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OZET

Genetik olarak osteoporozun en sik sebebi olan, uzun kemiklerde deformite ve
kiriklarin eslik ettigi Osteogenezis Imperfekta bir bag dokusu hastaligidir. Ozellikle
Tip 1 kollejenin eksik olmas1 temel kusurdur.

Ortopedik olarak ekstremitelerdeki deformitenin, kiriklarin tedavisi ve
onlenmesidir.

Bu calismada, Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Ortopedi ve
Travmatoloji klinigi’ne 2015-2021 tarihleri arasinda bagvuran ve cerrahi olarak tedavi
edilen 15 Osteogenezis Imperfekta tanili hasta retrospektif olarak incelendi.

Osteogenezis Imperfekta tanili 15 hasta incelendi. Hastalarin 7 tanesi erkek, 8
tanesi kiz idi. Femur ve tibia kemikleri olmak Gzere toplam 43 alt ekstremite kemigine
teleskopik ¢ivi ile cerrahi tedavi uygulandi. Hastalar ortalama 4 y1l takip edildi. Femur
revizyonu icin ortalama 28 ay, Tibia revizyon i¢in ortalama 35 ay idi. Revizyon orani
femur cerrahisi igin % 16.6 idi. Tibia cerrahisi igin revizyon oran1 %

7.69 idi.

Teleskopik civi diger cerrahi tekniklerle (k teli,plak yada uzamayan
intrameduller civilerle) karsilastirildiginda teleskopik ¢ivinin kolay olmasi, enfeksiyon
oraninin, kanama miktarinin ve komplikasyon oraninin az olmasi Osteogenezis
Imperfekta tanili hastalarda Ozellikle etkili ve givenli bir yontem oldugu
kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: Osteogenezis Imperfekta, teleskopik civi ydntemi, sis

kebap osteotomisi, kirik, deformite



ABSTRACT

INTRAMEDULLARY TELESCOPIC NAIL RESULTS IN PATIENTS WITH
OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Osteogenesis Imperfecta, which is genetically the most common cause of

osteoporosis, is a connective tissue disease accompanied by deformity and fractures in

long bones. Especially the lack of Type 1 collagen is the main defect.

Treatment and prevention of orthopedically deformity and fractures in the

extremities.

In this study, 15 patients with a diagnosis of Osteogenesis Imperfecta who were
admitted to the Orthopedics and Traumatology Clinic of Firat University Medical
Faculty Hospital between 2015 and 2021 and were treated surgically were
retrospectively analyzed.

Fifteen patients with a diagnosis of Osteogenesis Imperfecta were analyzed. 7
of the patients were boys and 8 of them were girls. A total of 43 lower extremity bones,
including femur and tibia bones, were surgically treated with telescopic nails. The
patients were followed for an average of 4 years. The mean was 28 months for femoral
revision and 35 months for tibia revision. The revision rate was 16.6% for femoral

surgery. The revision rate for tibia surgery was 7.69%.

We believe that the telescopic nail is an effective and safe method, especially
in patients with Osteogenesis Imperfecta, as it is easy to use, the infection rate, the
amount of bleeding and the complication rate are low when compared to other surgical

techniques (c-wire, plaque or non-extensible intramedullary nails).

Osteogenesis Imperfecta, telescopic nail method, shish kebab osteotomy,

fracture, deformity



ICINDEKILER

ONAY SAYFASI I
TESEKKUR iii
OZET iv
ABSTRACT Y
ICINDEKILER v
TABLO LISTESI viii
SEKIL LISTESI iX
KISALTMALAR LISTESI Xi
1. GIRIS 1
1.1. Embryoloji 2
1.2. Patoloji 3
1.3.Kemik yapist 4
1.4. Smiflandirma 6
1.5. Tam 8
1.5.1. Klinik 8
1.5.2. Ultrasonografi ve Prenatal Tan1 11
1.5.3.Laboratuar 11
1.5.4.Radyoloji 12
1.5.5.Cilt ve Kemik Biyopsileri 13

1.6. Tedavi 14
1.6.1.Medikal tedavi 14
1.6.1.1. Bifosfonatlar 14
1.6.1.2. Fizik tedavi ve Rehabilitasyon 14
1.6.1.3. Ortezler 15
1.6.1.4 Ortopedik tedavi 15
2.GEREC ve YONTEMLER 20
2.1. Femur I¢in Cerrahi Teknik 25
2.2.Tibia Icin Cerrahi Teknik 29
2.3. Postoperatif Takip 32

Vi



3. BULGULAR
3.1. Hastalarimizdan Ornekler
5. TARTISMA
5. KAYNAKLAR
6. OZGECMIS

vii

33
36
48
58
67



TABLO LiSTESI

Tablo 1. Shapiro siniflamasi 7

Tablo 2. Sillence smiflamasi 7

Tablo 3. Hastalarin yas dagilimi, cinsiyeti ve hangi kemigine ka¢ yasinda
teleskopik ¢ivi uygulamasi ile cerrahi operasyon yapildigini ve teleskopik
civi ile revizyonunu gosterir cizelge 22

Tablo 4. Daha once k teli yada plak uygulamasi olan hastalarin teleskopik ¢ivi ile

revizyonunu gosterir cizelge 23
Tablo 5. Hastalarimizda gorilen komplikasyonlar 34
Tablo 6. Hoffer ve Bullock’un Ambulasyon Derecelemesi 35

Tablo 7. Vakalarimizin yas, Silence siniflamasi,Shapiro siniflamasi ve Ambulasyon

derecelenmesi 35

viii



Sekil 1.
Sekil 2.
Sekil 3.
Sekil 4.
Sekil 5.

Sekil 6.
Sekil 7.

Sekil 8.
Sekil 9.

Sekil 10.
Sekil 11.
Sekil 12.

Sekil 13

Sekil 14

Sekil 15

Sekil 16

Sekil 17

Sekil 18

SEKIL LISTESI

Osteogenesis Imperfekta’da histolojik kemik anormallikleri 5
Vakalarimizdan femurdaki agilanmaya 6rnekler 10
Vakalarimizdan tibiadaki agilanmaya 0rnekler 10
KAFO 6n kapak iceren 15
Sofield-Millar teknigi, A-C) A¢ilim Ve saftin uzaklastirilmasi, D) Coklu
osteotomi ve yeniden dizilim, E) Kapama 17
Modifiye Sofield-Millar prosedir. 17
Osteogenezis imperfekta uzun kemik deformitelerinde ¢coklu osteotomi ve
intramedller tespit secenekler 19
Hastalarin cinsiyet dagilimi 20
Yapilan operasyonlarin bolgesel olarak dagilimi 21
Alt ekstremite cerrahisi 21
Hastalarin Sillence ve Shapiro siniflamasina gore dagilimi 23

Teleskopik ¢ivi seti (solda), femura uygulanan ¢ivi(ortada) ve tibiaya
uygulanan ¢ivi(sagda) 26
. Femurdaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomiler ve
femura uygulanan intrameddiller teleskopik civinin preop ve postop
grafileri 26
. Bilateral femurdaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan
osteotomiler ve femura uygulanan intrameddller teleskopik ¢ivinin preop
ve postop grafileri 27
. Daha Once k teli cerrahisi yapilan hastanin bilateral femura uygulanan
intramediller teleskopik givinin preop ve postop grafileri 27
. Femurdaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomiler ve
femura uygulanan intrameddiller teleskopik ¢ivinin preop ve postop
grafileri 28
. Femurdaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomiler ve
femura uygulanan intrameddiller teleskopik ¢ivinin preop ve postop
grafileri 28
. Daha 6nce k teli cerrahisi yapilan hastanin sag femura uygulanan

intramedller teleskopik ¢ivinin preop ve postop grafileri 29

iX



Sekil 19.

Sekil 20.

Sekil 21.

Sekil 22.

Sekil 23.
Sekil 24.
Sekil 25.
Sekil 26.
Sekil 27.
Sekil 28.
Sekil 29.

Sekil 30.

Sekil 31.

Sekil 32.

Sekil 33.
Sekil 34.
Sekil 35.

Sekil 36.

Sekil 37.
Sekil 38.

Sekil 39.

Sekil 40.
Sekil 41.

Sekil 42.

Sekil 43.

Sekil 44.

Tibiadaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomi ve
tibiaya uygulanan intrameduller teleskopik ¢ivinin preop ve postop
grafileri

Tibiadaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomi ve
tibiaya uygulanan intramediller teleskopik ¢ivinin preop ve postop
grafileri

Tibiadaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomi ve
tibiaya uygulanan intrameduller teleskopik ¢ivinin preop ve postop
grafileri

Daha once algiyla takip edilen hastanin kaynamayan sol tibiasina
uygulanan intrameduller teleskopik civinin preop ve postop grafileri
Sol femur cerrahisi sonras1 bir komplikasyon 6rnegi.

Sol tibia cerrahisi sonrasi bir komplikasyon 6rnegi.

Vaka No 1:

Vaka No 2:

Vaka No 3

Vaka No 3

Vaka No 4:

Vaka No 4:

Vaka No 5:

Vaka No 6:

Vaka No 6:

Vaka No 7:

Vaka No 7:

Vaka No 7:

Vaka No 7:

Vaka No 7:

Vaka No 8:

Vaka No 8:

Vaka No 8:

Vaka No 8:

Vaka No 8:

Vaka No 8:

30

30

31

31
34
34
36
37
38
38
39
39
40
41
41
42
42
43
43
44
44
45
45
46
46
47



KISALTMALAR LISTESI

BMD : Bone Mineral Density (Kemik Mineral Yogunlugu)

BT : Bilgisayarli Tomografi

COL1Al1 : Collagen Type 1 Alpha 1 (Tip 1 Kollajen Alfa 1 Zincirini
Kodlayan Gen)

COL1A2 : Collagen Type 1 Alpha 2 (Tip 1 Kollajen Alfa 2 Zincirini
Kodlayan Gen)

CRTAP : Cartilage Associated Protein (Kikirdak Iliskili Protein)

HKAFO : Hip Knee Ankle Foot Orthosis (Kalca Diz Ayak Bilegi Ortezi)

v - Inravensz (Damar Igi)

KAFO : Knee Ankle Foot Orthosis (Diz Ayak Bilegi Ortezi)

K-teli : Kirschner teli

LEPRE1 - Leucine proline Enriched Proteoglycan — Leprecan 1

LRP5 : Low Density Lipoprotein Receptor-Related Protein 5
(Lipoprotein Reseptor iliskili Protein)

MR : Manyetik Rezonans

MRNA : Messenger Ribo Nukleik Asit

oD : Otozomal Dominant

OR : Otozomal Resesif

oi : Osteogenezis Imperfekta

PPA : Pelvi-pedal Alg1

us : Ultrasonografi

Xi



1. GIRIS

Iskeletin genetik hastaliklar1 klinik ve genetik etiyoloji acisindan heterojen bir
grup hastaliktan olusur (1). Bu hastaliklar tek tek ele alindiklarinda “nadir hastalik”
olarak degerlendirilseler de grup olarak iskelet displazisi insidansi yaklagik 1/5000
olarak bildirilmistir (2). Bununla birlikte iilkemiz gibi akraba evliligi oranmnin yiiksek
oldugu iilkelerde iskelet displazisi gériilme sikliginin literatiirde bildirilenden ¢ok daha
yiiksek oldugu tahmin edilmektedir. Bu hastalar klinige; orantisiz boy kisaligi,
skolyoz, kemik kirigi, ekstremite anomalileri veya tekrarlayici eklem dislokasyonu
gibi farkli kas-iskelet sistemi bulgulari ile bagvurabilirler. Bunun yanisira hastalarda;
dismorfik yuz bulgulari, konjenital kalp defekti, konjenital megakolon, renal
anomaliler ve g6z bulgulari gibi diger sistemleri ilgilendiren bulgular da saptanabilir.
Dogru tanmin zamaninda koyulmasi bu hastaliklara eslik edebilecek ¢esitli
morbiditelerin 6nlenmesinde ve tekrar eden gebelik kayiplar1 yasayan ailelere yol
gosterilmesinde 6nemli katkilar saglamaktadir (3).

Osteogenezis imperfekta ise, temel klinik belirtisi uzun kemik deformiteleri
ve kiriklar1 olan beraberinde mavi sklera, isitme kaybi, dis bozukluklari, ligament6z
laksite gibi diger klinik belirtilerle giden, yaklagik 1/20.000 dogumda goriilen bir
genetik bag dokusu hastaligidir. Genetik osteoporozun en sik sebebi olan Ol’da, basit
bir travma sonrasi uzun kemik kiriklar1 ve vertebra kompresyon kiriklar1 goriliir.
Klinik olarak, perinatal 6liimciil bir formdan, yetiskinlikte belirlenebilen hafif bir
forma kadar oldukga genis bir yelpazeye sahiptir (4, 5).

Osteogenezis imperfekta hastalarinin tarihsel tanimlamalar1  Misirhilar
zamanina kadar goturulebilir. Bilinen ilk olgu 1674 yilinda bildirilmis olup ilk bilimsel
aciklama 1788 yilinda yapilmistir. “Osteogenezis imperfekta” terimi 1849 yilinda
Vrolik adli sahsin bir¢ok kirikla dogan bir ¢ocugu isimlendirmesiyle ortaya ¢ikmistir
(4,6).

Tez calismamizin amaci, klinigimizde osteogenezis imperfekta tanisi ile
yatirilarak, teleskobik ¢ivi yapilan hastalarin sonuglarini literatlrle kiyaslayarak

degerlendirmektir.



1.1. Embryoloji

Insan iskeleti 206 kemikten olusan karmasik bir organdir. Kas-iskelet sistemi;
tendon, bag, kas, kikirdak ve kemikten olusur ve lineer biiylime, hareket sirasinda
mekanik destek, kan ve mineral depolama ve hayati organlarin korunmasi gibi
fonksiyonlar1 vardir. iskelet sistemi embriyolojik koken olarak mezoderm ve noral
krest orijinli mezenkim hicrelerinden meydana gelir. Paraksiyel mezoderm noral
tiiplin her iki yaninda somitomer ve somit adi verilen yapilari olusturur. Somitler daha
sonra ventral bolgede sklerotom ve dorsolateral bdlgede dermomiyotom olusturacak
sekilde farklilasir. Gestasyonel dordiincii haftanin sonunda sklerotom hiicreleri
polimorf hale gelir, gevsek bir doku olan mezenkim veya embriyonik bag dokuyu
meydana getirir. Mezenkimal hiicreler gog¢ ederek ¢ok farkli yollarla farkli hiicrelere
dontigebilir. Fibroblast, kondroblast veya osteoblastlar bu sekilde olusur. Vicut
duvarinin somatik mezodermindeki hiicreler pelvis, omuz bolgesi kemikleri ve
ekstremitelerin uzun kemiklerinin olusumunda etkilidir. Kraniyal bolgedeki noral
krest hicreleri dogrudan mezenkime doniiserek ylz ve kafatast kemiklerinin
olusumuna katkida bulunur. Vertebralarin gelisimi anne karnindaki dordiincii haftada
baslar. Sklerotom hiicreleri spinal kord ve notokordu gevreler. Sklerotom bloklar1 daha
az yogun olan bolgelerle birbirinden ayrilacak ve bu az yogun bolgelere intersegmental
arterler yerlesecektir. Bir sklerotomun kaudal ve sefalik bolgeleri arasindaki bolge,
intervertebral disk olusumuna zemin hazirlayacaktir. Kostalar torasik vertebralarin
kostal wuzantilari tarafindan olusturulur, paraksiyel mezodermin sklerotom
kisimlarindan gelisir. Sternum ise tamamen bagimsiz olarak ventral viicut duvarindaki
somatik mezodermden olusur. iskeletin sekil almasi, fetal gelisim sirasinda meydana
gelir. Mezenkim gelecekte kemik dokusuna doniisecek bolgelerdeendokondral ve
intramembran6z ossifikasyon olmak tizere iki farkli mekanizma araciligiyla hiicresel
kondansasyona ugrar. Endokondral ossifikasyonda mezenkimal hicreler, dncelikle
hiyalin kikirdak modelleri olusturur. Ardindan bu kikirdak modelin orta kisimlari
yikima ugrar, mineralize olur ve osteoklast benzeri hiicreler tarafindan ortadan
kaldirilir. Bu islem, kemigin Ust ve alt kisimlarina yayilarak devam eder. Bu
gelismeleri vaskiiler yapilarin invazyonu ve kemik oncull hiicrelerinortama gelmesi
izler; saftin ortasindaki periost osteoblast hiicrelerini iiretir ve bunlar da korteksi

sentezler (7).



Iskeletogenezin esas mekanizmasi olarak bilinen mekanizmalar sonucunda,
kemik boyunda uzama ve eklem yiizey ¢aplarinda artis meydana gelir. Bu yolaklari
kodlayan genlerde ve biiyiime plagindaki bozukluklar iskelet displazilerine neden olur
(5). Bu nedenle, blylme plagin1 ve fonksiyonlarini iyi bilmek, bu hastalik

grubunun molekdiler patofizyolojisini anlamakta ¢ok dnemlidir (8).

1.2. Patoloji

Temel kusur genellikle tip | kollajenin kusurudur. Osteogenezis imperfekta
formlarinin ¢ogu, tip I kollajen genlerindeki mutasyonlar ile iliskilidir. Tip 1 kollajen
cilt, tendonlar, dentin ve skleranin ana yapisal proteinidir. Kollajen, iki adet al zincir
ve bir adet a2 zincir igeren liglii sarmal bir molekiildiir. Bu zincirler endoplazmik
retikulum igerisinde sentezlenen pro-al ve pro-a2 6ncii zincirlerden iiretilirler. Pro-
al 17. kromozomun uzun kolunda yerlesen COL1A1 geni tarafindan, pro-o2 ise 7.
kromozomun uzun koluna yerlesen COL1A2 geni tarafindan iiretilir. Uretilen iki pro-
al ve bir pro-a2 zinciri tip I kollajeni olusturmak i¢in birlesirler. Her iki zincir Ggll
GXY aminoasit tekrarlar1 igerir, G glisin, X genellikle prolin ve Y genellikle
hidroksiprolindir. Her bir ii¢lincli kalint1 glisin varligi sarmalin olusumu i¢in ¢ok
onemlidir. Glisin yerine herhangi bir diger aminoasit gegmesi sarmalin ¢ok diizenli 2
yapisini bozar. Bu sebeple endokondral ve intramembrandz ossifikasyon, Ol tiiriine
gore ¢ok degiskenlik gostermekle birlikte tehlikeye girmistir (4, 9-11).

Elde edilen fenotip iki alfa zincirinin etkilenmesine bagl olarak ¢ok hafiften
oldiiriicti olana kadar degisebilir. Bu ikame edilen aminoasidin tiglii sarmaldaki 3
konumuna ve hangi aminoasitin glisinin yerine ikame edilmesine gore degisir. Kesin
olarak belirli bir glisin mutasyonunun fenotipik etkisini tahmin etmek ¢ok zordur.
Mutasyonlar COL1A1 geni iginde erken dur kodonu olusturdugunda, mRNA
yoklugunda tip I kollajenin tam yoklugu ya da kantitatif bir hata olusur. Heterozigot
bir hastada, anormal tip I kollajen olmadan, yaklagik normal miktarin yaris1 kadar
normal tip I kollajen Uretilecektir. Bu da fenotipik olarak Sillence siniflamasindaki tip
IA hastalara uymaktadir. Bunun disinda yer degistirme veya ¢ikarma hatasi olusursa
anormal kollajen tiretimi olacaktir. Kollajen fonksiyonundaki bozulmanin derecesi,
hatanin zincirin hangi boélgesinde olduguyla iligkilidir. Polipeptid zincirlerinin
karboksi terminallerine yerlesen yer degistirmeler genel olarak daha ciddi fenotipe
sahip olurlar, ¢unki sarmalin karsi bagi zincirlerin karboksi
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terminalinde baglar. Bunun sonucunda hem kalitatif hem de kantitatif tip I kollajen
kusuru olusur ve bu Sillence tip I, 11l ve IV hastalarda belirlenebilir. Mutasyona
ugramis kollajen tip I geni tasiyan osteoblastlardan baska, matriks proteinlerinin de
(proteoglikanlar, hyaluronan, dekorin, fibronektin ve trombospondin gibi) anormal
salgilanmasi olabilir. Organik bilesiklerdeki bu anormallikler de mineralizasyon fazini
etkiler. OI hastalar1 yasa uyumlu kemik 6l¢iimlerinde daha yiiksek bir ortalama
mineralizasyon yogunlugu gosterirler. Kemik matriksi azalmis ve anormal tip |
kollajen ve artmus tip III ve tip V kollajen gorilur. Matrikste depolanan hidroksiapait
kristalleri liflerin uzun ekseninde yetersiz bir sekilde dizilmislerdir. Temel kusur
kemik dokuda olmakla beraber, deri, ligament, tendon, sklera, burun, kulak gibi
degisik organlari tutarak bir cok sistemi etkileyebilmektedir (4, 5, 8, 12,13).

1.3. Kemik yapisi

Kemiklerde artmis kirilganlik, Ol’nin temel o6zelligidir. Ciddi etkilenen
cocuklarda, on yil icinde bile ylzden fazla kirik olabilir. Genetik bozukluklarin
aydinlatilmas1 anormal kemik gelisimi ve kirilganlik nedenlerinin daha iyi
anlagilmasini saglamistir. Kemigin dayanikliligi ¢ parametreye baglhidir: Kemik
malzemenin kalitesi, malzeme miktar1 ya da kemik kutlesi ve kemik malzeme dagilim
alan1 ya da kemik geometrisidir. Kemik giiciiniin bu ii¢ bileseni de Oi’de etkilenmistir
(112).

Osteogenezis Imperfekta’da etkilenmis kemik polarize 151k altinda ¢alisilmis
ve lameller desenin mevcut oldugu normal kemik ile karsilastirildiginda daha az
diizenli oldugu tespit edilmistir (14). Lameller ince ve zayiftir. Elektron mikroskobu,
OI hastanin kemik matriksinde lameller kemikten (olgun, kollajen liflerin paralel
yonelimi olan) daha fazla dokuma kemik (olgunlasmamis, Kotl diizenlenmis)
icerdigini gostermistir. Ayrica, normal kemikten daha fazla mineralize olmasi
nedeniyle daha sert ve daha kirilgan olmasi beklenmektedir. Mineralize kemik
malzeme diizeyinde gugcli olabilir, ama deforme oldugu zaman normal kemikten daha
kolay kirilir. Bu anormalliklerin toplami OI’de kemik kirilganligindan sorumlu olabilir
(9,12,15).

Kemik trabekiilleri ince ve organize bir desenden yoksundur. Hiicrelerarasi
matriks azalmis ve sonug olarak osteositler arasinda nispi bir bolluk olusmustur.
Osteoklastlar morfolojik olarak normal, sayica ¢oktur ve emilim ytzeylerinin sayisi
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artmistir. Biiyiik osteoblastlar ve osteoid bollugu, artmis kemik dongiisiine yol agar.
Osteogenezis Imperfekta farkli tipleri ile 70 ¢ocugun kemik biyopsilerini iceren
histomorfometrik  bir ¢alismada, osteoblastlarin takim olmasina ragmen
iiretkenliklerinin azaldig1 gosterilmistir (16). Daha fazla osteoblast kemik boyunca
aktive edilir. Ayn1 zamanda osteoklast aktivitesi biraz artmis ve kemik turnover hizi
normalden fazla artmistir. Tetrasiklin isaretlemesiyle yapilan bir ¢aliymada OI’de
kemik turnover hizinda artig oldugu gosterilmistir. Bu nedenle her yeniden olusum

dongusu ile yikilandan daha az trabekiler kemik olusturulmustur (9,11,12) (Sekil 1)

(a) Normal (b) Osteogenezis imperfekta

Trabeuder kemk TrabekUler kemvk

Kortikal kemik
Kortikal kemik

Ostocblast

Demineralize matriks (Osteoid)

Sekil 1. Osteogenesis Imperfekta’da histolojik kemik anormallikleri (12)

Kemik kalinligi normal kemige gore azalmis, trabekil sayisi azalmis ve
incelmistir. Osteoblast sayisi ve kemik doniisiimii artmistir, fakat osteoklastlarinsayisi
ve kemik yikimi da arttigindan kemik kiitlesi artmaz. Normal gelisim sirasindakortikal
kemigin giderek genisligi ve kesit alan1 artmaktadir. Bu, periosteal yilizeyde aktif
kemik olusumu (modelleme) ile es zamanli olarak, endosteal yilizeyde kemik
rezorpsiyonu ile saglanir. Osteoblast performansi Osteogenezis imperfekta’dayetersiz
oldugundan dis yiizey iizerinde daha az yeni kemik olusur. Ayn1 zamanda, kemik
yikimi endosteal ylizeyden devam eder ve hatta hafifge artar. Bu olaylarin net etkisi
diisiik korteks genisligidir. Zayif bir malzemeden olusan ince korteksli uzun bir
kemigin guclini gelistirmek icin tek yol capini arttirmaktir. Ne yazik Ki, cogu Ol
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vakasinda uzun kemiklerin diyafiz ¢ap1 azalir. Bu da uzun kemiklerin gliclini zayiflatir
(112).

Kas kiitlesi ve giicli kemik olusumu tizerinde gii¢lii bir uyarici etkiye sahiptir.
Kiriklar, ameliyatlar, kronik kemik agris1 sonucu uzun sdreli hastanin
immobilizasyonu ve ebeveynlerin asir1 korumasi, trabekiler kemik hacmini ve
kortikal kalinligr etkiler. 'Kirik-immobilizasyon-kirik' kisir dongiisii ortaya ¢ikar (11,
17).

1.4. Simiflandirma

Tip 1 kollajenin genetik kodlamasinda 280'den fazla lokasyonda aksama
tanimlanmistir. Hastaligin dogasini ve klinik bulgularin ¢esitliligini anlamamizda
ufkumuzu genisletmistir; ancak, smiflama islemini basitlestirememistir, aksine
karmagiklastirmistir. Dogal seyrinin degiskenligi, baslangic zamani, farkli kalitim
paternleri, nispeten spontan mutasyonlarin yiiksek insidansi, kalitim sekli bilinse dahi
siiflandirma semalarinin etkinligi azalmaktadir.

Cole, orijinal Sillence siniflamasinin, 200 OI hastasindaki kollajen kusurlarinin
kapsamli bir incelemesi ile modifikasyonunu énermistir (18). OI’'ye neden olan
nonkollajen gen defektlerinin kesifleri ve geleneksel tiplere gore histolojik
ozelliklerinin farkli olmasi1 OI siniflamasina tip V'ten X1'e kadar ek yapilmasini sagladi
(19). Tip V'te otozomal dominant aktarim varken, tip VI'dan XI'eotozomal resesif
aktarim mevcuttur. Bu sonraki eklenen tipler Ol vakalarmin %5'ine dikkat etmek igin
onemlidir. 1ki smiflama sistemi, Shapiro (20) ve Sillence (21) smflamasi
kisithliklarina ragmen Klinik olarak hala kullanimdadir (Tablo 1-2). Klinisyenler icin
bir problem de Silence siniflamasinda kemik deformitelerinin ciddiyeti ve kirik sikligt
ciddi degisiklik gostermektedir. Hatta ayn1 aile i¢inde bile ambulasyon, deformiteler
ve kirik siklig1 oldukga degiskendir.

Looser 1906 yilinda, gebelikte (osteogenezis imperfekta konjenita) ve dogum
ve sonrasinda (osteogenezis imperfekta tarda) goriilen kiriklar olarak ikiye ayirdi.
Shapiro ise bu siniflamay1 modifiye ederek her tipi 2’ye ayirdi (20). Konjenita A, B ve
tarda A, B. Bu simiflama, klinisyenler i¢in ambulasyon, hayatta kalma ve prognoz
acisindan daha kullanisliydi. Shapiro, osteogenezis imperfekta konjenitaya gebelikte

gorulen kiriklara ek olarak dogum sirasinda goriilen kirikli hastalar da eklemistir.



Tablo 1. Shapiro siniflamasi (20)

. Pozitif aile ..
Tip Tanim AP Olim Ambulasyon
oykusu
U veya dogum kiriklari kisa, Tekerlekli sandalyeye
- ! N . 15/16 )
Konjenita A  genis ve burusuk gérintmli %0 0 bagimli olarak hayatta
(%94)
femur ve kaburgalar kalan tek hasta
IU veya dogum Kiriklari: uzun .
I cya cog s 0 onqy 7059 Tekerlekli Sandalyeye
Konjenita B kemik konturlart normal gogiis %4 2127 (%8) | . 0
S bagimli. %33 ambulatuar
deformitesi yok
Dogum sonrasi, Yirimeye %33 Tekerlekli sandalyeye
Tarda A & 51, Y %11 0/21 (%0) [ o> ¢ yey
Baglamadan Once kiriklar bagimli, %67 ambulatuar
Yirimeye
Tarda B Basladiktan %76  0/21 (%0) % 100 Ambulatuar
Sonra kiriklar
Tablo 2. Sillence siniflamasi (21)
5 x3 : 3
E g é @ E E N o] ] @
g x XE E = © e © = g <
= g =S 3 g =) 5 = o o
S Gl = Gl N5 = = o < £ G 5
= 4 a X O m s = a n (e} X k=
Kisaboy %20 Rad .
yografi
1A 0D Normal Daha az Orta ortalamanin 40 Orta Ya§an.l boyu skolyoz ve wormian 1/30000
ciddi %2-3 belirginmavi Ki X
ifoz kemikler
altinda
Kisaboy .
Yasam boyu %20 Radyografi
1B OD DI Di?j dz?z Orta Oni}aggmn 40 Orta belirgin skolyoz ve wormian 1/30000
al:m da mavi kifoz kemikler
. Burusuk Lo
Bilinmiyor . " Belirgin 1/62000
1 OR  (Perinatal Olquk_ga kemikler Bilinmiyor Pef'?ata' mavi ossifikasyon canli
e ciddi (akordeon 6lim <
o6lum) § olmamast dogumda
emur)
Uzun Hipoplastik
kemikler Dogumda worlian
- ve . 1.dekatte mavi, yagla . kemikler, Oldukca
I OR bl Ciadi omurga Enkusa tip 6lebilirler birlikte Kifoskolyoz TipIl’den nadir
progresif beyaz daha
egrilik ossifiye
Hipoplastik
IVA OD Normal Orta Orta Kisa boy Orta Normal Kifoskolyoz worlian Bilinmiyor
kemikler
Hipoplastik
IVB OD DI Orta Orta Kisa boy Orta Normal Kifoskolyoz worlian Bilinmiyor
kemikler




1.5. Tam

1.5.1. Klinik

Cogu vaka klinik ozellikler ve arastirmalarin bir kombinasyonu yoluyla
Sillence siiflamasina gore teshis edilebilmesine ragmen, hastaligin kesin giivenilir bir
gostergesi yoktur. Tanida iskelet displazisi yapan diger kemik hastaliklar1 (6rnegin
hiperparatiroidizm veya idiopatik juvenil osteoporoz gibi) ile olan ayrimda buyik
zorluk olabilir. Ayrica ndrofibromatozis, rasitizm ve Menke sendromu gibi diger
bozukluklarla birlikte OI olmas1 miimkiindiir. Dogru tan1 i¢in multidisipliner ¢alismak
cok onemlidir (9).

Osteogenezis imperfekta klinik tanisi1 esas olarak belirli ve bulgulara
dayanmaktadir. Klinik tablo hastaligin turine gore c¢ok degiskenlik gosterebilir.
Sillence tip III gibi 6lii doguma gidebilen bir formdan, tip I gibi ergenlik donemine
kadar higbir belirti gériillmeyen genis bir klinik spektruma sahiptir. En belirgin klinik
gosterge, alt ekstremitelerde daha sik olmak iizere kemik kirllganligidir. Biiyiime plagi
genelde normaldir ama mikro travmalarla bozuldugundan blylme gecikmesive boy
kisaligr stk gorilen bir durumdur. Kemiklerde, femurda anterolateral bir egilme ile
proksimalde varus deformitesi, tibiada genelde anterior veya anteromedial egilme
goralur (Sekil 2-3). Humerusta lateral veya anterolateral egilme, 6nkol kemiklerinde
proksimal egilme ve rotasyon kisithligi goriiliir. Koksa vara o6zellikle siddetli
formlarda (tip 111) stk gordlen bir durumdur. Bu hastalarda genelde Trendelenburg testi
pozitif olarak saptanir ve kalgada abduksiyon ve i¢ rotasyon kisitliligi gorulir. Pelvis
genelde daralmistir, sik¢a triradiat kiriklart goralebilir. Mindr travma ile asetabulum
kiriklari ve protiizyo asetabuli rapor edilmistir (4, 9, 12,22-24).

Kafatas1 ince ve yuvarlaktir, ciddi vakalarda dogumda ezilebilir. Multiple
kemiklesme merkezleri 6zellikle artkafa icinde mevcut oldugundan oksiput blyuktur.
Paryetal ve temporal kemiklerin ¢ikinti yapmasi nedeniyle ylz tc¢genseklindedir. Bu
diagnostik goriintii “kask kafa” (helmet head) olarak adlandirilir (4, 9).

Vertebradaki deformiteler, vertebra kompresyon kiriklar: ve ligament laksitesi
sonucunda olusur. Ligament gevsekligi sonras1 govde giderek ¢oker ve postir degisir.

Ilerleyici olabilir ve sonrasinda yapisal deformitelere yol agarak



sonunda bir omurga deformitesi olusturur. Vertebra deformiteleri kompresyon
kiriklar tarafindan baslatilabilir ve kompresyon siddetli ise bilyiime plagi acik olan
kiglk cocuklarda vertebralarda buyime anormalliklerine neden olabilir. Sonucta,
hastalarda kifoz, skolyoz, kifoskolyoz, spondilolizis ve spondilolistezis gibi ¢ok gesitli
deformitelere yol acar. Omurga deformitesi daha ¢ok siddetli hastalik tipleri ile
iligkilidir. Tip I ile karsilagtirildiginda, tip III ve IV'de daha ciddi deformiteler
goriilmektedir. Bu hastalar tipik olarak nonambulatuardir ve birden fazla uzun kemik
kiriklar1 ve gogiis deformitesi vardir. Ilerleyici skolyoz ve eslik eden gogiis
deformiteleri agrili olabilir ve kisisel bakima engel olur. Hareketlilikte azalma hayati
islevleri de azaltabilir. Vertebralardaki ¢okme kiriklari sonucunda olusan kifoz ¢ok
degisik derecelerde goriilebilir ve sakatlayici olabilir. Skolyoz, hastalarin % 20 ila %
40’1inda goriiliir. Acilanma en ¢ok torasik bolgede goriiliir. Cristofaro ve ark. (24)
yaptiklart bir calismada % 43 cift, % 28 torasik, % 26 torakolomber, % 3
servikotorasik acilanma saptamuslardir. OI hastalarinda pars interarticulariste kirik
olmaksizin  pedikillerin  elonge olmasmma baglh olarak  spondilolistezis
gelisebilmektedir. (4, 25, 26)



Sekil 2. Vakalarimizdan femurdaki agilanmaya 6rnekler

Sekil 3. Vakalarimizdan tibiadaki agilanmaya ornekler

Ligament6z laksite eklemlerde hipermobiliteye yol acar. Buna bagl olarak
pes planovalgus, patellofemoral eklem rekurren ¢ikigi, radius basi ¢ikigi, kalca eklemi
cikig1 ve GKD’ne (gelisimsel kalga displazisi) rastlanabilir. Asil tendonu,
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triceps tendonu, patellar tendon, medial kollateral ligament ve 6n ¢apraz bag yirtiklar
bildirilmistir. (4,27,28)

Osteogenezis imperfekta’da otoskleroza benzer bir sekilde sagirlik
tanimlanmistir. Frajil kemikler, mavi sklera ve sagirliktan olusan triad, bugiin Van Der
Hoeve De Kleyn Sendromu olarak tanimlanmaktadir. OI hastalarinda isitme kayb1 %
46 ila % 72 arasinda bildirilmis olmasina ragmen, geng¢ hastalarda otitis media gibi
nedenler de isitme kaybi yapabildiginden gercek prevalansin daha diisiik olmasi
muhtemeldir. Fakat su agiktir ki; ilerleyici isitme kayb1 yetiskin hastalarin yaklasik %
50’sini etkileyen baslica semptomlardan biridir. En ¢ok tip I daha az siklikla tip IV
hastalarda goriiliir. Isitme kaybi otoskleroz nedeniyle yani iletim tipi veya
sensorindraldir. Klasik otoslerozdan, erken baslangi¢li olmasi (ikinci ve lgiincii
dekatta), daha ciddi orta kulak tutulumu olmasi, isitme kaybmmin daha yuksek
insidansta gorilmesiyle ayrilir (29-33)

Bazi Ol hastalarinda, Ozellikte tip 11l hastalarda, muhtemelen tiroid
fonksiyonlarinda bozulmaya bagli olarak kronik bir hipermetabolik durum ortaya
cikar. Buna bagli olarak asir1 terleme, sicaga tahammiilsiizliik, .uyum problemleri ve
kronik kabizlik gibi sorunlar olusur. Vicut 1sisi, kalp hizi ve solunum sayisi
yiikselmistir. Ates yiiksekligi, metabolik asidoz olusumu ve Kardiyak aritmi
olusabildiginden, anestezi sirasinda malign hipertermiye kars1 dikkat edilmesi gerekir
(4,34).

1.5.2. Ultrasonografi ve Prenatal Tam

Ciddi OI vakalarinda gebeligin 16. haftasinda Ultrasonografi (US) ile prenatal
olarak tan1 konulabilir. Tip I ve tip IV diger formlara gore daha hafif seyrettiginden
prenatal tanis1t konamaz ve tani dogumdan sonra goriilen kirik veya deformiteler
sonrasinda konulur. Tip II ve bazen tip III OI tanis1, US incelemesi ve koryon villiis

orneklerinde DNA dizi analizi ile yapilabilir (5,9).

1.5.3.Laboratuar

Laboratuarda agir kemik deformitelerine karsin serum kalsiyum, inorganik
fosfor, parathormon ve vitamin D diizeyleri genellikle normal referans araliginda
bulunmaktadir. Bununla birlikte kemik rezorbsiyonunu gosteren deoksipiridinolin,

piridinolin ve hidroksiprolin gibi idrar belirteglerinde artig saptanmaktadir. Yeni
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dogan déneminde alkalen fosfataz seviyesi normal veya yiiksek olabilir ve bdylece

hipofosfatazyadan ayirt edilebilir (5, 35).

1.5.4.Radyoloji

Osteogenezis imperfekta’da klasik bulgu degisik derecelerde kemik
yogunlugundaki yaygin azalmadir. Kiriklar en sik alt ekstremitelerde olusur ve
genellikle transvers kiriklardir. Multiple teleskopik kiriklarin sekelleri mikromeli ve
acisal deformitelerdir. Kirik iyilesmesi genellikle normaldir ancak genis tumoralkallus
olusumu ve psddoartroz goriilebilir. Ol’da tiimoral kallus osteosarkomu taklit yetenegi
acisindan alisilmadik ama 6nemli bir bulgudur. Ciddi vakalarda, uzun kemiklerin
metafiz ya da epifizleri sklerotik kenarli multiple radyoliisen alanlaricerebilir (4, 9).

Hiperplastik kallus nadir goérilen bir durumdur fakat osteogenik sarkomla
ayirict tanisinin yapilmasi gerekliliginden, 6nemli bir klinik tablo olarak karsimiza
cikar. Spontan olarak, travma veya kiriklardan sonra, 6zellikle intramediller
civilemeden sonra goriilen enflamatuvar bir siirectir. Etkilenen ekstremitede agri,
hassasiyet, ele gelen kitle, deride gerginlik ve ates gorulir. Sedimantasyon yiiksekligi
ve alkalen fosfataz yiiksekligi laboratuar bulgusu olarak saptanabilir. Grafide
geniglemis diizensiz bir kallus dokusu gorullr. Ayirict tan1 agisindan siiphede
kalindigindan sarkomu ekarte etmek amaciyla biyopsi ve derin enfeksiyon
ekartasyonu igin kiiltiirler yapilmalidir. Tedavisi semptomatiktir. (4)

Erken dejeneratif eklem hastaligi olusabilir. Kafatasi grafilerinde frontal ve mastoid
siniislerde genisleme goriilebilir. Ossifikasyonda gecikme vardir. Wormian kemikler
Ol hastalarin kafatasinda bulunur ve belirgin bir radyolojik 6zelliktir. Vertebrada
basiklik ve siddetli kifoskolyoz hastalarin yaklagik % 40'inda meydana gelir. Kirilmig
ve boncuklu kaburga, pektus karinatum ve kifoskolyoz gibi birgok torasik
deformiteler, solunum fonksiyonunun tehlikeye girmesine katkida bulunabilirler.
Coklu kaburga kiriklart ve gogiis kafesi atrofisi sonrasi asfiktik torasik displaziye
benzer goriiniim olusur. Gogiis kafesi deformiteleri Shapiro siniflamasinda konjenita
A’y1 konjenita B’den ayirt etmede 6nemli bir belirtectir. Pelvis daralmisdir, sik sik
triradiat ve kompresyon kiriklari mevcut olabilir. Protrusio asetabuli ve femurda ¢oban

degnegi deformitesi gorilebilir (4,9).
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Kirilgan kemik, mavi sklera ve ilerleyici isitme bozuklugunun goriildiigii Van
der Hoeve-de Kleyn Sendromunda temporal kemigin goruntilenmesi igin BT
(Bilgisayarl1 Tomografi) ve MR (Manyetik Rezonans) siklikla kullanilmaktadir. BT
ayrica 0zellikle tip IVB hastalarinda goérilen Odontoid anomalileri ve baziller basilari
goriintiilemede oldukga yararlidir. MR goriintiileri olas1 norolojik belirti ve bulgular
saptamada kullanilabilir (29, 36, 37). Humphrey ve ark. 15 aylik bir OI hastasinda
normal X-ray grafilerinde saptanamayan atlanto-aksiyel dislokasyon vakasini, koronal
ve sagital BT gorintileri ile saptamiglardir (38).

Atipik Ol vakalarinda (6zellikle tip 1), BT ile yapilan kemik yogunlugu
Olglimlerinin oldukga yararli oldugu ve agiklanamayan kirigi olan gocuklar ile
intrensek kemik hastaligin1 ayirt etmede O6nemli oldugu bilinmektedir. Bununla
birlikte normal kemik yogunlugu ¢ikmasi hafif Ol vakalarii ekarte ettirmez (39).

Radyografileri normal olabilen daha ilimli OI formlarma sahip vakalarda,
diisiik kemik mineral yogunlugunun saptanmasiyla, DEXA (kemik mineral yogunlugu

taramasi) tanida yararli olabilir (40).

1.5.5.Cilt ve Kemik Biyopsileri

Cilt biyopsisi, OI tanis1 igin standarttir. Punch biyopsisi ile alinan fibroblastlar
yetistirilir ve Uretilen fibroblastlar tarafindan sentezlenen kolajen degerlendirilir.
Poliakrilamid jel elektroforez, kiiltiirlii hiicreler tarafindan iiretilen kolajenin protein
tipini gosterir. Cilt biyopsisi % 85-87 arasinda bir dogruluga sahiptir. Ne yazik ki, Ol
biitlin tipleri i¢in molekiiler temel kurulamamistir. COL1A1 veya COL1A2 genlerin
direkt siralamalarinda, 6ldiiriicti vakalarin yaklasik % 95'indemutasyon tespit edilmis
ve kalan % 3-5’inde CRTAP/LEPREI mutasyonlari tespit edilmistir. Genomik DNA
dizileri, fibroblast kiiltiirlerinden daha duyarlidir ve diger aile Giyeleri i¢in mutasyonlari
tanimlar. DNA analizi ve cilt biyopsisini birlikte yapmak ¢ok az durumda gereklidir.
DNA analizi icin koryon villus biyopsisi 14 ve
20. haftalar arasinda yapilabilir, fakat uygulama biraz risklidir (9, 41-43).

Osteogenezis imperfektali hastalardan elde edilen kemik hiicreleride matriks
bilesenlerinin kararli durum seviyeleri karsilastirilmistir. Dikkat ¢ekici bulgu olarak,
sadece kollajenin toplam dizeylerinde bir azalma olmadigi, 6zel kemik hicresi
matriks bilesenlerinin (kollajen, osteonektin, biiyiik kondroitin siilfat proteoglikan,
biglycan ve dekorin) OI kemik hiicrelerinde diisiik diizeyde mevcut oldugu tespit
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edilmistir. Ancak bazi matriks bilesenlerinin (trombospondin, fibronektin ve
hyaluronan), OI hiicre matriksi icinde yilksek seviyelerde mevcut oldugu tespit
edilmistir (44).

1.6. Tedavi
1.6.1.Medikal tedavi

1.6.1.1. Bifosfonatlar

Bifosfonatlar orta ve agr OI hastalarinin tedavisinde yaygin olarak
kullanilmaktadir. Bu ajanlar, osteoklast aracili kemik rezorpsiyonunu bloke ederek
etki gosterirler. Intravenéz pamidronat halen en yaygin kullanilan ve hakkinda en ¢ok
veriye sahip oldugumuz ajandir. Ol hastalarinda azalmis kortikal genislik ve incelmis
trabekiilalar mevcuttur. Pamidronat tedavisi sonrasi kortikal kalinlikta ve trabekiila
sayisinda artis gozlenir. Cogu c¢alismada kemik agrilarmin azaldigi, kemik Kitlesinin
arttign ve kirik oranlarinda da azalma saptandigi gosterilmistir. (45,46) Intravendz
zolendronat ile yapilan ¢alismalarla da benzer sonuglar alinmistir. (47). Montreal

pamidronat protokoliine gore hastalarin takip ve tedavileri yapilmaktadir (48).

1.6.1.2. Fizik tedavi ve Rehabilitasyon

Rehabilitasyon Ol hastalar1 i¢in oldukga dnemlidir. Kas atrofileri, osteopenti,
eklem kontraktlrlerinin  6nlenmesi ve hastalarinin fonksiyonel kapasitelerinin
arttirilmasi acisindan zaruridir. Akuatik bazli egzersizler OI hastalar1 igin mikemmel
bir egzersiz seklidir. Su i¢i egzersizlerde zamanla yiik verme tedricen arttirilmalidir.
Propriosepsiyon ve eklem cevresi ko-kontraksiyonu ile izometrik giclendirme
egzersizleri, agirlik vermek i¢in stabil bir alt ekstremite organize eder, kirik riskini
azaltir ve eklem ve ligamentleri korur. Pasif, aktif yardimli ve aktif eklem hareket

aciklig1 egzersizleri, kritik agik zincir egzersizleridir (49).
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1.6.1.3. Ortezler

AFO ve KAFOQO’lar ambulatuar hastalarda stabilite i¢in kullanilir. Kiriklart
onlemek i¢in mutlaka 6n kapak icermelidirler (Sekil 4). Ayn1 zamanda ambule
olamayan hastalarda da deformite gelisimini Onlerler. Yuriyemeyen hastalarsa

motorlu tekerlekli sandalye kullanimi igin uygundur (50)

Sekil 4. KAFO 6n kapak iceren

1.6.1.4 Ortopedik tedavi

OI’nin ortopedik tedavisinin genel hedefleri, konfor ve islevi en iist diizeye
cikarmak, kirik ve deformiteyi en aza indirmek ve hastanin bagimsizlik kazanmasini
saglamaktir. Bakim Oncelikle hastalifin ciddiyetine ve hastanin yasina bagli olarak
bireysellestirilmelidir. Tip | gibi daha hafif formlarda ortopedik cerrahlarin roli
nerdeyse kirik bakimu ile sinirhidir. Tip III ve IV OI, kirik énlenmesi, kirik yonetimi,
deformitelerin duzeltilmesi ve islevin iyilestirilmesi a¢isindan ortopedistlere en biyik
zorluklari sunar (51).

Cerrahi tedavi, aym bolgedeki tekrarlayan kiriklar ve islev bozan
deformitelerin  varliginda endikedir. Hastanin deformitesinin ciddiyeti, uzun
kemiklerin ¢ap1 ve her bir teknigin avantajlar1 ve komplikasyonlari g6z Onlinde
bulundurularak bireysellestirilmelidir. Genel prensipler arasinda, plak vida
fiksasyonundan kagmilip yerine intramediiller tespitlerin secgilmesi gerekir. Kemik
tutma klempleri ve pnomotik turnikeler kirllgan kemige ek zararlar verebilecekleri igin
kullanilmamalidir. Plak vida osteosentezi, stres arttirici etkisiyle plagin altindan veya
iistiinden yeni kirik veya tekrar deformite gelisimine yol agabilmesi nedeniyle, 0zel
durumlar hari¢ glinimuzde giincelligini kaybetmistir (52).
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Kiriklarin  baslangic tedavisi yine konservatif yontemlerdir. Kiriklar
olustugunda, osteopeni ve kas atrofisini en aza indirmek i¢in miimkiin oldugunca az
immobilize kalmalidirlar. Ciinkii kirik 6ncesinde de bu durumlar hastalarda zaten
mevcuttur. Kirtk tedavisindeki guclik, agisal-rotasyonel deformitelerin  ve
immobilizasyon ile iliskili kisir dongilerin ve kirik tekrarinin 6nlenmesinde
yatmaktadir. Hafif atel ve ortezler erken hareketin 6nemini unutmadankullanilmalidir
(53).

Deformite icin cerrahi mudahale optimal yasi tartismalidir. Bazi yazarlar
intramediiller rod ile 2 yas altinda erken miidahale 6nermektedir, ancak geleneksel
tedavi, hastanin yaklasik 5 yasina kadar deformiteyi izlem sonrasinda dizeltici
osteotomileri igermektedir (51, 52). Cerrahi kilavuzlar giinlimiizde, deformite ya da
sik tekrarlayan kiriklarin ya da her ikisinin birlikte ¢cocugun ambulasyona ilerleyen
stirecini engelledigi zaman cerrahi tedavi 6nermektedir (54). Uzun kemik deformite
dizeltimi igin birgok teknik mevcuttur. Kapali osteoklazi ile birlikte algilama ya da
ortezleme, kapali osteoklazi ile birlikte perkutan intrameddller civileme, c¢oklu
diizeltici osteotomiler ile birlikte agik ¢ivileme uzayan ya da uzamayan sistemlerle
tespit segenekleri tanimlanmistir (52, 55).

Sofield ve Millar tarafindan, 1959°da yayimladiklar1 10 yillik siire boyunca
arastirip gelistirdikleri teknik, deforme olan kemigin diyafiz ve bitisigindeki metafiz
boyunca 3 veya 4 duz fragman halinde par¢alanmasi, fragmanlarin yeniden dizilimi ve
intrameduller rod ile tespitini icerir (Sekil 5) (56). Li ve ark. 3’den fazla osteotomi
yapilmasinin kemigin incelmesi ve kaynama sdresinin anlamli olarak uzamasina
neden oldugunu gostermistir. Teknigi modifiye ederek, cerrahi travma ve kemigin
devaskiilerizasyonunu en aza indirmek igin, osteotomi sahalarinda kiiciik Kkesiler

kullanmig ve osteotomi sayisini miimkiin olan en aza indirmiglerdir (Sekil 6) (57).
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Sekil 5. Sofield-Millar teknigi, A-C) Ac¢ilim ve saftin uzaklastirilmasi, D) Coklu
osteotomi ve yeniden dizilim, E) Kapama (56)

A) Skopi esliginde intrameduller rod agilanma noktasina ilerletilir, B) Minimal agilim
ile osteotomi gergeklestirilir ve rod distale kaydirilir, C) ikinci osteotomi agilanma
boélgesinde gergeklestirilir, D) Son diizeltme

Sekil 6. Modifiye Sofield-Millar prosediirti (57).
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Pediatrik OI vakalarinda intramediiller tespit secenekleri genel olarak ikiye
ayrilir; solid intramediiller rodlar, uzayabilen intramedller rodlar. Solidintramediiller
rodlar iskelet matiiritesine kadar biitiin yas gruplarinda uzun kemik cerrahi
tedavilerinde kullanilabilir. Yas ya da kemik yapisi olarak ¢ok kiigiik olan hasta
grubunda mevcut tercih edilen stabilizasyon materyalidir. Kirschner telleri, steinmann
pinleri, rush rodlar gibi birgok materyal kullanilmaktadir. Uzayan intrameduller
sistemlere gore daha kolay yerlestirilmektedir, ancak kemik biyimesiyle metafiz ve
diyafizi korumasiz birakarak tekrar kirik gelisimi ve deformite olusumuna neden olur;
bunlarin 6nlenmesi i¢in de ek cerrahi girisim ile daha uzun rodlarla degisim gereklidir.
Genellikle buyiime sorunsuz olarak devam eder ve eger solid rod kullanilacaksa,
blylmeye ragmen kirik ve deformiteden korumasi i¢in kemigin proksimal ve distal
ucuna kadar uzanmalidir (58).

Uzayabilen sistemler, solid rodlara kiyasla sag kalimi1 daha uzundur; ancak
daha zayiftir ve cerrahi teknik agidan daha genis medulla, santral yerlesim
gereksinimleri mevcuttur (Sekil 7). Ilk uzayabilen rodlari Bailey ve Dubow
gelistirmistir. Teleskopik intramediiller rod, ¢ikarilabilir T ug ile i¢i bos dis kisim ve
sabit T uglu i¢ roddan olusur. I¢ rod dis rodun icinde kayarak teleskopik hareket
olusturur. Serilerde solid rodlara gore daha az reoperasyon oranlari mevcutken,
uzamama, rod migrasyonu, rod biikiilmesi, rod kiriklar1 ve daha fazla enfeksiyon
oranlarina sahiptir (59). Komplikasyon oranlar1 genel olarak daha yiiksektir (59,60).
Sonraki raporlar uzayabilen rodlarda yapilan degisikliklerle sonuglarin iyilestigini
gostermistir. Wilkinson ve ark. epifizde daha iyi fiksasyon saglamasi1 amaciyla daha
bliyiik ve sabit T parcasi ile ¢iviyi modifiye etmislerdir (61). Sheffield teleskopik rod
sistemi, diz ve ayak bileginde genis artrotomi gereksinimine neden olmustur. Ameliyat
sonrast ambulasyon oranlarinda artis ve komplikasyon oranlarinda azalma
goriilmiistiir (61,62). Cho ve ark. distal T pargasini ortadan kaldirarak, distalden
Kilitlenebilen, artrotomi ihtiyaci olmayan teleskopik roda modifiye ederek sag kalim
stirelerini arttirmiglardir (63). Son olarak en yeni teleskopik rod sistemi Fassier- Duval
tanimlanmistir (64). Bu rodun dncekilere gore avantaji tek proksimal giris noktasidir
ve disli epifizyal kisim da vida fiksasyonuna izin vermektedir. Erkek solid ¢ivi distal
epifize sabitlenirken, disi kistm proksimal epifize vidalanir (64,65). Ginlimizde
teleskopik rod sistemlerinden Fassier-Duval tercih edilmektedir. Ancak hala ylksek

komplikasyon oranlari mevcuttur (66).
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Sekil 7. Osteogenezis imperfekta uzun kemik deformitelerinde ¢oklu osteotomi ve
intramedller tespit secenekleri (66)
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GEREC ve YONTEMLER

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Ortopedi ve Travmatoloji
Klinigi’'nde, Ocak 2015-Aralik 2021 tarihleri arasinda bagvuran Osteogenezis
Imperfekta tamili 15 hastanin kayitlar: retrospektif olarak incelendi. Calismaya
06.03.2022 tarih ve 7260 sayil1 etik kurul onay1 alindiktan sonra baslandi.

Osteogenezis Imperfektali hastalarin alt ekstremitelerine yonelik yapilan
cerrahiler, muayene bulgular1 ve dosya ve sistemdeki eski X-ray goriintiileri Aralik
2021 tarihine kadar degerlendirildi. Femur ve tibia kemigi basta olmak tizere 15
hastanin toplam 43 alt ekstremite kemigi igin cerrahi tedavi uygulanmisti. Bu

hastalarin 7 tanesi erkek 8 tanesi kiz idi (Sekil 8).

Cinsiyet

Erkek
47%
kadin
53%

Sekil 8. Osteogenezis imperfektal1 hastalarin cinsiyet dagilimi

Hastalarin yas ortalamasi 14.86 (6 -25y1l) yildi. Bu hastalardan 1 tanesi (vaka
11) baska bir klinikte daha 6nceden cerrahi tedavi yapilmis ve klinigimizce sonradan
tedavisi yapilmustir. Diger hastalarm ilk cerrahisi klinigimizde yapilmistir (Tablo 3).

Bir hastaya sag femur(vaka 2), 3 hastaya sol femur (vaka 3,5,12), 4 hastaya sol
femur ve sag femur (vaka 1,6,8,14,15), 1 hastaya her iki femur ve sol tibia (vaka 15),
1 hastaya her iki femur ve sag tibia(vaka 4), 5 hastayada her iki femur ve her iki tibia
(vaka 7,9,10,11,13) operasyonlar1 yapildi (Sekil 9).

Hastalarin 16’s1 sol femur, 14’{i sag femur, 7’si sol tibia ve 6’s1 sag tibia
operasyonu olmak Uzere toplamda 43 alt ekstremiteye yonelik cerrahi tedavi yapildi
(Sekil 10).
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Yapilan cerrahi uygulamalarinin disinda, basit ayrismamis kiriklarda
konservatif tedavi uygulanarak takip edildi.

Silence siniflamasina gore hastalar siniflandirildiginda; 11 hasta tip IA, 3 hasta
tip III, 1 hasta tip IVA olarak degerlendirildi. Bu hastalar Shapiro siniflamasiagore;
1 hasta Tarda A, 9 hasta Tarda B ve 5 hasta Konjenita B idi (Sekil 11). Hastalardan
biri hari¢ hepsi Pediatrik Endokrinoloji tarafindan takip ediliyordu ve buhastalar
pamidronat tedavisi aliyordu.

Yapilan operasyonlarin bdlgesel

w

N

[E=N

Sag femur Solfemur  Sol femurve  ikifemurve ikifemurve ikifemurve
sag femur sol tibia sag tibia her iki tibia

Sekil 9. Yapilan operasyonlarin bdlgesel olarak dagilimi

Alt Ekstremite Cerrahisi

18
16
16
14
14
12
10
8 7
6
6
4
2
0

Sol femur Sag femur Sol tibia Sag tibia

Sekil 10. Alt ekstremite cerrahisi
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Tablo 3. Hastalarin cinsiyeti, yas dagilimi, femur yada tibia kemigine kag¢ yasinda
teleskopik ¢ivi uygulamasi ile cerrahi operasyon yapildigini ve teleskopik civi ile

revizyonunu gosterir gizelge

D. Tarihi Cinsiyet Sol Femur Sag Femur Sol Tibia Sag Tibia Revizyon Yerive

Suresi
Vaka 1= CK 2015 K 4Y 6Y @ 1]
Vaka 2= DO 2016 E 4] 5Y @ 1]
Vaka 3= FD 1997 K 24Y 7] @ 1]
Vaka 4= GO 2007 K 8Y 8Y %} 14y
Vaka 5= MO 2005 E 13Y-15Y 7] %] 1] Sol Femur 24 ay
Vaka 6= RO 2006 K 9Y QY @ 1]
Vaka 7= RY 2004 K 11y 12y 16Y 16Y
Vaka 8= SO 2013 K 8Y 8Y @ 1]
Vaka 9= SY 2005 E 13y 14y 13y 15Y
Vaka 10= SC 2007 E 12Y 12y 11y 13y
Vaka 11= SY 2005 K 16Y 16Y 14y 16Y Sag Femur 24 ay
Vaka 12=TO 2002 K 13Y 1] @ 1]
Vaka 13= YU 2010 E 8Y 6Y 6Y-9Y 6Y Sol Tibia 35 AY
Vaka 14=YS 2005 E 14Y 15Y-16Y %] 1] Sag Femur 19 ay
Vaka 15= YY 2010 E 5Y-11Y 5Y-11Y 8Y 7] Sol Femur 72 ay-
Sag Femur 72 ay
Toplam 43 alt  7erkek, 16sol femur 14 sagfemur 7 sol tibia 6 sag tibia 6
ekstremite 8 kiz
Revizyon sayisi 6 5erkek, 2solfemur 3sagfemur 1 soltibia 1] 6
lkiz

Koyu renkli olanlar teleskopik ¢iviyle revizyon, digerleri ilk uygulanan

teleskopik ¢ivi uygulamasini gosterir. @ isareti cerrahi yapilmadigi gosterir.
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Tablo 4. Daha 6nce k teli yada plak uygulamasi olan hastalarin teleskopik ¢ivi ile

revizyonunu gosterir cizelge

D.Tarihi Sol femur Sag femur Sol tibia Sag thia
Vaka 1= CK 2015 @ @ @ 4]
Vaka 2= DO 2016 %] 4] 4] 4]
Vaka 3= FD 1997 4] 9] 9] @
Vaka 4= GO 2007 8y 8y %} 4]
Vaka 5= MO 2005 @ @ @ )
Vaka 6= RO 2006 6y 6y 9] 9]
Vaka 7= RY 2004 11y 12y 16y 16y
Vaka 8= SO 2013 %] @ %} %}
Vaka 9= SY 2005 13y 14y @ @
Vaka 10= SC 2007 %] @ @ %]
Vaka 11=SY 2005 %] 4] 4] 4]
Vaka 12=TO 2002 13y @ @ 9]
Vaka 13=YU 2010 %] By @ @
Vaka 14=YS 2005 @ @ @ %]
Vaka 15=YY 2010 %] 4] 4] 4]
TOPLAM 12 5 sol femur 5sagfemur  1lsoltibia  1sagtibia

@ isareti cerrahi yapilmadigi gosterir.
Hastalarin 6 tanesine daha once k teli yada plak uygulamasina bagl 12 alt
ekstremitesine teleskopik ¢ivi yontemiyle revizyon cerrahisi uygulandi. Revizyon

cerrahisi uygulanan bu hastalar revizyon oraninda dislandi.

Siniflandirma

12 11
10 9
8
6 5
4 3
2 I 1 1
) H m
Tip 1A Tip 11l Tip IVA Tarda A Tarda B Konjenita B

Silence siniflamasi Shapiro siniflamasi

Sekil 11. Sillence ve Shapiro siniflamasina gore dagilim

Hastalara yonelik yapilan cerrahilerin tiimii femur ve tibiaya uygulandi. Ust
ekstremiteye ve vertebraya yonelik cerrahi tedavi yapilmadi. Toplam 15 hastanin 43
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alt ekstremitesine teleskopik ¢ivi uygulamasi yapilmis ve 37 tanesi primer cerrahi iken
6 tanesi revizyon cerrahisiydi. Bunlardan 1 tanesi dis merkezde teleskopik ¢ivi
uygulanmis ve eski kirik yerinin distalinde yeni kirik olusmasi nedeniye merkezimizde
revizyon cerrahisi uygulandi. Geriye kalan 5 hastada da eski kirik yerinin disinda yeni
travmaya bagli refraktiir gelismis ve merkezimizde revizyon cerrahisi uygulandi.
Revizyon cerrahisi yapilan hastalarin 5 tanesi femura, 1 tanesi tibiaya uygulandi.
Revizyon cerrahisi yapilan hastalara temel olarak Sofield prosedurt uygulandi.
Intramediiller tespit icin hastalarin yasma uygun degisik kalinliktaki teleskopik Givi
kullanildi ve medullay1 dolduracak en biyuk capda teleskopik ¢ivi segildi.
Klinigimizde takip edilen ve cerrahileri yapilan hastalarin primer tibia ve femur
cerrahisinin temel endikasyonlari; Yeni kirik, agilanma ve konservatif tedaviyle
kaynamamus kiriklar (psodoartroz) idi.
Revizyon cerrahisindeki temel endikasyonlar; En basta refraktir olup,
psOdoartroz, agilanma artisi, Givi migrasyonu idi.
Genel olarak hastalarda cerrahi endikasyonlar;
o Konservatif tedaviyle kaynamayan kiriklar
e Konservatif tedavi sonrasi olusabilecek kiriklar veya yanlis kaynama
e Hayatini etkileyecek derecede agilanma artis1 olan kemikler
o Profilaktik olarak yeni kirik olusumunu engellemek ve kirik sikligini azaltmak
gibi kriterler kabul edildi.
Sofield proseduru olarak anilan Sofield ve Millar (56)’1n tarifledigi cerrahi
teknik temel olarak kabul edildi. Osteotomi deforme olan bdlgede deformiteyi
diizeltecek sayida uygulandi. Ayrica kemigin tamami subperiostal olarak siyrilmadi.
Radyoliisen masada yatan hastaya skopi cihazi altinda cerrahi operasyon
yapildi. Antibiyotik proflaksisi olarak her hastaya IV sefazolin hastanin yasna ve
kilosuna gore operasyondan 30 dakika once verildi. Operasyonlar genelde supin
pozisyonunda ve genel anestezi ile yapildi. Kirik riski olusturabilecek tansiyon
mansonu, turnike gibi uygulamalar hicbir hastaya uygulanmadi. Cerrahi operasyon
esnasinda kanama kontrol yapilarak kanama agisindan dikkatli olundu. Kanamanin
fazla oldugu durumlarda cerrahi miidahale sayist kisitlandi. Fazla kanamanin oldugu

durumlarda (Hemoglobin 8 g/dl ve altinda veya hematokrit % 25 ve altinda ise,
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klinik olarak uyumluysa) ise hastalara 8-10 ml/kg dozunda tam kan veya eritrosit
stispansiyonu verildi.

Cerrahi sonrasi hastalara uzun bacak algi-atel veya pelvipedal al¢1 (PPA) yapildi.

Femur icin Cerrahi Teknik

Ameliyat masasinda supin pozisyonunda cerrahi operasyonlar yapildi.Cerrahi
operasyon yapilacak taraf gobek hizasindan ayak parmaklari dahil steril sekilde
boyanarak orttldu. Daha sonra ayak kontaminasyonunu engellemek iginsteril sargi
bezi ile ayak sarildi. Hastadaki kirik yeri skopi cihaziyla belirlendikten sonra trokanter
major tipinden proksimale dogru longitiidinal 1.5-2 cm lik mini insizyon yapildi.
Trokanter major tipinden giris deligi agildi. Trokanter major tipinden kilavuz tel
gonderildikten sonra medulla reamerizasyonu yapildi. Hastaya uygun boy ve kalinlikta
teleskopik civi belirlendikten sonra erkek ve disi ¢ivi intrameduller olarak skopi
esliginde femurda AP ve lateral olarak tam ortada olacak sekilde femur distale
ilerletildi. Erkek civinin femur epifizini gecip eklemde olmadigi skopi esliginde
kontrol edildi. Skopi yardimiyla kirik fragmanlarin rediksiyonu kontrol edildikten
sonra yaralar kapatildi. Hastanin femurundaki agilanmasina yonelik cerrahisinde ise
deformite bolgesi skopi cihaziyla belirlendikten sonra yaklasik 3-5 cm’lik lateral
insizyonla girildi. Kemige ulastiktan sonra deformitenin derecesine gére normal aks
elde edilene kadar bir veya iki adet osteotomi uygulandi. Tiim kemik subperiosteal
olarak siyrilmadi. Trokanter major tipinden proksimale dogru longitiidinal 1.5-2 cm
lik mini insizyon yapildi. Trokanter major tipinden giris deligi agildi. Trokanter major
tipinden kilavuz tel osteotomi yapilan fragmanlardan gonderildikten sonra medulla
reamerizasyonu yapildi. Hastaya uygun boy ve kalinlikta teleskopik ¢ivi
belirlendikten sonra erkek ve disi ¢ivi intramediiller olarak skopi esliginde femurda
AP ve lateral olarak tam ortada olacak sekilde femur distale ilerletildi. Erkek ¢ivinin
femur epifizini gecip eklemde olmadigi skopi esliginde kontrol edildi. Skopi
yardimiyla osteotomi yapilmis fragmanlar rediikte edildikten sonra civi ilerletildi.

Skopide rediiksiyon kontrollyapildiktan sonra agilan yaralar kapatildi.

25



Sekil 12. Teleskopik ¢ivi seti (solda), femura uygulanan ¢ivi(ortada) ve tibiaya

uygulanan givi(sagda)

Sekil 13. Femurdaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomiler ve
femura uygulanan intrameduller teleskopik civinin preop ve postop grafileri
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Sekil 14. Bilateral femurdaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan
osteotomiler ve femura uygulanan intrameduller teleskopik ¢ivinin preop ve postop

grafileri

Sekil 15. Daha once k teli cerrahisi yapilan hastanin bilateral femura uygulanan

intramedller teleskopik ¢ivinin preop ve postop grafileri
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Sekil 16. Femurdaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomiler ve

femura uygulanan intrameduller teleskopik ¢ivinin preop ve postop grafileri

Sekil 17. Femurdaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomiler ve

femura uygulanan intrameduller teleskopik ¢ivinin preop ve postop grafileri
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Sekil 18. Daha once k teli cerrahisi yapilan hastanin sag femura uygulanan

intrameduller teleskopik ¢ivinin preop ve postop grafileri

Tibia i¢in Cerrahi Teknik

Ameliyat masasinda supin pozisyonunda cerrahi operasyonlar yapildi.Hastanin
ameliyat yapilacak tarafi dizlstunden baslanarak ayaga kadar steril bir sekilde
boyanarak ortiildu. Hastadaki kirik yada deforme olan bolgesi skopi ilebelirlendikten
sonra bu bdlge merkez alindi ve daha sonra yaklagik 4 cm’lik anteromedial bir
insizyonla girildi. Deformitenin derecesine gore bir veya iki adet osteotomi ile normal
aks elde edildi. Sonra patellar tendonun 6nunden 2-3 cm lik insizyonla patellar tendon
splint olarak ayrildi. Tibianin tipinden kilavuz teli yardimiyla medulla reamerizasyon
yapildiktan sonra hastaya uygun boy ve kalinliktateleskopik ¢ivi belirlendikten sonra
erkek ve disi ¢ivi intrameduller olarak skopi esliginde tibiada AP ve lateral olarak tam
ortada olacak sekilde tibia distale ilerletildi. Erkek ¢ivinin tibia epifizini gecip
eklemde olmadigi skopi esliginde kontrol edildi. Skopi yardimiyla osteotomi yapilmis
fragmanlar redukte edildikten sonra civi ilerletildi. Skopide rediksiyon kontrolu

yapildiktan sonra agilan yaralar kapatildi. Uzun bacak al¢1 veya atel uygulandi.
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Sekil 19. Tibiadaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomi ve

tibiaya uygulanan intrameduller teleskopik civinin preop ve postop grafileri

Sekil 20. Tibiadaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomi ve

tibiaya uygulanan intrameduller teleskopik ¢ivinin preop ve postop grafileri

30



Sekil 21. Tibiadaki deformitenin yeri belirlendikten sonra yapilan osteotomi ve

tibiaya uygulanan intrameduller teleskopik civinin preop ve postop grafileri

Sekil 22. Daha Once algiyla takip edilen hastanin kaynamayan sol tibiasina

uygulanan intrameddller teleskopik ¢ivinin preop ve postop grafileri
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Postoperatif Takip

Hastalar operasyondan sonra klinigimizde takip edildi. Dolasim ve yara yeri
takibi yapildi. Cerrahi olan alt ekstremiye elevasyon yapildi. Hastalara postoperatif
hematokrit, hemoglobin takibi, gerekli gorildigiinde ek biyokimyasal tetkikleri
yapildi. Postoperatif yara yerinde akinti yoksa sefazolin tedavisi bir gun verildi.
Laboratuar tetkikleri ve klinik ve olarak stabil olan ve yara yerinde akinti olmayan
hastalar, ortalama 4 giin sonra (2-8 giin) taburcu edildi. Sirkiiler al¢1 yapilmayan
hastalara hergiin pansuman yapild1 ve kontrole ameliyat sonrasi1 15. giinde c¢agrildi.
Yara yeri temiz olmasi halinde siitiirlar1 alindi. Hastalar; 15, 30, 60 ve 90. giinlerde
kontrole cagrildi. Yaklasik olarak 4. haftada atel veya algilar ¢ikartildi. Eklem
hareketleri baslanarak hastalara kontrollii mobilizasyon tesvik edildi.
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3. BULGULAR

Teleskopik c¢ivi uygulamas: toplam 15 hastanin 43 alt ekstremitesine
uygulandi. Hastalar yaklasik 4,12 (1-6y1l) yil takip edildi.

Femur ve tibia cerrahileri sonrasi yaklasik kaynama siiresi 45 giin (30-60 giin)
idi. Hastalarin kaynama Kkriterleri; hastalarda radyolojik olarak 4 korteksden Ug¢lnde
kaynama bulgusu (kallus koprii olusumu) goriilmesi ve kirik bolgesinde agri
olmamasiydi. Hastalardaki kaynama durumuna gore ekstremitedeki al¢1 veya atel
sonlandirilarak, eklem hareketleri ve yiiklenme baslandi. Ilk cerrahiden diger
cerrahiye kadar olan sure, femur revizyonu olan 5 hasta i¢in yaklasik 42.2 ay (19-72
ay), tibia revizyon olan 1 hasta icin ise 35 ay idi. Femur cerrahisi icin revizyon orani
% 16.6 idi. Tibia cerrahisi i¢in revizyon oran1 % 7.69 idi (Tablo 3).

Alt ekstemite cerrahileri sonrasinda; komplikasyon olarak 30 femur
operasyonunda 5 vakada refraktir olmak (zere 5 komplikasyon, 13 tibia
operasyonunda ise 1 vakada refraktiir goriildii. Hi¢bir hastamizda yara yeri problemi,
damar sinir hasar1 ve enfeksiyon goriilmedi. Femurda komplikasyon orani % 16.6 olup
tibiada ise %7.69 idi. Toplam 43 alt ekstremite cerrahisinin komplikasyon orani
% 13.9 idi (Tablo 5).

Tablo 5. Hastalarimizda gorillen komplikasyonlar

Komplikasyonlar Femur Tibia (n=13) Toplam (n=43)
(n=30)
Kaynamama 0 0 0
Civi migrasyonu 0 0 0
Yeniden Kirik 5 1 6
Enfeksiyon 0 0 0
Sinir hasari 0 0 0
Toplam 5 1 6
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Sekil 23. Sol femur cerrahisi sonrasi bir komplikasyon 6rnegi. Daha 6nce k teli cerrahi
yapilan hastanin sol femur saftta kirig1 olmus(solda) daha sonra teleskopik civiyle
revizyonu yapilmig(ortada) ve sol femurda 24 ay sonra travma sonrasi sol

subtrokanterik bolgede yeni kirik olmasiyla beraber ¢ivi egilmis (sagda)

Sekil 24. Sol tibia cerrahisinden sonra gorilen bir komplikasyon 6rnegi. Sol tibia
cerrahi sonrasi 35 ay sonra distalde refraktiir olmasi nedeniyle (solda) hastaya

revizyon cerrahisi yapilarak yeni ¢ivi uygulamasi (sagda)
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Tablo 6. Hoffer ve Bullock’un Ambulasyon Derecelemesi

Derece 1:  Toplumsal ambulasyon a- cihazsiz b- cihazla
Derece 2:  Ev ici ambulasyon a- cihazsiz b- cihazla
Derece 3:  Fizyolojik ambulasyon a- cihazsiz b- cihazla
Derece 4:  Tekerlekli sandalye bagimsiz

Derece 5:  Tekerlekli sandalye bagimli

Derece 6:  Yataga bagimh

Tablo 7. Vakalarimizin yas, silence siniflamasi,Shapiro siniflamasi ve Ambulasyon

derecelenmesi

Yas Silence smiflamasi Shapiro Ambulasyon Derecesi
siniflamasi
Vaka 1: CK 7 Silence Tip IA Tarda B Derece la
Vaka 2: DO 6 Silence Tip 1A Tarda B Derece la
Vaka 3: FD 25 Silence TiP3A Tarda B Derece 5
Vaka 4: GO 15 Silence Tip IA Konjenita A Derece 1a
Vaka 5: MO 17 Silence Tip IA Tarda B Derece 1a
Vaka 6: RO 16 Silence Tip IA Konjenita A Derece la
Vaka 7: RY 18 Silence Tip 3A Tarda B Derece 5
Vaka 8: SO 9 Silence Tip 4A Tarda B Derece 1a
Vaka 9: SY 17 Silence Tip IA Tarda B Derece la
Vaka 10: SC 15 Silence Tip 1A Tarda B Derece la
Vaka 11: SY 17 Silence Tip3A Tarda A Derece 4
Vaka 12: TO 20 Silence Tip IA Konjenita A Derece la
Vaka 13: YU 12 Silence Tip IA Konjenita A Derece la
Vaka 14: YS 17 Silence Tip 1A Tarda B Derece 1b
Vaka15:YY 12 Silence Tip 1A Konjenita A Derece la

Silence siniflamasina gore; ¢alismadaki 11 hasta tip A, 3 hasta tip III, 1 hasta
tip IVA olarak degerlendirildi. Diger bir siniflama olan Shapiro siniflamasina gore ise;
1 hasta tarda A, 9 hasta tarda B ve 5 hasta konjenita B idi (tablo 7).

Hoffer ve bullock’un ambulasyon derecelemesine baktigimzda; 11°1 cihazsiz
toplumsal ambulasyon, 1°1 cihazla toplumsal ambulasyon, 1’i tekerlekli sandelye

bagimsiz, 2’si tekerlekli sandelye bagimli oldugu goruldi (tablo 7).
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3.1. Hastalarimizdan Ornekler

Vaka No 1: DO 2016 dogumlu erkek hasta. Ik dogdugunda normal dogmus,
yurimeye basladiktan sonra ilk kirig1 3 yasindayken olmus. Sag femurda kirik olmusg
ve atel ile takip edilmis. Vertebralalar1 normal, iist ekstremitesinde de kiriklar olmus,
sag femurda 5 yasindayken tekrar kirtk olmus. Teleskopik c¢iviyle 03.09.2021°de
cerrahi operasyon yapildi.. Cocuk Hastaliklar1 kliniginde takip edilip bifosfonat
tedavisi aliyormus.Silence Tip 1A, Shapiro Tarda B.

03.09.2021 tarihli (5 yas) grafisinde sag femurda psddoartroz ve agilanma mevcut.
Hastanin son kontrol grafisinde kaynamasi tam, desteksiz yiriyor ve tam eklem
hareketleri mevcut.

Sekil 25. Vaka No 1:
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Vaka No 2: RO 2006 dogumlu kiz hasta. ilk dogdugunda sag femurda kirik
varmis. Teshisi 2 yasindayken konulmus. Cocuk Hastaliklar1 kliniginde takip edilip
bifosfonat tedavisi aliyormus. Sonrasinda normal ylrimeye baslamis. Yurimeye
basladiktan sonra sol femurda kirik olmus ve algiyla takip edilmis daha sonra hastaya
2008 de (2 yas) bilateral femur agilanmasindan dolay1 k teli ile cerrahisi yapilmis.
12.05.2015 de (9 yas) daha oOnce k teli uygulamasi ile cerrahi yapilan hastaya
psodoartroz ve malunion cerrahisi igin bilateral femura teleskopik ¢iviyle cerrahisi
yapildi. 4 ay sonraki kontroliinde tam kaynama mevcut.hasta normal yuriyor. Silence
Tip 1A, Shapiro konjenita A.

Sekil 26. Vaka No 2:

RO isimli hastaya 2008 de (2 yas) bilateral femur agilanmasindan dolayi k teli ile
cerrahisi yapilmis. 12.05.2015 de (9 yas) daha once k teli uygulamasi ile cerrahi
yapilan hastaya psodoartroz ve malunion cerrahisi igin bilateral femura teleskopik
civiyle cerrahisi yapildi. 4 ay sonraki kontrolinde tam kaynama mevcut. Hasta normal

yarayor.
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Vaka No 3: SO 2013 dogumlu kiz hasta. ik dogdugunda normal dogmus. Ilk
tanisin1 4 yasindayken almis. 8 aylikken ablasi kaldirirken sag femurda kirik olmus
ve alciyla takip edilmis sonrasinda kaynamis. Cocuk Hastaliklar1 kliniginde takip
edilip bifosfonat tedavisi aliyormus. Sonrasinda normal yirimeye baslamis. 4
yasindayken bilateral femurda deformite nedeniyle merkezimize basvuran hastaya
bilateral femura teleskopik ¢ivi yapildi. 6 ay sonraki kontrolinde tam kaynama
mevcut. Hasta aksayarak desteksiz yirtyor. Silence Tip 4A, Shapiro Tarda B.

/a

SO isimli hastanin sol femurdaki deformitesinini AP ve yan gorintisu preop

Sekil 27. Vaka No 3

Sekil 28. Vaka No 3

SO isimli hastaya 2021°de (8 yas) bilateral femur deformitesinden dolay1
bilateral femura teleskopik c¢iviyle cerrahisi yapildi. 6 ay sonraki kontroliinde tam

kaynama mevcut.hasta aksayarak desteksiz yirtyor.
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Vaka No 4: GO 2007 dogumlu kiz hasta. Ik dogdugunda sag femurda
kirtkk olmus. Algiyla takip edilmis ve kirik kaynamis. Sonrasinda normal
yirimeye baslamis. Ilk tamisini 2 yasindayken almis. Cocuk Hastaliklari
kliniginde takip edilip bifosfonat tedavisi aliyormus. 3 yasindayken bilateral
femurda deformite nedeniyle k teli cerrahisi yapilmis ve sonrasinda kaynamis. 8
yasindayken biltarel femur acilanmasi nedeniyle bilateral femura teleskopik
civiyle cerrahisi yapildi.4 ay sonraki kontrolinde tam kaynama mevcut.13
yasindayken sag tibidaki agilanma nedeniyle tibiaya teleskopik civiyle cerrahisi

yapildi.hasta aksayarak desteksiz yUrlyor. Silence Tip 1A, Shapiro Konjenita A.

Sekil 29. Vaka No 4: GO isimli hastaya 2015’de (8 yas) bilateral femur
deformitesinden dolay1 daha 6nce k teli ile(solda) cerrahisi yapilan bilateral
femura teleskopik c¢iviyle(sagda) cerrahisi yapildi. 4 ay sonraki kontroliinde tam

kaynama mevcut. Hasta aksayarak desteksiz yuriyor.

Sekil 30. Vaka No 4: GO isimli hastaya 2020 de (13 yas) sag tibiadaki
deformiteye cift osteotomi yapilarak teleskopik civiyle(sagda) cerrahisi yapildi.
4 ay sonraki kontroliinde tam kaynama mevcut. Hasta aksayarak desteksiz

yurayor.
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Vaka No 5: TO 2002 dogumlu kiz hasta. Ilk dogdugunda sol femurda
kirtk olmus. Algiyla takip edilmis ve kirik kaynamis. Sonrasinda normal
yiirlimeye baslamus. Ilk tamisin1 4 yasindayken almis. Ilag tedavisi almiyormus.
Yiiriimeye baglamadan 6nce kol ve bacaklarda kiriklart olmus. Kol Sonrasinda
normal yiriimeye baslamis. 4 yasindayken bilateral femurda deformite nedeniyle
merkezimize basvuran hastaya bilateral femura teleskopik civi yapildi. 4 ay
sonraki kontrolinde tam kaynama mevcut. Hasta aksayarak desteksiz yuruyor.

Silence Tip 1A, Shapiro Konjenita A.

Sekil 31. Vaka No 5: TO isimli hastaya daha once k telleriyle (solda) cerrahisi
yapilan hastaya 2015°de (13 yas) sol femur deformitesinden dolay1 sol femura
osteotomi yapilarak teleskopik ¢iviyle cerrahisi yapildi. 4 ay sonraki kontroliinde

tam kaynama mevcut. Hasta aksayarak desteksiz yuriyor.
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Vaka No 6: CK 2015 dogumlu kiz hasta. Ik dogdugunda normal dogmus.
Ik tamsim 1 yasindayken almis. Cocuk Hastaliklar1 kliniginde takip edilip
bifosfonat tedavisi aliyormus. Sonrasinda normal ylrimeye baslamis. Yirimeye
basladiktan sonra kiriklar1 olmaya baslamis. Ust ekstremite kiriklarida olmus.
Vertebrada kirtk olmamus, deformite yok. 4 yasindayken sol femurda kirik olmasi
nedeniyle sol femura teleskopik ¢ivi yapilmis. 6yasindayken sag femurda kirik
olmasi nedeniyle sag femura teleskopik Givi yapilmis. 4 ay sonraki kontroliinde

tam kaynama mevcut. Hasta normal yurayor.Silence Tip 1A, Tarda B.

Sekil 32. Vaka No 6: CK isimli hastaya 2019 de (4 yas) sol femurda kirik

olmasina bagli (solda) teleskopik ¢iviyle cerrahisi(ortada) yapildi. 4 ay sonraki
kontrollinde (sagda) tam kaynama mevcut. Hasta aksayarak desteksiz yuruyor.

Sekil 33. Vaka No 6: CK isimli hastaya 2021 de (6 yas) sag femurda kirik

olmasina bagl teleskopik ¢iviyle cerrahisi yapildi.

41



Vaka No 7: SY 2005 dogumlu erkek hasta. ilk dogdugunda normal
dogmus. Ilk tanisim 1 yasindayken almis. Cocuk Hastaliklar1 kliniginde takip
edilip bifosfonat tedavisi aliyormus. Sonrasinda normal yurimeye baslamis.
Yirimeye basladiktan sonra kiriklar1 olmaya baslamis. Ust ekstremite ve
vertebrada kirtk olmamis, deformite yok. Hasta aksayarak desteksiz ydriyor.
Silence Tip 1A, Tarda B.

Sekil 34. Vaka No 7: SY isimli hastaya daha dnceden bilateral femura plakla cerrahisi
yapilmig(solda). Daha sonra hastaya 2018 (13 yas) de sol femurdaki plak ¢ikarilip ¢ift
osteotomi yapilarak telekopik ¢iviyle cerrahisi yapilmig(ortada). Son kontrolde sol

femurda kaynama tam(sagda).

Sekil 35. Vaka No 7: SY isimli hastaya 2018’de (13 yas) sol tibiadaki agilanma
ve kaynamamasina bagh (solda) teleskopik c¢iviyle (ortada)cerrahisi yapildi. Son

kontrolde sol tibiada kaynama tam (sagda).
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Sekil 36. Vaka No 7: SY isimli hastaya 2019 de (14 yas) sag femurdaki
acillanmaya bagli(solda) teleskopik civiyle (ortada )cerrahisi yapildi. Son

kontrolde sag femurda kaynama tam(sagda).

Sekil 37. Vaka No 7: SY isimli hastaya 2020 de (15 yas) sag tibiadaki kirik i¢in
(solda) teleskopik c¢iviyle (sagda)cerrahisi yapildi.
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Sekil 38. Vaka No 7: SY isimli hasta eklem hareketleri tam aksayarak desteksiz
yarayor.

Vaka No 8: SC 2007 dogumlu erkek hasta. ilk dogdugunda normal dogmus.
[k tanisim 4 yasindayken almis. Cocuk Hastaliklari kliniginde takip edilip bifosfonat
tedavisi aliyormus. Sonrasinda normal yiirlimeye baglamis. Yiiriimeye bagladiktan
sonra kiriklar1 olmaya baslamis. Ust ekstremite ve vertebrada kirik olmamis, deformite
yok. Hasta aksayarak desteksiz yuriyor. Silence Tip 1A, Tarda B.

Sekil 39. Vaka No 8: SC isimli hastanin 2018°de (11 yas) ¢ekilen femur ve

tibianin grafileri
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Sekil 40. Vaka No 8: SC isimli hastaya 2018’de (11 yas) sol tibiadaki agilanma

ve kaynamamasina bagl (solda) teleskopik ¢iviyle (sagda) cerrahisi yapildi.

Sekil 41. Vaka No 8: SC isimli hastaya 2019°de (12 yas) sol femurdaki
acilanmaya Ve kiriga bagl (solda) teleskopik ¢iviyle (sagda) cerrahisi yapildu.
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Sekil 42. Vaka No 8: SC isimli hastaya 2019°de (12 yas) sag femurdaki agilanmaya
bagli (solda) ¢ift osteotomi ile teleskopik ¢iviyle (sagda)cerrahisi yapildi.

Sekil 43. Vaka No 8: SC isimli hastaya 2020°de (13 yas) sag tibiadaki agilanma
ve kaynamamaya bagl (solda) ¢ift osteotomi ile teleskopik c¢iviyle (ortada ve

sagda) cerrahisi yapildi.
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Sekil 44. Vaka No 8: SC isimli hastanin dort alt ekstremitesi teleskopik ¢iviyle
cerrahisi yapilmis ve 2021°de ¢ekilen grafilerinde femurda (solda) ve tibiada (sagda)

tam kaynama mevcut. EKlem hareketleri tam. Hasta aksayarak desteksiz ydrlyor.
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5. TARTISMA

Osteogenezis Imperfekta (OI), osteoporozun genetik nedenli en sik sebebi olan
bir bag dokusu hastaligidir. Sik kemik kiriklariyla giden sistemik bir bag dokusu
hastaligidir. Diger major klinik belirtiler; mavi sklera, isitme kaybi, dis bozukluklari
(Dentinozis Imperfekta) ve ligamentdz laksitedir (4, 67). Hastalarimizda mavi sklera
karsilastigimiz sik goriilen bir klinik belirtiydi. Isitme kayb1 ve Dentinozis imperkta
hastalarimizin higbirinde goérilmedi.

Osteogenezis imperfekta teshisi, temel klinik belirtilerle birlikte diger kirik
sebeplerinin dislanmasi ile konur. Cilt biyopsisi kesin teshis konulabilmesi i¢in altin
standarttir (41). OI tanis1 prenatal US ile, dogumdan sonra gériilen kirik ve diger kirik
nedenleri dislandiktan sonra konulabilir. Cocuk Hastaliklar1 Klinigince diger
metabolik nedenlerin ayirici tamis1 yapilan hastalar Ol tanisi ile kirik tedavisi igin
klinigimize yonlendirildi. Cilt biyopsisi hastanemizde uygulanabilir degildi. Silence
tip Il ve siddetli tip Il vakalar1 prenatal US ile teshis edilir (9). Bu sebeple
hastalarimizin higbirine prenatal US teshisi konulmamistir. Osteogenezis imperfekta
hastalarinda kabul edilen en sik siniflandirma Sillence siniflamasidir. En ¢ok goriilen
tip 1°dir, bu buyik kemiklerin hafif tutulumu ile major deformitenin olmadig: hastalari
kapsayan tipdir. Dis bozuklugu olmayan hastalar tip 1A, dis bozuklugu gorilen
hastalar tip IB olarak siiflandirilir. Perinatal donemde gorilen Tip 1l 6lumcil
seyreden formdur. Yenidogan doneminde hayatta kalan en agir sekil tip 3’tiir. Agir
seyreden bu hastalar ¢cok kisa boylu olup ve birgok kirikla birlikte ekstremitelerde ve
vertebrada deformiteler vardir, akciger sorunlari 6liimiin en sik sebebidir. Bu gruplara
dahil olmayan hastalar tip IV olarak siiflanabilir. Sillence siniflamasina gore, tip | ve
IV otozomal dominant olup, tip 1l ve 111 otozomalresesiftir (4, 9, 12, 21). Bir hastay1
tam olarak bir gruba dahil etmek mimkin olmayabilir. Hastalarimizi Silence
siiflamasina gore degerlendirdik. Silence siniflamasina gore; 11 hasta tip 1A, 3 hasta
tip 111, 1 hasta tip IVA olarak degerlendirildi. Literatiirle uyumlu olarak bizim
hastalarimiz da en sik tip I grup hastalard:r ( % 73.3).

Diger bir siniflama olan Shapiro (20) siniflamasina gore hastalar dogumda
kirigr olup olmamasina gore degerlendirilmistir. Dogumda kirigi olan hastalar

‘Osteogenezis Imperfekta Konjenita’ olarak smiflanmis, yine ayni grup icerisinde,
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dogumda kemiklerde deformasyon varsa Konjenita A, deformasyon olmayip sadece
kirik olanlar ise Konjenita B olarak siniflandirilmistir. Dogumdan sonra kirigi olan
hastalar ise ‘Osteogenezis Imperfekta Tarda’ olarak siniflandirilmistir. Eger kirik
yiirimeden 6nce olduysa Tarda A, yiiriimeye basladiktan sonra olduysa Tarda B olarak
siiflandirilmistir (4, 9). Bizde Shapiro siniflamasina gore; 1 hasta Tarda A, 9 hasta
Tarda B ve 5 hasta Konjenita B idi (tablo 7).

Hoffer ve bullock’un ambulasyon derecelemesine baktigimizda; 11°1 cihazsiz
toplumsal ambulasyon, 1’1 cihazla toplumsal ambulasyon, 1’1 tekerlekli sandelye
bagimsiz, 2’si tekerlekli sandelye bagimli oldugu goriildii (tablo 7). Literatiiriin
destekledigi lizere ve ¢alismamizdaki sonuca gore tip I hastalarin mobilizasyonlar
daha rahat olmaktadir.

Osteogenezis imperfektanin tedavisinde en 06nemli nokta multidisipliner
yaklagimdir. Bu yilizden Cocuk Endokrinoloji, Ortopedi ile Fizik Tedavi ve
Rehabilitasyon kliniklerince beraber c¢alismalidir. Bu ekibe hastalarin ailelerini de
katmak ¢ok onemlidir. Ailelerin, gocuklarinin kiriklarini tanimasi ve bu konudabilgili
olmalar1 siiregte 6nemlidir (1, 9, 12).

Asil sorun osteoporoz oldugu icin medikal tedavinin temelini bifosfonatlar
olusturur. Cocukluk ¢aginda en ¢ok kullanilan ve (zerine c¢alisilan bifosfonat
pamidronattir. Risedronat, alendronat ve zoledronat (zoledronik asit) gibi diger
bifosfonatlar 6zellikle yetiskinlerde kullanilmaktadir. Bir bifosfonat olan
pamidronatin kemik agris1 ve kirik sikliginda azalmaya ve hareket kabiliyetinde
artmaya yol acarak OI tedavisinde etkinligine dair bircok calisma yayinlanmustir.
Pamidronat inflizyon tedavisi alan tiim hastalara ihtiyaci olan giinliik D vitamini ve
kalsiyumun verilmesi gerekmektedir (1, 9, 68). Bizim serimizdeki bir hasta hari¢ tim
hastalar periodik olarak Cocuk Endokrin kliniginde IV pamidronat tedavisi aliyordu.

Hastalarda osteoporozu engellemenin yolu sadece medikal tedavi degildir. Bu
ylizden hastalart mobil olarak tutmak gerekir. Yontem ne olursa olsun, esas gaye
kiriklar1 6nlemektir. Herring Ortopedik tedavinin hedefini, kirik ve deformasyonlari
diizeltmek ve tekrardan gelisimini engellemek ve neticede hastanin fonksiyonlarini
stirdirmesini saglamak olarak dzetlemistir (1).

Kiriklar en sik alt ekstremitelerde olusur. Bu yiizden ortopedik cerrahi en ¢ok
ugrastiran konu alt ekstremite sorunlaridir. Uzun kemikler i¢in en ¢ok uygulanan ve

kabul goren klasik ameliyat, osteotomi ile birlikte veya olmadan intramediiller
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stabilizasyondur. Bu yoOntem ilk olarak Sofield ve Millar (56) tarafindan
tanimlanmistir. Sofield bu teknikte deformite olan kemigi pargalara ayirarak bir rot
tizerinde siralayarak, diizgiin bir ekstremite elde etmeyi ve icerisindeki rotla kirigi
onlemeyi amaglamistir. Rot (zerine kemigin buyumesi sonrasi tekrar deformite
gelistigini ve ortalama olarak bu silirenin bir buguk ila iki yil arasinda oldugunu
bildirmistir. Sofield kendi makalesinde bu teknigin avantajlarini soyle siralamistir:

1. Kirik siklig1 ve agrida azalma.

2. Deformite duizeltilmesi ve olusmadan 6nlenebilmesi.

3. Daha az agrnili ve daha stabil oldugu igin ekstremitenin daha iyi
kullanilabilmesi.

Sofield bu teknigi ayrica, ragitizm, tibia konjenital psédoartrozu, fibroz displazi
ile femur ve tibia konjenital kisaliklarinin tedavisinde de kullanmustir.

Sofield, cerrahiye baslama yas1 hakkinda bir goriis bildirmemis ve serisinde
cerrahi yaptig1 en kiiciikk yas1 6 ay bildirmistir. Williams (69) bunu sorgulamis ve
gocugun gelisme gosterdigi ilk zamanda cerrahi yapmayir ve daha fazla
geciktirmemeyi onermistir. Kendi serisinde cerrahi yaptigi en geng hasta 10 aylik
olarak bildirilmig. Cerrahi geciktirildigi zaman ilerleyici deformite gelisecegi ve
uzunluk kaybinin kaginilmaz oldugu bildirmis, fakat ¢ok erken cerrahinin de yaklasik
ti¢ yillik revizyon siiresi olacagindan hastaya daha fazla cerrahi yapilma durumu gz
oniinde tutularak deformite gelismeye basladig1 zaman cerrahi yapmay1 6nermistir.

Zeitlin ve ark. (11), ciddi Ol formlu ¢ocuklarda alt ekstremite ¢ivilemesini ilk
ayaga kalkma denemesinden sonra ancak yiiriimeden once Onermisler, boylelikle
deformitelerin diizeltilmesini ve yiirimeye baslamadan once kiriklar i¢in Onleyici
koruma saglamak amacimi gergeklestirmeyi diisinmislerdir. Yirimeye baslama
yasindan once civileme tartismalidir ve pamidronat kullanimindan sonra nadiren
ihtiya¢ duyulacagini da bildirilmislerdir. OI hastasinda motor gelisimin pamidronat
tedavisi ile daha hizli oldugu ve ameliyat yasinin azaldigini ve simdi 18 ay civarinda
oldugunu dne siirmiislerdir. Plastik breyslerin kemik ¢ap1 ¢ivilemeye izin verene kadar
cocuklarda gegici olarak kullanilabilecegi, diisiik kirilma oranina sahip ve diiz bir
ekstremiteye sahip hafif OI formlar1 olan gocuklarda civileme gerekmedigini

bildirmislerdir.
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Ry0Oppy ve ark. (70) ise uzamayan ¢iviler ile gocuklara yas alt sinir1 olmadan
erken miidahalenin alt ekstremite motor gelisimini artirdigini 6ne stirmiislerdir. Tiley
ve Albright (71) ise hastanin ilk ayaga kalkmaya baslama zamanin1 alt ekstremite icin
duzeltmeye baslama yas1 oldugunu bildirmislerdir.

Klinigimizde ilk cerrahisini yaptigimiz 15 hastanin yas ortalamasi 10.5 yas (4-
24yas) idi. Cerrahi yapilan en kuglk yas 4 yas iken en blyuk 24 yas idi. Literatlrde
cerrahiye baslama yasinda bir goriis birligi olmadigi gibi bizim hastalarimizda da ilk
cerrahi yasi i¢in bir yas skalas1 yoktu. Bunda hastanin klinik durumunun cerrahi karar
vermede en Onemli belirte¢ oldugunu diistinmekteyiz. Biz ilk cerrahiye baslama
kriterleri olarak; kirigin konservatif yolla kaynamamasi veya agilanmanin yiiriime
kabiliyetini engellemesini ve belirgin kisalik, agr1 gibi sorunlarayol agmasini aldik. Bu
sebeplerden dolay1 cerrahiye baslama yasini bastan belirlemenin zor oldugunu, her
hastaya gore degisiklik gosterebileceginidiisiiniiyoruz.

Cerrahi karar1 verilemeyen hastalarin kiriklarinin tedavisi hastanin kirigi ve
yasina gore degiskenlik gosterir. Yeni dogan hastalarin kiriklar: unstabil ya da bebegin
normal bir sekilde hareketine engel degilse, alliminyum veya al¢1 atellerle takip
edilebilir (4). Blyik cocuklarda ise intramediller tespit yapilmadan kapali olarak
deformitenin elle diizeltilmesi (osteoklazi) tanimlanmistir. Morel ve ark. (72) kendi
gelistirdikleri teknikte kuctk cocuklarda elle kapali olarak, daha blyik ¢ocuklarda ise
perkutan osteotomilerle deformiteyi dizeltip cilt traksiyonu uygulamislar ve hastalari
pndmatik splintlerle mobilize etmislerdir. Bu metodla Sofield tekniginde gortlen kan
kaybi, enfeksiyon, rot migrasyonu gibi komplikasyonlarin 0nline ge¢meyi
amaclamislardir.

Middleton (73) ve Rydppy (70) gibi baz1 cerrahlar yine hastalara erken yasta
mudahale etmek ve kompikasyonlart en aza indirmek icin kapali teknikler
tanimlamislar, fakat Morel ve ark. (72)’dan farkli olarak kapali osteoklaziyi takiben
dis destek saglama yerine kapali olarak intramediiller ¢ivi gondermislerdir. Zaten dar
olan bir meduller kanaldan kapali olarak ¢ivi gondermek teknik olarak oldukgaguictur.

Herring (4) hastalara inramediiller tespit ile agik osteoklazi i¢in yaglari, kemik
boyutlar1 ve stabiliteleri izin verene kadar konservatif tedaviyi Onerir. Higbir
hastamizda kapali osteoklazi ile deformite duzeltici cerrahi yapmadik. Deformite
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apeksi skopi ile belirlenerek siirli insizyonla deformite diizeltildi. Boylece daha az
periost hasar1 ve daha az kan kaybi1 olusturduk. Ayrica ¢ivileme yapildiktan sonra
olusan kiriklarda, eger kemikte ciddi deformasyon yoksa revizyon yapmadan dnce
kapali rediiksiyon ve alg1 atellerle takip ettik. Bu teknik 6zellikle kan kaybini tolere
edemeyecek ve cerrahi olamayacak fakat deformitesi veya kirigi diizeltilmesi gereken
kicuk cocuklarda etkili gérinmektedir.

Sofield teknigi giiniimiize kadar farkli intramediiller cihazlar kullanilarak ve
cok c¢esitli modifikasyonlara ugrayarak basarili sekilde uygulanmis ve basarili
sonuclar elde edilmistir. Teknik her ne kadar basarili olsa da genel olarak teknigin 3
ana komplikasyonu mevcuttur (4).

1. Kaynamama ve ge¢ kaynama

2. Enfeksiyon

3. Rot migrasyonu

Sofield (56) kendi makalesinde higbir hastasinda kaynamama bildirmemis
olmasina ragmen OI hastalarinda kaynamama nadir bir olgu degildir. Williams (69),
11 hastaya toplam 50 cerrahi uygulamis, bir hastasinda femurda ve kaynamama bir
hastasinin tibiasinda ge¢ kaynama bildirmistir. Tiley ve Albright (71), 13 hastaya
129 cerrahi uygulamiglar ve genc¢ hastalarda hicbir kaynamama vakasiyla
karsilagsmazken, iskelet matiritesini tamamlamis bir hastanin bilateral tibiasinda
kaynamama bildirmislerdir.

Kaynamama hakkinda yapilmis ilk ve en kapsamli ¢alisma Gamble ve ark.
(74) tarafindan yaymlanmistir. Yaptiklari caligmada 52 hastanin 10 tanesinde toplam
12 kaynamama (% 19) vakasiyla karsilagmislardir. Ancak bu vakalarin sadece iki
tanesi cerrahi sonrasi goriilen kaynamama vakasidir. Kaynama kriterleri olarak, kirik
yerinde hareket ve agri olmamasi ve Kortikal soreklilik kullanilmistir.
Kaynamamalarinin yedisi atrofik ve besi hipertrofik tip olarak tanimlanmis. Bes
kaynamama femurda, dort kaynamama humerusta, birer kaynamama da radius, ulna
ve pubis kemiklerinde saptanmis. Oniki kaynamamanin dokuzu kaynamama alaninin
eksizyonu ve intramediiller ¢ivileme ve greftleme ile tedavi edilmis, iki hastada (li¢
kaynamama vakasi) non-operatif tedavi uygulanmig (biri pubis ve digeri bilateral
humerus kirigl). Gamble ve ark. (74)’nin deneyimlerine gore, kaynamama daha ¢ok
ayni bolgede bircok kirik olusan ve ilerleyici deformite gelisen kemiklerde

gorilmektedir. Ayrica Ol hastalarinda 6mir boyu meydana gelen kiriklar arasinda
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kaynamama sikligim1 hesaplamak mimkiin olsa genel frekansin ¢ok daha diisiik
olacagini diistinmektedirler.

Agarwal ve Joseph (75) 44 Ol hastastyla yaptiklari bir ¢alismada sekiz hastanin
dokuz uzun kemiginde (% 18) kaynamama tespit etmislerdir. Bunlardan ti¢ tanesi
hipertrofik, dort tanesi atrofik tipmis ve iki tanesinde defekt mevcutmus. Alt1 vaka
humerus, 1 vaka femur, 1 vaka tibia ve 1 vaka ise ulnada gorulen kaynamama
vakastymis. Bu dokuz kaynamama vakasmin dort tanesi cerrahi (osteotomi ve
intramediiller tespit) yapilmis hastalarda goriilmiis. Calismacilar osteotomi sayisi ile
kaynamama arasindaki iliskiyi sorgulamislar ve anlamli bir iliski kuramamuslar.
Kaynamama gelisen vakalarda yeterli immobilizasyon uygulanmadigini diistinmiisler
ve atrofik kaynamama riskini en aza indirmek i¢in Ol’daki uzun kemik kiriklarinin
yeterli immobilizasyon ile tedavi edilmesi gerekliligini bildirmislerdir.

Bizim serimizde toplam 15 hastanin 43 alt ekstremite kemigine (femur ve tibia)
yapilan cerrahi sonrasinda kaynamama gorulmedi. Kaynamama kriterleri Gamble ve
ark. (74) ile benzerdi. Kaynamama kriterlerimiz;

1. Kirik veya osteotomi alaninda agri

2. Kurik veya osteotomi alaninda hareket

3. Radyololojik olarak kirik/ostetomi alaninda kortikal devamsizlik

Gamble ve ark. (74) ile Agarwal ve Joseph (75) yaptiklar1 ¢alismalarda OI
hastalarinda tim kaynamama vakalarinin incelemislerdir. Gamble ve ark. (74) 2
hastada cerrahi sonras1 kaynamama, Agarwal ve Joseph (75) ise 4 hastada cerrahi
sonras1 kKaynamama saptamislar. Hasta populasyonu ve cerrahi sonuglarinin bildirmesi
acisindan, Williams (69)’1n 11 hastada 50 cerrahi sonrasinda 2 hastada kaynamama ve
kaynama gecikmesi tespit etmisglerdir.

Cerrahi teknigin bir diger 6nemli komplikasyonu da enfeksiyondur (4). Sofield
ve Millar (56) kendi yayinlarinda 2 ciddi enfeksiyon vakasi bildirirken, Tiley ve
Albright (71) ise bir hastada biiyiime bozukluguna yol acan enfeksiyon vakasi
bildirmislerdir. Williams (69) ise hicbir hastasinda ciddi enfeksiyon vakasi
bildirmemistir. Li ve ark. (57) klasik Sofield prosedurinin bir modifikasyonunu
tanimlamiglardir. Klasik Sofield prosedirinde kemik deformitesinin tamamen
diizeltilmesi i¢in diafiz boylu boyunca agilir. Li ve ark. (57) ise bir goriintiileyici
yardimiyla deformite yerinin belirlenip smirh insizyon ile osteotomi yapmay1

onermislerdir. Boylece daha az kanama, daha az periost hasari ile devaskilerize
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kemik oranini azaltmayi amaglamiglardir. Calisma sonrasinda higbir enfeksiyon
vakast bildirmemislerdir. Abulsaad ve Abdelrahman (76), Li ve ark. (57)’nin
tanimladig1 minimal invaziv cerrahi tedavisini uygulamislar ve 14 hastanin sonuglarini
yaymlamislar ve hicbir enfeksiyon ve kaynamama vakasi bildirmemislerdir. Bizim
calismamizda kullandigimiz cerrahi teknik de Li ve ark. (57)’nin kullandigi modifiye
Sofield teknigine benzerlik gostermektedir. Hicbir hastamizda postoperatif enfeksiyon
ve kaynamama goriulmedi. Minimal insizyonlarlayapilan cerrahilerde enfeksiyon
oraninin diisiik olmasi1 daha az insizyonla yapilan cerrahinin ve daha az periost hasari
yapilmasinin enfeksiyon oranini azalttigini desteklemektedir. Bu ylzden biz de
devaskiilerize kemik oranini azaltmak i¢in sinirliinsizyon, sinirli periost hasarr ve
smirli osteotomiyi dneriyoruz.

Klasik Sofield prosedurinin belki de {izerinde en ¢ok konusulan ve tartigilan
komplikasyonu rot migrasyonudur. Rotun yerlesimi ve tasarimi hakkinda detayli
olarak calisan ve uygulanacak rotun santralizayonunu belirten Tiley ve Albright (71),
yayinlanan ¢alismasinda, yaptiklar: 112 cerrahi uygulamada 20 adet rot migrasyonu
oldugunu bildirmislerdir. Rotun kisa kullaniminin en bily(ik sebep oldugu ve revizyon
yapilan hastalarin % 90’inda rotun kisa oldugunu saptamislardir. Uygulanan kisa
rotun, deformitenin olusmasini engelleyemedigi ve bu hastalarda stres noktasi
olusturarak, ekstremitede deformite gelisimine sebep oldugunu belirtmislerdir.
Femura uygulanan 57 cerrahide migrasyonlarin 9’u trokantermajérden, 1 tanesi de
distalden gerc¢eklesmis. Hastalara rot kullanirken proksimal hook olanlarda migrasyon
orant % 8 iken, olmayanlarda ise bu oran % 26 olarak bildirilmis. Rot yerlestirirken
uygulanacak rotun kemigin distal metafizinin tam ortasina yerlestirilmesini
vurgulamislardir. 80 vakada rotun anterior veya laterale yerlestirilmesi sonrasi,
timdande rotun anterolaterale protiize olmasi sonucu ortalama
22.6 ay sonra revizyon yaptiklarini, 30 vakada rotun merkezi konuldugunu ve sadece
4 tanesinin laterale ve 1 tanesinin posteriora migrasyon gosterdigini, ayrica bu
hastalarda revizyon zamaninin ortalama 48.7 ay oldugunu bildirmislerdir. Willimas
(69), rot migrasyonunun longitudinal veya yana dogru olabilecegini sdylemis ve
femurda distal migrasyonun proksimalde hook kullanilarak engellenebilecegini ancak
bunun tibiada yapilamayacagini belirtmistir ve 2 rot migrasyonu vakasi bildirmistir.
Abulsaad ve Abdelrahman (76), revizyonlarin sebepleri olarak; 14 hastada rotun

korteks disina ¢ikmasi, 7 hastada tekrar deformite gelismesi, 3 hastada
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kirtk olusumu olarak bildirmislerdir. Vakalarimizda femurda kullanilan teleskopik ¢ivi
trokanter majorden femur distal epifizine dogru gonderildi ve epifize gomiildii.
Tibiada ise tibianin tipinden distal epifize dogru gonderildi ve epifize gomuldu.
Hicbir vakamizda civi migrasyonu gorilmedi.

Yapilan ¢alismalarin ¢ogunda, uzamayan rotlar ile yapilan cerrahi sonrasi
kemigin biiylimesi sonucunda, implanta bagli olarak rot egilmesi veya kirilmasi, rot
migrasyonu, rot dis1 kemik biiyiimesi sonrasi rotun korteks disina ¢ikmasi ve kirik
olusumu ve/veya deformite gibi sorunlarla sik¢a karsilasildigi goriilmektedir. Gordilen
bu komplikasyonlar, kullanilan implantlara ve uygulanan cerrahi teknige bagl olarak
degiskenlik gostermektedir (77). Intramediiller olarak uygulanan uzamayan civilerde
gorulen revizyon ve ylksek komplikasyonlar sebebiyle Bailey veDubow (78) kemik
uzadik¢a uzayabilen yeni implant tasarlamislardir. Ancak sistemin uygulanmasi
oldukca zordur ve komplikasyon oranlarinin yiiksek oldugu bildirilmistir. Goriilen bu
komplikasyonlarin ¢ogu implant nedenlidir (basta sistemin T parcasinin yerinden
¢ikmasi) (59, 60, 79-81). Klasik Sofield proseduriyle Bailey- Dubow civilerini
karsilastiran bircok yayinda, Porat ve ark. (79) komplikasyon olarak uzamayan
civilerle % 50 gorulturken Bailey- Dubow ¢ivileriyle % 72 oraninda goriildiigiinii
bildirmislerdir. Gamble ve ark (74)’da ise uzamayan c¢ivilerle % 55 oraninda
komplikasyon gorirken Bailey- Dubow civilerinde ise % 69 oraninda komplikasyon
bildirmislerdir. Bu yiizden Bailey-Dubow civilerindeki yiiksek orandaki mekanik
kaynakli sorunlar1 ¢6zmek igin bir baska ¢ivi olan Sheffield ve Fassier-Duval civileri
gelistirilmistir. Sheffield ¢ivilerini kullanan Wilkinson ve ark. (61)’1 Bailey-Dubow
civilerinde goriilen % 32’lik komplikasyonun, T par¢asindaki sorununu bulduklari i¢in
% 20’ye azalttigin1 bildirmislerdir. Hastalarimizdaki implanta bagimli goriilen en
onemli sorun, yeni bir travma sonrasi teleskopik ¢ivinin medullada egilmesi ve
deformiteye ve yeni bir kiriga neden olmasiydi. Yeni travma sonrasi 6 hastanin farkl

bolgelerinde gelisen kirigi nedeniyle revizyon yapildi.

El-Adl ve ark. (82)’nin 2009 yilinda yayiladiklar1 bir caligmada implanta bagl
komplikasyon yuzdeleri, uzamayan civilerde % 68.4’lik gorilen komplikasyona
Sheffield uzayan civilerinde ise % 28.6 oraninda bulmuslardir. Bu teleskopik
cubuklarda gorulen diisiik komplikasyon oranini, gubuklari yerlestirirken
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dikkatli olmaya ve Bailey-Dubow c¢ubuklarinin yerine Sheffield ¢ubuklarini
kullanimina baglamislardir.

Luhmann ve ark. (83) toplam 12 hastaya, 42 Bailey- Dubow civisiyle 6 c¢ift
rot sistemi uygulamiglar. Luhmann ve ark. (83) uzayan ¢ivilerle yapilan cerrahilerde
14 komplikasyonla (% 39) karsilasmislar ayrica bu komplikasyonlarin 12 tanesine
revizyon gerekmistir. Komplikasyon olarak; 3 rodun egilmesi ile beraber goriilen kirik,
4 kortikal rotun ¢ikmasi, 2 T parga sorunu, 2 rodun migrasyonuyla kisa kalmasive
kirik, 2 kirikla beraber goriilen migrasyon ve bir hastada revizyon migrasyon
bulmuslardir. Hastalarin hi¢birinde kaynamama yada enfeksiyon gérmemisler. Cift rot
sistemi uygulanan hastalarda komplikasyonla karsilasmamislardir. Bizim yaptigimiz
¢alismamizda, 30 femur kemiginde ve 13 tibia kemiginde toplam 6 komplikasyonla
karsilastik. Klasik Sofield prosedurd ile uzayabilen civilerin karsilastirmali
sonuglarinin yaymlandigi ¢alismalarda yiiksek (% 50-70) komplikasyon oranlari ile
karsilastirildiginda 43 alt ektremiteye cerrahi uygulanan hastalarin toplam revizyon
orani 13,9 olup oranlarimiz daha diisiiktii. Hastalarimizda gordiigiimiiz komplikasyon
ise alt ekstremite cerrahilerinde ortak olarak, yeni travmasonrasi farkli bir bolgede yeni
kirik olmasiydi.

Osteogenezis imperfektali hastalarin tedavisinde ortezlerin kisitli bir roll
vardir. Ayak, ayak bilegi ve dizi iceren KAFO ortezlerle ambulasyon erken
postoperatif donemde kolaylasir. Hastalarimizda, ameliyat sonrasi radyolojik olarak
kirik kaynamasi olana kadar al¢1 ve ateller ile destek verdik. Yiiriimeye yardimci
ortezler, koltuk degnegi ve yiiriitegler gibi cihazlar mobilizasyona yardimci olmak igin
sik kirik gortilen hastalarimizda kullandik.

Ol hastalarinda yurime kapasitesi 6nemlidir. Ancak hastalarin yirime
kapasitesini etkileyen birden fazla neden vardir. Bu durumun 6nceden tahmin edilmesi
epeyce zordur. Daly ve ark. (84), Sillence siniflamasinin hastalarda yiiriime ihtimalini
tahmin etmede yararl oldugunu 6nemle belirtmislerdir. Ayrica, 10 aylikken desteksiz
oturabilen bebeklerde yiriime ihtimalinin yiksek oldugu sonucuna varmislardir.
Yapilan cerrahi uygulamalarin motor gelisimi ve yiiriime kapasitesi Uzerinde olumlu
bir kanaat olmasina ragmen, intrameduller givileme sonrasinda motor gelisiminde
biylk bir etkinin olmadigimni gostermislerdir. Sofield proseduriiniin agilanmanin ve
kirtk sikligini azaltabildigini ancak ambulasyon durumunu belirleyen tek degiskenin

olmadigin1 Khoshhal ve Ellis (85)
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belirtmislerdir. Motivasyon, azalmis kas glict ve vicut Kitle artis1 gibi diger etkenlerin
daha onemli faktorler olabilecegini soylemislerdir. Coklu operasyonlar veuzun yatis
strelerinin, ¢ocugun gelisimi Uzerinde olumsuz etkisi oldugunu vurgulamisladir.
Osteogenezis imperfektali 49 hasta izerinde yaptiklar1 ¢alisma sonrasinda Engelbert
ve ark. (86) hastalik tipi ve toplam kas giicliniin, ambulasyon derecesiyle ilgili
oldugunu bulmus olup ambulasyon yeteneginin gelismesi yadagerilemesinde hastanin
viicut agirhiginin 6nemli bir etken oldugunu ifade etmislerdir. Hoffer ve Bullock un
ambulasyon derecelemesini inceledigimizde; 11°i cihazsiz toplumsal ambulasyon, 1’1
cihazla toplumsal ambulasyon, 1’i tekerlekli sandelye bagimsiz, 2’si tekerlekli
sandelye bagimli oldugu gorildi (tablo 7). Literaturin destekledigi iizere ve
calismamizdaki sonuca gore tip I hastalarin mobilizasyonlar1 daha rahat olmaktadir.
Uyguladigimiz cerrahilerden sonra hastalarimizin hi¢birinin mobilizasyon durumunda
anlaml bir fark gortilmedi. Cerrahi sonrasi kirik riskinin azaltilmasi, mobilize olmayan
hastalarda agrinin azaltilmasi eklem hareketi ve yasamkalitesinin artigi gozlemlendi.
Deformite sikligi ve kirik azaltilarak mobilize hastalarda mobilizasyonun devam
edilebildigi saglandi. Cerrahi uygulamalarla mobilizasyonun anlamli bir sekilde
artirtlamayacagini, ancak deformite ve kirik riskiazaltilarak, hastalardaki mevcut
durumun iyilesebilecegi diisiincesindeyiz. Jones ve ark. (9), yurume potansiyeli olan
bir gocukta uzun kemiklerin stabilizasyonu ile yiiriimeye baslayacagini, intramediiller
olarak yapilan ¢ivilemenin agir osteogenezis imperfektali hastalarda agriy1 azaltmak
ve sinirli eklem hareketliligi kazanmak i¢in faydali olabilecegini sdylemislerdir.
Sonug olarak; teleskopik ¢ivi uyguladigimiz hastalarimizda en fazla goriilen
komplikasyon refraktir olup Modifiye Sofield-Millar proseduruyle uygulanan
teleskopik ¢ivide daha az kanama, devaskiilerize kemik oraninin azalmasi, daha az
periost hasar1 goruldi. Hastalarimizin higbirinde enfeksiyon ve kaynamama gibi
komplikasyonlar gorulmedi. Bu nedenle bu hastalardaki en etkili ve givenilir yontem

oldugunu diisiinmekteyiz.
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