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OZET : Spesifik artrogripotik bir sendrom
olan bir amyoplazi konjenita vakasi sunulmus,
tant, kalitim ve etyopatogenez konusundaki bil-
giler gbzden gegirilmigtir.

Anahtar Kelimeler : Artrogriposis Multip-
leks Konjenita, Amyoplazi,

Artrogriposis multipleks konjenita (AMK)
multipl eklem kontraktiirleriyle birlikte dogustan
olan heterojen bir grup hastali: ifade eder. Yu-
mugak doku kontraktiirleri hareketlerde progresif
olmayan kisitlanmaya yol agar. AMK demek igin
hastanin dogugtan ve gévdenin en az iki farkli ye-
rinde eklem kontraktiiriiniin bulunmas: gerekir
(Fisher ve ark, 1970). Yaklagik 10 000 canli
dogumda bir goriiliir (Gardner - Medwin, 1988).
Nonspesifik bir terim olan artrogriposis bazilarmca
spesifik diagnostik bir antiteyi tanimlamak igin
kullanilmakta ise de gergekte genig bir hastalik gru-
bunu ifade etmektedir. Bunlarin iginde multipl
pterygium sendromu, konjenital kontraktiirel arak-
nodaktili ya da distal artrogriposis bulunur (Hall,
1981).

Seri galigmalara gore artrogripotik hastaliklar
icinde en yaygin goriilen spesifik tip amyoplazi adi
verilen antitedir (Hall ve ark. 1983; Sarwark ve ark.
1986). Siklikla artrogriposis genel adiyla tanimla-
nan amyoplazi, vakalarin klinik ve laboratuar 6zel-

SUMMARY : A case of amyoplasia as a
specific arthrogrypotic syndrome is presented
and the concepts regarding diagnosis, inheri-
tance and etiopathogenesis of the disease are
reviewed,
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likleriyle diger spesifik artrogripotik sendromlar-
dan ayrilmahdirlar,

OLGU SUNUMU

Birbuguk aylik erkek hasta el ve ayaklarindaki
sekil bozukluklari nedeniyle getirildi.
Opykiisiinden, ailenin altinc1 gocugu olarak sezar-
yenle 3.3 kg. agirhiginda dogdugu, dogumunun
ikinci giiniinde fizyolojik sarilifin ortaya ¢ikip
altinci giinde kayboldugu, prenatal dénemde anne-
nin bir hastalik gecirmedigi, x-ray almadif1 ve ilag
kullanmadif1, soy ge¢misinde anne baba arasind:.
birinci derecede akrabalik (amca ¢ocuklarr) bulun-
dugu, annenin ilk iki gebeliginin iki ve dort aylik
spontan abortus ile sonuglandif, bir kiz ¢ocugun
dogumdan sonra yirmidort saat i¢inde bilinmeyen
nedenle eksitus oldugu, dogumsal kalga ¢ikigi olan
dordiincii gocugun (kiz) iki yaginda pnémoni, spe-
sis nedeniyle eksitus oldugu, beginci gocugun iki
yaginda saglam ve saghkl erkek oldugu 6grenildi,
Fizik muayenede agirlik 3.8 kg, boy 51 cm, bas ¢ev-
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resi 37.5 cm, gogiis ¢evresi 36 cm. bulundu. Genel
durumu iyi, biling acik ve aktif idi. Hafif derecede
mikrognati mevcuttu. Norolojik muayenede iki ta-
rafh dirseklerde ekstansiyon kontraktiirii, bilekler-
de ise fleksiyon deformitesi saptandi. On kol pro-
nasyonda idi. Metakarpofalangeal ve interfalange-
al eklemlerdeki fleksiyon nedeniyle ellerde "kan-
ca" goriiniimii vardi. Bagparmaklar addiiksiyonda
idi. Dizlerde ekstansiyon kontraktiirii vardi. Her iki
ayakta equinovarus deformitesi mevcuttu (Resim

D.

Resim - 1 : Amyoplazi konjenita vakasinda tipik eklem
deformiteleri.

Diger sistem muayene bulgulart normaldi. Rad-
yografik incelemede bilateral dogumsal kalga
¢ikig saptandi. Klinik muayenede gozlenen eklem
deformiteleri diginda anormal réntgen bulgusu
yoktu. HUTF Noéroloji Anabilim dalinda elektrom-
yografik inceleme yapildi. Biseps braki, ekstansor
digitorum komunis, kuadriseps ve tibialis anterior
kaslarinda yapilan konsantrik igne EMG'sinde ye-
tersiz rekruitment, fibrilasyon potansiyelleri ve
motor {init siirelerinde uzama bulundu. Duyu siniri
aksiyon potansiyelleri normal olarak kaydedildi.
Bu bulgular 6n boynuz motor néron tutulugu olarak
degerlendirildi. Kas tutulusuna ait kisa siireli poli-
fazik motor iinit potansiyelleri biyopsiden 6nce ve
sonra yapilan EMG'lerde bulunamadi. Gastrokne-
mius kasindan alian biyopsi materyalinde ise kas
lifleri arasinda belirgin ¢ap farki, adiposis ve fibro-
sis goriildii. Endomysial bag dokusuda artig vard.
Yer yer hiicre nekrozu ve dejeneratif lifler segili-
yordu (Resim 2).
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Resim - 2 : Gastroknemius kasindan alinan biyopsi materyali.
Kas lifleri arasinda gap farki, adiposis, fibrosis, endemysial bag
dokusu artigi, yer yer hiicre nekrozu ve dejeneratif lifler. Krios-
tat kesiti HE X 200.

TARTISMA

Amyoplazi spesifik bir artrogriposis sendromu
olarak ilk kez Hall ve ark. (1983) tarafindan
tanimlanmigtir. Amyoplazinin 6zellikleri multipl
konjenital kontraktiirler ve ekstremitelerin tipik si-
metrik pozisyonlaridir. Sporadik olarak ortaya
cikar. Genellikle dort ekstremite de tutulur. Omuz-
larda internal rotasyon, dirseklerde ekstansiyon
kontraktiirii bulunur. Bileklerin fleksiyon deformi-
tesi amyoplazinin en tipik ozelligidir. Parmak ek-
lemlerinde fleksiyon goézlenir. Kalgalar abdiiksi-
yonda ve eksternal rotasyondadir. 1/3 olguda tek ya
da iki tarafli kal¢a ¢ikigi bulunur. Bir¢ok olguda
dizlerde fleksiyon kontraktiirii vardir. Ekstansiyon
kontraktiirii de goriilebilir. Hemen biitiin olgularda
goriilen ayak deformiteleri equinovarus, bazen de
valgus tarzindadir. Konjenital vertebra anomalileri
yoktur. 1/3 olguda skolyoz bulunur. Kas iskelet sis-
temi diginda fasiyal hemanjiom, mikrognati, ayak
parmaklar1 hipoplazisi olabilir. Zeka normaldir.
Kromozom anomalileri, santral sinir sistemi tutulu-
mu, kalp, gastrointestinal veya genitoiiriner siste-
me ait malformasyonlar goriilmez (Sarwark ve ark.
1990).

AMK'nin kalitim ve progresyonu ile ilgili
calismalarda baz1 noktalar ortaya konmugtur (Ha-
geman ve Willemse, 1983; Hall ve ark. 1982).
Omegin : ekstremitelerin daha az tutuldugu, kas to-
nusunun, Kitlesinin, kol, 6énkol ve bacak sekilleri-
nin iyi korundugu, ellerde fleksiyon postiirii ve



equinovarusun bulundugu distal artrogriposis oto-
zomal dominant geger ve yagam siiresi, zeka ge-
ligimi y6niinden prognozu iyidir (Hall ve ark. 1982;
Tsutomu ve ark. 1982). Santral sinir sistemi tutum-
lumu ile birlikte olan AMK otozomal resesif gecis
gosterir ve prognozu kotiidiir. Amyoplazide ise bi-
linen bir katilim paterni yoktur. Hall ve arka-

daglarinin (1983) 135 olguluk ¢aligmasinda has-.

taligin ortaya gikig sekli sporadiktir.

Ekstremite kontraktiirlerinin, intrauterin hare-
ketlerin erken donemde kisitlanmasi sonucu ortaya
¢iktig ileri siiriilmektedir (Sarwark ve ark. 1990).
Virus, teratojen etki, metabolik defekt gibi neden-
lerle spinal kord ya da kaslarin etkilendigi, buna
bagli olarak fetal paralizi ve akinezi meydana gel-
digi ileri siiriilmektedir. Fetal akinezi, deformitele-
rin olugmasini saglayan ortami hazirlar. Azalmig
hareket amniyon sivi sirkiilasyonunun bozulmasi-
na, oligohidramniyos olugmasina ve sonugta anor-
mal fetus duruglarina yol agar. Makat gelisi, sezer-
yen, dogum fraktiirleri gibi perinatal komplikas-
yonlarn sk olusunun nedeni budur. Amyoplazide
spinal kord 6n boynuz ve kas tutulumu vardir. An-
cak bunlardan hangisinin primer oldugu bilinme-
mektedir (Brown ve ark. 1980). Kasin histolojik
¢aligmasinda fibr6z ve yag doku artis1 bulunur.
EMG ayn1 hastanin degisik kaslarinda hem noropa-
tik hem de myopatik degisiklikleri ortaya koyabilir
(Hall ve ark. 1983).

Sonug olarak, klinik ve laboratuar bulgularinin
¢ok tipik olmasi nedeniyle yukarida sunulan olgu-
ya amyoplazi konjenita tanis1 konmugtur. Anne ba-
ba arasinda birinci derecede akrabalik daha 6nce
rapor edilmemigtir. Ancak olgunun anne ve baba ve
diger akrabalarinda bu hastaliga ait bir bulgunun
olmamasi nedeniyle bu iligki rastlant1 olarak deger-
lendirilmigtir. Otozomal resesif gegis gosteren ve
santral sinir sistemi tutulumu ile birlikte diger bir-
¢ok sisteme ait malformasyonlarin eglik ettigi art-
rogriposis sendromlarina da uymamaktadir.
Tammlanmis tipik eklem deformitelerinin bulun-
mast, mikrognatinin varligi, sezeryan ile dogmast,
EMG ve kas biyopsisi incelemelerinde hem 6n
boynuz hem de kas tutulumunun gosterilmesi ile
hastamiz amyoplazi konjenita olarak degerlendiril-
mig, genetik, ortopedi, noroloji ve fizik tedavi
boliimlerince multidisipliner bir tedavi yaklagimi
gerektiginden, ilgili merkezlere gonderilmistir.
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