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Ozet

Amac:Artrogripozis multipleks konjenita, dogumda
bulunan coklu eklem kontraktiirlerini tamimlamak icin
kullanilan bir terimdir. Amyoplazia konjenitanin kliniginde
ise; eller ve bileklerde fleksiyon, dirseklerde ekstansiyon,
omuzlarda addiiksiyon ve i¢ rotasyon, bilateral pes
ekinovarus deformitesi ve multiple eklem kontraktiirleri
mevcuttur. Amyoplazia; artrogripozis multipleksin en sik
goriilen alt grubudur. Hastaligin patogenezi kesin olarak
bilinmemektedir. Taninin erken konulmasi, tedaviye erken
baslanilmasi onemlidir. Burada; premature dogan,
multiple eklem kontraktiirleri olup amyoplazia konjenita
tanist almis 10 aylik kiz hasta sunulmaktadir. Amyoplazia
premature bebeklerde nadiren goriiliiv. Bu yazinin amact,
tani alan infantlarda etiyoloji, eslik eden bozukluklar ve
ortopedik yaklasim hakkinda bilinenleri ozetlemek ve
giincellemektir.

Anahtar sozciikler: Artrogripozis multipleks konjenita,
amyoplazia, prematurite.

Artrogripozis multipleks konjenita (AMK); dogumda
bulunan ¢oklu eklem kontraktiirlerini tanimlamak igin
kullanilan bir terimdir. AMK c¢ok sayida spesifik durum ve
sendromun bir pargasi olarak ya da izole sekilde
goriilebilmektedir (1). Prevelanst tilkelere gore degiskenlik
gostermekle birlikte 3000 canli dogumda bir olarak
bildirilmektedir (2). Etiyolojisi tam olarak
bilinmemektedir ancak en sik intrauterin fetal hareketlerin
yoklugu suclanmaktadir. Bununla birlikte hastaligin
etiyopatogenezinde noropatik degisiklikler, kas
anomalileri, uterus hacmini daraltan durumlar, intrauterin
vaskiiler yetersizlikler, maternal hastaliklar yer almaktadir

3).

Abstract

Aim:

Arthrogryposis multiplex congenita is a term used to
describe the multiple joint contractures at birth.
Amyoplasia congenita in clinic, hands and wrist are in
flexion, elbows are in extension, shoulder are in adduction
and internal rotation, bilateral pes equinovarus deformity
and multiple joint contractures are present. Amyoplasia is
the most common sub-group of arthrogryposis multiplex
congenita. The pathogenesis of the disease is not known.
Early diagnosis, early treatment is important to launch.
Herein, we present a 10-month old infant with multiple joint
contractures — at premature birth with a diagnosis of
amyoplasia congenita. Amyoplasia is a rare condition in
premature baby. It is the purpose of this report to
summarize and update what is known about the etiology,
comorbid disorder, and orthopaedic approach of infants
with this diagnose.

Key words: Arthrogryposis multiplex congenita,
amyoplasia, prematurity.

Amyoplazia ise klasik artrogripozis olarak da bilinir. En stk
gorilen AMK tipi olup, sporadik olarak goriiliir.
Amyoplazia 10000 canli dogumda bir goriiliir, tim AMK'l1
olgularin yaklasik 1/3'iinii olusturur (4,5). Hastalarda dort
ekstremite simetrik olarak tutulmustur. Ekstremitelerde
yaygin kontraktiirler mevcut iken gdévde korunmustur.
Hastalara verilen fizik tedavi ve egzersiz programlarindan
oldukea iyi yanit alinir (3). Burada ¢oklu kontraktiirleri
olan bir amyoplazia konjenita olgusu sunulmustur.
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Olgu Sunumu

Otuz dort yasindaki annenin 6. gebeliginden 3. yasayan
olarak, 32 haftalik sezaryen ile 1700 gr agirliginda dogan
kiz bebegin Apgar skoru 1/5. dakika 5/7 idi. Prenatal
takipleri sirasinda annede preeklampsi oldugu takiplerinin
diizenli olarak yapilmadig 6grenildi. Ilk ti¢ gebeliginin ilk
trimesterde diisiikle sonug¢lanmis oldugu, nedenine yonelik
aragtirma yapilmadigi 6grenildi. Anne-baba arasinda 1.
derecede akraba evliligi vardi. Ailesinde benzer hastalik
oykiisii yoktu. Oykiisiinden izleminde uzun siire entiibe
kaldigi, kronik akciger hastaligi tanist aldigi, solunum
yetmezligi nedeniyle yogun bakim iinitemize 7 aylikken
refere edildigi 6grenildi.

Fizik muayenesinde viicut agirligi 6700 gr (3
persentil), boyu61 cm (10-25 persentil), bagcevresi37.5
cm (3-10 persentil) idi. Solunum sikintist nedeniyle
mekanik ventilatére bagli olan hastanin, alninin orta
bolgesinde 3x2 cm boyutunda kapiller hemanjiomu ve sag
on aksiller ¢izgiden skapula alt ucuna dogru uzanan 5x1.5
cm'lik kaverndéz hemanjiomu mevcuttu. Omuzlarinda
internal rotasyon ve addiiksiyon, bilateral el bileklerinde
fleksiyon kontraktiirli, dirseklerinde ekstansiyon
kontraktiirli vardi. Her iki alt ekstremitede ekstansiyon ve
bilateral pes ekinovarus deformitesi mevcuttu (Resim -1-

Resim 2:0lgunun yandan goriiniimii

Resim1: Olgunun 6nden goriinimii

Laboratuvar incelemelerinde tam kan saymmi ve
biyokimyasal parametreleri normaldi. Etiyolojiye yonelik
yapilan TORCH IgM ve IgG degerleri negatif, metabolik
taramasinda tandem-MS ve idrar-kan aminoasitleri
(IKAA) normal olarak tespit edildi. Kromozom analizi ise
46,XX olarak sonuglandi. Eglik edebilecek konjenital
anomaliler ac¢isindan yapilan abdominal
ultrasonografisinde sol bobrekte 2-3 mm'lik tag olmasi
disinda patolojik bulgusu yoktu. Renal tasa yonelik yapilan
tetkikler normal olarak sonuglandi.

PREMATURE BiR BEBEKTE AMYOPLAZiA KONJENITA

Yenidogan doneminde prematiiriteye bagl
periventrikiiler ve interventrikiiler kanama gegirme dykiisi
olan hastanin bakilan kraniyal manyetik rezonans (MR)
goriintiilemesinde bu kanamalara ikincil meydana geldigi
diisiiniilen serebral ve serebellar atrofi, parankim voliim
kaybma bagli 3. ventrikiil ve lateral ventrikiillerde
dilatasyon tespit edildi. Difiizyon MR incelemesinde ise sol
oksipital bolgede sinyal artist mevcuttu. Mental Gelisim
Indeksi (MDI) ve Psikomotor Gelisim Indeksi (PDI) 70'in
altinda bulundu. Yogun bakim iinitemizde prematuriteye
bagli kronik akciger hastaligi ve solunum sikintist
nedeniyle trakeostomi agilan hasta, fizik tedavi programina
alind1. Ortopedi tarafindan diizeltici operasyon planlanan
hasta servisimizde halen izlenmektedir.

Tartisma

Konjenital kontraktiirler izole ve ¢coklu olarak iki ana gruba
ayrilir. izole konjenital kontraktiirlerde viicudun sadece bir
bolgesi etkilenir. En sik konjenital pes ekinovarus
goriilirken sikligi 500 canli dogumda birdir (1).
Artrogripozis terimi viicutta iki ya da daha fazla bolgede
¢oklu konjenital kontraktiirleri tanimlamak i¢in kullanilir.
Artrogripozis spesifik bir tanimlama degildir ve 300'den
fazla farklt bozuklukla birlikte goriilebilir (6). Bu
kontraktiirlerin etiyolojisi multifaktoriyeldir ve genellikle
progresif degildir (1). Potansiyel nedenler arasinda beyin,
medulla spinalis veya periferik sinirleri ilgilendiren
ndropatik anomaliler; myopatiler; bag dokusu hastaliklari;
multiple skleroz, diabetes mellitus, myastenia gravis,
miyotonik distrofi, birinci trimesterde gegirilmis atesli
hastaliga bagli gelisen hipertermi gibi maternal hastaliklar;
cogul gebelik, uterin anomaliler, oligohidramnioz
myomlar gibi uterus hacmini daraltan nedenler; intrauterin
vaskiiler yetersizlikler bulunmaktadir (1,7,8). Amyoplazia
konjenita ise nadir rastlanan sporadik bir hastalik olup,
AMK'nin en stk goriilen alt tipidir (1).

Amyoplaziali olgularin zeka diizeyi normal olup,
bu durum diger AMK subgruplarindan amyoplaziyi ayiran
onemli bir oOzelliktir (5,9). Amyoplazinin tanisi fizik
incelemede; simetrik olarak eller ve bileklerde fleksiyon,
dirseklerde ekstansiyon, omuzlarda kas dokusu kaybi ile
birlikte ige rotasyon, bilateral pes ekinovarus ve diger
biiylik eklemlerde degisik kontraktiirlerin saptanmasi ile
konur (9). Hall ve arkadaslarinin 350 AMK olgusinin klinik
ozelliklerinin degerlendirildigi ¢aliymalarinda dort eklem
tutulumu %63 oraninda gorilmiistiir (4). Sells ve
arkadaglarinin serisinde ise bu oran %84 olarak
bildirilmistir (9). Olgumuzda da simetrik olarak dort
ekstremitede kontraktiirler mevcuttu.
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Olgularin biiyiik kisminda viicutta, 6zellikle yiiz
bolgesinde hemanjiom goriilmektedir. Hall ve
arkadaglarinin serisinde bu oran %75 iken, Sells ve
arkadaslarininkinde %82 olarak belirtilmistir (4,9).

Olgumuzun ise yiiziinde kapiller, sirtinda ise
kavernéz hemanjiom vardi. Amyoplaziali olgularda nadir
olarak gastrosizis, intestinal atrezi, inmemis testis, herni,
skolyoz goriildiigii bildirilmekle beraber, olgumuzda ise
bunlarin hig birisi goriilmemistir (9). Bu olgularin kraniyal
MR gorintiilemelerinde iskemiye bagli olarak sinyal
degisikliklerinin olabilecegi bildirilmektedir (10).
Olgumuzu da diffiizyon MR goriintiilemesinde sol
oksipital bolgede sinyal artig1 tespit edilmistir.

Prenatal donemde yapilan ultrasonografilerde fetal
hareketlerin azalmasi bu taniy1 diisiindiirmelidir. Ancak
Sells ve arkadaslarinin ¢alismasinda intrauterin donemde
yapilan seri ultrasonogrofilere ragmen olgularin %21'ine
prenatal tan1 konulamamigtir (9). Olgumuzin prenatal
takibinin diizenli olmamasi nedeniyle, bu dénemde tani
alamadig1 disinilmistiir. Amyoplaziali olgularin
normalden farkli olarak daha fazla oranda makat
pozisyonda dogum kanalina girdigi ve dogum travmasina
bagh kemik kiriklarmin sik goriildigii bildirilmistir (9).

AMK'li olgulardaki prematurite orani ile ilgili
yeterli bilgi bulunmamaktadir. Olgumuzdaki erken dogum
nedeninin, annedeki preeklampsiye bagli olabilecegi
diisiniilmustiir. Literatiirdeki premature bir amyoplazia
konjenitali olgu makat prezentasyon ve erken membran
rliptiirii nedeniyle 35 haftalik 1970 gr agirhginda sezaryan
ile dogmus, ventilator ihtiyact olmamis, erken donemde
fizyoterapiye baslanmasindan fayda gormiis bir hastadir
(11). Bizim olgumuz ise 32 haftalik 1700 gr dogmus ve
kronik akciger hastaligina bagli oksijen ihtiyact devam
ettigi icin hastanede yatis siliresi uzamistir. Erken
fizyoterapiye baslanamadiginda, ekstremitelerin bagimsiz
kullanimu yeterli degildir.

Amyoplaziali olgularin yaklasik %10'nunda renal
anomalilerle birliktelik bildirilmistir (12). Olgumuzda
renal anomali bulunmayip, sol bobrekte 2-3 mm'lik tas
goriilmiistiir. Etiyolojiye yonelik yapilan idrar tetkiki ve
IKAA normal saptanmistir. Nefrolitiazisin dnceki
merkezde kronik akciger hastaligina yonelik kullandig:
furosemid ile iligkili olabilecegi diistiniilmiistiir.

Olgumuzi psikomotor gelisim acisindan
degerlendirdigimizde, “Bayley Bebek Gelisim Olgegi”
kullanilarak MDI'nin ve PDI'nin 70'in altinda oldugu
goriilmistiir. Bu sonug, olgunin néromotor gelisiminin
yasitlarina gore geride oldugunu gostermektedir (13).
Bunun yenidogan doneminde meydana gelen
periventrikiiler ve intraventrikiiler kanama ile iliskili
oldugu diistinilmiistiir.

Literatiirde AMK'l1 olgularin mental ve psikomotor
gelisim basamaklarinin degerlendirildigi bir c¢alisma
bulunmamaktadir. Yapilacak calismalar ile bu hasta
grubunun sosyal ve psikolojik sorunlarinin da giindeme
getirilmesi gerektigini diistinmekteyiz.

Bu olgularda erken dénemde fizik tedavi ve pasif
egzersizlere baslandiginda prognozun iyi oldugu
bilinmektedir. Yapilan bir c¢aligmada, erken donemde
uygulanan pasif egzersiz ve ortopedik girisimlerle 38
olgunin 25'inin (%66) hareketli, 2'sinin (%5) orta derecede
hareketli hale geldigi, 11'inin (%29) ise yataga bagimli
kaldig1r saptanmistir (9). Multidisipliner yaklasim
gerektiren bu hastalikta tedaviye ne kadar erken baglanirsa,
morbidite o kadar azalmaktadir. Bu nedenle boyle bir olgu
ile karsilasildiginda ortopedi ve fizik tedavi hekimlerinin
yer aldig1 bir ekip tarafindan hasta izlemi yapilmalidir.

Ancak olgumuzun 6ykiisiinden daha 6nce izlendigi
merkezde ilgili boliimlerin bulunmamasi ve prematiiritenin
getirdigi sorunlar nedeniyle bu ac¢idan
degerlendirilemedigi 6grenilmistir.

Sonug olarak, yenidogan doneminde dogru tani
konulmasi ve fizik tedaviye erken baslanmasi, hayatin
ilerleyen donemlerinde giinliik yasam aktivitelerinde
ckstremitelerin  bagimsiz kullanimi agisindan oldukga
onemlidir. Ayrica hastalarin mental ve psikomotor gelisim
basamaklarinin degerlendirilerek, bu agidan da yakin takip
edilmesi gerektigini diistinmekteyiz.
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