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1. OZET
Giris: Akondroplazi, en yaygin iskelet displazisi olup, fonksiyonel sonuglari ve yasam
kalitesini artirmak amaciyla ekstremite uzatma cerrahisi yaygin olarak uygulanmaktadir. Bu
calisma, akondroplazik hastalarda segment uzatma islemlerinin klinik, radyolojik ve
fonksiyonel sonuglarini degerlendirmeyi amaglamaktadir.
Yontem: 24 akondroplazik hastaya ait 54 uzatilmig segment iizerinde retrospektif analiz
gerceklestirilmistir. En az %30 oraninda uzatma yapilan hastalar calismaya dahil edilmistir.
Fiksasyon yontemi, uzatma ytiizdesi, eksternal fiksasyon siiresi, kemik konsolidasyon siiresi ve
komplikasyonlar ile ilgili veriler toplanmistir. Fonksiyonel sonuglar ASAMI kriterlerine gore
degerlendirilmis ve farkl fiksasyon yontemleri karsilastirilmistir.
Bulgular: Calisma grubunu 16 kadin ve 8 erkek hasta olusturmus olup, cerrahi esnasindaki
ortalama yas 7,3 £+ 2,9 y1l, ortalama takip stiiresi ise 43 ay olarak belirlenmistir. Ortalama uzatma
orani %65,86 = 19,59 (106,75 + 25,28 mm) olarak hesaplanmistir. ASAMI kriterlerine gore,
hastalarin %54,17’sinde miikemmel, %41,67 sinde ise iyi fonksiyonel sonuglar elde edilmistir.
Genel komplikasyon orani %37 olup, en sik goriilen sorunlar kiriklar, deformiteler ve
kontraktiirler olmustur. Erkek hastalarda kirik insidansi anlamli derecede yiiksek bulunmustur
(p=0,007). Heksapodal fiksatorler daha iyi deformite diizeltmesi saglamis ancak daha uzun
konsolidasyon siireleri gerektirmistir.
Sonuc: Ekstremite uzatma cerrahisi, akondroplazik hastalar i¢in etkili bir tedavi yontemidir;
ancak komplikasyon riskleri dikkatle yonetilmelidir. Tedavi stratejilerinin optimize edilmesi ve
hasta sonuclarinin iyilestirilmesi i¢in ileri ¢aligmalara ihtiya¢ duyulmaktadir.
Anahtar Kelimeler: Akondroplazi, ekstremite uzatma, eksternal fiksasyon, heksapodal sistem,

komplikasyonlar



2. ABSTRACT
Aim: Achondroplasia is the most common skeletal dysplasia, and limb lengthening surgery is
widely performed to enhance functional outcomes and quality of life. This study evaluates the
clinical, radiological, and functional outcomes of segmental lengthening in achondroplastic
patients and compares various fixation methods.
Materials and Methods: A retrospective analysis was conducted on 54 lengthened segments
from 24 achondroplastic patients. Patients who underwent at least 30% segmental lengthening
were included. Data on fixation methods, lengthening percentage, external fixation duration,
bone consolidation time, and complications were collected. Functional outcomes were assessed
using ASAMI criteria, and different fixation methods were compared.
Results: The cohort included 16 females and 8 males, with a mean age at surgery of 7.3 £2.9
years and a mean follow-up period of 43 months. The mean lengthening percentage was 65.86
+ 19.59% (106.75 + 25.28 mm). According to ASAMI criteria, 54.17% of patients achieved
excellent functional outcomes, while 41.67% had good results. The overall complication rate
was 37%, with fractures, deformities, and contractures being the most frequent issues. The
incidence of fractures was significantly higher in male patients (p=0.007). Hexapodal fixators
offered better deformity correction but necessitated longer consolidation times.
Conclusions: Limb lengthening is an effective treatment for patients with achondroplasia;
however, the risks of complications must be managed carefully. Although hexapod systems
provide precise deformity correction, they may extend the healing process. Additional studies
are required to refine treatment strategies and enhance patient outcomes.
Keywords: Achondroplasia, limb lengthening, external fixation, hexapodal frame,

complications



3. GIRIS VE AMAC

Akondroplazi, orantisiz kisa boy ile karakterize edilen en yaygin iskelet displazilerinden
biridir ve temel olarak fibroblast biiytime faktorii reseptorii 3 (FGFR3) gen mutasyonu sonucu
gelismektedir. Akondroplazik bireylerde ekstremite kisaligi, yalnizca estetik bir kaygi
olusturmakla kalmayip, giinlik yasam aktivitelerini ve fonksiyonel bagimsizligr da 6nemli
Olciide etkileyebilmektedir. Bu nedenle, ekstremite uzatma cerrahisi, akondroplazik hastalar
icin hem fonksiyonel iyilesme hem de yasam kalitesini artirmaya yonelik onemli bir tedavi
secenegi olarak degerlendirilmektedir.

Ekstremite uzatma cerrahisi, yillar i¢inde gelisen tekniklerle daha giivenli ve etkili hale
gelmis olsa da, optimal cerrahi yaklasim konusunda tartismalar devam etmektedir. lizarov
yontemi, tarihsel olarak en yaygin kullanilan tekniklerden biri olup, heksapodal sistemler
(Taylor Frame) ve monolateral eksternal fiksatorler (LRS gibi) gibi alternatif sistemlerle
karsilagtirmali olarak degerlendirilmektedir. Farkli fiksator sistemlerinin komplikasyon
oranlari, uzatma miktari, mekanik aks degisiklikleri ve fonksiyonel sonugclar iizerindeki etkileri
tam olarak ortaya konmamis olup, hasta bazli degiskenlerin cerrahi sonuglara etkisi net olarak
belirlenmemistir. Bu nedenle, akondroplazik hastalarda kullanilan farkli uzatma yontemlerinin
karsilagtirilmasi, optimal cerrahi yaklagimin belirlenmesi agisindan biiylik 6nem tagimaktadir.

Bu ¢alismada, akondroplazik hastalarda uygulanan segment uzatma cerrahisinin klinik,
radyolojik ve fonksiyonel sonuglart degerlendirilerek, farkli fiksator sistemlerinin basari
oranlari, komplikasyon riskleri ve iyilesme siirecleri arasindaki farklarin ortaya konmasi
amaglanmaktadir. Ayrica, hasta bazli faktorlerin cerrahi sonuglar tizerindeki etkileri analiz
edilerek, akondroplazik hastalar icin daha giivenli ve etkili bir uzatma protokolii

olusturulmasina katki saglanmas1 hedeflenmektedir.



4. GENEL BILGILER

4.1. Akondroplazi

Akondroplazi, orantisiz kisa boy, rizomeli, makrosefali, orta yiiz hipoplazisi ile karakterize
genetik bir iskelet displazisidir. Alt ekstremite uzun kemik egriligi, orta kulak disfonksiyonu,
obstriiktif uyku apnesi ve daha nadir olarak servikomediiller kompresyon, hidrosefali,

torakolomber kifoz ve santral uyku apnesi goriilebilir.!

4.1.1. Epidemiyoloji

Akondroplazi, orantisiz kisa boy ile karakterize en yaygin iskelet displazisidir.>” Her
26.000 ila 28.000 canli dogumda bir goriilmektedir.!'® Diinya genelinde yaklasik 250.000
kisinin akondroplaziden etkilendigi diisiiniilmektedir.” Herhangi bir etnik ya da cinsiyet

yatkinlig1 gosterilmemistir.*

4.1.2. Tarihge

Akondroplazi fenotipi, binlerce yildir bilinmekte olup, ¢esitli kiiltiirlere ait eserlerde
bunun kanitlarina rastlanmaktadir. "Akondroplazi" teriminin ilk olarak 19. yiizyi1lda kullanildig:
diistiniilmektedir ve temel 6zellikleri kisa siire sonra tanimlanmistir. Ancak, 20. ylizyiln ilk
yarisinda bu terim, kisa uzuvlu ciicelik bozukluklarinin genel bir tanim1 olarak kullanilmistir
(kisa govdeli veya Morquio tipi aksine). 1967 yilinda akondroplazinin ayrintili ve spesifik
radyolojik ve klinik ozelliklerini Langer ve ark. tarafinca net bir sekilde tanimlamigtir.'®
Yiizlerce farkli ciicelik ile iliskili iskelet displazisi arasinda en iyi tanimlanmis ve en ¢ok
calisilmis olanidir.?

Akondroplazi, diger kisa boyla iligkili durumlara kiyasla ¢ok daha yaygin oldugu i¢in,
geemiste "cilice" terimi en ¢ok akondroplazili bireyleri ifade etmek i¢in kullanilmistir. Ancak,
son 50 y1l i¢inde gelistirilen tan1 kriterleri, gercek akondroplaziyi yiizeysel olarak benzer diger
bozukluklardan ayirt etmeyi miimkiin kilmigtir.?

Shiang ve ark. 1994’te akondroplazili bireylerde fibroblast biiylime faktorii reseptor tip
3 (FGFR3) geninde belirlenebilir mutasyonlar bulundugunu gostermistir.!! Kisa siirede yapilan
diger c¢aligmalar, akondroplazinin neredeyse tiim vakalarinin FGFR3 mutasyonlarindan
kaynaklandigm ortaya koymustur.'>!> Genetik Iskelet Bozukluklar Nomenklatiiriiniin 2023
revizyonunda, akondroplazi "FGFR3 ile iligkili akondroplazi" olarak adlandirilmig ve FGFR3

kondrodisplazileri grubuna dahil edilmistir.'*



4.1.3. Patofizyoloji ve Genetik

Akondroplazi, otozomal dominant kalitim gdosterir, Fibroblast Biiyiime Faktorii
Reseptorii 3 (FGFR3) genindeki gain of function mutasyonlarla iligkilidir ve bu gen 4p16.3
kromozom lokusunda yer alip FGFR3 proteinini kodlamaktadir> FGFR3'in liganddan
bagimsiz aktivasyonuna ve sinyal yollarimin asir1 calismasina neden olarak, kondrosit
proliferasyonu ve diferansiyasyonunun inhibisyonu ile sonuglanmir.’ FGFR3 aktivasyonu ve
buna bagli sinyal yollari, kondrositlerin terminal hipertrofik diferansiyasyonunu engelleyerek
endokondral ossifikasyonu inhibe eder.!?

Akondroplazi, otozomal dominant bir kalitim gosterdiginden, akondroplazili bir bireyin
ortalama boya sahip bir partnerle ¢ocuk sahibi olmasit durumunda, her gebelikte ¢cocugun da
etkilenme riski %50°dir. Ancak, vakalarin ¢ogu yeni ve spontan (de novo) mutasyonlardan
kaynaklanmaktadir. Bu nedenle, akondroplazili bebeklerin yaklasik %801, etkilenmemis ve
ortalama boya sahip iki ebeveynden dogmaktadir. De novo patojenik varyantlar, genellikle 35
yas ve lizeri olarak tanimlanan ileri baba yasi ile iligkilidir.'!7
Penetrans %100°diir; akondroplazi ile iligkili FGFR3 heterozigot patojenik varyantina

sahip tiim bireylerde hastaligin klinik belirtileri goriilmektedir.>!

4.1.3.1. Fibroblast Biiyiime Faktorii Reseptorii 3 (FGFR3)

FGFR3, insanlarda bulunan dort fibroblast biiytime faktorii reseptoriinden biridir ve
tiimii hiicre yiizeyinde yer alarak hiicresel proliferasyonu etkiler. FGFR3, {i¢ immiinoglobulin
benzeri bolge iceren bir ekstraselliiler domen, bir transmembran domen ve bir intraselliiler
tirozin kinaz domeninden olugsmaktadir.'®

Akondroplaziye neden olan mutasyon, bir inaktivasyon mutasyonu degil, "gain-of-
function" mutasyonudur. Bu mutasyon, FGFR3’iin liganddan bagimsiz aktivasyonuna yol
acarak inhibitdr sinyalin siirekli aktif kalmasina neden olur. Bagka bir ifadeyle, FGFR3 normal
ligand kisitlamalarindan bagimsiz olarak siirekli bir "yavaslatic1" sinyal tiretir.!”

Iskelet displazileri, cogunlukla siddet derecelerine gére farklilik gosteren aileler iginde
siniflandirilabilir.?® Akondroplazi ailesine ait diger bozukluklar da FGFR3’teki farkli
mutasyonlardan kaynaklanmaktadir ve hastaligin siddeti, FGFR3’iin aktivasyon derecesine
bagli olarak degiskenlik gostermektedir.

e Hipokondroplazi: FGFR3 patojenik varyanti kaynakli,?! akondroplazi ile benzer klinik
ve radyoloji

e SADDAN (severe achondroplasia with developmental delay) displazisi: Gelisim
geriligi ve akantozis nigrikans ile seyreden agir akondroplazi’?> FGFR3 geninde

Lys650Met substitiisyonuna neden olan mutasyon sonucu ortaya ¢ikmaktadir.?*->



Tanatoforik displazi (TD): Kisa uzuvlu ve genellikle perinatal donemde letal seyreden
bir iskelet displazisidir. TD Tip 1, biikiik femurlar ile birlikte mikromeli ve nadiren
degisen siddette kraniyosinostoz varligi ile karakterizedir. TD Tip 2 ise diiz femurlar ile
birlikte mikromeli ve her zaman mevcut olan orta-siddetli kraniyosinostoz ile kloveleaf
(yonca yapragi) kafatasi deformitesinin varligi ile ayirt edilir.?®

FGFR ile iligkili kraniyosinostoz sendromlari, Muenke sendromu ve akantozis nigrikans
ile seyreden Crouzon sendromu

Izole ailesel akantozis nigrikans®®

CATSHL sendromu: Kamptodaktili, uzun boy, isitme kaybi. FGFR3'teki /loss-of-

function patojenik varyantlarin neden oldugu bir asir1 bityiime bozuklugu.



ECD Hch-Ser84Leu
Hch-Arg200Cys
TDI-Arg248Cys
TDI-Ser249Cys
MS-Pro250Arg
Hch-Asn262His
Hch-Gly268Cys
Hch-Tyr278Cys
Ach-Ser279Cys
Ach-Ser344Cys
TDI-Gly370Cys
TDI-Tyr373Cys
Ach-Gly375Cys
Ach-Gly380Arg
Hch-Val381Glu
CAN-AIa391Glu
PSS-Met528lle
Hch-Asn540Lys
CATSHL-Thr546Lys
CATSHL-Arg621His
Hch-Lys650Asn
TDII-Lys650Glu
SADDAN-Lys650Met
SLS-Val700Glu
TDI-X807Ser, X807Arg, X807Cys

ICD

Ach, Achondroplasia

CAN, Crouzon syndrome with Acanthosis Nigricans

CATSHL, Camptodactyly, Tall stature, and Hearing loss

Hch, Hypochondroplasia

MS, Muenke syndrome

PSS, proportional short stature

SADDAN, Severe Achondroplasia with Developmental Delay and Acanthosis Nigricans
SLS, Spider lamb syndrome (Ovis aries Fgfr3)

TDI, Thanatophoric dysplasia type |

TDII, Thanatophoric dysplasia type I

Sekil 1: Ornitz ve ark yayinindan alinmistir:'> FGFR3 mutasyon spektrumu ve olasi hastaliklar.



4.1.4. Smiflandirma

4.14.1. Homozigot Akondroplazi

Benzer fenotipe sahip bireylerin birbiriyle eslesme olasiliginin daha yiiksek olmasi
anlamina gelen "assortatif eslesme", ciicelik ile iliskili bozukluklara sahip bireyler arasinda
ozellikle yaygindir.?” Akondroplazi, diger ciicelik displazilerine kiyasla ¢ok daha yaygin oldugu
icin, en sik goriilen eslesme iki akondroplazili birey arasinda olmaktadir. Pek ¢ok otozomal
dominant hastalikta oldugu gibi, tam dominantlik (bir veya iki anormal alelin ayni fenotipe
neden olmasi) gozlenmez. Bunun yerine, akondroplaziye neden olan mutasyonun iki
kopyasmin bulunmasi, ¢ok daha agir bir klinik tabloya yol acar. Homozigot akondroplazi,

neredeyse her zaman yenidogan doneminde letaldir.?®

4.14.2. Hipokondroplazi
Hipokondroplazi, genellikle daha hafif seyreden bir kisa boy bozuklugu olup,
cogunlukla akondroplaziye neden olan mutasyonlarla ayni gende meydana gelen
mutasyonlardan kaynaklanir. Eger bir ebeveyn akondroplazili, digeri hipokondroplazili ise,
cocugun her iki hastalig1 birden tasiyan kompound heterozigot olma riski %25’tir. Bu durum,

bilissel yetersizlik ve ciddi tibbi sorunlari igeren agir bir fenotipe yol agmaktadir.?*-3?

4.14.3. Cift Heterozigot
Cift heterozigotluk, assortatif eslesmenin bir sonucu olarak, iki ebeveynin farkli ve non-
allelik kemik displazilerine sahip olmasi durumunda ortaya ¢ikabilir.?*** Bu durumlar oldukg¢a

nadirdir ve her biri kendine 6zgii bir fenotipe sahiptir.*>-3¢



4.1.5. Tam
Akondroplazi tanisinda, yenidoganda kollarin proksimal kisaligi, biiyiik bas, dar gogiis
ve kisa parmaklar varliginda siiphelenilmelidir. Klinik siiphe durumunda, radyografik bulgular

taniy1 dogrulayabilir.?

4.1.5.1. Klinik Degerlendirme

4.1.5.1.1. Kas Iskelet Sistemi Bulgulari

Akondroplazili bireylerde, uzuvlarin rizomelik kisaligina bagl olarak gelisen kisa boy,
belirgin lomber lordoz, dirsek ekstansiyonu ve rotasyonunda kisitlilik, genu varum, brakidaktili
ve ellerde trident goriiniimii yaygin olarak goriliir. Dizler, kalcalar ve ¢ogu eklemde asirt
hareketlilik de sik karsilasilan bir bulgudur.?

Ust ekstremite deformiteleri, kisa parmaklar ve trident el konfigiirasyonu gibi el
anormalliklerini, orantisiz uzuv yapisini ve dirsek ekstansiyonunda kisithiligi igerir. Alt
ekstremite deformiteleri ise eksen sapmalari (6zellikle varus deformiteleri), malrotasyon, kalca
fleksiyon kontraktiirii, dizin hiperekstansiyonu ve bag instabilitesini kapsamaktadir.?

Bacaklarda parantezlesme, (varus deformitesi - bowing), akondroplazili bireylerde son
derece yaygin bir durumdur ve tedavi edilmeyen yetiskinlerin %90’indan fazlasinda bir
dereceye kadar egrilik goriilmektedir.?” Akondroplazili ¢ocuklarin tigte biri ile yarisi arasinda
dizlerde ve alt bacaklarda belirgin egrilik (genu varum) goriilmektedir. Bu ¢ocuklarin yaklasik
%251, semptomatik bacak egriligi nedeniyle cerrahi miidahaleye ihtiyag duymaktadir.’”-*8
Genu varum, "bowing" aslinda yanal egrilik, internal tibial torsiyon ve dizin dinamik
instabilitesinin bir kombinasyonundan kaynaklanan karmasik bir deformitedir.3%4

Torakolomber bileske bolgesinde kifoz, akondroplazili bebeklerin %90-95’inde
goriilmektedir.*! Vakalarin yaklagsik %10’unda bu durum kendiliginden diizelmez ve ciddi
norolojik sekellerle sonuglanabilir.*? Spinal stenoz, akondroplazili yetigskinlerde en yaygin tibbi
sikayet olup L1-L4 seviyelerini igeren semptomatik daralma seklinde goriilmektedir.*

Cocukluk doneminde ¢ogu eklem hipermobil olup, genellikle klinik agidan onemli
sonuglar dogurmaz; ancak bazi bireylerde diz instabilitesine yol agabilir. Rekurvatum genellikle
20° ile 70° arasinda degisir ve tibial plato anormalligine bagli olarak gelistigi
diistiniilmektedir.*® Yakin zamanda tanimlanan yapisal bir anomali olan diskoid lateral
meniskiis, bazi bireylerde kronik diz agrisa neden olabilmektedir.*** Ote yandan,
akondroplazide FGFR-3"lin konstitutif aktivasyonunun, artrit gelisimine karst koruyucu bir

etkiye sahip olabilecegi diisiiniilmektedir.*¢



Sekil 2: Richard M. Pauli’nin 2019°daki derlemesinden alinmustir.> Bebeklik, ¢ocukluk,

adolesan ve erigkin donemde akondroplazi.

4.1.5.1.2. Kas Iskelet Dis1 Bulgular
Etkilenen bireylerde boy kisaligina ek makrosefali ve alin ¢ikintisi ile orta yiiz geriligi
gibi karakteristik yiiz 6zellikleri goriiliir. Bebeklik doneminde hipotoni tipiktir ve motor geligim
basamaklarinin kazanimi genellikle hem anormal bir seyir izler hem de gecikir. Zeka ve yasam
siiresi genellikle normale yakin olmakla birlikte, kraniyoservikal bileske basisi, bebeklik
doneminde 6liim riskini artirir. Ek komplikasyonlar arasinda obstriiktif uyku apnesi, orta kulak

disfonksiyonu yer alir.?

4.1.5.1.3. Biiyiime ve Gelisme

Dogumda viicut uzunlugu normal olabilir, ancak akondroplazide lineer biiyiime ciddi
sekilde azalir. Akondroplazili bireylerde ortalama nihai boy uzunlugu erkeklerde yaklasik 130
cm, kadinlarda ise 125 cm'dir.>*%’

Obezite, akondroplazide Oonemli bir sorundur ve asir1 kilo alimi erken g¢ocukluk
doneminde belirgin hale gelir.*® Yetiskinlerde obezite, lomber stenoz ile iliskili morbiditeyi
artirabilir, spesifik olmayan eklem problemlerine katkida bulunabilir ve kardiyovaskiiler
komplikasyonlara bagli erken mortalite riskini yiikseltebilir.*’

Bebeklik doneminde, hafif ila orta derecede hipotoni tipiktir. Hipotoniye ek olarak
biiylik bas boyutu, bebeklerin baslarini desteklemekte zorlanmalarina neden olur. Bu durum ve
viicut yapisindaki farkliliklar, motor gelisimde gecikmelere ve "kar kiirme" (bas ve ayaklari
kullanarak hareket etmeye ¢alisma) gibi alisilmadik motor gelisim paternlerine yol agabilir.%!
Kiiciik eklemlerde hipermobilite ve kisa parmaklar, ince motor becerileri etkileyerek 6z bakim

ve kendi kendine beslenme siirecinde gecikmelere neden olabilir. Ayrica, iletim tipi isitme

kaybi, konugma gelisiminin gecikmesine katkida bulunabilir.>?
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Sekil 3: Richard M. Pauli’nin 2019°daki derlemesinden alinmustir.? Kar-kiirme (snowplowing),

bas ve ayaklar1 kullanarak hareket etme.

Her yasta goriilebilecek 6zellikler arasinda orantisiz kisa boy, alin ¢ikintisi ile birlikte
makrosefali, orta yiliz geriligi ve basik nazal koprii bulunur. Kollarin rizomelik (proksimal)
kisalig1 ile birlikte uzuvlarda gevsek deri kivrimlari, dirsek ekstansiyonunda kisitlilik,
brakidaktili ve trident konfiglirasyonunda eller yaygin olarak gozlenir. Genu varum (parantez
bacak deformitesi), yenidogan doneminde belirgin torakolomber kifoz ve yliriimeye
baslandiginda gelisen belirgin lomber lordoz da akondroplazinin karakteristik bulgular
arasindadir.’

Hidrosefali veya diger merkezi sinir sistemi komplikasyonlar1 olmadig: siirece zeka
normaldir. Ancak, bazi1 bireylerde iist diizey yiiriitiicii islevlerde sorunlar bildirilmektedir.>?

Akondroplazili bireylerin ¢ogu normal veya normale yakin bir yagam siiresine sahip
olsa da, erken 6liim riski artmistir. Bu risk, yalnizca bebeklik donemindeki ani ve beklenmedik
Olimlerle degil, ayn1 zamanda orta yaglarda goriilen kardiyovaskiiler komplikasyonlarla da
iligkilidir.> Genel olarak, akondroplazili bireylerin ortalama yasam siiresi, genel popiilasyona

kiyasla yaklagik 10 y1l daha kisadir.>*
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4.1.5.2. Radyolojik Degerlendirme

Yenidogan donemine ait radyografilerde kare seklinde ilium kemikleri, yatay
asetabulumlar, dar sakrosiyatik ¢entik, femurlarda proksimal radyolusensi, yaygin metafizyal
anormallikler ve kaudale dogru daralan interpedikiiler mesafe goriiliir.>

Diger radyografik bulgular kisa ve kalin tiibiiler kemikler, kaudal omurgada
interpedikiiler mesafenin daralmasi, kare seklinde ilium kemikleri ve yatay asetabulumlar, dar
sakrosiyatik centik, femurun proksimalinde radyolusensi ve hafif, yaygin metafizyal
degisikliklerdir.>?

Genellikle tan1 i¢in tam bir iskelet taramasi (veya viicudun tek tarafina ait yarim tarama)
yapilir. Torakolomber vertebra grafileri L1-S1 interpedikiiler mesafenin azalmasi, kisa
pedikiiller, torakolomber kifoza sebep olan vertebral kamalasma, horizontal sakrum ile
hiperlordoz i¢in incelenir. Pelvis ve ekstremite grafileri “sampanya kadehi” pelvis (derin degil,

genisg), dar sakroiliak centik, kare iliak kanatlar, diiz horizontal asetabulum, proksimal femur

radyolusensi ve distal femur fiziste ters V i¢in incelenir.

Sekil 4: Richard M. Pauli’nin 2019°daki derlemesinden alinmistir:> Akondroplazili bir bebekte
pelvis ve femurlarin anteroposterior radyografisi, taniya 6zgli bazi karakteristik bulgular
gostermektedir. Bu bulgular arasinda kare seklinde pelvis, yatay asetabulumlar, belirgin sekilde
daralmig sakrosiyatik centik, karakteristik proksimal femoral radyolusensi ve kisa, kalin

femurlar yer almaktadir.
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4.1.5.3.  Genetik Testler

Akondroplazi, ¢cogu etkilenen bireyde karakteristik klinik ve radyografik bulgular ile
teshis edilebilir. Tanisal belirsizlik bulunan veya atipik bulgular gosteren bireylerde ise FGFR3
geninde heterozigot patojenik varyantin tespit edilmesi taniy1 kesinlestirebilir.?

Molekiiler genetik test yaklasimlari, hedeflenmis analiz ve ¢ok genli panel kullanimi
gibi ydntemleri igerebilir. Oncelikli olarak, iki yaygin patojenik varyant olan c.1138G>A
(p.Gly380Arg) ve c.1138G>C (p.Gly380Arg) icin hedeflenmis analiz yapilmalidir.
Akondroplazi, gain-of-function mekanizmasiyla olustugundan, genis intragenik delesyon veya
duplikasyon bildirilmemistir. Bu nedenle, intragenik delesyon veya duplikasyon testlerinin
hastaliga neden olan bir varyanti tespit etme olasilig1 diistiktiir. Tanisal belirsizlik durumlarinda,
FGFR3 ve ayirict tan1 kapsaminda degerlendirilen diger genleri igeren ¢ok genli bir panel
uygulanabilir. Panele dahil edilen genler ve testin tanisal duyarliligi, kullanilan laboratuvara
bagli olarak degisiklik gosterebilir ve zamanla giincellenebilir. Ayrica, bazi ¢ok genli paneller,
bu hastalikla iligkili olmayan genleri de igerebileceginden, klinisyenler belirsiz klinik 6neme
sahip varyantlarin ve fenotipi agiklamayan patojenik varyantlarin tespit edilmesini sinirlayacak
en uygun paneli belirlemelidir. Bazi laboratuvarlarda, 6zel olarak tasarlanmis paneller veya
fenotip odakli 6zel ekzom analizi secenekleri bulunabilir ve klinisyen tarafindan belirlenen
genleri icerebilir. Panelde kullanilan yontemler arasinda dizi analizi, delesyon/duplikasyon

analizi ve diger dizileme dis1 testler yer alabilir.?

4.1.6. Ayirici Tam
Kisa boy ile iligkili 450'den fazla iskelet displazisi tanimlanmis olsa da, bunlarin bircogu
son derece nadirdir ve neredeyse tamamui klinik ve radyografik 6zellikleriyle akondroplaziden

kolaylikla ayirt edilebilir.>> Ancak, bazi durumlar akondroplazi ile karisabilir.

Hipokondroplazi: Hipokondroplazi ile akondroplazi arasindaki ayrim bazen oldukca
zordur ve bu iki hastaligin radyolojik ve klinik fenotipleri arasinda bazi ortiismeler oldugu
diistiniilmektedir.?!  Hipokondroplazi, sadece “hafif formda akondroplazi” olarak
degerlendirilemez.>® Temporal lob disgenezi, nobetler ve biligsel anormallikler akondroplaziye
gore daha sik goriiliir. Akondroplaziye 6zgii karakteristik proksimal femoral radyolusensi,
hipokondroplazili bireylerde nadiren goriilmektedir. Akondroplazide tipik olarak goézlenen
kollarin rizomelik orantisizligi, uzun kemik uzunluk oranlar1 degerlendirildiginde
hipokondroplazide genellikle meveut degildir.’” Ayrica, akondroplazide goriilen orta ila belirgin

yiiz kemik kontur anormallikleri, hipokondroplazili bireylerde bulunmaz.
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Sekil 5: Richard M. Pauli’nin 2019°daki derlemesinden
alinmistir:> Hipokondroplazide goriilen genel viicut
yapisi, hafif orantisiz kisa boy ile karakterizedir.
Akondroplaziye kiyasla daha az belirgin rizomelik
kisalik, daha hafif yiiz anormallikleri ve uzun kemik

oranlarinda daha az belirgin farkliliklar gdzlenir.

Tanatoforik displazi: Adinin anlamina uygun olarak — “6liimciil ciicelik” — tanatoforik
displazi genellikle letaldir ve ¢ogunlukla erken bebeklik doneminde Oliimle sonuglanir.
Tanatoforik displazinin klinik ve radyografik o6zellikleri, akondroplazi ile benzerlik

gdstermesine ragmen ¢ok daha agir seyretmektedir.

Sekil 6: Richard M. Pauli’nin 2019°daki derlemesinden alinmistir:> Tanatoforik displazinin
klinik fenotipi.
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Sekil 7: Richard M. Pauli’nin 2019’daki derlemesinden alinmistir:?> Tanatoforik displazi Tip
I’de pelvis ve femurlarin anteroposterior radyografisi, akondroplazide goriilen anormal
ozelliklerle benzerlik gosterse de, bu dzellikler cok daha belirgindir. Ozellikle "telefon ahizesi"

seklinde kivrilmis femurlar, dar pelvis yapisi ve belirgin metafizyal anomaliler dikkat ¢ekicidir.

Homozigot akondroplazi: Homozigot akondroplazi, tanatoforik displazi ile oldukc¢a
benzer klinik 6zellikler gosterir ve yalnizca her iki ebeveynin de heterozigot akondroplazili

olmas1 durumunda ortaya ¢ikar.

Sekil 8: Richard M. Pauli’nin 2019’daki
derlemesinden alinmigtir:? Sol tarafta tipik, heterozigot
akondroplazili bir bebek, sag tarafta ise homozigot
akondroplazili olan ablasi. Homozigot akondroplazili

bireyde, ¢cok daha belirgin uzuv kisalig1 ve belirgin

derecede daha kiiciik boy dikkat cekmektedir.
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SADDAN sendromu (severe achondroplasia with developmental delay): Gelisim
geriligi ve akantozis nigrikans ile seyreden agir akondroplazi*?> Akondroplazide goriilenlerden
daha ciddi kiiresel gelisim gerilikleri tespit edildiginde, genetik degerlendirme yapilmalidir.

Psodoakondroplazi: Spondiloepifizyal displazi olup, akondroplazi ile sadece
rizomelik clicelik 6zelligini paylasmaktadir. Akondroplazide goriilen kraniyofasiyal 6zellikler

bu sendromda bulunmaz ve genellikle 2. veya 3. yasta teshis edilir.>®
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4.1.7. Tedavi
Cocukluk doneminde ortaya ¢ikabilecek cesitli pediatrik, ndrolojik, anesteziyolojik ve
ortopedik zorluklar g6z Oniine alindiginda, akondroplazili c¢ocuklarin tedavisinde

multidisipliner bir ekibin rolii kritik oneme sahiptir.®

4.1.7.1.  Cerrahi Dis1 Tedaviler

Akondroplazinin neden oldugu kisa boy i¢in biiyiime hormonu (GH) tedavisini olas1 bir
tedavi segenegi olarak degerlendirmistir.>®-%° Literatiir, tedavinin baslangicinda biiyiime hizinda
bir artis sagladigini, ancak etkinligin zamanla azaldigin1 gostermektedir. Bliylime hormonu
tedavisiyle erigkin boyunda yalnizca yaklasik 3 cm'lik ek bir uzama saglanabilecegi
bildirilmistir.®® Baz1 yazarlar, hizli ancak siirdiiriilemeyen lineer biiylimenin, bu hastalarda
skolyoz ve kifozun ilerlemesine yatkinlik olusturabilecegini dne stirmektedir.>

Akondroplazi tedavisi i¢in klinik denemelerde bulunan ilaclar, anormal FGFR3 yolunu
farkl1 mekanizmalarla hedef almaktadir. Bu ilaglar arasinda FGF ligandlarini nétralize eden
(recifercept), FGFR3 katalitik aktivitesini inhibe eden (infigratinib), RAS-ERK yolunu
dogrudan inhibe eden (meclozin)®! veya dolaylh olarak inhibe eden (stabil C-natritiretik peptid

(CNP) ligandlar1 - vosoritid)'> ajanlar bulunmaktadir.?
1

4.1.7.2. Ekstremite Uzatma Cerrahisi

Toplum, uzun boya 6nem atfetmekte olup, kisa boylu bireyler dezavantajli olma
egilimindedir.” Kisa boy ile ilgil toplumsal 6n yargilar 6zellikle adolesan donemde psikolojik
rahatsizliklara sebep olabilir.> Bu bireyler genellikle aileleri ve arkadas ¢evrelerinden "farkli"
hissetmekte, duygusal sikintilar yasamakta ve asagilik kompleksi gelistirme egiliminde
olmaktadir.®* Giinliik aktiviteler, ornegin aligveris yapmak, toplu tasima kullanmak ve temel
banyo ile tuvalet hijyenini saglamak zorlayici olabilir.*”-63-%* Akondroplazili bireylerin ailelerine
daha bagimli oldugu gosterilmistir.®> Etkilenen bireylerde, eriskin boyunu artirmak ve daha
onemlisi normal viicut oranlarini saglamak, hayat kalitesini artirmak amaciyla kapsamli uzuv
uzatma islemi diisiiniilmelidir.%® Alt ekstremitelerde ortalama 25-30 cm'lik bir uzatma
gerektirmektedir.® Tedavinin amaci, standart viicut oranlarina ulasmak i¢in gerekli bacak ve kol
uzunlugu ayarlamasini hesaplamak ve orantisizligr miimkiin oldugunca fizyolojik oranlara
yaklastirarak diizeltmektir. Bu dogrultuda, minimum 65 cm bacak uzunluguna ulasilmasi ve
140 cm kisa boy esiginin agilmasi hedeflenmelidir.5*

Farkli teknikler kullanilarak uygulanan uzuv uzatma islemi, bazi bireyler i¢in bir

secenek olmaya devam etmektedir, sirali cerrahiler ile ortalama femur ve titiba toplam 20.5 cm
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uzama saglanmaktadir.”!>*’ Ancak, uzatma artikga komplikasyonlar sik goriilmekte olup ciddi

sonuglara yol agabilmektedir.®

Akondroplazi i¢in birgok farkli cerrahi kemik uzatma teknigi tanimlanmistir.*”-%* Kemik
uzatma cerrahisi, deformite diizeltme ile veya bagimsiz olarak uygulanabilir. Uzatma
prosediirleri icin monolateral fiksatorler, dairesel c¢ergeveler ve intramediiller c¢iviler

kullanilabilir. Cerrahi donanimlardaki ilerlemeler (6rnegin, daha kiiciik civiler) hasta

memnuniyeti ve konforunu artirirken, uzatma siirecinin giivenligini de iyilestirmistir. Ancak,

simultane uzatmalarla ilgili kesin bir fikir birligi bulunmamaktadir. Akondroplazili hastalar i¢in

ayni anda birden fazla segmentin uzatilmasina yonelik dort olasi yaklagim tanimlanmigtir;®*

literatiirde herbirinin 0rneklerine rastlamak mimkiindiir.

66,68,69

e Tiim dort segmentin ayn1 anda uzatilmasi.

e Uzunlamasina es zamanh yontem: Once bir tarafta femur ve tibia, ardindan diger

tarafta uzatma yapilmasi.

e Capraz bacak (ters) yontemi: Once sag femur ve sol tibianin, ardindan tam tersinin
uzatilmasi.
e Enine paralel yontem: Once her iki femurun, ardindan her iki tibianmn (veya tam

tersi) benzer sekilde uzatilmasi.

[] 1st lengthening

6 cm femur
4 cm tibia

B 2nd lengthening

Sekil 9: Shabtai ve ark. yayinindan alinan gorsel’’: 4 segmentin ayni anda uzatilmasi.

6-8 cm femur
5-7 cm tibia

Result

é;{_(_‘i ':'_1 ,V
21-25cm
lengthening
in each limb
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1st lengthening I 2nd lengthening Result

" “":fwcm " "j10cm

) (A W) (g Qe ¥
10 cm femur + 10 cm tibia = 20 cm
lengthening
in each limb

Sekil 10: Shabtai ve ark. yaymindan alinan gorsel’’: Enine paralel yontem ile once bilateral

femur, takiben bilateral tibia uzatilmas.

Cerrahi uzuv uzatma isleminde klasik olarak kortikal uzun kemikler osteotomi ile kesilir
ve kemik uzunlugunu artirmak igin kademeli olarak distraksiyon uygulanir.®*7! Klasik
ekstremite uzatma Ilizarov (sirkiiler eksternal fiksatorler) ile tanimlanmigken®s.72-74,

gliniimiizde intramediiller ¢iviler {izerinden uzatma yapilabilmektedir.”#’
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4.1.7.2.1. Humerus

Ust ekstremitede cerrahi miidahale genellikle nadiren gereklidir; ancak, dzellikle kisisel
hijyen sirasinda ulagma sorunlar1 yasayan bireylerde humerus uzatma islemi diistiniilebilir.7
Humerus uzatma planlanirken, distal humerustaki fleksiyon deformitesi dikkate alinmali ve
uygun sekilde diizeltilmelidir.”® Humerus uzatma ve rotasyonel deformite diizeltimi igin
monolateral veya multiaksiel eksternal fiksatorler kullanilabilir; ancak, ciddi deformitelerde
sirkiiler fiksatorler tercih edilmektedir.*”-"778

Yiiksek komplikasyon oranina ragmen, bilateral humerus uzatma sonrasi hasta
memnuniyet yiiksektir. Ginebreda ve ark. akondroplazili hastalarda bilateral humerus uzatma
islemi ile ortalama 10.3 cm uzama saglanmis, komplikasyon oranit %23 olarak rapor edilmis ve
hastalarin %89'u fonksiyonel iyilesme ve memnuniyet bildirmistir.”> Benzer sekilde Laufer ve
ark. akondroplazili hastalarda monolateral eksternal fiksatdr kullanilarak yapilan bilateral

humerus uzatma iglemi ile ortalama 10.8 cm uzama saglanmis, komplikasyon oran1 %37 olarak

bildirilmis ve hastalarin %92’si fonksiyonel iyilesme ve memnuniyet rapor etmistir.”

Sekil 11: Monolateral eksternal fiksatér ile humerus uzatmaya ornek. Mindler ve ark.

yaymindan alinmis olup hastada 8 cm uzatma saglanmustir.>
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4.1.7.2.2. Femur ve Tibia

Yasui ve ark. calismasinda akondroplazi ve hipokondroplazili hastalarda yapilan alt
ekstremite uzatma islemlerinde, ortalama uzama femur ve tibia toplam 20.3 cm olarak
bildirilmis, komplikasyon orani %45 olup en sik goriilen sorunlar gecikmis kaynama, eklem
sertligi ve pin yeri enfeksiyonlar1 olmustur.® Venkatesh ve ark. yayminda akondroplazili
hastalarda femoral uzatma iglemi sonrasi ortalama uzama 14.5 cm olarak rapor edilmis,
komplikasyon oran1 %41 olup en sik goriilen sorunlar gecikmis kaynama, eklem sertligi ve
kiriklar olmustur. Calismada, kallus olusum paternleri ile uzatma miktar1 arasindaki iligki
degerlendirilmis ve daha fazla uzatma yapilan hastalarda eklem sertligi ile kirik riskinin arttig1
bulunmustur.®® Noonan ve ark. ise monolateral eksternal fiksator kullanilarak yapilan alt
ekstremite distraksiyon osteogenezi ¢aligmasinda, 261 femur ve tibia vakasinda ortalama 5.6
cm ila 8.3 cm uzama saglanmig, komplikasyon orani %37 olarak bildirilmis ve en yaygin

komplikasyonlar gecikmis kaynama, pin yeri enfeksiyonlari ve eklem kontraktiirleri olmustur.8!

Sekil 12: Femur (A), tibia (B) ve humerusta (C) osteotomiyi takiben fiksator uygulamasi, erken

donem grafileri. Gorsel Ko ve ark. ¢alismasindan alinmusgtir.®?
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B

Sekil 13: Mindler ve ark. yayimindan alinmigtir:> 11 yasinda, siddetli diz ve ayak bilegi varusu
nedeniyle agr1 ve yiirlime problemleri yasayan akondroplazili bir kiz hastaya, klasik Ilizarov
cergevesi kullanilarak alt bacakta ardisik bilateral bifokal eksen diizeltmesi ve toplam 7 cm

uzatma (5 cm proksimal, 2 cm distal tibiada) uygulandi.
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4.2. Distraksiyon Osteogenezi

Gilinlimiizde, uzuv uzatma i¢in kullanilan yontemler ve cihazlar, kemik dokusunun

yeniden insas1 veya uzatilmasi i¢in distraksiyon osteogenezi prensibine dayanmaktadir.

Distraksiyon osteogenezi (DO), bir osteotomi (cerrahi kemik kesisi) sonrasi kemik

segmentlerinin mekanik olarak kademeli olarak uzaklagtirilmasiyla yeni kemik olusumunun

uyarildig1 biyolojik bir siiregtir. Bu yontem, uzuv uzatma ve deformite diizeltme amaciyla

yaygin olarak kullanilmaktadir.

Yaygin olarak “kallotazi” olarak da bilinen, viicudun dogal kemik iyilesme siirecini

kullanarak hipoplastik veya yetersiz kemikleri uzatmayi amaclayan ortopedik bir cerrahi

yontemdir.®?

4.2.1.

Fazlar

Siire¢ 3 fazdan olusmaktadir.

e Latans Faz - Ik iyilesme

O

O

O

Osteotomiden hemen sonra baglar ve genellikle 5-7 giin siirer.

Osteotomi hattinda hematom olusur ve enflamatuar hiicreler bolgeye gog eder.
Anjiyogenez (yeni damar olusumu) baslar ve mezenkimal kok hiicreler bolgeye
goc ederek kemik onarim siirecini baglatir.

Fibroz bag dokusu olusarak iki kemik ucu arasinda gegici bir kdprii gorevi goriir.

e Distraksiyon (Uzatma) Fazi — Yeni kemik olusumu ve rejenerasyon

O

Osteotomi yapilan kemik segmentleri giinde 1 mm (genellikle 0.25 mm x 4
seans) hizla birbirinden uzaklastirilir.

Mekanik gerilim, osteogenez siirecini uyarir ve kemik rejenerasyonu baslar.
Merkezde fibroz interzon (FI) adi verilen, hiicre agisindan zengin bir bolge
olusur.

Primer intramembrandéz kemik olusumu baskindir, ancak kemik uglarinda
enkondral ossifikasyon da goriilebilir.

Yeni damarlar geliserek osteoblast aktivitesini destekler ve kemik matriksi hizla

sentezlenir.
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e Konsolidasyon (Maturasyon) Faz1 — Kemik sertlesmesi ve yeniden sekillenme
o Distraksiyon durdurulduktan sonra yeni olusan kemigin mineralizasyon siireci
baslar.
o Osteoblastlar tarafindan yeni kemik matriksi olusturulur, osteoklastlar ise
sekillendirme siirecini yonetir.
o Kemik yogunlugu artar, kortikalizasyon baslar ve yeni kemik biyomekanik
olarak daha giiclii hale gelir.

o Tam yiik tasima asamali olarak baslatilir, kemik dokusu dogal sertligine ulasir.

C D
Sekil 14: Distraksiyon osteogenezi asamalari. Cohen ve ark. ¢alismasindan alinmustir.3* A:

Osteotomi. B: Latans fazi. C: Distraksiyon fazi. D: Konsolidasyon fazi
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4.2.2. Molekiiler ve Hiicresel Mekanizmalar

e VEGEF (vaskiiler endotelyal biiyiime faktorii) — Yeni damar olusumunu (anjiyogenez)
tesvik eder.

e BMP’ler (kemik morfogenetik proteinleri) ve TGF-f (transforming growth factor-beta)
— Osteoblast ve kondrosit farklilasmasini destekler.

e Runx2 ve Osterix aktivasyonu — Osteoblastlarin kemik dokusuna déniismesini saglar.

e MEK-ERK ve Wnt sinyal yollart — Osteoblast proliferasyonunu ve kemik

mineralizasyonunu diizenler.

4.2.3. Etkileyen Faktorler®s

e Uzatma hizi: Giinde 1 mm optimaldir; daha hizli uzatma fibroz iyilesmeye, daha yavas
uzatma ise erken kaynamaya yol agabilir.

e Mekanik stabilite: Dis fiksatorler veya intramediiller ¢iviler kullanilarak diizgiin bir cekme
kuvveti uygulanmalidir.

e Yumusak doku uyumu: Kas, sinir ve damar yapilarinin gerilmesini dnlemek i¢in fizyoterapi
ve kademeli uzatma gereklidir.

e Asamali ylik tagima: Erken yiik verme kemik matiirasyonunu hizlandirirken, asir1 ytiklenme

karik riskini artirabilir.

4.2.4. Tlizarov Teknigi ile Distraksiyon Osteogenezi

Distraksiyon osteogenezi ile uzuv uzatma islemi ilk olarak 1905 yilinda Codivilla
tarafindan tanimlanmis olsa da®, bu teknik, Ilizarov’un distraksiyon osteogenezi sirasinda
basarili kemik rejenerasyonunu yonlendiren fizyolojik ve mekanik faktorleri belirlemesine
kadar genis capta kabul gérmemistir.

Ilizarov 1990 y1linda tansiyon-stres etkisinin klinik uygulamalarini inceleyen ¢aligmasinda,
uzuv uzatma iglemlerinde kemik rejenerasyonunun kontrollii distraksiyon ile basarili bir sekilde
saglanabildigini ve ortalama 15-20 cm uzama elde edilebildigini gostermistir.”* Bu calisma,
modern uzuv uzatma prosediirlerinin temelini olusturmus ve Ilizarov tekniginin klinik

uygulanabilirligini detaylandirmistir. Teknigin temel prensipleri agagida 6zetlenmistir:

e Tansiyon-Stres Prensibi:
o Kemik ve yumusak dokular, kontrollii mekanik distraksiyona yanit olarak yeni
kemik, damar, kas ve sinir olusturur.
o Yavas ve kontrollii distraksiyon osteogenezi, kemik nekrozu olusmadan

yenilenmesini saglar.
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Osteotomi (Kortikotomi) Teknigi

O

O

Diisiik enerjili kortikotomi uygulanarak kemik iligi kanlanmasi korunur, boylece
optimal kemik iyilesmesi saglanir.

Periost ve endost korunarak, damarlanmis yeni kemik olusumu desteklenir.

Distraksiyon (Uzatma) Protokolii

O

O

Osteotomiden sonra 5-7 giinliik bir bekleme siiresi (latans donemi) uygulanir.
Distraksiyon genellikle giinde 1 mm olacak sekilde (0.25 mm x 4 seans)
baslatilir.

Kemik olusumu ve hastanin tolere edebilme durumu izlenerek hiz ayarlanabilir.

Ilizarov Eksternal Fiksator Kullanimi

O

Dairesel eksternal fiksator, osteotomi bolgesinin proksimaline ve distaline
yerlestirilir.

Cok yonlii diizeltme imkan1 sunarak eksensel, rotasyonel ve agisal
deformitelerin diizeltilmesine olanak tanir.

Fiksatoriin gerilimi hastaya 6zel ayarlanarak kemik stabilitesi ve yumusak doku

adaptasyonu optimize edilir.

Konsolidasyon ve Kemik Remodelling (Sekillenme) Siireci

O

O

O

Istenilen uzunluk elde edildikten sonra konsolidasyon siireci baslar.
Bu agamada fiksator yerinde kalir ve yeni kemik mineralize olarak giiglenir.
Tam yiik tasima kademeli olarak tesvik edilir, boylece kemik dogal olarak

giiclenerek kalic1 hale gelir.

Yumusak Doku Adaptasyonu

o Yavag distraksiyon, kontraktiir, sinir hasar1 ve damar problemlerini dnlemeye
yardimci olur.
o Fizik tedavi, eklem hareket acikligin1 ve kas giiciinii korumak i¢in kritik 6neme
sahiptir.
Komplikasyon Y 6netimi
o Pin yeri enfeksiyonlar, gecikmis kaynama ve eklem sertligi gibi

komplikasyonlarin 6nlenmesi i¢in siki takip gereklidir.

26



o Distraksiyon sirasinda olusabilecek agisal deformiteler, fiksatdr ayarlanarak

diizeltilmelidir.

Ilizarov’un klasik teknigi yillar i¢cinde pek ¢ok cerrah tarafindan kullanilmig ve sonuglar

yayimlanmistir, ancak basar1 oran1 farklilik géstermektedir.

63,66,68,72,73,87,88

Kim ve ark. akondroplastik hastalarda bilateral femur ve tibia uzatilmasi1 sonucunda
femurda ortalama 10.2 + 2.4 cm, tibialarda ise ortalama 9.1 + 2.0 cm uzama
saglamistir. Toplamda 123 komplikasyon (%57 eklem, %38 kemik komplikasyonu)
bildirilmis olup, ozellikle femoral uzatma sonrasi hastalarin %68’inde kalca
fleksiyon kontraktiirii gelismistir, ancak ¢ogu mindr yumusak doku gevsetme
prosediirleri ve fizyoterapi ile diizeltilmigtir.®

Kocaoglu ve ark. ¢alismasinda akondroplastik hastalarda femur ve tibianin bilateral
ve es zamanli uzatilmasi sonucunda femurda ortalama 7.07 cm, tibialarda ise
ortalama 6.64 cm uzama saglanirken, toplam komplikasyon oran1 %5.68 rejenere
kirik, %3.4 gecikmis matiirasyon, %3.4 pin dibi enfeksiyonu, %5.7 gecici fibula
felci, %1.1 gec varus deformitesi, %1.1 diz kontraktiirii ve %]1.1 diz ¢ikigina
sekonder kontraktiir olarak bildirilmistir.”

Shabtai ve ark. yayminda akondroplastik hastalarda femur ve tibianin es zamanli
bilateral uzatilmasi sonucunda, femurda ortalama 7.2 c¢m, tibialarda ise ortalama 5.2
cm uzama saglanirken, hastalarin %76’sinda en az bir advers olay gdzlenmistir.
Toplam 78 advers olayin 35’1 (%45), ek cerrahi girisim gerektiren komplikasyonlar
olarak siniflandirilmisgtir.”

Park ve ark. yayminda akondroplastik hastalarda femur ve tibianin es zamanl
bilateral uzatilmasi sonucunda femurda ortalama 8.4 cm, tibialarda ise ortalama 9.8
cm uzama saglanirken, femoral uzatmada komplikasyon orani %67.8, tibial
uzatmada ise %41.1 olarak bildirilmistir.”!

Song ve ark. serisinde akondroplastik hastalarda femoral uzatma sonrasinda
ortalama 10.1 cm uzama saglanirken, hastalarin %38’inde kalic1 kalca fleksiyon
kontraktiirii gelismistir.®? Yine Song ve ark. bilateral tibial uzatma sonucunda
ortalama 9.2 cm (%60 oraninda uzama) saglamis olup, hastalarin %54’tinde tibial
biiylime hizinda azalma gozlemistir.”>

Saleh ve ark. akondroplazi hastalarda femur ve tibiada ortalama 15 cm uzama

saglamig, komplikasyon orani %30 olarak rapor edilmistir.
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e Aldegheri ve ark. yayminda hastalarin %85-95’1 cerrahiden memnun kaldigini
bildirirken, ortalama uzama miktar1 femur ve tibia toplam 16 cm olarak rapor
edilmistir; ancak %35 oraninda komplikasyon gelismistir.®®

e Lavini ve ark. akondroplazili hastalarda ortalama femur ve tibia toplam 15 cm
uzama saglamis, %901 psikolojik olarak iyilesme bildirmis ve komplikasyon orani
%30 olarak tespit etmistir..”

e Vaidya ve ark. ¢alismasinda bifokal tibial osteotomi ile ortalama 12.5 cm uzama
elde edilirken, major komplikasyon oran1 %38 olarak rapor edilmistir.”

e De Bastiani ve ark. alt ekstremite uzatma islemleri ile ortalama femur ve tibia
toplam 14 cm uzama saglamis, ancak gecikmis kaynama ve enfeksiyon gibi
komplikasyonlar nedeniyle %28’lik bir komplikasyon orani gozlemistir.®”

e Peretti ve ark. agamali uzatma yontemiyle yapilan cerrahilerde tibia ve femurda
toplam ortalama 15 cm uzama saglamis, ancak komplikasyon oranini %40 olarak

bildirmigtir.®8

4.2.5. Diger Yontemler ve Karsilastirmasi

Ginebreda Marti ve ark.”* g¢alismasinda, Ilizarov yontemi ile monolateral eksternal
fiksator kullanilan uzatma prosediirleri karsilagtirllmigtir. Calisma, farkli hasta gruplarina gore
bu iki yontemin avantajlarin1 ve dezavantajlarini degerlendirmektedir, sonuglar tabloda
ozetlenmisgtir.**

Mastragostino ve ark. ¢alismasinda, kapsamli uzuv uzatma teknikleri karsilagtirilmis ve
uzun siireli uzatma islemlerinde yumusak doku adaptasyonunun onemi vurgulanmistir.
(Calismada incelenen farkli teknikler tabloda 6zetlenmistir. Uzatma miktarina ve hastanin klinik
durumuna bagli olarak en uygun yontemin secilmesi gerekir. Uzun siireli uzatma islemlerinde
yumusak doku uyumu kritiktir. Hizli uzatma ile eklem sertligi, sinir gerilmesi ve damar
komplikasyonlar1 riski artmaktadir. Biiylik miktarda uzatma gerektiren durumlarda dairesel

fiksatorler veya kombine teknikler tercih edilmelidir.*®
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Kriter

Sirkiiler (ilizarov) fiksator

Monolateral eksternal fiksator

Uzatma kapasitesi

20-25 cm’ye kadar uzatma
miimkiindiir. Cok biiyiik

uzatmalarda daha giivenlidir.

Daha kisa uzatma yapilabilir
(12-18 cm). Biiyiik uzatma
planlanan hastalar i¢in uygun

olmayabilir.

Diizeltme kapasitesi

Multiplanar diizeltme yapilabilir
(ac1sal, rotasyonel ve eksensel

diizeltmeler miimkiindiir).

Agisal ve rotasyonel diizeltme
kapasitesi sinirlidir. Sadece
eksensel (dogrusal) uzatma igin

uygundur.

Komplikasyon

oranl

%35-45 arasinda degismektedir.
En yaygin sorunlar: eklem
sertligi, kas kontraktiirleri ve

gecikmis kaynama.

%25-35 arasinda degismektedir.
En yaygin sorunlar: pin yeri
enfeksiyonlari, diz instabilitesi

ve gecikmis kaynama.

Kemik kaynama

siiresi

Daha uzun stirebilir (ortalama
12-18 ay). Ancak kemik kalitesi
genellikle daha iyi olur.

Daha kisa siirede iyilesebilir (8-
12 ay). Ancak kaynama kalitesi
bazen daha diisiik olabilir.

Agr ve hasta

konforu

Hasta konforu daha diisiiktiir,
cihazin biiyiikliigii hareketleri

kisitlayabilir.

Hasta konforu daha yiiksektir,
hareket kabiliyeti daha iyidir.

Yiik verme siireci

Cerrahi sonrast erken donemde

baslanabilir.

Cerrahi sonrast erken donemde

baslanabilir.

Fiksator stiresi

Daha uzun siire fiksator

kullanimi gerektirir (12-18 ay).

Daha kisa siirede fiksator

cikarilabilir (8-12 ay).

Endikasyonlar

Biiyiik uzatma gerektiren
hastalar, acisal deformitesi

olanlar, ¢ocuk hastalar.

Daha kisa uzatma gerektiren,
eriskin hastalar, sadece uzunluk

farkini1 gidermek isteyenler.

Tablo 1: Ekstremite uzatma tekniklerinin karsilastirilmasi. Ginebreda ve ark. ¢alismasindan

ozetlenmisgtir.**
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Avantaj

Dezavantaj

Endikasyon

Monolateral eksternal fiksator

ile uzatma

Daha az hacimli ve hastanin

tolere edebilmesi daha kolaydir.

Agisal ve rotasyonel diizeltme
yapma kapasitesi siirlidir, uzun

stireli stabilite daha zay1ftir.

Daha kisa uzatma gereksinimleri

olan hastalarda kullanilir.

Sirkiiler (ilizarov) eskternal

fiksator ile uzatma

Multiplanar (¢ok eksenli)
diizeltmeler yapilabilir, daha

saglam fiksasyon saglar.

Cihazin biiyiik olmasi hasta
konforunu azaltabilir, uzun

kullanim stiresi gerekebilir.

Siddetli acisal deformitesi olan
ve bliylik miktarda uzatma

gerektiren hastalar i¢in idealdir.

Kombine (Monolateral +

Sirkiiler) teknik

Hem uzun kemik uzatmasi hem
de acisal diizeltme yapilabilir,
hasta konforu monolateral

fiksatore kiyasla daha iyidir.

Cerrahi olarak daha karmasiktir,

fiksasyon siireleri uzayabilir.

Hem uzatma hem de deformite
diizeltmesi gereken karmasik

vakalar i¢in uygundur.

Intramediiller civi + eksternal

fiksator (Hibrid teknik)

Eksternal fiksator siiresini
azaltir, hastanin erken yiik

tagimasini saglar.

Intramediiller ¢ivinin erken
yerlestirilmesi, enfeksiyon

riskini artirabilir.

Biiyiik uzatma planlanan

hastalar.

Asamali uzatma (Staged

lengthening)

Daha az yumusak doku gerilimi
olusturur, komplikasyon riskini

azaltabilir.

Toplam tedavi siiresi uzar,
birden fazla cerrahi islem

gerektirir.

Cok biiylik miktarda (>20 cm)

uzatma gereken durumlar.

Tablo 2: Ekstremite uzatma tekniklerinin karsilastirilmasi. Mastragostino ve ark. ¢alismasindan 6zetlenmistir.”>
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Blondel ve ark. ¢ocuklarda heksapodal fiksator kullanarak yapilan uzatma islemlerinde
basarili sonuglar elde ettiklerini, literatiirdeki geleneksel Ilizarov yontemiyle kiyasla mekanik
stabilite ve hasta konforu agisindan avantajlar sundugunu belirtmistir.”® Literatiirde heksapodal

sistem kullanimini igeren sinirh sayida ¢alisma bulunmaktadir.

4.2.6. Cerrahi Sonrasi Takip

4.2.6.1. Uzatma Miktar1 ve Hiz1
Cogu klinik, standart Ilizarov protokoliinii takip ederek, osteotomiden 5-7 giin sonra
distraksiyonun basglatilmasin1 énermektedir. Giinliik uzatma hizi genellikle 1 mm olup, 4’¢

boliinerek giinde 4 kez 0.25 mm’lik uzatma uygulanmaktadir.6%-80-8!

Femur (cm) Tibia (cm) Humerus (cm)
Kocaoglu ve ark.”® | 7.07 6.64 -
Yasui ve ark.® 7.2 7.1 -
Shabtai ve ark. 7 7.2 52 -
Park ve ark.’! 8.4 9.8 -
Song ve ark. 2%} 7.8 9.2 -
Kim ve ark.% 10.2 9.1 -
Venkatesh ve ark.3? | 13.2 - -
Vaidya ve ark. 7 - 5.6 -
Ginebreda ve ark.” | - - 7.8
Laufer ve ark. ”° - - 8

Tablo 3: Literatiirde femur, tibia ve humerus i¢in uzatma miktarlari.

4.2.6.2.  Yiik Verme
Yiik verme i¢in kliniklerde farkli uygulamalar mevcuttur. Baslangicta yiik tasima
kisitlayarak ve yeterli kallus olusumu gozlemlendikten sonra kademeli olarak yiik vermeye
baslayan yayinlar varken 3% klinigimizde cerrahi sonrasi erken dénemde hastalar basarak
mobilize olabilir.
Eger intramediiller c¢ivi kullanilmigsa, yiikk tasima c¢ivi tlizerinden daha erken

baslatilabilir.”> Motorize ¢ivilerde ise yiik verme i¢in kallus olusumu beklenir. Fiksatorlerin
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dinamik hale getirilmesi (dinamizasyon) uygulanarak, fiksator ¢ikarilmadan 6nce kemigin tam

ylik tagimasina uyum saglamasi tegvik edilir.®!

4.2.6.3. Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon
Fizik tedavi ameliyat sonras1 hemen baslatilmali, eklem hareket acgiklig
korunmalidir.”>#8
Femur uzatmalarinda diz ekstansiyon egzersizleri, tibia uzatmalarinda ayak bilegi
dorsifleksiyon egzersizleri onceliklidir.?®8° Diz ve ayak bilegi kontraktiirlerini onlemek igin
giinliik germe ve giiglendirme egzersizleri uygulanmalidir.”
Humerus uzatma yapilan hastalarda, dirsek fleksiyon kontraktiiriinii 6nlemek i¢in aktif

ve pasif hareket agiklig1 egzersizleri 6nerilmektedir.”

4.2.6.4. Kaynama ve Implant Cikarma
Kemik iyilesmesi siireci, distraksiyon asamasinda her 3-4 haftada bir ve konsolidasyon
asamasinda her 6-8 haftada bir rontgen ile takip edilmelidir.5*8!
Kesin siire kemik iyilesme hizina bagli olarak degismektedir.%® Fiksatorlerde en az 2mm
kalinlikta 4 korteks kallus dokusu goriildiikten sonra dinamizasyon uygulanip 1 ay

mobilizasyon sonrasi fiksator ¢ikarilabilir.

4.2.7. Komplikasyonlar

Literatiir, uzatma isleminin yiiksek maliyet ve risklerle gerceklestirildigini
gostermektedir.®® Cocuklarda kisa boy igin yapilan uzatma islemlerine dair birgok rapor,
onemli komplikasyon oranlarini bildirmektedir. Bu komplikasyonlar arasinda pin yeri
enfeksiyonlari, zayif rejenerat olusumu, gecikmis kaynama, kaynamama, kikirdak hasari,
eklem sertligi, eklem kontraktiirleri, eklem deformiteleri ve subluksasyon, ndrolojik ve
vaskiiler bozukluklar yer almaktadir,2-66.73.89.97-99

Gecikmis kaynama ve kaynamama en yaygm komplikasyonlardan biri olup,
calismalarda %10 ila %45 arasinda degisen oranlarda rapor edilmistir.®*3%8195 Gecikmis
kaynama veya kaynamama durumlarinda, kemik grefti, kemik iligi enjeksiyonu veya sikistirma
teknikleri uygulanmaktadir.5%-8!

Pin yeri enfeksiyonlari, oOzellikle eksternal fiksator kullanilan vakalarda sik
goriilmekte olup, komplikasyon orani %20-40 arasinda degismektedir.”>3%1% Pin yeri

enfeksiyonlar1 yaygin olup, diizenli lokal bakim ve oral antibiyotikler ile yonetilmektedir. Bazi
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caligmalar, enfeksiyon riskini azaltmak i¢in profilaktik antibiyotik kullanimini
onermektedir.8-8

Eklem sertligi ve kontraktiirler, 6zellikle biiyiik miktarda uzatma yapilan hastalarda
ortaya ¢ikmakta ve ortalama %25-40 oraninda bildirilmektedir.”>8%8! Eklem kontraktiirleri
gelisirse, uzun siireli fizik tedavi veya ek yumusak doku gevsetme cerrahisi gerekebilir.”?

Norolojik ve vaskiiler komplikasyonlar, sinir gerilmesi ve dolasim bozukluklar
nedeniyle bazi vakalarda goriilmiis, ancak genel olarak daha diisiik oranlarda (%5-15)
bildirilmistir.3%%3

Kiriklar ve deformite gelisimi, uzatma siirecinde kemik mineralizasyonunun yetersiz
olmasi nedeniyle meydana gelmis ve bazi ¢alismalarda %10-30 arasinda degisen oranlarla
rapor edilmistir, 38089

Diz instabilitesi ve acisal deformiteler, 6zellikle alt ekstremite uzatmalarinda sik
goriilmekte olup, vakalarin %20-35’inde ek cerrahi miidahale gerektirmistir.5%73:190

Sonug olarak, uzuv uzatma cerrahisi akondroplazili hastalarda 6nemli kazanimlar
saglasa da, ciddi komplikasyon riski tasimaktadir. Ozellikle biiyiik miktarda (>15 cm) uzatma
yapilan hastalarda eklem ve yumusak doku problemleri daha sik goriilmekte olup, uzatma

stirecinin dikkatli planlanmas1 ve multidisipliner takip gerekmektedir.
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5. GEREC VE YONTEM

5.1. Cahsma Tipi
Tek merkezli retrospektif c¢aligmada akondroplazik hastalarda kemik uzunluguna
bakilmaksizin %30’un {izerinde segment uzatma cerrahisi uygulanan hastalarin sonuglari

incelendi.

5.2. Orneklem Biiyiikliigii
Gerekli 6rneklem biiyiikliigli G*power 3.1 programinda hesaplanmis olup alfa 0.05, gii¢
0.90 ve etki biiyiikliigii 0.3 olmak iizere ¢alisma icin gereken minimum orneklem biiyiikligii

23’tiir.

5.3. Etik Kurul Onay1
Calisma Ankara Universitesi Insan Arastirmalarnt Etik Kurulu’nda 109-686-24 kabul

numarasi ile 17 Ekim 2024 tarihinde onayland.

5.4. Hasta Se¢imi

Etik kurul onay1 alinmasini takiben “akondroplazi” ICD ile arsivden 2017-2024 yillari
arasindaki hastalar tarandi. Tarama sonrasi hastalar dahil edilme ve eleme kriterleri i¢in
degerlendirildi.

Dahil edilme: 2017-2024 yillar1 arasinda, Ankara Universitesi Ortopedi ve Travmatoloji
boliimiinde, akondroplazi tanist ile, ilizarov, taylor frame ya da LRS (limb reconstrunction
system) ile ekstremite uzatma cerrahisi uygulanan hastalar ¢aligmaya dahil edildi.

Dislanma Kriterleri: Akondroplazi disinda genetik hastaligi olan, akondroplazi dis1 tanilar
ile ekstremite uzatma cerrahisi uygulanan, ¢ivi iizerinden uzatma yapilan, ve 1 yi1ldan daha kisa
takibi olan hastalar dislandi.

Calismaya dahil edilen ve diglanan hastalar Sekilde 6zetlenmistir.
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2017-2024

"Akondroplazi" tanili hastalar

N=40

Tedavisi devam eden hastalar N=5

Ekstremite uzatma cerrahisi
uygulanan hastalar

N=35

Civi lizerinden uzatma N=8
<1 y1l takip N=3

Dahil edilen
N=24

Sekil 15: Calismaya dahil edilen ve dislanan hastalar
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5.5. Arsivden Veri Toplama

5.5.1. Hasta Bazh Veriler

Yas, cinsiyet, uzatilan segmet sayisi ve hangi segmentler oldugu, uzatma siralamasi, aile
Oykiisii, dizde varus veya valgus deformitesi, bagvuru bacak uzunluk boyu, toplam uzatma
miktar1 ve yiizdesi, eslik eden skolyoz, lordoz, servikal instabilite, dizde bag laksitesi, fibular
overgrowth, torsiyonel deformiteler kaydedildi.

Hastalarin kemik ve fonksiyonel durumunu degerlendirmek icin ASAMI skoru kullanildi.
Ilizarov Yontemlerini Calisma ve Uygulama Dernegi skoru (ASAMI - Association for the
Study and Application of Methods of Ilizarov) ekstremite uzatma ve rekonstriiksiyon
islemlerinin sonuglarimi degerlendirmek ig¢in yaygin olarak kullanilan bir sistemdir;!01:192
kemik sonuglar ve fonksiyonel sonuglari degerlendirir. Kemik i¢in kaynama, deformite, uzuv

uzunluk farki ve enfeksiyon; fonksiyon i¢in ise aktitive, aksama, sertlik, refleks sempatik

distrofi (RSD) ve agn incelenir.!%

Tanim

Miikemmel Kaynama mevcut, enfeksiyon yok, deformite < 7°, uzuv uzunluk farki <
2.5cm

Iyi Kaynama mevcut + asagidakilerden herhangi ikisi: enfeksiyon yok,

deformite < 7°, uzuv uzunluk farki <2.5 cm

Orta Kaynama mevcut + asagidakilerden yalnizca biri: enfeksiyon yok,

deformite < 7°, uzuv uzunluk farki <2.5 cm

Kotii Kaynamama, yeniden kirilma veya kaynama + enfeksiyon + deformite >

7° + uzuv uzunluk farki > 2.5 cm

Tablo 4: ASAMI skorlamasi, kemik degerlendirme kriterleri. Tablo Shahid ve ark.!%

yaymindan Tiirk¢e’ye ¢evrilerek kullanilmistir.
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Tanim

Miikemmel Aktif, aksama yok, minimal sertlik (diz ekstansiyon kayb1 < 15° / ayak
bilegi dorsifleksiyon kaybi1 < 15°), refleks sempatik distrofi (RSD) yok,

onemsiz agri

Iyi Aktif, ancak agagidakilerden biri veya ikisi mevcut: aksama, sertlik, RSD,

belirgin agr1

Orta Aktif, ancak asagidakilerden ii¢ii veya tiimii mevcut: aksama, sertlik, RSD,

belirgin agr1

Kotii Inaktif (yaralanma nedeniyle issiz veya giinliik aktiviteleri
gerceklestirememe)
Basarisiz Ampiitasyon

Tablo 5: ASAMI skorlamasi, fonksiyonel degerlendirme kriterleri. Tablo Shahid ve ark.!%

yayimindan Tiirk¢e’ye ¢evrilerek kullanilmistir.

5.5.2. Segment Bazh Veriler
Cerrahi tarihi, taraf, segment, uzatmada kullanilan cihaz (ilizarov, Taylor Frame, LRS),

toplam fiksator siiresi, uzatma siiresi, konsolidasyon siiresi, ex-fix index kaydedildi.

5.5.3. Komplikasyonlar
Tedavi sonras1 kirik varligi ve var ise yonetimi, tedavi sonrasi gelisen deformiteler veya
kontraktiirler ile bunlarin yonetimi kaydedildi. Yiizeyel pin dibi enfeksiyonlar1 hemen her
hastada goriilmekle birlikte cerrahi tedavi gerektirmeden oral antibiyotik ile tedavi edilebilmesi
nedeni ile komplikasyon olarak degerlendirilmedi. Cerrahi sonrasi gelisen kiriklar,

deformiteler, kontraktiirler, debridman gerektiren enfeksiyonlar komplikasyon kabul edildi.
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5.6. Radyolojik Ol¢iimler

Hastalar cerrahi 6ncesi ve sonrasi ilgili segmentin 2 yonlii grafileri ve bacak uzunluk grafisi
ile degerlendirildi. Bacak uzunluk grafilerinde bacak uzunluk 6l¢iimiinii takiben mekanik aks,
mekanik akstan sapma, eklem hatti acisi, lateral distal femoral ag1 ve medial proksimal tibial
ac1 degerlendirildi.

Alt ekstremite mekanik aks (MA - Mechanical axis): Femur bas1 merkezi ile ayak bilegi
mortisi merkezi arasindaki dogru ¢izildi, bacak uzunluk Sl¢iimii de bu ¢izgi ile yapildi.

Mekanik akstan sapma (MAD - Mechanicla axis deviation): Diz eklem merkezinden alt
ekstremite mekanik aks ¢izgisine olan uzaklik dl¢iildii.

Eklem hatt1 agis1 (JLCA - Joint line convergence angle): Diz ekleminin medial ve lateral
eklem aralig1 arasindaki ag1 farki olgiildii. Normalde 0°-2° arasindadir. Medial JLCA artisi

104 Bu ag1, kemiksel deformiteye

valgus, lateral JLCA artis1 varus deformitesini gosterir.
eklemden ne kadar katki saglandigini ve dizde bag laksitesini gostermektedir.

Lateral distal femoral a¢1 (LDFA): Femur mekanik aks1 ile distal femoral eklem yiizeyi
arasindaki ag1 6lgiildii. (Normal degerler 80° - 85° arasindadir. 85°’den biiyiik olmas1 varus,
80°°den kiigiik olmasi valgus deformitesini gosterir.)!9%:196

Medial proksimal tibial a¢c1 (MPTA): Tibial mekanik aks1 ile proksimal tibial eklem
ylizeyi arasindaki ag1 ol¢tildii. (Normal degerler 85° - 90° arasindadir. 90°°den biiyiik olmasi

valgus, 85°°den kiigiik olmasi varus deformitesini gosterir.)!%-106
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Angle : 91.5 deg

Angle :186:9ldeg

Angle: 1.4 deg Angle:: 0.9 deg

‘Anglel:190 deg

Angle : 85.2 deg

Sekil 16: 5 yas erkek hasta (EC), ilizarov ile bilateral tibia uzatma yapilan hastanin cerrahi
oncesi grafisi.

Alt ekstremite mekanik aks sari ile ¢izilmistir. Sol bacakta mekanik eksenden sapma sari ¢izgi
ile gosterilmistir. JLCA pembe ¢izgiler ile ¢izilerek 6l¢iilmiistiin. LDFA ve MPTA mavi ¢izgiler

ile cizilerek ol¢iilmiistiir.
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Uength : 430.8 mm

Angle : 89.9/deg

Length : 10 mm

Angle : 86.8 deg Angle: 84.8/deg

Angle : 95.6 deg
Angle : 91.5/deg

~ Angle: 1.2deg

I
Angle : 84.4'deg
Angle : 91.3 deg

e
E é I

Sekil 17: 6 yas kiz hasta (BT), Taylor Frame ile bilateral tibia uzatma yapilan hasta. (A) Cerrahi

L

Oncesi goriintiileme. A/t ekstremite mekanik aks sari ile ¢izilmistir. Mekanik eksenden sapma
pembe ¢izgi ile gosterilmistiv. JLCA yesil ¢izgiler ile ¢izilerek 6l¢iilmiistiin. LDFA ve MPTA
mavi ¢izgiler ile cizilerek olciilmiistiir. (B) Cerrahi sonrast erken donem goriintiileme,
ostoetomi hatt1 goriiniiyor. (C) Uzatma sonrasi goriintiileme. 12 cm uzatma saglanmis. (D)

Taylor Frame ¢ikarilmasi sonrasi goriintiileme ve dlgtimler.
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5.7. Istatistik ve Analiz

Istatistiksel analizler, StataMP13 (StataCorp. Stata Statistical Software: Release 13)
programi kullanilarak gergeklestirildi. Verilerin normal dagilim gosterip gostermedigini
belirlemek amactyla Shapiro-Wilk testi uygulandi. Kategorik degiskenlerin analizi i¢in Ki-kare
testi ve Fisher kesin testi tercih edildi. iki grup arasindaki karsilastirmalarda, veriler parametrik
dagilim gosterdiginde bagimsiz 6rneklem t-testi, non-parametrik oldugunda ise Mann-Whitney
U testi kullanild. Ikiden fazla grubun analizinde, parametrik veriler icin ANOVA testi, non-
parametrik veriler igin ise Kruskal-Wallis testi uyguland. Istatistiksel anlamlilik sinir1 olarak
p<0.05 kabul edildi.

Korelasyon analizlerinde, her iki degisken de parametrik dagilim gosterdiginde Pearson
korelasyon testi, en az bir degiskenin non-parametrik olmasi durumunda ise Spearman
korelasyon testi kullanildi. Spearman Rho degerlerinin yorumlanmasinda, Chan ve
arkadaslarinin ¢alismasina gore; 0.01-0.19 arasinda iliskisiz, 0.20-0.29 arasinda zayif, 0.30-
0.39 arasinda orta diizeyde, 0.40-0.69 arasinda giiclii ve 0.70'in iizerinde ¢ok gii¢lii iliski olarak

degerlendirildi.!?’
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6. BULGULAR

6.1. Hasta Bazh Veriler

6.1.1. Demografik Ozellikler ve Genel Bilgiler

Calismaya dahil edilen 24 hastanin ortalama yas1 7.21 + 3.16’dir (min: 5 — maks:15).
Hastalarin 16’s1 kiz (%66.67) ve 8’1 erkekti. (%33.33). Kizlarda ortalama yag anlamli yiiksekti
(8.31 £3.38 vs 5.00 = 0.00, p=0.0033).

Ortalama takip siiresi 42.92 + 17.28 (min: 14 — maks: 85) aydi. 20 hastada (%83.33) 2
segment, 4 hastada (%16.67) 4 segment opere edildi.

Hastalarin hepsi enine paralel yonteme uygun ameliyat edildi. 17 hastada (%70.83)
bilateral tibia, 3 hastada (%12.50) bilateral femur, 3 hastada (%12.50) bilateral femur + tibia

ve | hastada (%4.17) bilateral femur + humerus uzatma yapildi.

Segmentler
1
3 4%
13%
Bilateral tibia
123(y Bilateral femur
0
Bilateral femur + tibia
17 Bilateral femur + humerus
71%

Sekil 18: Hastalarda opere edilen segmentlerin dagilimi

Hastalarin 3’liniin (%12) akondroplazi harici ek hastaliklar1 vardi. 4 hastada (9%16.67)

akondroplazi aile 6ykiisii mevcuttu.
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6.1.2. Fenotipik Ozellikler

Hastalarin 3’iinde (%12.50) lordoz, 4’tinde (%16.67) skolyoz ve 4’linde (%16.67) dizde
bag laksitesi mevcuttu. Caligma grubunda servikal instabilitesi olan hasta yoktu. Fibular
overgrowth 8 hastada (%33.3) goriildii. 14 hastada (58.33%) torsiyonel deformite mevcuttu.

9 hastada (%37.50) bilateral, 4 hastada (%16.67) tek tarafli varus deformitesi mevcuttu. 12
hastada (%50.00) sag dizde varus, 10 hastada (%41.57) sol dizde varus deformitesi vardi.

2 hastada (%38.33) bilateral, 4 hastada (%16.67) tek tarafli valgus deformitesi mevcuttu. 4
hastada (%16.67) sag dizde valgus, 4 hastada (%16.67) sol dizde valgus deformitesi vardi.

6.1.3. Radyolojik Olgiimler
Sag dizde mekanik akstan sapma ortalama 19.69 + 26.04mm, sol dizde 20.75 *
28.5Imm’dir. JLCA sagda ortalama 5.17 = 4.96° ve solda 3.80 + 3.84°°dir. LDFA sagda
ortalama 91.75 £ 9.38° ve solda 92.41 £ 9.06°°dir. MPTA sagda ortalama 86.15 £+ 8.54° ve 86.16
+ 6.22°°dir.

SAG SOL p
MAD (mm) 19.69 + 26.04 20.75 £ 28.52 0.6682
JLCA 5.17 +4.96 3.80 +3.85 0.3757
LDFA 91.76 £9.38 92.41 +9.07 0.5580
MPTA 86.15 + 8.54 86.16 + 6.22 0.8638
Bacak uzunluk 36.88 + 8.06 36.85 +7.93 0.6780

Tablo 6: Hastalarda bacak uzunluk grafisinde koronal plan 6l¢timleri 6zetlenmistir.
MAD: mekanik akstan sapma, JLCA: joint line convergence angle, LDFA: lateral distal
femoral agi, MPTA: medial proksimal tibial agi.
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Toplam

uzatma:

224.33 £ 10.36 mm

A

TiBIA

A

FEMUR

N=17

Uzatma:
107.09 £ 15.42 mm

Toplam

N=4

Uzatma:
113.60 + 34.99 mm

uzatma:

108.33 £19.51 mm

|

Toplam

uzatma:

122.83 +43.31 mm

Sekil 19: Alt ekstremitede sadece femur uzatma yapilan 4 hastada 113.60 £ 34.99 mm uzama

saglandi. Sadece tibia uzatma yapilan 17 hasta

da 107.09 £ 15.42 mm uzama saglandi. Sadece

tibia ya da sadece femur uzatilan 21 hastada toplam uzatma miktar1 108.33 £ 19.51 mm’dir.

Tibia ve femur uzatilan 3 hastada toplam uzatma 224.33 £+ 10.36 mm’dir. Uzatmanin 114.73 £

10.44 mm’si tibiadan, 109.60 + 14.56 mm’si

femurdan yapilmigtir. Tiim ¢alisma grubunda

toplam alt ekstremite kemik uzatma miktar1 122.83 +43.31 mm’dir.
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6.1.4. ASAMI Skoru
ASAMI skorlarina bakildiginda fonksiyonel degerlendirmede, 1 (%4.17) hasta ortalama,
10 (%41.67) hasta iyi ve 13 (%54.17) hasta miikkemmeldir. Kemik degerlendirmede ise 6
(%25.00) hasta kotii, 4 (%16.67) hasta iyi ve 14 (%58.33) miikkemmel durumdadir.

ASAMI Skoru
' Basarisiz
FONKSIYON 1 10 13
Kotu
KEMIK 6 4 14 Ortalama
0 5 10 15 20 25 lyi
Hasta Sayisi Muikemmel

Sekil 20: Hastalarin ASAMI skor dagilimu.

6.1.5. Komplikasyonlar
18 hastada kirik gelismemisken, 3 hastada tek, 3 hastada 2 segmentte kirik oldugu goriildii.
Kirik olusumu erkeklerde anlamli fazla idi (%6.25 vs %62.50, p=0.007).
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TOPLAM KADIN ERKEK P
N=24 N=16 N=8

Yas 7.21+3.16 8.31+3.38 5.00 +0.00 0.0033
Takip siiresi 4292 +17.28 43.75 +£19.83 41.25+11.56 0.7464
Aile oyKkiisii 4 (16.67) 4 (25.00) 0 (0.00) 0.121
Ek bulgular

Lordoz 3 (12.50) 2 (12.50) 1 (12.50) 1.000

Skolyoz 4 (16.67) 3 (18.75) 1 (12.50) 0.593

Diz laksite 4 (16.67) 2 (12.50) 2 (25.00) 0.407

Fibular overgrowth 8(33.33) 5(31.25) 3 (37.50) 0.759
Torsiyonel deformite 14 (58.33) 8 (50.00) 6 (75.00) 0.272
Varus

Bilateral 9 (37.50) 6 (37.50) 3 (37.50) 0.918

Tek tarafh 4 (16.67) 3 (18.75) 1 (12.50)

Sag 12 (50.00) 8 (50.00) 4 (50.00) 0.667

Sol 10 (41.67) 8 (50.00) 2 (25.00) 0.234
Valgus

Bilateral 2 (8.33) 2 (12.50) - 0.472

Tek tarafl 4 (16.67) 2 (12.50) 2 (25.00)

Sag 4 (16.67) 2 (12.50) 2 (25.00) 0.407

Sol 4 (16.67) 3 (18.75) 1 (12.50) 0.593
Mekanik aks sapmasi

Sag 19.69 +26.04 21.89 +31.31 15.28 +9.70 0.5403

Sol 20.75 +28.52 23.74 £33.87 14.75 +£12.36 0.7828
JLCA

Sag 5.17 +£4.96 579 +5.11 3.94+473 0.5000

Sol 3.80 +3.85 4.50 £4.35 2.41+£2.20 0.1980
LDFA

Sag 91.76 £9.38 90.36 +10.38 94.56 £6.73 0.3111

Sol 92.41 £9.07 92.70 £ 10.66 91.84+5.11 0.8303
MPTA

Sag 86.15 +8.54 85.74 £ 10.04 86.98 +4.74 0.8541

Sol 86.16 + 6.22 85.83 £ 6.96 86.83 £4.75 0.8065
Bacak uzunluk

Sag 36.88 + 8.06 3531 +£5.00 40.00 £11.95 0.5815

Sol 36.85+7.93 35.39+4.94 39.78 £ 11.81 0.6680
Uzatma

Toplam uzatma 122.83 +43.31 125.01 +47.44 121.74 £ 42.69 0.8783

Ilk uzatma 109.13 +18.58 109.38 +22.39 109.01 £17.19 0.9652

IKkinci uzatma 105.98 +13.93 125.1 99.60 + 6.86 -
Siireler

Uzatma 121.17 +21.81 117.69 £ 20.79 128.13 £23.53 0.2786

Konsolidasyon 246.54 +71.20 245.88 +70.08 247.88 + 81.25 0.9507

Toplam fiksator 367.71 £81.59 363.56 + 81.84 376.00 + 86.04 0.7332
Kink 6 (25.00) 4 (25.00) 2 (25.00) 1.000
ASAMI Fonksiyon 0.691

Kotii - - -

Ortalama 1(4.17) 1(6.25) -

iyi 10 (41.67) 6 (37.50) 4 (50.00)

Miikemmel 13 (54.17) 9 (56.25) 4 (50.00)
ASAMI Kemik 0.725

Kotii 6 (25.00) 4 (62.50) 2 (25.00)

Ortalama - - -

iyi 4 (16.67) 2 (12.50) 2 (25.00)

Miikemmel 14 (58.33) 10 (62.50) 4 (25.00)

Tablo 7: Hasta bazli verilerin cinsiyetler arasinda karsilastirmasi
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6.2. Segment Bazh Veriler
Calismaya dahil edilen 24 hastanin toplam 56 segmenti opere edilmistir. 56 segmentin 40’1
(%71.43) tibia, 14’1 (%25.00) femur ve 2’si (%3.57) humerustur. 28 (%50) sag ve 28 (%50)

sol segment opere edilmistir (tlim hastalar bilateral opere edilmistir).

Segmentler
4%
25% Tibia
Femur
o Humerus
0

Sekil 21: Opere edilen segmentlerin dagilimi

24 segment (%42.86) i¢in Taylor Frame, 16 segment (%28.57) i¢in Ilizarov ve 16 segment
(%28.57) i¢in LRS kullanilmistir. Tim humerus ve femurlarda LRS kullanilirken, tibialarin
16’sinda (%40) ilizarov, 24’iinde (%60) Taylor Frame kullanilmistur.

Fiksatorler
16
29% 24 Taylor Frame
43% LRS
ilizarov
16
28%

Sekil 22: Cerrahide kullanilan fiksator tipi
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Segmentlerin cerrahi oncesi uzunluklarina bakildiginda, tibialar 159.45 + 32.82 mm,
femurlar 195.52 + 53.67 mm ve humeruslar 199.3 + 0 mm ‘dir. Tiim segmentlerde ortalama
uzatma %67.78 + 20.06 ve 108.68 £ 17.64 mm yapildi. Segmentler i¢cin uzatma ylizde ve
miktarlar1 tabloda verilmistir.

Tiim segmentlerde ortalama toplam fiksator siiresi 364.10 + 77.17 giin olup, bunun 118.67
+ 21.70 giinii uzatma ve 245.42 + 67.46 giinli konsolidasyon idi. 14 femur segmenti uzatilan
hastalarda toplam fiksator siiresi 316.14 = 75.74 giin iken uzatma siiresi 107.00 £+ 30.55 giin,
konsolidasyon siiresi ise 209.14 £+ 67.79 giin idi. 40 tibia segmenti uzatilan hastalarda toplam
fiksator siiresi 381.1 £ 73.23 giin iken uzatma stiresi 122.70 + 16.94 giin, konsolidasyon stiresi
ise 258.40 £ 65.10 giin idi. 2 humerus segmenti uzatilan hastalarda toplam fiksator siiresi 360
giin iken uzatma siiresi 120 giin, konsolidasyon siiresi ise 240 giin idi. Tiim segmentlerde
ortalama eksternal fiksator indeksi 0.30 = 0.07 mm/giin, 14 femur segmenti icin eksternal
fiksator indeksi 0.34 £ 0.10 mm/giin, 40 tibia segmenti i¢in eksternal fiksator indeksi 0.29 +
0.06 mm/giin, 2 humerus i¢in eksternal fiksator indeksi 0.26 mm/giindiir. Segmentler i¢in

toplam fiksator siireleri, uzatma siireleri ve konsolidasyon stireleri tabloda verilmistir.

Tiim segmentler Femur Tibia Humerus
N=56 N=14 N=40 N=2
Cerrahi oncesi uzunluk
- 195.52 £ 53.67 159.45 +£32.82 199.3
(mm)
Uzatma
108.68 = 17.64 111.89 £25.19 108.24 £ 14.63 95.1
(mm)
Uzatma
67.78 £20.06 63.60 £ 29.46 70.24 £ 15.65 47.7
(%)
Uzatma siiresi
. 118.67 £21.70 107.00 £ 30.55 122.70 £ 16.94 120
(giin)
Konsolidasyon siiresi
. 245.42 + 67.46 209.14 £ 67.79 258.40 £ 65.10 240
(giin)
Toplam fiksator siiresi
i 364.10 £ 77.17 316.14 £ 75.74 381.10 £73.23 360
(giin)
Ex- fix index
0.30+£0.07 0.34+£0.10 0.29 £ 0.06 0.26
(mm/giin)

Tablo 8: Segmentlerin cerrrahi 6ncesi uzunluklari, uzatma ve fiksator bilgileri
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9 segmentte (%16.67) kirik gelisti ve bunlarin 8’1 (%88.89) cerrahi tedavi gerektirdi.
Toplam 22 segmentte (%40.00) komplikasyon goriildii. 1 segmette peroneal sinir parezisi
goriildli ve konservatif takipte diizeldi. 4 hastada cerrahi sonras1 deformite gelisti. 2 hastada
enfeksiyon gelisti ve 6 hastada kontraktiir goriildii. Peroneal sinir parezisi ve 1 kirik hari¢ tiim
komplikasyonlar i¢in cerrahi gerekti.

Uzatma miktar1 ya da yiizdesiyle ile komplikasyon gelismesi arasinda anlamli iligki

goriilmedi (p=0.8906, p=0.2411).

Komplikasyon

5%
18%
Deformite
» Enfeksiyon
41% ’ Kontraktir
Kirik
Peroneal sinir parezisi
27%

Sekil 23: Segmentlerde gelisen komplikasyonlarin dagilimi

Tabloda segmentlere gore kullanilan fiksatorlerin  karsilagtirilmasi  sunulmaktadir.
Calismada ti¢ farkli fiksator yontemi degerlendirilmistir. Femur ve humerusta LRS tercih
edildigi, tibia da ise %40 Ilizarov ve %60 Taylor Frame kullanildig1 gériilmiistiir. Fiksatorler
aras1 uzatma karsilastrmasi yapildiginda en fazla uzatma Ilizarov ile (114.66 + 11.57 mm,
%82.3 = 11.11) elde edilmistir. LRS fiksatdriinde ortalama uzatma miktar1 109.79 £+ 24.14 mm
olup, ytizdesel olarak uzama oran1 %61.61 + 27.96°dir. Taylor Frame ile yapilan uzatmada ise
ortalama 103.96 + 15.09 mm uzatma saglanmis ve bu uzamanin yiizdesel oran1 %62.20 + 12.88
olarak bulunmustur.

Siireler agisindan bakildiginda, uzatma siiresi Ilizarov ile en uzun (82.30 + 11.11 giin)
olarak olciiliirken, LRS’de 61.61 + 27.96 giin ve Taylor Frame’de 62.20 + 12.88 giin olarak
belirlenmistir. Konsolidasyon siiresi agisindan Ilizarov (213.00 + 34.83 giin) ve LRS (213.00
+ 63.99 giin) benzer bulunurken, Taylor Frame ile konsolidasyon siiresi daha uzun (288.67 +

63.29 giin) tespit edilmistir. Toplam fiksatdr kullanim siiresi en kisa Ilizarov ile (334.63 = 40.76
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giin), ardindan LRS ile (321.63 &+ 72.08 giin) ve en uzun siire ise Taylor Frame (412.08 £+ 74.20
giin) ile gozlemlenmistir.

Komplikasyonlar acisindan degerlendirildiginde, en fazla komplikasyon orami LRS
(%68.75) ile tespit edilmis olup, bunu Taylor Frame (%29.17) ve Ilizarov (%25.25) takip
etmistir. Komplikasyon tiirlerine bakildiginda, kirik en sik ilizarov (%33.33), LRS (%55.56)
ve Taylor Frame (%11.11) uygulamalarinda gézlenmistir. Deformite komplikasyonu yalnizca
Taylor Frame grubunda (%100) goriilmiistiir. Kontraktiir en fazla LRS (%66.67) grubunda olup
Taylor Frame uygulamalarinda daha az oranda goriilmiistiir (%33.33). Enfeksiyon ise sadece
LRS (%12.5) grubunda saptanmustir. Peroneal sinir parezisi ise tek bir olguda (%100) Ilizarov

grubunda meydana gelmistir.

Ilizarov LRS Taylor Frame
N=16 N=16 N=24

Segment

Tibia 16 (40.00) - 24 (60.00)

Femur - 14 (100) -

Humerus - 2 (100) -
Uzatma

mm 114.66 + 11.57 109.79 £ 24.14 | 103.96 £ 15.09

% 823+ 11.11 61.61 £27.96 62.20 = 12.88
Siireler

Uzatma 82.30 £ 11.11 61.61 £27.96 62.20 £ 12.88

Konsolidasyon 213.00 £34.83 | 213.00 £63.99 | 288.67 £63.29

Toplam fiksator 334.63 £40.76 | 321.63 £72.08 | 412.08 +74.20
Komplikasyon 4 (25.25) 11 (68.75) 7(29.17)
Komplikasyonlar

Kirik 3(33.33) 5(55.56) 1(11.11)

Deformite - - 4 (100)

Kontraktiir - 4 (66.67) 2 (33.33)

Enfeksiyon - 2 (100) -

Peroneal sinir 1 (100) - -

parezisi

Tablo 9: Segmetlerde kullanilan fiksadrlerin kargilastirmasi

Segment satirinda yiizdeler horizontal eksende verilmistir. (Ornek: Tibia uzatmalarin yiizde
kacinda ilizarov, kaginda Taylor frame kullaild: ?)

Komplikasyon satirinda yiizdeler vertikal eksende verilmistir (Ornek: Ilizarov kullanilan
segmentlerde yiizde ka¢ komplikasyon olustu?)

Komplikasyon tipleri satirinda yiizdeler horizontal eksende verilmistir. (Ornek: Kiriklarin

yiizde kag1 Ilizarov, yiizde kac1 Taylor Frame ile gelismis?)
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Calisma grubunda LRS sadece femur ve humerusta kullanildigi i¢in , tibia uzatmalarinda
[lizarov ve Taylor frame karsilastirmasi daha anlamlidir.

Uzatma parametreleri incelendiginde, Ilizarov ile elde edilen uzatma miktari anlamli olarak
daha fazladir (114.66 £ 11.57 mm vs. 103.96 + 15.09 mm; p=0.0000). Benzer sekilde, uzama
yiizdesi de Ilizarov grubunda anlamli daha yiiksektir (%82.30 + 11.11 vs. %62.20 + 12.89,
p=0.0128). Siireler acisindan degerlendirildiginde, uzatma siiresi agisindan iki grup arasinda
anlaml bir fark bulunmamistir. Ancak, konsolidasyon siiresi ve buna bagli olarak toplam
fiksator siiresi de Taylor Frame ile anlamli olarak daha uzundur. Komplikasyon oranlari

acisindan iki grup arasinda belirgin bir fark gézlenmemistir. Tibia uzatmalarinda iLizarov ve

Taylor Frame karsilagtirmasi Tablo’da verilmistir.

flizarov Taylor Frame | p
N=16 N=24
Uzatma
mm 114.66 + 11.57 | 103.96 = 15.09 | 0.0000
% 8230+ 11.11 | 6220+ 12.89 | 0.0128
Siireler
Uzatma 121.63 £11.24 | 123.42 £20.08 | 0.8238
Konsolidasyon 213.00 +34.83 | 288.67 +63.29 | 0.0001
Toplam fiksator | 334,63 +40.76 | 412.08 + 74.20 | 0.0003
Komplikasyon 4 (25.00) 7(29.17) 0.772
Komplikasyonlar 0.051
Kirik 3 (75.00) 1 (25.00)
Deformite - 4 (100)
Kontraktiir - 2 (100)

Tablo 10: Tibia uzatmalarda ilizarov ve Taylor Frame karsilastirmasi

6.3. Vaka Ornekleri

Klinigimizden vaka 6rnekleri Sekil 24-27’de verilmistir.
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Sekil 24: 5 yas erkek hasta (AOK). A: Cerrahi dncesi fenotip. B: Cerrahi dncesi bacak
uzunluk grafisi. C: Bilateral femur LRS sonrasi femur anteroposterior grafi. D: Bilateral
femur LRS disardan goriinim. E: LRS ¢ikarilmasi sonrasi femur anteroposterior grafi. F:
LRS c¢ikarma sonras1 1. Haftada bilateral femur saft kirig1. G: Bilateral femur intramediiller
fiksasyon cerrahi sonrasi femur anteroposterior grafi. H: Bilateral intramediiller fiksasyon
implant ¢ikarilmasi sonrasi anteroposterior femur grafi, kaynama mevcut. I: Tedavi

tamamlanmasi sonrasi goriinim. Femur 15.9 cm uzatma saglandi.
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Sekil 25: 5 yas kiz hasta (EMED). A:
Cerrahi 6ncesi goriiniim. B: Cerrahi 6ncesi
bacak uzunluk grafisi. C: Bilateral tibia

[lizarov uygulamasi sonrasi anteroposterior

grafi. D: Ilizarov ¢ikarilmasi sonrasi bacak
-~ uzunluk grafisi. Tibia 8.9 cm uzatma

sagland1. E: Cerrahi sonrasi goriiniim.
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Sekil 26: 10 yas kiz hasta (GNA). A: Cerrahi 6ncesi goriiniim. B: Cerrahi 6ncesi bacak
uzunluk grafisi. C: Bilateral Taylor Frame uygulamasi sonrast bacak uzunluk grafisi. D:
Taylor Frame ¢ikairlmasi sonrasi baca uzunluk grafisi. Tibia 12.4 cm uzatma saglandi, varus

deformitesi diizeltildi.
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Sekil 27: 6 yas kiz hasta (MA). A: Cerrahi 6ncesi fenotipik goriiniim. B: Cerrahi dncesi
bacak uzunluk grafisi. C: Bilateral tibia Ilizarov ile uzatma goriintiisii. D: ilizarov ¢ikarilmasi
sonrasi gorlintii. Tibia 10.8 cm uzatma saglandi.
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7. TARTISMA

7.1. Bulgularin Ozeti ve Degerlendirilmesi

Calismada 24 akondroplazik hastanin 56 segmentinde %30’un {izerinde segment uzatma
ile klinik ve radyolojik sonuglar degerlendirildi. Ortalama takip siiresi 43 ay olan hasta
grubunda, segment uzatma cerrahisinin uzun vadeli fonksiyonel ve radyolojik sonuglari
incelendi. Bulgular, uzatma cerrahisinin bagarili sonuglar verebilecegini ortaya koyarken, hasta
bazli ve segment bazli farkliliklarin klinik sonugclar tizerindeki etkileri de degerlendirildi.

Demografik analizlerde, hasta grubunun biiyiik ¢cogunlugunun kizlardan olustugu ve kiz
hastalarin ortalama yasinin anlamli derecede daha yiiksek oldugu gézlemlendi (8.31 & 3.38 vs.
5.00 = 0.00, p=0.0033). Bu fark, klinik olarak daha biiyiik yasta uzatma cerrahisine
yonlendirilme egilimi veya biyolojik gelisim silirecine bagli olarak degerlendirilebilir.
Hastalarin %83.33’iinde iki segment, %16.67’sinde ise dort segmentin opere edildigi
belirlendi.

Fonksiyonel ve kemik iyilesme sonuglart ASAMI skorlamasi ile degerlendirildiginde,
fonksiyonel sonuglarin %54.17 oraninda miikkemmel, %41.67 oraninda iyi oldugu saptandi.
Kemik iyilesme ag¢isindan ise hastalarin %58.33’linde sonuglar miikemmel, %16.67’sinde iyi
ve %25’inde kotii olarak siniflandirildi.

Komplikasyonlar degerlendirildiginde, toplam 6 hastada kirik gelismis olup 3’linde 2
segment kirig1 olmak iizere toplam 9 kirik goriildii. Bu kiriklarin 8’ine cerrahi miidahale
gerekti. Vaka serisinde toplam komplikasyon oran1 %40 olup uzatma miktar1 veya yiizdesiyle
iliski gortilmedi.

Segment bazli analizlerde, farkli fiksator tipleri arasinda belirgin siire farkliliklari tespit
edilmistir. Taylor Frame kullanilan olgularda ise konsolidasyon siiresinin ve dolayist ile toplam

fiksatdr stiresinin anlamli 6l¢iide daha uzun oldugu gézlemlendi.

7.2. Literatiir ile Karsilastirma

Akondroplazi hastalarinda uzatma cerrahisiyle ilgili literatiirde ¢esitli teknikler
degerlendirilmis olup, kullanilan fiksator sistemleri, uzatma miktari, fonksiyonel ve radyolojik
sonuclar ile komplikasyon oranlar1 acgisindan farkliliklar bildirilmektedir. Mevcut ¢caligmada
elde edilen bulgular, literatiirdeki verilerle karsilastirildiginda genel olarak benzer egilimler

gosterirken, kullanilan fiksator sistemine bagli olarak bazi farkliliklar igermektedir.
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7.2.1. Uzatma Miktar:

Mevcut ¢aligmada ortalama segment uzatma orani %67.78 £ 20.06 olup, segment uzatma
miktar1 ortalama 108.68 £ 17.64 mm olarak belirlendi.

Literatiirde bildirilen uzatma miktarlari incelendiginde, Saleh ve ark.®® ortalama femur ve
tibia toplam 15 cm, Aldegheri ve ark.®® ortalama toplam femur ve tibia 16 cm, Lavini ve ark.
ise femur ve tibia toplam 15 ¢cm uzatma saglandigim bildirmistir. Peretti ve ark.%® agamali
uzatma yontemiyle ortalama femur ve tibia toplam 15 ¢cm, Kim ve ark.?® ise bilateral uzatma
sonrasi femur ve tibia toplam 13.9 cm uzama elde edildigini rapor etmistir. Mevcut caligmada
elde edilen toplam uzatma miktarinin literatiirdeki ¢aligmalarla uyumlu oldugu goriilmiigken,
mevcut ¢aligsmalardan farki tibia ve femur uzatmak yerine, uzatmanin ¢ogu hastada sadece tibia
ya da femur {izerinden yapilmis olmasidir.

Kocaoglu ve ark. akondroplastik hastalarda femur ve tibianin bilateral ve es zamanl
uzatilmasi sonucunda femurda ortalama 7.07 cm, tibialarda ise ortalama 6.64 cm uzama
saglanirken, toplam komplikasyon orani %5.68 rejenere kirik, %3.4 gecikmis matiirasyon,
%?3.4 pin dibi enfeksiyonu, %5.7 gegici fibula felci, %1.1 ge¢ varus deformitesi, %1.1 diz
kontraktiirii ve %1.1 diz ¢ikigina sekonder kontraktiir olarak bildirilmistir.®® Shabtai ve ark.
akondroplastik hastalarda femur ve tibianin es zamanl bilateral uzatilmasi sonucunda, femurda
ortalama 7.2 cm, tibialarda ise ortalama 5.2 cm uzama saglanirken, hastalarin %76’sinda en az
bir advers olay gozlenmistir. Toplam 78 advers olayin 35’1 (%45), ek cerrahi girisim gerektiren
komplikasyonlar olarak siniflandirilmistir.’® Park ve ark. akondroplastik hastalarda femur ve
tibianin es zamanl bilateral uzatilmasi sonucunda femurda ortalama 8.4 cm, tibialarda ise
ortalama 9.8 cm uzama saglanirken, femoral uzatmada komplikasyon oram1 %67.8, tibial
uzatmada ise %41.1 olarak bildirilmistir.”! Song ve ark. akondroplastik hastalarda femoral
uzatma sonrasinda ortalama 10.1 cm uzama saglanirken, hastalarin %38’inde kalic1 kalga
fleksiyon kontraktiirii gelismistir.”?> Yine Song ve ark bilateral tibial uzatma sonucunda
ortalama 9.2 cm (%60 oraninda uzama) saglanmig olup, hastalarin %54’linde tibial biiylime
hizinda azalma gozlenmistir.”> Akondroplastik hastalarda bilateral femur ve tibia uzatilmasi
sonucunda femurda ortalama 10.2 + 2.4 cm, tibialarda ise ortalama 9.1 + 2.0 cm uzama
saglanmigtir. Toplamda 123 komplikasyon (%57 eklem, %38 kemik komplikasyonu)
bildirilmis olup, ozellikle femoral uzatma sonrasi hastalarin %68’inde kalca fleksiyon
kontraktiirii gelismistir, ancak ¢ogu mindr yumusak doku gevsetme prosediirleri ve fizyoterapi

ile diizeltilmistir.®® Literatiirdeki tibia ve femurda uzatma yapan yaylarin aksine, ¢alismada
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cogunlukla sadece tibia ya da sadece femur uzatma ile segment bazinda %30°dan fazla uzatma

saglanmis ve literatiire kiyasla komplikasyonlarda artis goriilmemistir.

7.2.2. Fonksiyonel Sonuclar
Fonksiyonel sonuglar acisindan mevcut ¢alismada ASAMI fonksiyonel skoru
degerlendirilmis ve hastalarin %54.17’sinde miikemmel, %41.67’sinde iyi sonuglar elde
edilmistir. Aldegheri ve ark.®® hastalarin %85-95’inin cerrahiden memnun kaldigini, Kim ve
ark.? ise hastalarin %91 inin prosediir sonrasi yasam kalitesinde iyilesme bildirdigini rapor
etmistir. Lavini ve ark.”” ise hastalarin %90’ min psikolojik olarak iyilesme yasadigini
belirtmistir. Mevcut ¢alismada bildirilen yiiksek ASAMI skorlari, fonksiyonel kazanimlarin

literatiirle tutarli oldugunu gostermektedir.

7.2.3. Radyolojik Sonug¢lar
Radyolojik degerlendirmelerde, mekanik aks degisiklikleri ve eklem acilar1 acisindan
dogrudan karsilastirilabilecek sinirli sayida ¢alisma mevcuttur. Nahm ve ark.!%® uzun donemli
takip calismalarinda deformite gelisimi ve mekanik aks degisikliklerini analiz etmis, ancak
caligmada degerlendirilen MAD, JLCA, LDFA ve MPTA gibi spesifik parametrelerle dogrudan
karsilastirma yapabilecek yeterli veri bulunmamaktadir. Bununla birlikte, mevcut ¢alismada
elde edilen LDFA ve MPTA degerleri, tibial uzatma sonrasi femoral ve tibial eklem acilarini

koruma agisindan 6nceki bulgularla uyumludur.

7.2.4. Komplikasyonlar

Literatiirde bildirilen komplikasyon oranlar1 kullanilan cerrahi tekniklere ve hasta
ozelliklerine baglh olarak degiskenlik gostermektedir. Saleh ve ark.®® %30, Aldegheri ve ark.®
%35, Lavini ve ark.”? %30, Peretti ve ark.®® %40, Kim ve ark.?® ise %42 olarak rapor etmistir.
Mevcut calismada 22 segmentte (%40) komplikasyon gelismis olup, oran literatiir ile
benzerdir.

Venkatesh ve ark.®, femoral uzatma sonrasi kirik gelisiminin uzatma miktar1 ve kallus
formasyonu ile iligkili oldugunu bildirmistir. Ancak mevcut ¢alismada da uzatma miktari ya da
yiizdesiyle komplikasyon gelisimi arasinda anlamli bir iliski gozlemlenmemistir. %30 ve iizeri
uzatma yapilmasina ragmen komplikasyon oranlari literatiirden daha yiiksek olmayip, daha
bliylik hasta gruplu prospektif calismalar gerekmekle birlikte tek segmentten %30 ve iizeri

uzatmanin da giivenli oldugu diisiiniilebilir.
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Song ve ark. akondroplastik hastalarda femoral uzatma sonrasinda ortalama 10.1 cm uzama
saglanirken, hastalarin %38’inde kalic1 kalgca fleksiyon kontraktiirii gelismistir. Kontraktiir
gelisimi, asir1 femoral uzatma (>%40 uzama) ve preoperatif sagittal vertikal aks dne egilimi ile
anlamli sekilde iliskilendirilmistir.®? Yine Song ve ark. bilateral tibial uzatma sonucunda
ortalama 9.2 cm (%60 oraninda uzama) saglanmig olup, hastalarin %54’linde tibial biiylime
hizinda azalma gdzlenmistir. Ozellikle anterolateral proksimal tibial fizikste erken kapanma
meydana gelmis, ancak distal fizikste belirgin bir etkilenme saptanmamuigtir.”

Shabtai ve ark. caligmasinda tek segmentte asirt (>10 cm) uzatmanin yumusak doku
travmasini artirabilecegi ve komplikasyon riskini artirdig1 ifade edilmistir. Bu nedenle, daha
once tek segmentte genis ¢apli (6rn. 10 cm ve iizeri) uzatmalardan kaginmak amaciyla, bilateral
femoral ve tibial orta diizeyde uzatma yontemi onerilmektedir.” Mevcut ¢alismada hastalarin
cogunda bilateral sadece tibia uzatma ile s6z edilen uzatma saglanmis ve komplikasyonlarda

artig goriilmemistir.

7.2.5. Heksapodal Sistem (Taylor Frame) Kullanimi
Mevcut caligmada hastalarin %43’linde Taylor Frame (heksapodal sistem) kullanilmis
olup, literatiirde Ilizarov yontemine dayali ¢alismalarin agirlikta oldugu goriilmektedir.
Literatiirde heksapodal sistem kullanimini1 i¢eren sinirl sayida ¢alisma bulunmaktadir. Blondel
ve ark.”® gocuklarda heksapodal fiksatér kullanarak yapilan uzatma islemlerinde basarili
sonuglar elde ettiklerini, literatiirdeki geleneksel Ilizarov yontemiyle kiyasla mekanik stabilite

ve hasta konforu agisindan avantajlar sundugunu belirtmistir.

7.3. Calismanin Giiclii Yonleri ve Kisithhiklar:

7.3.1. Giiglii Yonler
Bu c¢alisma, akondroplazik hastalarda %30’un {izerinde segment uzatma cerrahisi
uygulanan olgularda uzun dénem fonksiyonel ve radyolojik sonuclar1 degerlendiren nadir
caligmalardan biridir. Caligmanin giiclii yonleri arasinda; genis bir hasta kohortu, segment bazli
detayli analizler ve farkli fiksator sistemlerinin dogrudan karsilastirilmasina olanak saglayan

metodolojisi 6ne ¢ikmaktadir.
Ozellikle, Taylor Frame (heksapodal sistem) kullanilan olgularin Ilizarov ve LRS ile
kiyaslanmasi, literatiirde sinirli sayida ¢alisma bulunan bir alan i¢in yeni veriler sunmaktadir.

Heksapodal sistemin mekanik stabilitesi, deformite diizeltme kapasitesi ve konsolidasyon

59



stirecine etkisi degerlendirilmis olup, bu veriler gelecekte yapilacak caligmalara referans
saglayabilecek niteliktedir.

Bunun yan sira, ¢calismada kullanilan ASAMI skoru, hem fonksiyonel hem de kemik
iyilesme sonuglarinin standart bir 6l¢iimle degerlendirilmesine olanak saglamis ve farkli hasta
gruplar1 arasinda objektif karsilastirmalar yapilmasini miimkiin kilmistir. Ayrica, hastalarin
ortalama 43 aylik uzun donem takibi, uzatma sonrasi komplikasyonlarin ve fonksiyonel
kazanimlarin giivenilir sekilde analiz edilmesine imkan tanimaktadir.

Segment bazli degerlendirmelerin yapilmis olmasi, farkli uzatma bolgeleri (femur, tibia,
humerus) arasindaki iyilesme siireleri, komplikasyon oranlar1 ve mekanik aks degisiklikleri
acisindan onemli veriler saglamaktadir.

Bu yonleriyle ¢alisma, akondroplaziye bagl ekstremite uzatma cerrahilerinin planlanmasi

ve yonetimi agisindan literatiire 6nemli katkilar sunmaktadir.

7.3.2. Kisithhiklar

Calismanin retrospektif tasarimi, hasta se¢iminde bias riskini artirmakta ve belirli
degiskenlerin prospektif olarak kontrol edilmesini engellemektedir. Calisma dahil edilme
kriterleri titizlikle belirlenmis olsa da, baz1 hasta verilerinin retrospektif tarama nedeniyle eksik
olabilecegi gbz oniinde bulundurulmalidir.

Farkli segmentlerde kullanilan fiksator tipleri arasinda dogrudan karsilagtirma yapilirken,
LRS’nin yalnizca humerus ve femur segmentlerinde kullanilmis olmasi, fiksatér bazl siire
farkliliklarinin ~ degerlendirilmesinde metodolojik bir kisithilik  yaratmaktadir. Tibial
uzatmalarda sadece Taylor Frame ve Ilizarov kullanildig1 igin, fiksator siiresi farkliliklarinin
yalnizca cihaz tipine mi yoksa uygulandigi segmentlere mi bagli oldugu konusunda kesin bir
yargiya varmak giictiir.

Bunun yani sira, ¢caligsma grubundaki hasta sayisi nispeten sinirlidir (n=24), bu da 6zellikle
fiksator tipine ve cinsiyetler arasi farkliliklara yonelik alt grup analizlerinde istatistiksel giicii
sinirlayabilir. Prospektif, daha genis 6l¢ekli caligmalara ihtiya¢ duyulmaktadir.

Calismada komplikasyon oranlari detayli olarak analiz edilmis olsa da, postoperatif
rehabilitasyon siirecinin bireysel farkliliklart ve hasta uyumunun uzun dénem fonksiyonel
sonuclara etkisi yeterince degerlendirilememistir.  Ozellikle kirik gelisimi  gibi
komplikasyonlarin, hastalarin fiziksel aktivite diizeyi ve rehabilitasyon siirecine katilimi ile
iliskisi daha ayrintili incelenmelidir.

Son olarak, g¢aligmada intramediiller ¢ivi ile uzatma yapilan hastalar dislanmstir,

dolayistyla bu yontemin uzun dénem sonuglari ile eksternal fiksator bazli tekniklerin dogrudan
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karsilastiritlmast miimkiin olmamistir. Gelecekteki ¢alismalarda, intramediiller uzatma
sistemleri ile heksapodal ve klasik eksternal fiksator yoOntemlerinin prospektif olarak
karsilastirilmasi, hasta konforu, komplikasyon oranlar1 ve fonksiyonel sonuglar agisindan daha

kapsamli bir analiz saglayacaktir.
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8. SONUC VE ONERILER

Bu c¢aligma, akondroplazik hastalarda segment uzatma cerrahisinin fonksiyonel ve
radyolojik sonuclarint degerlendirmis ve farkli fiksator sistemlerinin etkilerini analiz etmistir.
Uzatma cerrahisinin genel olarak basarili sonuglar sagladigi, ancak komplikasyon risklerinin
hasta bazli ve segment bazli degigskenler goz Onilinde bulundurularak dikkatle yonetilmesi
gerektigi goriilmiistiir. Ozellikle kullanilan fiksator sistemleri arasindaki farkliliklarim iyilesme
stireci ve mekanik aks degisiklikleri iizerindeki etkileri gelecekte daha kapsaml
aragtirtlmalidir. Ayrica, hasta egitimi ve postoperatif rehabilitasyon siirecine verilen 6nemin
arttirtlmasi, komplikasyon risklerini azaltmada etkili olabilir. Uzun vadeli ve ¢ok merkezli
caligmalar ile farkli cerrahi tekniklerin karsilastirilmasi, akondroplazi hastalarinda uzatma

cerrahisinin daha giivenli ve etkili hale getirilmesine katki saglayacaktir.
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