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Diastrofik dwarfizm

Mahmut Berkman(!), Cengiz Sen(?), Mehmet Demirhan(®), Sinan Aksu(®, Sarper Cetinkaya(®

Oldukea nadir gériilen diastrofik dwarfizm tani koyma ve tedavi planlanmasindaki gliclikler nedeni ile
6nem arzetmektedir. Kisa gévde ve kisa ekstremiteler, spinal egrilik, el deformiteleri (6z. hitch-hiker deformi-
tesi), carpik ayak, yiz ve kulak deformiteleri gibi patognomonik ézelliklere sahip 2 kardes diastrofik dwarfizm
olgusundan birine daha dnce bilateral PEV tanisi konarak komplet subtalar release yapildigi gérildi. Defor-
mitenin tamamen niks etmesi nedeni ile, literatlir 1siginda ve retrograd olarak incelenen bu olguda talokalka-
neonavikiiler eklemin likse olmadigi ve talokalkaneal indeksin normal oldugu saptandi. Bu nedenle bu olgu-
lardaki ayak deformitesini diizeltmek igcin CSTR gibi komplike ameliyatlar yerine ayagin plantigrade yere bas-
masini saglayacak posterior gevsetme ve asiloplasti gibi basit ve ekinizm ile adduksiyon deformitelerine yéne-
lik olmasi gerektigi sonucuna varildl.

Anahtar kelimeler : Diastrofik dwarfizm, posterior gevsetme, asiloplasti

Diastrophic dwarfism

A brother and sister with this disorder, who showed pathognomonic features like short body,short extremi-
ties, spinal deformity, hand deformities, were diagnosed as having PEV previosly. One of them was treated
with CSTR due to bilateral PEV. As the deformity returned completly, we reevaluated the patient and found
out that the talocalcaneonaviculer joint was not luxated and the talocalcaneal index was within normal limits
preoperatively. As a result, we believe that surgical procedures like CSTR are too complicated for these pati-
ents and the aim of therapy should be a plantygrade gate provided by achiloplasty and posterior capsulotormny

which correct equinism and adductus deformities.
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Bu galismada, klinigimizde tedaviye alinan iki kar-
des Diastrofik dwarfizm olgusu nedeniyle bu sendro-
mun &zelliklerini literatlr 1s1ginda gézden gegirmek
ve ozellikle cerrahi tedavi uygulanan olguda gérilen

niks ve bunun sebebleri lzerinde tartismak istedik. -

Diastrofik Dwarfizm kisa ekstremiteler ve kisa gévde
ile karakterize; kulak, el ve ayakta patognomonik de-
gisikliklerle birlikte kifoskolyoz, eklem kontraktiirleri
ve yarik damak gorilen otozomal-resesif gegis goste-
ren bir hastaliktir.

Patoloji:

Diastrofik dwarfizm'in gergek nedeni bilinmemek-
tedir. Normal kollajen doku olusum yetersizliginden
meydana gelen néromezodermal bir defekttir. Buyl-
me plaginda enkondral ossifikasyon bozuklugunu
gosteren normal kolonizasyon ve kalsifikasyon yeter-
sizligi vardir. Bu da kondrogenez bozukluguna neden
olur. Laboratuvar bulgulari normaldir.

Klinik:

Hastalik otozomal resesif olup dogumda tani ko-
nur. En 6nemli klinik 6zellikleri su sekilde dzetlenebi-
lir;

1. Kisa govde ve kisa ekstremiteler.

Dogumda ortalama 32.5 cm olan boy uzunlugu
adultda ortalama 110 cm olur. Pubertal gelisim nor-

mal degildir. Kifoskolyoz, kalga ve diz kontraktirleri
dwarfizmi daha da bariz hale getirir. Gévdeye gore

uzuvlar daha kisadir. Ekstremitelerin tim komponent-
leri kisa olmakla birlikte proksimal kemikler daha ki-
sadir. El ve ayaklarin ice dénmesi belirgindir. Bu has-
taliktaki en sik deformite eklem kontraktirleri ve sub-
luksasyonlardir (1, 5, 7).

2. Spinal egrilik:

Hastalarin %80'inde goérldr. Yaklasik yarisinda,
spinal anomali kalga fleksiyon kontraktirine uyum
saglama anlaminda lomber lordoz seklindedir. Hasta-
larin 1/3'de kifoz, skolyoz ve kifoskolyoz bulunur.
Skolyoz dogumda gorilmez, yasamin 1 yasinda ge-
lismeye baslar ve yik tasimayla hiz la artar. Skolyo-
za yol acan vertebra anomalisi pek gortilmez. Servi-
kal bélgede kifoz olur. Progresif olup norolojik kompli-
kasyona yol agabilir. Progresif kifoz ve servikal ver-
tebra dislokasyonundan dolay fetal kuadriplejiye ka-
dar varabilen nérolojik komplikasyonlar meydana ge-
lebilir. Servikal kifozun progresif oldugu gorultr goril-
mez hemen 6nleyici girisim yapiimalidir (2, 4, 5).

3. El deformiteleri:

Bu hastaligin en karakteristik ozelligidir. Eller ki-
sa ve genis olup ulnanin kisalmasindan dolay ulnar
tarafa deviye olmustur. Parmaklar kisa ve aralari ge-
nistir (Simfalangizm). Ozellikle PIP eklemlerde fleksi-
yon kaybi vardir. Bas parmak, diger parmaklarin ak-
sine hipermobil ve genistir. 1. metakarp kisa olup, in-
terfalanjiyal eklemin hareketsizligi ile birlikie hastala-
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rin ortalama %90'ninda Hitch hiker (otostopcu par-
mag!) deformitesi bulunur (1, 4, 5, 7).

4. Carpik ayak deformitesi:

Diger bir tani koydurucu 6zelliktir. 1. Metakarp ki-
sa ve trianguler sekildedir. Bas parmagin varusu ile
birlikte ayagin tamami mediale deviye olmustur. Arka
ayak ve ayak bileginde asir bir ekinizm vardir. Yik
tabandan ¢ok parmaklarca tasinir. Siklikla deformite
pes ekinovarus olarak adlandiriimasina ragmen, talo-
kalkaneonavikiler eklem mediale deplase degildir.
Buna bagl olarak talokalkaneal index normal sinir
lardadir. Asil tendonu fibroz bir bant seklindedir.
Ayak deformitesi progresif olup, fikse hale gelir ve
korreksiyona oldukga direnclidir (5, 7).

5. Kulak deformitesi:

Diger bir karakteristik bulgu kulaklarin akut sis-
mesidir. Dogumda normaldir. Birka¢ gin veya hafta
sonra sismeye baslar. 3-4 hafta sonra akut enflamas-
yon bulgular! (kizariklik, sislik , sicaklik ve agri) kay-
bolur ve karnibahar seklinde hipertrofik bir sekel bi-
rakir (2, 4,5,7).

6. Eklem kontraktirleri ve subluksasyon:

Nadiren hastalar, eklem laksitesi ve instabilite
gostermekle beraber siklikla tim major eklemlerin
(diz, kalca ve dirsekler) dislokasyon veya subluksas-
yonuna yol acan kontraktlrler gosterir. Patella sub-
luksasyonu sik gorilir. Nadiren radius basi luksas-
yonuna rastlanir. Carpik bacak deformitesi sik gori-
lir. Deformite cerrahi girisim ile diizeltilse bile tekrar-
layicidir (2, 4, 5, 7).

7. Kalca displazisi:

Hastalarin yaklastk %80'inde fleksiyon kontrakti-
ri sonucu gelisen kalca displazisi gorulir. Kalgalar
dogumda normaldir, fakat yurime ile koksa vara, kal-
ca c¢ikigi veya subluksasyon gérilebilir (5, 7).

8. Damak yarng:

Hastalarin %20'inde goriliir. Bunlarin disinda
respiratuvar distres ve damak yarigina baglt aspiras-
yon pndmonisi gorilebilir ( 5, 7).

Ayirici tani:

Diastrofik dwarfizm'in, diger Dwarfizm tipleri ile
ayirici tamisi yapiimalidir. Metatropik dwarfizm, meta-
fizlerde kadehlesme ile diafizde daralmaya bagli
uzun kemiklerin halter seklini almasi ve Kisa ekstre-
mitelerle karakterize bir clceliktir. St cocuklugunda
govde normal olup zamanla kisa gérinim alir. Skol-
yoz veya kifoz dogumda bulunabilir. Kaburgalar bariz
kisalmis ve toraks kapasitesi daralmistir. Kafatasi ve
yiz normaldir. Respiratuvar yetersizlik erken élime
yol acabilir. Cocuk yasarsa agir kifoskolyozdan dola-
y1 kardiorespiratuvar problemler dogar. Atlanto aksi-
yel instabiliteden dolay! spinal kord kompresyonu,
paralizi ve hatta élime yol acan diger bir problemdir.
Daha ileri yaslarda kalga ve dizlerin dejeneratif artriti
meydana gelebilir (3, 7). Psddometatropik dwarfizm
(Kniest hastaligi) deki bulgular metatropik displaziye
benzemekle birlikte; hipertelore ve burun ¢okikligd,
sagirlik ve dekolman retina ile ayrilir (7).

Parastremmatik displazide; dwarfizm ¢ok agir
olup, uzun kemiklerin aksi boyunca burkulma ve eg-
rilmeleri ile karakterizedir. Eklemler sert ve deforme-
dir. Radyografide, deforme epifiz ve metafizde kiime-
lenme gériintlisii ayirt edici bir 6zelliktir. Displazi ol-
dukga nadir olup otozomal dominant gegislidir (7).

Dyggue-Melchior-Clausen hastaligi; Kisa govdeli
clicelik olarak Morquio hastaligina benzemekle birlik-
te, idrarda mukopolisakaridlerin yoklugu, mental re-
tardasyon, kristanin bozulmus ossifikasyonu ile ayri-
lir. Lateral radyografide beneklenme ile birlikie ver-
tebralarda bariz platyspondyly bulunur. Otozamal re-
sesif gecis gdsterir. Hastalarin ¢cogu Libnan uyruklu-
dur. Korreksiyon gerektiren agir genu valgum defor-
mitesi bulunur (7).

Olgularimiz:

Diastrofik dwarfizm tanisi koydugumuz 2 olgunun
biri 6 yasinda, digeri 5 ayhkdi. 5 aylik olan olguda
yiz ve kulak deformitelerinin ¢ok bariz olmadigini, el
ve ayak deformitelerinin ise olustugunu saptadik. Bu
olgumuzda hasta heniz ylrimedigi i¢in spinal defor-
mite saptamadik. Yasinin kiigtkligl nedeni ile gov-
de ve ekstremite deformitesi bariz degildi. 6 yasinda-
ki diger olgumuz da ise Diastrofik Dwarfizm'in kisa
govde ve ekstremiteler, yliz ve kulak deformiteleri,
Hitch-hiker deformitesi gibi patognomonik dzellikler
yaninda bilateral olarak patellalarinin olmadigini sap-
tadik (Resim 1 a, b).

6 yasinda olan ve 4 yil dnce pes ekinovarus ola-
rak degerlendirilip Komplet Subtalar Release yapilan
bu olguda, her iki ayakta deformitenin tamamen niiks
ettigini gérdik. Yine ayni olguda 4 yil dnceki radyog-
rafileri ile karsilastirildiinda torakolomber juncti-
on'daki kifoskolyoz deformitesinin oldukca artmis ol-
dugunu saptadik (Resim 2 a, b).

Hastalarin MRI incelemesinde patolojik bulgu
bulmadik.Hastalarin annesi 40 yasinda 7 dogum
yapmis bir kadindir. Akraba evliligi yoktur. Ik 2 cocuk
ikiz olup birer hafta arayla eksitus olmus. Cocuklarin
diger ikisi 11 ve 3 yasinda olup ortopedik problemleri
bulunmamaktadir. 7 yasinda olan diger kiz ¢ocugu
ise, annenin tanimlayamadigi bir neden ile karaciger
ameliyati gecirmis fakat dwarfizm 6zellikleri tagima-
maktadir.

Her iki hastaya asiloplasti ve posterior kapsuloto-
mi ile birlikte, ayrica 5 aylik hastamiza Thompson
(abduktor hallusis longus'un kesilmesi) ameliyatini
yaptik. Daha sonraki bir operasyonla lateral kolon ki-
saltilmasi gerektigini distinmekteyiz. Ayrica biylk
cocugun spinal deformitesini kontrol edebilmek icin
Milwaukee korsesi ile tedaviyi baslatip takibe aldik.

Tartisma

Diastrofik dwarfizm tanisi; kulak deformitesi,
otostopcu bas parmagi ve simfalanjizm ile birlikte ki-
clk eller ve pes ekinovarus deformitesi triyadi ile ko-
laylikla konulabilir (7). Bunun yaninda kisa ekstremi-
teli ciicelikle karakterize diger displazilerden ayirt
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Resim 1 a

Resim 1 a, b: Her iki vakamn klinik gbranimi

Resim 1 b

Resim 2 a, : 6 yasindaki vakada ayak deformitesinin niiksi

edilmelidir (akondroplazi, kondrodistrofi konjenita kal-
sifikans <<Conradi's hastaligi >>). Artrogriposis mul-
tiplex konjenita, multipl eklem kontraktirleri ve dislo-
kasyonlardan dolay! yanliglikla Diastrofik Dwarfizm
olarak degerlendirilebilir. Fakat artrogripotik gocuklar-
da, Diastrofik Dwarfizm'in karakteristik bulgular olan
kisa extremiteli clicelik, otostopcu bagparmak ve ku-
lak deformitesi gibi ézellikler bulunmaz (5, 7).

Ozellikle cerrahi tedavi uygulanmis ve niks et-
mis ayak deformitesi hastaligin genel gidisati ile ya-
kindan ilgilidir. Diastrofik Dwarfizm olgularinda gori-
len ayak deformitesi ozellikle asiri ekinizm ve 6n
ayak adduktusu ile karakterizedir (5, 6).

Bu olay! konjenital PEV'dan ayiran en dnemli
ozellikler:

1. Asiri ekinizme ragmen Talocalcaneal index bu
hastalarda normal sinirlardadir.

Resim 2 b: Kifoskolyoz deiormitesi

2. Talonavikiler eklem iligkisi bozuk degildir. Na-
vikiler kemik mediale likse olmamigtir.

3. Kisa 1. Metatars sebebiyle 6n ayakta asin bir
adduktion deformitesi mevcut olup, ayni ellerde oldu-
gu gibi bagparmakta asir bir varus pozisyonu mev-
cuttur (Resim 3 a, b).

Bu bulgular nedeniyle olayin bir PEV olarak de-
gerlendirilip, erken dénemde radikal bir cerrahi giri-
simde bulunulmasi deformiteyi ancak kisa sure di-
zeltebilir. Ozellikle kiclik cocuklarda radyografik ola-
rak, 1. Metatarstaki kisalik, heniz kemikler tam ola-
rak gézikmediginden gdzden kacabilir. Burada dik-
kat edilmesi gereken en énemli ozellik, Talocalcaneal
index'in normal olmasidir. Bizim olgumuzda da oldu-
gu gibi, her iki ayaga rijit PEV deformitesi gibi deger-
lendirilip CSTR yapilmasina ragmen erken postope-
rativ donemde dlzelmis olan ayak; zaman icersinde,
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Resim3b

Resim 3 a

Resim 3 a, b: 6 yagindaki hastamin ayak radyografisi. Talocalcaneal index normal
(R 94°)
{L 75°%)

1. Metatars'daki kisalik nedeniyle nilks etmektedir.
Buna ilaveten patolojisinde rol oynayan muhtemel
kondroblast ve fibroblastlardaki degisiklikler sebebiy-
le, olugan bag kontraktirleri deformitenin niiks etme-
sine neden olmaktadir. Bizim olgumuzda da posteo-
perativ 4 yil sonra ayak deformitesinin niks ettigi
gozlenmistir.

Literatlr 1s1ginda ve elde ettigimiz bu tecriibe ne-
deniyle, bu tir hastalardaki ayak deformitesini dizelt-
mek icin yapilacak cerrahi girisim rijit idiopatik PEV
cerrahisinden farkll olmalidir. Bu nedenle ekinizmi
dizeltmek icin posterior gevsetme ve asiloplasti, 6n
ayagin adduktusunu duzeltmek igin ise, abdikior ka-
sin gevsetilmesi ve bilahare lateral kolon kisaltma
yapiimasi gerektigini disinmekteyiz. Yapilacak mul-
tipl ameliyatlardan sonra ancak plantigrad yere bas-
ma saglanabileceginden; yapilacak cerrahi girisimler
mimkin oldugunca basit ve yukarida saydigimiz
ekinizm ve adduksiyon deformitelerine yonelik ol-
malidir.
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