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Tanim

ik kez 1841'de Otto tarafindan tanimlanan
artrogripozis, ardindan 1897’ de Schanz tarafindan
multipl konjenital kontraktirler adiyla anlmus,
Rosencranz, artrogripozis adini vermistir. 1923’ de
ise Stern, artrogripozis multiplex konjenita (AMK)
terimini kullanarak hastaligi glinimuzde bilinen
haliyle tanimlamistir®. AMK ashnda tek bir sendrom
olmaktan ¢ok bir ¢cok farkli sendromun yol actigi ortak
bir klinik tablonun adidir. Adi Yunanca’ da * kivrik’ ya
da ‘kanca eklem’ anlamina gelmektedir®. Ozelligi
dogumla birlikte var olan ilerleyici olmayan eklem
kontrakturleridir®®. Hastaligin otozomal resesif,
otozomal dominant, X' e bagh ya da mitokondrial
gegis gosteren turleri tarif edilmistir®.

Siklikla kaslarda gligstuzlik ve fibrozis de
beraberinde bulunur. Bu hastalarda embriyonik
hayatin erken dénemlerinde aslinda eklem gelisimi
normaldir. Daha sonra gebelik ilerledikce normal bir
eklemin gelismesi icin gerekli olan hareket bir sekilde
engellenir. Bu noérolojik sebeplerle olabilecegi gibi,
bag doku hastaligina ya da fiziksel kisitlamalara bagh
olarak da gelisebilir. Tutulan kaslarin yerini yag ya da
bag dokusu alir.

Epidemiyoloji:

Siklikla her 3000 canli dogumda bir gorilir.
Tan1 dogum o6ncesi USG yardimiyla ya da dogum
esnasinda konur. Hem X'e bagli hem de otozomal
gecisli olabili. X'e bagh tipi erkeklerde daha sik
gorulur. Hastahgin Finladiya ve israil gibi tilkelerin
bazi kapall topluluklarinda daha sk goéraldagi
bildirilmistir®.

Sebepleri:

Onlarca farkli sendrom bu semptomlar
kompleksine yol acabilir, bu sebeple muayenede ¢ok
dikkatli olmak gerekir. Bu sayede altta yatan gergek
sebep ortaya cikartilabilir.
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Sebepler cevresel (hareket kisithhgina bagh)
ve genetik (norolojik ya da miyopatik) olarak ikiye
ayrilabilir Daha kompleks bir rahatsizhk da bu
sendroma yol aciyor olabilir®.

Son yillarda kabul géren ayrima gore hastalik
norolojik ya da miyopatik kaynakli rahatsizhiklar
sebebiyle olmak lizere 2 ana tipe ayrilmaktadir. %90
hastada norolojik sebepler gortilmektedir®.

En temel sebep fetal akinezidir (fetal hareketlerin
yavaslamasi). Fetal akinezinin sebepleri:

e Fetal anormallikler:

o0 Norolojik
0 atsizlklar  (Meningomyelosel,  Sakral
agenezis, Spinal muskiler  atrofi,

Konjenital kontraktir sendromu, Serebro-
oktilo-fasiyel sendrom, Marden-Walker
sendromu, Pena-Shokeir sendromu)

0 Miyopatik rahatsizliklar (Konjenital
Miyopatiler, Konjenital Muskdler distrofiler,
Miyastenik sendromlar, intrauterin viral
miyozit, Mitokondriyal hastaliklar)

0 Bag dokusu rahatsizliklari (Diastrofik

displazi, osteokondroplazi, Metetrofik
clicelik)

0 Hareketin mekanik olarak kisitlanmasi
(Oligohidramnios gibi)

¢ Anneyle ilgili problemler:

0 Maternal enfeksiyon (rubella, coxsackie

ve cevresel infesiyonlardan korunma)
Travma
llaglar (alkol, fenitoin, metokarbamol gibi)
intrauterin damarsal anomaliler
Diger maternal rahatsizliklar (miyotonik
distrofi, MS, Myastenia gravis gibi)
Fetal akinezi ile birlikte gortlen diger rahatsizliklar
arasinda mikrognati, polihidramnios, okdler
hipertelorizm, pulmoner hipoplazi, kisa umblikal
kord sayilabilir.

O O O O

Siiflandirma:

Siniflandirma tek basina ekstremitelerin tutulumu
ya da diger organ tutulumlariyla birlikte ekstremite
tutulumu olmak tzere ikiye ayrilir.
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e Esas olarak ekstremite tutulumu olan
rahatsizliklar:

0 Amyoplazi: Klasik tip artrogripozis de
denir. %40 siklikla artrogripozisin en sik
sebebidir. Sporadik olarak meydana gelir.
Tipik gorintisi omuzlarda i¢ rotasyon
ve adduksiyon, dirsekte ekstansiyon,
el bileginde ve parmaklarda fleksiyon
kontrakturadur. Bilateral PEV siktir. %80
hastada yuziin orta hattinda kapiller
hemanjiyom gorilir. Hastalarin zekasi
normaldir.

o Diger distal artrogirpozis tipleri: Agirhkl
olarak distal eklemleri tutar. Tip I, tip Il ve
IIA-IIE olmak Uzere 7 alt tipi vardir®.

e FEkstremite ile birlikte diger viicut kisimlarinin
tutuldugu rahatsizliklar:
O Multipl pterigium  sendromu(Escobar
sendromu):  Otozomal resesif tipi
multipl eklem kontraktirleri, belirgin
pterigium, dismofik yiz goérGnimi ve
servikal anomalilerle birliktedir. Otozomal
dominant tipinde multipl pterigiuma
mental retardasyon eslik edebilir ya da
etmeyebilir.
o Diger sendromlar;
= Freeman-Sheldon teochondrodispla-
ziler

=  Kromozomal bozukluklar

= Serebro-okiilo-fasyal iskelet sendro-
mu

Klinik ve Muayene:

Hastalarda alt ekstremiteler Uste oranla daha sik
tutulmaktadir. Yine distal eklemler (el ve ayak gibi)
proksimale gore daha sik ve siddetli tutulmaktadir®.
Bu hastalarin muayene bulgular arasinda omuzda
ic rotasyon ve adduksiyon kontraktirl, dirsekte
ekstansiyon ya da fiske fleksiyon kontraktird, el
bileklerinde deviasyon, interfalangeal eklemlerde
sertlik, bagparmak ve el ayasinin deformitesi, kalca
cikigl, dizlerde fikse ekstansiyon yada fleksiyon
kontrakturd, rijid iki tarafl PEV ya da vertikal talus
deformitesi gorilebilir. Hastalarin ekstremitelerindeki
atrofi, diz ve dirseklerin silindirik sekilleri hastaya
‘Tahta Bebek’ goriintiist vermektedir.

Bu hastaliga o6zgu diger bulgular arasinda
ince deri, simetrik deformiteler, sert eklemler,
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konjenital c¢ikiklar, bazi kas gruplarinin atrofisi
ya da yoklugu, normal duyu, distal eklemlerde
kontraktrler, pterigium denilen kanat benzeri ticgen
membranlar (siklikla boyun, diz, dirsek, ayakbilegi
yada parmaklarda), ekstremite anomalileri (kisalik,
webler, radius basi cikiklari, patella yoklugu gibi),
ylz ve gene anomalileri (asimetri, basik burun koku,
mikrognati ve trsimus, hemanjiyomata), skolyoz,
genital deformite, umblikal ya da inguinal fitik
sayilabilir. iskelet, solunum, triner, sinir sistemlerinin
farkli anomalileri eslik edebilir.

Tani:

Ayirict tanida mutlaka diger iskelet sistemi
anomalisine sebep olan sendromlar akla gelmeli ve
bunlar ekarte edildikten sonra AMK tanisi konmalidir.
1970 yilinda Fischer AMK igin tarn kriterleri
olusturmustur. Bunlar:

Fischer’ in AMK icin tani kriterleri:

Dogumda en az 2 farkl viicut alanini tutan eklem
kontraktrleri

llerleyici olmayan nérolojik rahatsizlik
Silindirik ekstremite sekli

Cilt degisiklikleri: Cilt krizlerinin yok olmasi, webler
olmasi

Hasta ile ilk karsilasildiginda mutlaka iyi bir
soy gecmis ve Ozgegmis alinmahldi. Benzer
rahatsizliklarin ailenin diger ¢ocuklarinda da olup
olmadigl, annenin rahatsizliklar, gebelik sekli,
gebelikte gecirilen rahatsizliklar, ilag kullanimi,
coklu dogum 6ykusu, anne yasl, daha 6nce dusuk
yapip yapmadidi sorgulanmaldir. Hastanin ayrintili
anamnezi alindiktan sonra buitiin eklemleri, omurga
ve pelvisi icine alan rontgenleri cektirilmelidir. Kasla
ilgili problemleri aciga ¢ikarmasi acisindan USG, BT,
MR yararh olur. CK diizeyleri de tanida yardimcidir.
Kas biyopsisi alinabili. Tanidan emin olmak icin
sitogenetik calismalar da yapilmaldir. Kesin bir tani
yolu yoktur. Tani diger hastaliklarin dislanmasi ile ve
klinik ile konulabilmektedir.

Tedavi Prensipleri:

AMK hastalarindataninin olabilecek en kisa surede
konulmasi ve egzersiz ve cihazlamaya en kisa siirede
gecilmesi tedavinin basarisi acisindan cok énemlidir.
Bu hastalikta diger noromuskiiler hastaliklardan farkl
olarak kas dengesinin saglanmasi ciddi bir problem
olusturmamaktadir. Asil sorun eklemlerdeki fizrozistir.
Bu ylizden kural olarak yumusak dokularin uzatilmasi
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oldukca 6nemlidir ve deformitenin niiks etmesini
de oOnleyecek olan ana yaklasim budur. Fakat bu
zorlayicl egzersizler, kikirdak yaralanmalarina, eklem
ici yapisikliklara, kemiklerde deformite ve ankilozlara
ve hatta iyatrojenik kiriklara bile sebep olabili. AMK
da kontrakte dokularin erken cerrahi gevsetmesi
deformitelerin 6nlenmesi agisindan 6nemlidir ve
bu tedavi AMK nin konservatif tedavisi olarak kabul
edilmektedir®.

Tedavide en 6nemli amaclardan biri eklem hareket
acikliginin saglanmasi ve bunun strdirilebilmesidir.
Agresif pasif yaklasim (germe egzersizleri) sert
eklemlerde hareket acikhgini saglayabilir ama esas
olan bunun yogun egzersiz programi ve cihazlama
ile stirdiirtlebilir olmasidir.

AMK tedavisinde her olgu kendi iginde
degerlendirilmelidir ve olgunun tutulan eklemlerine
gore tedavi prensipleri olusturulmaldir. Asagida
tutulan bolime gore tedavi prensiplerine kabaca
deginilmistir.

Skolyoz: AMK da genellikle viicudun merkez
ve proksimal boélumleri nadir tutulur. Fakat skolyoz
oldukgca sik goralir ve siklikla kalca kontraktirleri ve
pelvik obliklik ile birliktedir. Idiopatik skolyoz orani
genel popilasyondaki gorilme oranina benzerdir.
Nadiren tipik agir néropatik tip AMK de uzun paralitik
skolyoz gorulebilir. Bu egrilik genelde 2 yastan 6nce
olusur ve zamanla ilerleyerek uzun, agir ve sert bir
egrilik haline dontsir. Genelde sik kontolli brace
tedavisi uygulanir, nadiren ilerleyen olgularda
cerrahi tedavi gerekebilir. Konjenital skolyoz da AMK
da siktir. Bu olgular yakin izlenmelidir ve asimetrik
egriik olusmaya basladiginda erken flizyon
yapilmahdir. Bazen pelvik obliklik ¢zellikle tek tarafh
kalca deformiteleri sonrasi olusabilir ve bu durumda
skolyoza sebep olabilir. Boyle bir durumda 6ncelikle
kalca deformitesi diizeltilmelidir.

Alt ekstremiteye yaklasim:

Ayak Deformiteleri; AMK da en yaygin deformiteler
ayaklarda olmaktadir. Ayak deformitelerinde amag
yere diz basan bir ayak elde etmektir. Genelde pes
ekino varus daha az siklikla vertikal talus deformitesi
gorulmektedir (Sekil 1, 2). Tani konur konmaz diizeltici
algilamalara baslanmalidir. Ayak 6ni deformiteleri
cok onemli degildir fakat ayak arkasimin yUrimeyi
kolaylastirmak adina mutlaka dizeltiimesi gerekir.
Alcllama sonrasi ayagin posterior yapilarina yonelik
gevsetme ameliyatlart uygulanmalidi. Genelde
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Sekil 1.

A- AMK da Pes
Ekino Varusun
(PEV) klinik
gorinuma.

Sekil 1. B- PEV da iki yonlii ayak-ayak bilegi grafisi.

PMR veya CSTR gibi ameliyatlar 6nerilmez. Ciinku
bu ameliyatlar sonrasi bile 2-3 yil icinde nuksler
olusabilmektedir. Bunlarin yerine talektomi gerekli
olgularda uygulanabilir. Sert ayaklarda talektomi
sonrasl basarl oraninin iyi oldugu bildiriimektedir.
Bizim klinik deneyimimizde talektomi yaptigimiz bir
olgu bulunmamaktadir. Biz genelde posterior eklem
kapsillerini, kalkaneofibiiler bagy, asili ve eger ayakta
cavus varsa plantar fasiay1 kesiyoruz. Ardindan da 2

Sekil 2. A- AMK
da Vertikal
talusun klinik
gorinima.

Sekil 2. B-
Vertikal talusta
radyolojik
gorinim.
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ay sureyle algi ve sonrasinda St. Germain ateli ile
uzun sure cihaz uyguluyoruz.

Ayak 6nu adduksiyonu ileri yaglarda, yiuriime
acisindan bir sikinti olusturuyorsa, tarsal kemiklerden
kama cikarilarak diizeltici osteotomiler uygulanabilir.
Bu olgularda kaynamama sikintisi olabilir. Boyle
olgularda ameliyati iskelet olgunlasmasina kadar
beklemek en dogrusudur.

Ayak deformitesinin niks ettigi veya gecikmis
olgulardatriple artrodez 12 yas sonrasi yapilabilir. Ayni
amacla pantalar artrodez, ilizarov ile deformitenin
duzeltiimesi de tedavi segenekleri arasindadir.

Diz Deformiteleri; Karsimiza tek veya iki tarafh
fleksiyon veya ekstansiyon deformitesi olarak
gelebilir. Diz deformitelerinde temel amag duz bir diz
elde etmeye dayanir. Cihazla bile elde edilse dizin diiz
durmasi yiriime icin gereklidir. Eger dizde fleksiyon
deformitesi varsa kalca eklemi bunu kompanze
etmek icin fleksiyona gider. Bu da yurimeyi daha
da zorlastirir. Olgu ilk geldigi andan itibaren germe
egzersizlerine, deformiteyi duizeltici alcillamalara
ve pozisyonu koruyucu cihazlara baslanmaldir.
Olgularin ¢cogunda bu tedavi sekli yiirime ve dizin
dizelmesi icin yeterli olmaktadir. Eger germe
egzersizleri ile basarillh olunamazsa veya olgu geg
gelirse cerrahi gevsetme uygulanmaldir.

Diz cerrahilerinde temel amac hareketli bir diz elde
etmekten cok (mumkinse ideali budur) yirimeye
faydali bir diz eklemi etmeye dayanir. Cerrahi
zamanlama oldukga 6nemlidir. Ayak deformitelerine
gore dizin cerrahi tedavisi planlanmalidir. Dizin
fleksiyondatutulmasini gerektiren bir ayak deformitesi
varsa once ayak ameliyatlar1 yapiimalidir.

Cerrahi tedavide kontrakte tum yapilarnn
posteriordan gevsetilmesi esasti. Ameliyat sonrasi
alclama ve uzun sureli cihazlama elde edilen
pozisyonun surdurulmesi agisindan ¢ok 6nemlidir.
leri yaslarda ve fleksiyon deformitesinin 40 derecenin
Ustinde oldugu c¢ocuklarda damar-sinir arazi
olusturmamak icin femur distalinden ekstansiyon
osteotomileri yapilmaldr. ileri yaslarda bu amacla
llizarov da kullanilabilir.

Kalca Deformiteleri: AMK da genelde kalca
eklemleri fleksiyon, abduksiyon ve dis rotasyon
pozisyonundadir (Kurbaga pozisyonu) ve oldukga
sertti.  Kalca cikigi (teratolojik tipte) siklikla
gorulmektedir (Sekil 3-A). Kalgca deformiteleri
dizeltimeden oOnce mutlaka diz deformiteleri
coztlmelidir.
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Sekil 3. A- AMK
da tek tarafh
teratolojik
kalca gikiginin
radyolojik
goérinima.

Sekil 3. B- Agik
rediksiyon
sonrasi 1.yllda
kalganin
géruniimu.
Kalgada
avaskiiler nekroz

gelismis.

AMK da kalca cikigi tek veya iki tarafh olabilir. Cikik
kalcalarla yirimek genelde bir sorun olusturmaz.
Genel olarak iki tarafl kalgalarda cerrahi tedavi
yapilmamasi konusunda fikir birligi vardir. Tek tarafh
kalcalarda ise ilerleyici pelvik obliklik ve skolyoz
riski oldugundan olgu en erken yaslarda ameliyat
edilmelidir. Kapali rediiksiyon girisimleri genelde
basarisizdir ve avaskiiler nekroz riski vardir (Sekil
3-B). Genelde anteriordan acik rediiksiyon ve femur
kisaltma osteotomisi 6nerilmektedir. Medial girisim
bu olgularda kontrendikedir.

Omuz Deformiteleri: Ust ekstremite
deformitelerinde temel belirleyici hastanin zekasidir.
Zekanin iyi oldugu olgularda deformite ciddi ise
cerrahi tedavi uygulanmalidir’®. AMK da, omuzlar
genelde adduksiyon ve i¢ rotasyondadi. Nadiren
tedavi gerektirecek kadar deformiteler olusur. ic
rotasyonun ¢ok fazla oldugu olgularda humerusa
dis rotasyon osteotomisi yapilabilir.

Dirsek Deformiteleri: Dirseklerde fleksiyon veya
ekstansiyon kontrakturleri olabilir. Hareket acikhgi az
ve deformiteler ¢ok ciddi ve olgunun fonksiyonlarini
kisithyorsacerrahigevsetmeameliyatlariuygulanabilir.
Dirsek sorunlarinda temel amag, bir dirsege
ekstansiyon (temizlik eli) digerine fleksiyon (yemek
eli) saglayarak olabildigince cocugun fonksiyonlarini
yerine getirmesini saglamaktir. Fakat genel olarak
bu kadar agir olgularla karsilasiimamaktadir veya
erken yaslarda baslayan germe egzersizleri ile
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fonksiyonel olarak kabul edilebilir sinirlarda olgular
gorilmektedir.

El Bilegi: Genelde el bilegi fleksiyon ve ulnar
deviasyondadir (Sekil 4). Genelde agir deformiteler
bile seri alcllamalar ve cihazlama ile el bilegi
fleksiyonlari diizelmektedir?.

Sonug  olarak;  Artrogripozis =~ Multipleks
Konjenitada temel problem eklem cevresinde fibrozis
ve sertliktir. Pek cok deformitede bir arada olabilir.
Amag olabildigince hareketli, kendi fonkisyonlarini
yerine detirebilen ve yuruyebilen bir olgu elde
etmektir Bu amagcla olgu gelir gelmez germe
egzersizlerine, seri algllamalara ve cihazlamalara
gecilmeli ve erken donemde cerrahi gevsetme
ameliyatlar1 yapilmalidir. Deformitelerin hastahgin
her déneminde tekrarlayabilecegi asla unutulmamal
ve aile ile mutlaka paylagiimalidir.

Sekil 4. AMK da el-el bilegi deformitesi.
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