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Diastrofik dwarfizm 

Mahmut Berkman(11, Cengiz şen(21, Mehmet Demirhan(31, Sinan Aksu(21, Sarper Çetinkaya(2) 

Oldukça nadir görülen diastrofik dwarfizm tant koyma ve tedavi planlanmasındaki güçlükler nedeni ile 
önem arzetmektedir. Kısa gövde ve kısa ekstremiteler, spinal eğrilik, el deformiteleri (öz. hitch-hiker deformi­
tesi), çarpık ayak, yüz ve kulak deformiteleri gibi patognomonik özelliklere sahip 2 kardeş diastrofik dwarfizm 
olgusundan birine daha önce bilateral PEV tantsı konarak komplet subtalar release yapıldığı görüldü. Defor­
mitenin tamamen nüks etmesi nedeni ile, literatür ışığında ve retrograd olarak incelenen bu olguda talokalka­
neonaviküler eklemin lükse olmadığı ve talokalkaneal indeksin normalolduğu saptandı. Bu nedenle bu olgu­
lardaki ayak deformitesini düzeltmek için eSTR gibi komplike ameliyatlar yerine ayağın plantigrade yere bas­
maSInt sağlayacak posterior gevşetme ve aşiloplasti gibi basit ve ekinizm ile adduksiyon deformitelerine yöne­
lik olması gerektiği sonucuna vanldı. 

Anahtar kelime/er: Oiastrofik dwarfizm, posterior gevşetme, aşiloplasti 

Diastrophic dwarfism 

A brother and sister with this disorder, who showed pathognomonic features like short body,short extremi­
ties, spinal deformity, hand deformlties, were diagnosed as having PEV previosly. One of them was treated 
with eSTR 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 resulf, we believe that surgical procedures like eSTR are too complicated for these pati­
ents and the aim of therapy sbould be a plantygrade gate provided by achiloplasty and posterior capsulotomy 
which correct equinism an.d adductus deformities. 

Keywords : Oiastrophic awarfism, posterior capsulotomy, achilloplasty 

Bu çalışmada, kliniğimizde tedaviye alınan iki kar­
deş Diastrolik dwarfizm olgusu nedeniyle bu sendro­
mun özelliklerini literatür ışığında gözden geçirmek 
ve özellikle cerrahi tedavi uygulanan olguda görülen 
nüks ve bunun sebebieri üzerinde tartışmak istedik .. 
Diastrolik Dwarfizm kısa ekstremiteler ve kısa gövde 
ile karakterize; kulak, el ve ayakta patognomonik de­
ğişikliklerle birlikte kiloskolyoz, eklem kontraktürleri 
ve yarık damak görülen otozomal-resesil geçiş göste­
ren bir hastalıktır. 

Patoloji: 

Diastrolik dwarlizm'in gerçek nedeni bilinmemek­
tedir. Normal kollajen doku oluşum yetersizliğinden 
meydana gelen nöromezodermal bir delekUir. Büyü­
me plağında enkondral ossilikasyon bozukluğunu 
gösteren normal kolonizasyon ve kalsilikasyon yeter­
sizliği vardır. Bu da kondrogenez bozukluğuna neden 
olur. Laboratuvar bulguları normaldir. 

Klinik: 

Hastalık otozomal resesil olup doğumda tanı ko­
nur. En önemli klinik özellikleri şu şekilde özetlenebi­
lir; 

1. Kısa gövde ve kısa ekstremiteler. 

Doğumda ortalama 32.5 cm olan boy uzunluğu 
adultda ortalama 110 cm olur. Pubertal gelişim nor­
mal değildir. Kiloskolyoz, kalça ve diz kontraktürleri 
dwarfizmi daha da bariz hale getirir. Gövdeye göre 

uzuvlar daha kısadır. Ekstremitelerin tüm komponent­
leri kısa olmakla birlikte proksimal kemikler daha kı­
sadır. EI ve ayakların içe dönmesi belirgindir. Bu has­
talıktaki en sık delormite eklem kontraktürleri ve su b­
luksasyonlardır (1, 5, 7). 

2. Spinal eğrilik: 

Hastaların %80'inde görülür. Yaklaşık yarısında, 
spinal anomali kalça Ileksiyon kontraktürüne uyum 
sağlama anlamında lomber lordoz şeklindedir. Hasta­
ların 1/3'de kiloz , skolyoz ve kiloskolyoz bulunur. 
Skolyoz doğumda görülmez, yaşamın 1 yaşında ge­
lişmeye başlar ve yük taşımayla hız la artar. Skolyo­
za yol açan vertebra anomalisi pek görülmez. Servi­
kal bölgede kiloz olur. Progresil olup nörolojik kompli­
kasyona yol açabilir. Progresil kiloz ve servikal ver­
tebra dislokasyonundan dolayı letal kuadriplejiye ka­
dar varabilen nörolojik komplikasyonlar meydana ge­
lebilir. Servikal kilozun progresil olduğu görülür görül­
mez hemen önleyici girişim yapılmalıdır (2, 4, 5). 

3. EI delormiteleri: 

Bu hastalığın en karakteristik özelliğidir. Eller kı ­
sa ve geniş olup ulnanın kısalmasından dolayı ulnar 
tarala deviye olmuştur. Parmaklar kısa ve araları ge­
niştir (Simfalangizm). Özellikle PIP eklemlerde Ileksi­
yon kaybı vardır. Baş parmak, diğer parmakların ak­
sine hipermobil ve geniştir. 1. metakarp kısa olup, in ­
terfalanjiyal eklemin hareketsizliği ile birlikte hastala-
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rın ortalama %90'nmda Hitch hiker (otostopçu par­
mağı) deformitesi bulunur (1, 4, 5, 7). 

4. Çarpık ayak deformitesi: 

Diğer bir tanı koydurucu özelliktir. 1. Metakarp kı­
sa ve triangüler şekildedir. Baş parmağın varusu ile 
birlikte ayağın tamamı mediale deviye olmuştur. Arka 
ayak ve ayak bileğinde aşırı bir ekinizm vardır. Yük 
tabandan çok parmaklarca taşınır. Sıklıkla deformite 
pes ekinovarus olarak adlandırılmasına rağmen, talo­
kalkaneonaviküler eklem mediale deplase değildir. 
Buna bağlı olarak talokalkaneal index normal sınır 
lardadır. Aşil tendonu fibroz bir bant şeklindedir. 
Ayak deformitesi progresif olup, fikse hale gelir ve 
korreksiyona oldukça dirençlidir (5, 7). 

5. Kulak deformitesi : 

. Diğer bir karakteristik bulgu kulakların akut şi ş­
mesidir. Doğumda normaldir. Birkaç gün veya hafta 
sonra şişmeye başlar. 3-4 hafta sonra akut enflamas­
yon bulguları (kızarıklık , şişlik , sıcaklık ve ağrı) kay­
bolur ve karnıbahar şeklinde hipertrofik bir sekel bı­
rakır (2, 4, 5, 7). 

6. Eklem kontraktürleri ve subluksasyon: 

Nadiren hastalar, eklem laksitesi ve instabilite 
göstermekle beraber sıklıkla tüm major eklemlerin 
(diz, kalça ve dirsekler) dislokasyon veya subluksas­
yonuna yol açan kontraktürler gösterir. Patella su b­
luksasyonu s ık görülür. Nadiren radius başı luksas­
yonuna rastlanır . Çarpık bacak deformitesi sık görü­
lür. Deformite cerrahi girişim ile düzeltilse bile tekrar­
layıeıdır (2, 4, 5, 7). 

7. Kalça displazisi: 

Hastaların yaklaşık %80'inde fleksiyon kontraktü­
rü sonucu gelişen kalça displazisi görülür. Kalçalar 
doğumda normaldir, fakat yürüme ile koksa vara, kal­
ça çıkığı veya subluksasyon görülebilir (5, 7). 

8. Damak yarığı: 

Hastaların %20'inde görülür. Bunların dışında 
respiratuvar distres ve damak yarığına bağlı aspiras­
yon pnömonisi görülebilir ( 5, 7) . 

Ayırıcı tanı: 

Diastrofik dwarfizm'in , diğer Dwarfizm tipleri ile 
ayırıcı tanısı yapılmalıdır. Metatropik dwarfizm, meta­
fizierde kadehleşme ile diafizde daralmaya bağlı 
uzun kemikleri n halter şeklini alması ve kısa ekstre­
mitelerle karakterize bir cliceliktir. Süt çocukluğunda 
gövde normalolup zamanla kısa görünüm alır. Skol­
yoz veya kifoz doğumda bulunabilir. Kaburgalar bariz 
kısalmış ve toraks kapasitesi daralmıştır. Kafatası ve 
yüz normaldir. Respiratuvar yetersizlik erken ölüme 
yol açabilir. Çocuk yaşarsa ağır kifoskolyozdan dola­
yı kardiorespiratuvar problemler doğar. Atlanto aksi­
yel instabiliteden dolayı spinal kord kompresyonu, 
paralizi ve hatta ölüme yol açan diğer bir problemdir. 
Daha ileri yaşlarda kalça ve dizlerin dejeneratif artrit i 
meydana gelebilir (3 , 7). Psödometatropik dwarfizm 
(Kniest hastalığı) deki bulgular metatropik displaziye 
benzemekle birlikte; hipertelore ve burun çöküklüğü , 
sağırlık ve dekolman retina ile ayrılır (7). 

Parastremmatik displazide ; dwarfizm çok ağır 
olup, uzun kemiklerin aksı boyunca burkulma ve eğ­
rilmeleri ile karakterizedir. Eklemler sert ve deforme­
dir. Radyografide, deforme epifiz ve metafizde küme­
lenme görüntüsü ayırt edici bir özelliktir. Displazi ol ­
dukça nadir olup otozomal dominant geçiş lidir (7) . 

Dyggue-Melchior-Clausen hastalığı; Kısa gövdeli 
cücelik olarak Morquio hastalığına benzemekle birlik­
te, idrarda mukopolisakaridlerin yokluğu , mental re­
tardasyon , kristanın bozulmuş ossifikasyonu ile ayrı ­
lır. Lateral radyografide beneklenme ile birlikte ver­
tebralarda bariz platyspondyly bulunur. Otozamal re­
sesif geçiş gösterir. Hastaların çoğu Lübnan uyruklu­
dur. Korreksiyon gerektiren ağır gen u valgum defor­
mitesi bulunur (7). 

Olgularımız : 

Diastrofik dwarfizm tanısı koyduğumuz 2 olgunun 
biri 6 yaşında , diğeri 5 aylıkdı. 5 aylık olan olguda 
yüz ve kulak deformitelerinin çok bariz olmadığını , el 
ve ayak deformitelerinin ise olu ştuğunu saptadık. Bu 
olgumuzda hasta henüz yürümediği için spinal defor­
mite saptamadık . Yaşının küçüklüğü nedeni ile göv­
de ve ekstremite deformitesi bariz değildi . 6 yaşında­
ki diğer olgumuz da ise Diastrofik Dwarfizm'in kısa 
gövde ve ekstremiteler, yüz ve kulak deformiteleri, 
Hitch-hiker deformitesi gibi patognomonik özellikler 
yanında bilateralolarak patellalarının olmadığını sap­
tadık (Resim 1 a, b). 

6 yaşında olan ve 4 yıl önce pes ekinovarus ola­
rak değerlendirilip Komplet Subtalar Release yapılan 
bu olguda, her iki ayakta deformitenin tamamen nüks 
ettiğini gördük. Yine aynı olguda 4 yıl önceki radyog­
rafileri ile karşılaştırıldığında torakolomber juncti­
on'daki kifoskolyoz deformitesinin oldukça artmış ol ­
duğunu saptadık (Resim 2 a, b). 

Hastaların MRI incelemesinde patolojik bulgu 
bulmadık.Hastaların annesi 40 yaş ında 7 doğum 
yapmış bir kadındır. Akraba evliliği yoktur. ilk 2 çocuk 
ikiz olup birer hafta arayla eksitus olmuş. Çocukların 
diğer ikisi 11 ve 3 yaş ı nda olup ortopedik problemleri 
bulunmamaktadır. 7 yaş ın da olan diğer kız çocuğu 
ise, annenin tanımlayamadığı bir neden ile karaciğer 
ameliyatı geçirmi ş fakat dwarfizm özellikleri taşıma­
maktadır . 

Her iki hastaya aşiloplasti ve posterior kapsüloto­
mi ile birlikte , ayrıca 5 aylık hastamıza Thompson 
(abduktor hallusis longus'un kesilmesi ) ameliyatını 
yaptık . Daha sonraki bir operasyonla lateral kolon kı ­
saltılması gerektiğini düşünmekteyiz . Ayrıca büyük 
çocuğun spinal deformitesini kontrol edebilmek için 
Milwaukee korsesi ile tedaviyi başlatıp takibe aldık. 

Tartışma 

Diastrofik dwarfizm tanısı ; kulak deformitesi , 
otostopçu baş parmağı ve simfalanjizm ile birlikte kü ­
çük eller ve pes ekinovarus deformitesi tri yadı ile ko­
laylıkla konulabilir (7). Bunun yanında kı sa ekstremi­
teli cücelikle karakterize diğer displazilerden ay ırt 



Resim 1 a 

Resim 1 a, b: Her iki vakanm klinik görünümü 

Resim 2 a, : 6 yaşındaki yakada ayak deformitesinin nüksü 

edilmelidir (akondroplazi, kondrodistrofi konjenita kal­
sifikans «Gonradi's hastalığı »). Artrogriposis mul­
tiplex konjenita, multipl eklem kontraklÜrleri ve dislo­
kasyonlardan dolayı yanlışlıkla Diastrofik Dwarfizm 
olarak değerlendirilebilir . Fakat artrogripotik çocuklar­
da, Diastrofik Dwarfizm'in karakteristik bulguları olan 
kısa extremiteli cücelik, otostopçu başparmak ve ku­
lak deformitesi gibi özellikler bulunmaz (5, 7). 

Özellikle cerrahi tedavi uygulanmış ve nüks et­
miş ayak deformitesi hastalığın genel gidişatı ile ya­
kından ilgilidir. Diastrofik Dwarfizm olgularında görü­
len ayak deformitesi özellikle aşırı ekinizm ve ön 
ayak adduktusu ile karakterizedir (5, 6). 

Bu olayı konjenital PEV'dan ayıran en önemli 
özellikler: 

1. Aşırı ekinizme rağmen Talocalcaneal index bu 
hastalarda normal sınırlardadır. 
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Resim 1 b 

Resim 2 b: Kifoskolyoz defoııı ı iıesi 

2. Talonaviküler eklem ilişkisi bozuk değildir. Na­
viküler kemik mediale lükse olmamıştır. 

3. Kısa 1. Metatars sebebiyle ön ayakta aş ırı bir 
adduktion deformitesi mevcut olup, aynı ellerde oldu­
ğu gibi başparmakta aşırı bir varus pozisyonu mev­
cuttur (Resim 3 a, b) . 

Bu bulgular nedeniyle olayın bir PEV olarak de­
ğerlendirilip , erken dönemde radikal bir cerrahi giri­
şimde bulunulması deformiteyi ancak kısa süre dü­
zeltebilir. Özellikle küçük çocuklarda radyografik ola­
rak, 1. Metatarstaki kısalık , henüz kemikler tam ola­
rak gözükmediğinden gözden kaçabilir. Burada dik­
kat edilmesi gereken en önemli özellik, Talocalcaneal 
index'in normalolmasıdır . Bizim olgumuzda da oldu­
ğu gibi, her iki ayağa rijit PEV deformitesi gibi değer­
lendirilip GSTR yapılmasına rağmen erken postope­
rativ dönemde düzelmiş olan ayak ; zaman içersinde, 
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Resim 3 a Resim 3 b 

Resim 3 a, b: 6 yaşındaki hastan ı n ayak radyografisi. Talocalcaneal index normal 
(R 94°) 
(L 75°) 

1. Metatars'daki kısalık nedeniyle nüks etmektedir. 
Buna ilaveten patolojisinde roloynayan muhtemel 
kondroblast ve fibroblastlardaki değişiklikler sebebiy­
le, oluşan bağ kontraktürleri deformitenin nüks etme­
sine neden olmaktadır. Bizim olgumuzda da posteo­
perativ 4 yıl sonra ayak deformitesinin nüks ettiği 
gözlenmiştir. 

Literatür ışığında ve elde ettiğimiz bu tecrübe ne­
deniyle, bu tür hastalardaki ayak deformitesini düzelt­
mek için yapılacak cerrahi girişim rijit idiopatik PEV 
cerrahisinden farklı olmalıdır. Bu nedenle ekinizmi 
düzeltmek için posterior gevşetme ve aşiloplasti , ön 
ayağın adduktusunu düzeltmek için ise, abdüktör ka­
sın gevşetilmesi ve bilahare lateral kolon kısaltma 
yapılması gerektiğini düşünmekteyiz . Yapılacak mu 1-
tipi ameliyatlardan sonra ancak plantigrad yere bas­
ma sağlanabileceğinden ; yapılacak cerrahi girişimler 
mümkün olduğunca basit ve yukarıda saydığımız 
ekinizm ve adduksiyon deformitelerine yönelik ol­
malıdır. 
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