AKONDROPLAZi YE BACLI KAUDA EKINA SENDROMU
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OZET

Akondroplazi otozomal dommant gegen ve endokondral kemtk alu;umunun bazukf
oldugu bir hastaliktr. ‘Iskelet sisteminde olusan degisiklikler sonucu sinir sistémin=
de bazi patolojik bulgular ortaya ¢ikabilir. Medulla basist semptomlar ile bagvuran
akondrolazili hastamin myelografik incelemesinde Th12'de tam blok oldugu tesbit
edildi. Dekompressif laminektomiden: sonra: -iyilik sagland.

GIRIS:

Akondroplazi kesin nedeni bllmmeyen ve endokondral kemik gelisimindeki
bozukluk sonucu olusan dogumsal bir hastaliktir (1,2,9,13,16). Alin belirgin bityiik
kafa, lomber bolgede lordoz artist ile birlikte kifoz, biyiik kalgalar, son derece kisa
kol ve bacaklar gok eskiden beri bilinen bu hastahgm tipik ozelhklerl arasinda-
dir (1).

Otozomal dominant olarak gecer (9 10, 11 12) Kesin sebebi bilinmemekte-
dir, ancak baba yasinin yiiksek olmasi uzermde durulmustur (1, 4,11 ,14). Enkond-
ral kemik gelisimindeki bozukluk, kafa ka1desn ‘dahil vucudun her tarafinda go-
riliir (1). :

Hastalik oldukga nadir goriilir, ensxdans1 bir mllyonda 37 -29 kadardir (9,
10,11). Hastalarin buyuk klsmmda ailede akondroplazn anemnezl yoktur. Normal
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ana ve babalardan akondroplazik gocuklar dogabilir. Akondroplastik ana ve ba-
balardan dogan gocuklarin yarisinda hastalik gériiliir (11,14). Kizlarda erkeklere
oranla daha sik goriiliir. Uzun kemiklerde daha fazla olmak uizere, gesitli iskelet
anomalileri olabilir (14).

VAKA RAPORU:

A.T. 30 yasinda erkek hasta, bacaklarmdaki kuvvetsizlik ve uyusma sikayetleri
ile 8.6.1982 ginii klinigimize basvurdu (6269/6279 protokol). Sikayetlerinin ii¢
ay once basladigini ve giderek arttigin1 bildirdi. Hasta evli iki gocuk babasi, 137 cm
boyunda, 58 kg agirhgindaydi. Ekstremiteleri viicuduna oranla simetrik olarak ¢ok

kisa, adaleleri gelismisti. El vé; ayaklarin 4. parmaklar simetrik olarak kisaydi.
Govde olgiileri normale yakindi. (Resilm-1).

Noérolojik; muayenede pozitif bulgu olarak zalttta agir paraparezi, bilateral
Achilles klonusu ve bilataral pozitif Babinski delili saptandi. Tendon refleksleri
canli, Th12 den itibaren hipoestezi saptandi. Direkt grafilerinde L5 korpusu diger
vertebra korpuslarina gore daha kiiciiktii, kama vertebra tesekkiilii yoktu. Pro-
sessus spinosuslar olduk¢a genis, interpedikiiler mesafelerin dar oldugu goriiliiyor-
du. Lomber myelografik inceleme, :Th12 seviyesinde tam blok gdsterdi:

Resim: 1- Ha.tanin 6nden goriindgii.
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Resim: 2- Hastanin yandan goriinisa.

‘ 'Hasta328.‘7.1982 giinii ameliyata ahndi, Th11-Thi2 ve L1 tam‘ laminektomi
yapildi. Spinal kanalin gok dar oldugu goriildii. Laminektomiden sonra dura
pulsasyonu normale dondi, sinir kokleri normaldi.

Postoperatf dénemi komplikasyonsuz gegen hasta 5.8.1982 iinii taburcu edil-
di. 2.12.1982 {nt yapilan kontrol muayenesinde bilateral Achilles klonusu di-
sinda norodefsiti yoktu.

. TARTISMA:

‘Akondr'éplazide omurga anomalileri diizgiin sekilde olusur, hem omur cismin
de hemde kolon vertebralde, kikirdak gelisiminde ki bozukluga bagl olarak degisik-
likler olusur. Omurga cisimlerinin yiikseklikleri azaldigmdan kolon vertebral
kisalir, ayrica kemiklesme ‘merkezlerinin erken ' kaynamast sonucu - pedikiiller
kisa kalir. Boylece spinal kanal frontal ve sagital planda daralir. Diger yandan
medulla spinalis akondroplastik olaydan etkilenmez, gelisimi normaldir (15).

Hastalarda alin bariz, burun kopriisii diisiiktiir. Bas biiyiik, boyunlari kisa-
dir. Gogiis kiigiik ve dardir, degisik derecelerde dorsolomber kifoz olabilir. Lom-
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ber lordoz ise artmis gibi goriiniir. Pelvis boyutlari oldukg¢a dardir. Parmaklar
kisa ve kalin, viicut adaleleri iyi gelismistir (1,2,5,6,10,11,_1.3',,“1,4,15). Hastamizin
klinik bulgulari literatiirle uyum gésteriyordu, farkli olarak ‘dorsolomber Kkifoz
yoktu. e !

Vogl ve Osborne otopsilerde diéseksiiggniar yaparak kondroplastik fétiisleri

-

incelediler ve sonugta meydana gelen degisikliklerin diizenli oldugunu gésterdiler.
Her vertebra yiiksekliginin az olmast nedeniyle omurganin normalden kisa olaca-
cagim bildirdiler (15). F i S

Vertebralarda husule gelen degisiklikler korpusta ve laminanin her bir yari-
sinda bulunan ii¢ adet kemiklesme merkezinin erken kaynasmasma baghdir. De-
gisiklikler sonucunda spinal kanal daralir (11,15).

Akondroplazi‘deiomurga ve diger iské}et 'kis1m1ar1ndaki oégifikasyon ve kar-
tilajendz merkezlerinin ¢ok kiiciik oldugy ‘bildirilmistir (1’)»\.\ !

Akondroplastik hastalarda ilerleyici terminal lomber stenoz gelisir. L5 kor-
pusu daralmis, pedikiiller ve laminzlor 1yice kzif‘iml‘asmlstlr. _Méi‘jinal ekzostozlar
ve bazen intervertebral disk protrﬁzyolaﬁ bulunur. Bun]a._r da hz;'nls kanahn daha
daralmasina yol acarlar, Spinal kanaldaki bu darlik yasla“orantili olarak artar
(11,15). e

Akondroplast‘ilg_‘ hastalarda goriilen ddrsdloniﬁci' kifoz . postnatal dénemin
bir komplikasyonudur ve: bir veya iki adet kama seklindé yértebra korpusunun
varligima baghdir. Bunlar Th11-L2 arasmds bulunurlaf: Yeiti-dogan bebeklerde
bu kifoz goriilmez (11,15). T ’

Bu hastalarda basis craniinin erken kemiklesmesi sonucu foramen magnum
kiigiik kaldig Ve basiler im»resyona neden oldugu bildirilmistir (5,6,11,13,18): Fora-
men ‘magnumdaki bu darligin hidrosefalusa, spinal kanaldaki-darhgm ise mediilla
spinalis ve kauda ekina basisina yol agtigr ileri siiriilmiigtiir 2911,12).

~Akondroplazideki hidrosefalus -gelisimi posterior fossada yeierli"mésafé ol-
mamasina baglanmistir (5).-Hidrosefzlus geligimi pubérteye kadar devam eder ve
pubertede son seklini alir (2). R : S

Akonroplastik hastalarda servikal kord kompressionu sonucu spastik tipte
kuadriparezi geisebilir. Thorakolomber bdlgedeki konstriiksiyon bizim  vVaka-
muzda oldugu gibi spastik tipte paraparaziye neden olur. Meydana gclebile_celg disk
pfdtrii‘z__yohlarl ve osteofitler besleyici damarlar sikistirarak kord - lezyonlar1 ve
ayrica root basilari yapabilirler (15). T T
» -Bu hastalarda semptomlari daha ziyade 30-50.yaslarinda ortaya gikar (1;11);
Hastalarin -entellektiiel ve seksiiel gelisimleri tamamen’ normaldir (2,14). : . -

‘Akondroplastik hastalar yakindan takip edilmelidir. Kafa biiyiimesi hizlanifss
hidrosefali ihtimali akla getirilmelidir. Iskelet sisteminde olusan degisilikler direkt
grafilerde gériilebilir (1:2,5,6,9,11,13,14,15). Y R
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Bilgisayarli tomografi kalinlagmus: laminalari, osteofitik degisikleri: ve ‘disk
protriizyonlarint gosterébilir - (17). . i :

Spinal kanalda gelisen darlik nedeniyle kanalin kontrast maddelerle radyo-
lojik incelemesi giiliik gdsterir. Boyle. vakalarda sisternal veya C1-C2 arasindan
lateral ponksiyonla kontrast verilmesi 6nerilmistir (7).

”Cheiro-Lumbar Dysostdsis” te ve Verbiest Sendromu’ nda spinal kanalda
benzer konstriiktif darliklar bildirilmistir, ancak bu degisiklikler b1r veya birkag
vertebrada lokalizedir (16).

Akondroplazdl hastalarin tedavisi geliseri klinik tabloya 'gore degisir. Prog-
ressif hidrosefali varsa sant operasyonu gerekir. Ancak puberteden sonra hid-
rosegali gelisimi duracagindan operasyona gerek kalmaz. Foramen magnum dar-
hgina‘veya basiler impressiona bagli” kudriparezi. gelisirse - suboksipital ' kraniek
tomi yapmak gerekir. Spinal kanalin her seviyesindeki :darhklar igin dekom-
pression. islemi uygulamr (2,6,9,10,11). Cerrahi tedav1 erken veya akut vakalarda
acilen yapilirsa iyi sonuglar alinabilir (1). -

Lumbar spinal stenozis icin gerekli dekompressionu saglayacak yeni teknikler
tarif edilmistir. Multipl seviyedeki lumbar stenozlar igin internal dekom’pressidn
Snerilmistir ve bu yolla stabilitenin korunabllecegx bildirilmistir. Ancak tekrar,
tekrar dekompressnon yapmak gerekebilir (3,8,L1). - : '

Akondroplaznk gocuklar yiiriimeye baslamadan 6nce yeteri kadar ortopedik
onlemler alinirsa dorsolomber kifoz olmayabilir. Bu kifozun oldugu hastalarda
fiizyon operasyorilart “gerekebilir (11,15).

Hastalarin gogu uterus iginde veya dogumdan sonra oliirler. Norolojik ‘defi-
sitler: yas ileledikge ortaya ¢ikmaya baglar. Prognoz nérolojik  defisitlerin agirhig
oraninda kotiilesir (2,5,13).

SONUC:

Akondroplazi oldukga. nadir-goriilen bir hastaliktir. Viicutta meydana gelebi-
len ilerleyici gekil bozukluklar1 sonucunda bu hastaliga tutulmus olan sahuslar icin
yasam gekilmez bir hale gelebilir. Fakat hastaligin ¢ok erkenden teshis edilmesi ile
zamaninda ‘alinabilecek bazi énlemler neticesinde, ‘olusabilecek - dorsolomber ki-
foz gibi postiir degisiklikleri onlenebilir. Ayrica devamh takip'edilmeleri ‘ile olu-
sabilecek hidrosefalus ve kord komressionu gibi degisikliklere zamaninda miide-
hale edilebilir. B . '

SUMMARY: (Cauda 'Equina: Sydndrome Dué‘ td Achondroplaéia) ‘

Medullary compression: syndrome in Achondroplasia: General and neurolo-
gical aspects of Achondroplasia are reviwed and discussed on- the: basis; of one
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case. In this present case was a medullary compression syndromé which relieved
after decomressive laminectomy. The significance of early diagnosis and treatment
have been: stressed. Fei

in this paper, we have revxewed an achondroplastxc patient with medullar '
compression syndrome.
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