid bir habiıus gözlenmekte olup aynca buna 
ilaveten inter-pharingeal eklemlerin belirginleşmesi göze 
çarpmaktadır. (3,7 .9.10,13) İskelet sistemi tanısında radyolo
jik muayene en duyarlı yöntemdir. Genişlemiş metafiz ve 
daralmış diafizler nedeniyle uzun kemikler kama şeklin
de görüntü verir.(IO,16,21) Bütün epifizlerde çeşitli derece 
displazi dikkali çekebilir. Distallateral tibianın hipopla
zisi ve diz bölgesinde distal femur ve proksimal libia epi
fizlerinin basıklaşması ve hipoplazisi bu displazinin 
özelliklerindendir.(6.21) Kollum femorislerde gittikçe ar
tan bir valgizasyon ile birlikte genişleme dikkati çeker. 
Büyüme kıkırdaklan horizontalleşmiş; protrusio acetabuli 

'. veya kalçanın sublukas)(Onu görülebilir.(3.19.21). Vertebra
ların ön kısımlarında düzleşme ve özellikle toraks böl
gesinde artmış kifoz gözlenir. Bazen skolyoza ve Schmorl 
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• - Muayene edilen hastalar 
0- Kadın 
0- Erkek 
\ii] - Myopie 
C. - Dekolman 
~ - Damak yarıgı 

ŞEKiL 1: Aile "<lacı (A. Ailesi) 

nodüllerine ra5lanab.iliJ;. (J.8.10.20) 

BütUn bu iskelet de~işiklikleri tümüyle veya tek tek 
göıülebilir. Patolojilerin ortaya çıl{ışı en hafıften, en ağır 
dereceye kadar mümkündür.(15.18.20.21} İlginç olan semp
tomların kliniğinin yaşla birlikte azaImasıdır.(19) 

Vakalar: 
Bir ailenin üç bireyinde sendrom, retrospektif olarak 

incelenmiştir. Aile Güney Almanya kökenli olup, ilk tanı 
3 no'lu hastada, pediyatri kliniğinde konmuştur. 
l;H.W.Erk. dağ. 27.4.27: 

Hasta çocukluğundan beri miyop olup, sol gözü de
kolman nedeniyle 12 yaşından beri görmeı:nektedir. Sağ 
gözünde -5D miyopi mevcuttur. yüz formu'normal olup, 
damak yanğı bulunmamaktadır. Bir süredir özellikle uzun 
süre bahçe işlerinde çalıştıktan sonra her iki kalçasına 
vuran ağndan şikayet etmektedir. Kalça hareketleri ser
best olup, bilateral artmış, dış rotasyon tesbit edilinekte-
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dir. (60 derece). Diz, dirsek ve parmak eklernlerinde orta 
derecede hipereksıansiyon mevcuttur. (Şekil 2) Bütün par· 
makta kuğu boynu deformitesi bulunmaktadır. Raydolo' 
jik olarak coxa valga, iri ve yuvarlak caput femoris görül· 
mektedir. Bunun yanında orta derecede acetabulum disp
lazisi ve lateral bölgelerde subkondral skleroz dikkati çek· 
mektedir. (Şekil 3) 
2.u.A. Kad. dağ. 2.6.56: 

Hasta iki yaşında damak yanğı nedeniyle ameliyat 
edilmiştir. Çocukluk ve gençliğinde artan miyopi sol göz
de dekolman ve körlüğe yol açmış, sağ gözde -14 D mi
yopi mevcuttur. yüzü normal görünümdedir. 1974 yılında 
hasta sol açık tibia kınğı nedeniyle ameliyat edilmiş ve 
plak ile osteosentez yapılmıştır. 

Daha sonra gelişen osteomiye!it ve takip eden ope
rasyonlar sonucu yaygın kemiksel konsolidasyon oluş
muştur. Şu anda tibiada varus pozisyonu ile birlikte 3 
cm'lik bir kısalık mevcuttur. Kısalık ayakkabı ile telafı edil
miştir. Bize başvurma nedeni, 5 yıldan beri her iki kal
çasında yüklenme ile artan ağn şikayeti olup, hasta aynı 
zamanda sol dizine vuran ağndan şikayet etmektedir. Kli
nik olarak parmak eklemleri, dirsek ve dizde hiperekstan
siyon tespit edilmiştir. Radyolojik olarak ' belirgin coxa 
valga ile biF).ik:te bilateral acetabulum displazisi ve sub
kondra! skleroz görülmektedir. (Şekil 4) Sol dizde ça-



stansiyon .. 

J 
ŞEKiL .3: Hasta H. W. 61 yaşında, şikayeti kalçalannda ağn. 

ŞEKiL 4: Hasta U. A, 32 yaşında, şikayeti kalçalannda ağn. 

dır formunda tibia platosu, daralmış eklem aralı~ ve 
başlangıç safhasında bir gonartroz göze çarpmaktadır. 
(Şekil, 5)-

3; DA Erk doğ, 2.8,8'3: 

Doğumdan hemen sonra hipertelorizim ve damak ya' 
rığı tespit edilen hasta, solunum güçlüğü nedeniyle 20 
gün yoğun bakırnda kalmış 25, gQnde damak yanğı ge· , 
çici olarak bir plak ile kapatılmıştı;., ı yaşında damak ya· " 
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ŞEKiL 5: Hasta U,A 32 yaşında. çadır formunda tibia platosu. 

ŞEKiL 6: Hasta D, A. Sağ el baş parmaktaki eklem hipermolitesl. 

rığı nihai bir operasyon ile tedavi edilmiştir. İncelemeye 
alınan aile içersinde ilk olarak bu çocukta kromozom in· 
celemesi yapılmış ve normal bulunmuştur. 1 yaşında baş;
layan ve gittikçe artan miyopi şu anda sağda ·7D, solda 
·6D ye ulaşmıştır. yüz küçük burun kökü basık ve mik· 
rognati mevcuttur. İskelet sisteminde herhangi bir hare' 
ket kısıtMı ve ağn tarif edilmemektedir. Parmak, dirsek 
ve diz eklemlerinde hiperekstansiyon mevcuttur. (Şekil 6) 
Kalça hareketleri, artmış dış rotasyon dışında normal sı· 
nırlardadır. Radyolojik olarak acelabulum displazisi ile bir' 
likte coxa valga mevcuttur. Kontrollerde 2·4 yaş arasında 
kalça displazisi sPOntan iyileşme göstermiştir. (ŞekiL. 7) 

Her üç hastada klinik semptomatolojinin cerrahi gi· 
rişim göstermemesi nedeniyle, konservatif kalınarak ta· 
kip edilmişlerdir. 

Tartışma: 

Hiç şüphesiz ki, herediter progressif artro· 
ofta1mopati'nin bütün hastalarda görülen en önemli semp
tomu kör!üğe kadar varan miyopidir. Her hastada çeşitli 
derecelerde görülen iskelet sistemi değişiklikleri cerra· 
hi girişimi gerektirecek boyutlarda değildir Literatürde 
Stickler sendromunun cerrahi tedavisi hakkında herhangi 
bir bilgiye rastlanmamış olup, postoperatif kemik iyileş · 
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ŞEKiL 7: Hasta D. A. 5 yaşında. ~ yok. 

mesinin nasıl olduğu bilinmemektedir. 
İnceledi!jimiz ailenin bir bireyinde açık tibia kın!jın

dan sonra uzam ış bir iyileşme dikkati çekmektedir. Kli
nik ve radyolojik olarak kalça displazisi her üç 
generasyonda da tespit edilmiş ohıp, takip sonuçlar iyi
dir. Stickler, k1inik iskelet sistemi semptomatolojisinin ar
tan yaşla birlikte azaldı!jına dikkati çekmektedir. 

Sonuç: 
Nom,a! bir iyileşme süreci tam olarak garanti edile

meyece!jinden dolayı , Sticlder sendromunda radyolojik 
morfolojiye dayalı bir operasyon indikasyonu vermekten 
kaçınılmalıdır. Aile anemnezi ve oftalmolojik inceleme, 
radyolojik bulgularla birlikte tam koydurmaktadır. Genelik 
danışma tavsiye edilmektedir_ 
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