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Rektus Kaslarinin Yoklugu ile Birlikte Olan
Bir Artrogripozis Multiplex Konjenita Olgusu
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¢/ Artrogripozis multiplex konjenita progresiv olmayan konjenital eklem kontraktiirleri ile
karakterize nadir bir sendromdur. En sik goriilen bulgular yuvarlak yiiz goértntimuyle
birlikte mikrognati, orta hatta kapiller hemangiom, omuzlann adduksiyon ve i¢ ro-
tasyonda olmasi, ist ve alt ekstremitelerde multipl eklem kontraktiirlerinin olmasidir.
Eklem kontraktiirlerine bagh olarak dogumlar zor olup makat gelis sik gorultir. Trav-
matik doguma sekonder ekstremite kiriklar olusur. Artrogripozis multiplex konjenital
bir¢ok hastada néral bir defekte bagh kas gelisim bozuklugu hatta yoklugu bildirilmigtir.
Bu makalede karn kaslannm yoklugu ile birlikte olan bir artrogripozis multiplex kon-
Jjenita olgusu sunuldu ve literatiir bilgileri gézden gecirildi.
Anahtar kelimeler: Artrogripozis multiplex konjenita, rektus abdominis

¢/ A Case of Arthrogryposis Multiplex Congenita with Absence of Abdominai
Rectus Muscles
Arthrogryposis multiplex congenita is a rare syndrome characterized by nonprogresive
congenital joint contractures. The most common findings include round face appearance
accompanied by micrognathia, midline capillary hemangioma, adduction and internal
rotation of shoulders, multiple joint contractures of upper and lower extremities.
Deliveries are difficult due to joint contractures and breech presentation is common.
There are extremity fractures secondary to traumatic labor. In most patients with
arthrogryposis multiplex congenita, a defect in neural influence on the developing
muscles may be responsible for the absence or maldevelopment of some muscle groups.
In this study, we present an arthrogryposis multiplex congenita case with absence of
abdominal rectus muscles and review the literature.
EKey words: Arthrogryposis multiplex congenita, rectus abdominis

kaybmin olmamasi AMChnin ana 6zellikle-
ridirt?).

Bu makalede multipl eklem kontraktiir-
leri, bilateral femur fraktiirii ve rektus kas-

GIRIS

Artrogripozis multiplex konjenita (AMC)
progresiv olmayan multipl eklem kont-
raktirleriyle karakterize bir sendromdur.

Histopatolojik calismalarla birlikte ilk kez
1907 yilinda Howard tarafindan yaymlanmus-
tr™. Eklem rijiditesi, cilt cizgilerinin yoklu-
guyla birlikte fusiform veya silindirik ekst-
remiteler, multip]l eklem dislokasyonlari,
kaslann atrofisi hatta yoklugu ve duyu

lannmn yoklugu ile birlikte olan bir AMC ol-
gusu sunuldu.

OLGU BILDIRIMI

Iki saatlik kiz bebek solunum sikintisi,
batin distansiyonu, tist ve alt ekstremitelerde
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deformite nedeniyle basvuruldu. Oykiiden 22
yasinda annenin 40 haftalk gebeligini ta-
kiben sezaryan ile dogdugu, anne ile baba
arasinda 3. dereceden akrabalk bulundugu
ve annenin kuzeninde benzer anomaliler
oldugu &grenildi.

Fizik muayenede bas gevresi 32 cm (%610-
25), boy 46 cm (%10-25), agirhk 2710 gr
(%10-25) idi. Yiiz yuvarlak goriniimde, mik-
rognatisi vardi. Ust ekstremitelerde sol omuz-
da adduksiyon ve ic rotasyon, her iki el
bileginde ekstansiyon, mutakarpofalangial ve
proksimal interfalangial eklemlerde fleksiyon
deformitesi ve ulnar deviasyon, alt eks-
tremitelerde dizde fleksiyon kontraktiirti, her
iki femurda krepitasyon ve bilateral pes equ-
inovarus deformitesi saptandi. Batin dis-
tandi gorintmde olup barsak anslan gozle
gorilebiliyordu (Sekil 1). Rontgen grafilerinde
bilateral femur fraktiirii, sol kalca ekleminde
dislokasyon vardi (Sekil 2). Batin ultraso-
nografisinde (USG) orta hatta rektus kaslarnn
olmadig1 (Sekil 3) ve diger batin i¢c organlarin
normal gértiniimde oldugu belirtildi. Kranial

tomografi normal olarak degerlendirildi.
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TORCH paneli negatifti. Kromozom analizi
normal olarak degerlendirildi. Takip stiresin-
ce hastanin solunum sikintis1 geriledi, ancak
zaman zaman agizdan beslenmeyi takiben
kusmalan gozlendi. Ortopedi boliim tarafin-
dan degerlendirilen hastaya femur fraktir
ve pes equinovarus deformitesi icin atel uy-
gulandu.

TARTISMA

Artrogripozis multiplex konjenita klinik
olarak eklem kontraktiirleriyle karakterize bir
sendromdur. Yaklasik 3000 dogumda bir
gbrﬁl{ir(e’). Bircok yaym AMC'nin miyopatik
bir nedenden ¢ok norojenik nedenli oldugunu
ve nérojenik grup AMC'de sikhikla diger kon-
jenital anomalilerin  bulundugunu  bil-
dirmektedir. Tam olgularda intrauterin ha-
reketler azalmistir. Intrauterin hareketler
eklemler ve ekstremitelerin normal biiylime
ve gelisimi i¢in gerekli oldufundan bu hi-
pomotilitenin AMC'ye neden oldugu diistiniil-
mektedir®?. Wynn-Davies ve ark.® art-
rogripozis olgularmmin ¢ogunun nongenetik
oldugunu ve hormonal, vaskiiler, mekanik

Sekil 1. Karin kaslarinin yokluguna bagh batin distansiyonu

gortiumektedir.
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» Sekil 2. Bilateral femur fraktiirii ve sol kal-
cada dislokasyon gértilmektedir.

Sekil 3. Abdominal USG'de rektus
kaslarimin  yoklugu izlen-
mektedir.

ABDOMEN
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veya infektif nedenlerden cok defektif int-
rauterin ¢evrenin sonucu oldugunu be-
lirtmislerdir. Sack® AMC'li bir baba ve kiz1
yaymlayarak otozomal dominant kalitim ola-
bilecegini bildirmistir. Drachman ve ark.” ise
tavuk embriyosunda yaptiklan bir ¢alismayla
Coxsackievirus A,'ye bagh miyopatinin art-
rogyropotik eklem deformitelerine neden ola-
bilecegini gostermislerdir. Olgumuzun aile
agacimda anne ve baba arasinda 3. dereceden
akrabalik olmasi ve annenin kuzeninde ben-
zer eklem deformitelerinin olmasi otozomal
resesif tip bir kalitimla gecisin olabilecegini
distindtirmektedir.

AMC'de multipl eklem kontraktiirlerinin
dagilim degisiktir. Klasik olarak alt ve ust
ekstremiteler tutulur. Fakat bazi olgularda
yalmuzca ust veya alt ekstremitelerde kont-
raktirler gorilebilir.

Klinik 6zellikleri, ytizde mikrognatiyle
birlikte yuvarlak ytiz gériintimi, orta hatta
kapiller hemanjom; omuzlarda adduksiyon
ve ic rotasyon kontrakturleri; tist ekstre-
mitelerde, dirsekte fleksiyon veya ekstan-
siyon kKontraktiirleri, bilekte fleksiyon, ulnar
deviasyon veya dorsifleksiyon, interfalangial
eklemlerde hafif kontrakturlerle birlikte me-
takarpofalangial eklemlerde belirgin flek-
siyon kontraktiirleri; alt ekstremitelerde,
kalgalarda genelde fleksiyon, dislokasyon,
abduksiyon, adduksiyon kontraktiirleri, diz-
lerde fleksiyon veya ekstansiyon, ayaklarda
genelde bilateral equinovarus deformitesi
gorulary.

Perinatal fraktiirler artrogyropozisli ¢cocuk-
larda siktir. Eklem kontraktiirlerine bagh
dogumlar genelde travmatik olup ekstremite
kirnklan sik olusur™®. Diamond ve Alegado®
36 artrogyropozisli hastada femur saft kirk-
lar1 ve epifizyal ayrnlmalarn dizinde ekstansi-
yon olan veya disloke kalca eklemi bulu-
nanlarda sik oldugunu ve femur kiriklarnmn
humerus ve tibia kiklanindan daha sik

60

0.M.U. Tip Dergisi Cilt: 15 No.1

oldugunu bildirmislerdir. Bizim olgumuzda
da disloke kalca eklemiyle beraber bilateral
femur fraktiirti mevcuttu.

Artrogripozis multiplex konjenita'da sik-
Iikla anormal kaslar bulundugundan, noéro-
jenik artrogripozisli hastalardan alman kas
igne biyopsi orneklerinde normal kas do-
kusu, kas dokusunun [ibréz kas dokusuyla
yer degistirmesi ve kronik denervasyonun
morfolojik o6zelliklerinden bahsedilmektedir.
Krugliak ve ark.!'? komplet nekropsi yaptik-
lar1 3 AMC'li hastadan birinde tst ve alt ekst-
remite iskelet kaslarinda kas igciklerinin
total yoklugunu gostermislerdir. Fakat ol-
gumuzda oldugu gibi rektus kaslarinin
yokluguyla birlikte olan bir AMC olgusu daha
once bildirilmemistir.
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