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ARTROGRIPOZiS MULTIPLEKS KONGENITALI HASTALARDA
REHABILITASYON SONUGLARI
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GiRiS

OzZET

Artrogripozis Multipleks Kongenita (AMK) ekstremitelerde multiple eklem kontraktiirleri ile karakterize
nonprogresif konjenital bir sendromdur. Etyolojisi tam olarak bilinmemekte, viral enfeksiyonlar veya oto-
zomal dominant gegis sorumlu tutulmaktadir. Bu ¢alismanin amaci AMK’li hastalar klinik, demografik
ozellikler agisindan degerlendirmek ve rehabilitasyon siirecinde eklem limitasyonlari ve ambiilasyon se-
viyesinde kaydedilen gelismeleri ortaya koymaktir.

Calisma kapsamina alinan hastalarin prenatal, natal, postnatal 6zellikleri, gelisim evreleri kaydedilerek kii-
nik dzellikleri, eklem kontraktirlerinin lokalizasyonu ve derecesi , yatis ve ¢ikis ambulasyon seviyeleri ile
uygulanan tedaviler degerlendirildi.

7’si erkek 3'l kiz toplam 10 hastanin yas ortalamasi 5,72+3,43, rehabilitasyon siiresi ortalamasi
72,23+0,22 giin idi. 6 (%60) hastada makad gelis tespit edildi. 4(%40) hastada dogumsal kalga ¢ikigi,
3(%30) hastada genital anomali mevcuttu. Kontraktiriin en sik lokalize oldugu eklemler diz (%90), ayak
bilegi (%80) ve kalga (%70) idi. Rehabilitasyon programi sonucunda pasif eklem hareket agikliklarinda
ve ambulasyon seviyelerinde artis saptand.

Anahtar kelimeler: Artrogripozis multipleks kongenita, rehabilitasyon

SUMMARY
REHABILITATION OUTCOMES IN ARTHROGRYPOSIS MULTIPLEX CONGENITA

Arthrogryposis Multiplex Congenita is a non progressive syndrome which is characterized by multiple
joint contractures. Its etiology has been unknown. Viral infections and autosomal dominant transitions
have been blamed for it. The aim of the study was to evaluate clinic and demographic characteristics and
fo investigate the progress of joint limitations and ambulation ability during rehabilitation.

Prenatal, natal, postnatal features and progresses of the patients involved in this study have been noted.
The localication and degree of the joint contractures been identified. Their ambulation ability and treat-
ment applied have been assessed.

The average age of the patients (7 male, 3 female) was 5,72+3,43. The length of stay at the rehabilitati-
on center was 72,23+0,22 days. Breech presentation in 6 (%60) of the patients was established. 4 (%40)
of the patients had congenital hip dislocation and 3 (%30) of them had genital anomaly. The joints in
which contracture were the most frequenty localized were knee (%90), ankle (%80) and hip (%70) jo-
ints. At the end of the rehabilitation programme passive range of motion and ambulation degree incre-
ased.
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AMK periartikiler, kapsuler ve ligamentdz dokular-  olan bu sendromun patogenezi heniiz agiklik ka-

da kalinlagsma ve kisalma nedeniyle etkilenen kas- ~ zanmamustir. Etyolojide mutajenik ajanlar, mitotik

larda degisik derecede fibrozise bagh multiple ek-  anomaliler, toksik kimyasallar ve ilaglar, hipertermi,

lem kontraktlrleri ile karakterize nonprogresif bir  néromuskdler blokaj yapan ajanlar ve mekanik im-

sendromdur (1). ik kez 1941 yilinda tanimlanmis  mobilizasyonun rolii olabilecegi bildirilmistir (2). OI-
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gularin ¢ogunda ¢ok veya az sayida spinal kord
segmentinde &n boynuz hiicrelerinde selektif azal-
ma saptanmistir. Bu azalmada viral etyoloji sorum-
lu tutulmugsa da kesin sebebi anlagilamamistir (3).
Oligohidramnios veya uterus anomalileri gibi degi-
sen uterin ¢cevre kosullarinda intra uterin kisitliliga
ve kontraktirlere sebep olabilecegdi bildiriimektedir
(4). Kaslardaki patolojik degisiklikler konjenital mi-
yodistrofiyi animsatir. Dejenerasyon kas kisaliklari-
na ve dolayisiyla en énemli klinik bulgu olan eklem
kontraktirlerine neden olmaktadir. Fleksiyon ve
ekstansiyon yéninde simetrik olabilen kontraktlr-
ler tim eklemleri tutabilir (5). Kas iskelet deformite-
leri ile birlikte géz, kalp, genital organ malformas-
yonlari gérllebilir. Amyloplasia, distal artrogripozis
néropatik form, miyopatik form gibi farkli klinik tiple-
ri tanimlanmistir (6). Erken farkedilen olgularda yo-
gun fizik tedavi programlari ve splintleme ile belir-
gin iyilesme saglanabilir. inatci olgularda cerrahi gi-
risimler gereklidir (7,8).

Bu calismada AMK tanisi ile hastanemiz c¢ocuk
servisinde yatirilarak rehabilite edilen 10 AMK’ |i
hastay! klinik, demografik 6zellikler agisindan de-
gerlendirmeyi ve bu hastalarda uygulanan rehabili-
tasyon programinin eklem limitasyonlari ve ambu-
lasyon seviyesi Uzerine olan etkisini arastirmayi
planladik

GEREC VE YONTEM

Hastanemiz cocuk kliniginde yatirilarak rehabilite
edilen, yas ortalamasi 5.72+3.43 olan 3’0 (%30) er-
kek, 7’si (%70) kiz toplam 10 hasta degerlendirildi.
Hastalarin prenatal, natal, postnatal 6zellikleri,
mental durum ve gelisim basamaklari belirlendi.
Rehabilitasyon siresi ve hastaliga eslik eden diger
konjenital anomaliler kaydedildi. Yatis ve taburcu-
lukta tutulan eklemlerdeki hareket agikliklari ve S6-
dergard ve Ry&ppy tarafindan yapilan siniflamaya
gbre ambulasyon seviyeleri belirlendi (9) (Tablo ).

Tablo I: Ambulasyon seviyesi siniflamasi:

1. Normal

2 Minimal kisithlik

3. Nadiren yardim gerektirir

4. Koltuk degnegi-splint veya her ikisi de gerekli
5 Tekerlekli sandalye

Tum hastalara yapilmis olan cerrahi girisimler sinif-
landirild1. ilk cerrahi miidahale yasi belirlendi. Has-
talara rehabilitasyon programi siiresince eklem ha-
reket agikligini arttirmaya yénelik pasif, aktif, aktif
asistif egzersizler ve parafin ile birlikte germe eg-
zersizleri uygulandi. Ayrica yirime ve ginlik akti-
vitelerine yénelik egitim programi verildi. Hastalara
yapilan splint ve cihaz uygulamalari kaydedildi.

Verilerin istatistik analizinde t testi, Spearman ve
Pearson korelasyon testleri uygulandi.

BULGULAR

Rehabilitasyon siresi ortalama: 72.23+10.22 giin
olarak belirlendi. iki (%20) hastada aile &ykisi
mevcuttu. Dort (%40) hastada akraba evliligi,
4(%40) hastada prematdrite hikayesi saptandi. Na-
tal olarak 6(%60) hastada makat gelis tespit edildi.
Makat gelis ile alt ekstremite eklem tutulumu ara-
sinda anlamli iliski saptandi (p< 0.05). Dért hasta-
da prenatal dénem takiplerinde hareket azligi mev-
cuttu. Mental gelisim tim hastalarda normaldi. Bas
tutma dengesi gelisim siresi ortalamasi 2.5 ay,
oturma dengesi 9.2 ay olarak belirlendi. Hastaliga
eslik eden diger konjenital anomaliler Tablo II'de
verilmektedir. Dogumsal kalga ¢ikigi (DKC) en sik
rastladigimiz anomaliydi.

Hastalarin kontraktir saptanan eklemleri Tablo
[I'de verilmistir. Alt ekstemitede simetrik, Ust ekst-
remitede asimetrik eklem tutulumu belirgindi. Alt
ekstremitede en ¢ok diz, Ust ekstremitede en ¢ok el
bilek ekleminde kontraktlr saptandi.
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Tablo II: Kontraktiire Eslik Eden Diger Konjenital Anomaliler

Tablo IlI: Kontraktiir saptanan eklemler

Konjenital Anomali Sayi % Eklem Sayi %
DKG 4 40 Diz 9 90
Hipospadias 2 20 Ayak bilegi 8 80
Kriptoorigitizm 2 10 Kalga 7 70
Pektus Ekscavatus 2 10 El bilegi 3 30
Sprengel’s Deformitesi 2 10 Dirsek 2 20
Kisa boyun 2 10 Omuz 2 20
Tortikolis 2 10 Omurga 2 20

Hastalara yatista ve taburculukta yapilan degerlen-
dirmelere gore taburculuk agsamasinda eklem hare-
ket acikligi degerlerinde anlamli fark saptandi (p<
0.05). Hastalarin hepsine cerrahi girisim uygulan-
misti ik cerrahi girisim icin yas ortalamasi 3.4 yas
olarak belirlendi. Cerrahi yas! ile ambulasyon sevi-
yesi arasinda negatif korelasyon tespit edildi. Tab-
lo IV’ te eklemlere gére uygulanan cerrahi miidaha-
leler gérilmektedir.

TUum hastalar parafin germe ve diger egzersiz prog-
ramlarina alinmislardi. 6(%60) hastaya splint,
4(%40) hastaya dereceli kontraktlir germe cihazi
uygulandi.

Tablo IV: Uygulanan cerrahi girisimler

Eklem Cerrahi girigsim Sayi

[o°)

Ayak bilegi Asiloplasti

Kapsiilektomi

Triple artrodez
Posteromedial gevgetme

Metatarsal osteotomi

Diz Hamstring
Distal osteotomi
Proksimal osteotomi
Kapsiilotomi

Hastalarin yatis ve taburculuk ambiilasyon seviye-
si siniflamasi Tablo V’de izlenmektedir. Yatis ve ta-
burculuk asamasinda ambulasyon seviyelerinde
anlaml fark saptandi (p<0.05) .

Taburculukta ambulasyon seviyesi ile DKG varligi
ve Ust ekstremite tutulumu arasinda anlaml iligki
saptandi (p<0.05). DKC ile st ekstremite tutulumu
olan hastalarda tekerlekli sandalye seviyesindeki
hastalardi.

TARTISMA

Hastaligin etyolojisi tam olarak bilinmemekte, pek
cok faktor suglanmaktadir. Nérojenik, miyojenik ya
da genetik oldugu ileri siirilmektedir. Tek yumurta
ikizlerinde ve ayni ailede birkag bireyde goériimesi
genetik gecis gorisinu desteklemektedir. Hall;
AMK’y1 gruplara ayirmis ve tip 1 ve tip 2 A’'nin ge-
netik gegis goésterdigini bildirmistir (10). 2 hastamiz-
da aile 6ykUsU saptandi. Hastalardan birinin karde-
sinde, diger hastanin agabey ve kardesinde ayni

Tablo V: Ambulasyon seviyesi

Osteotomi
Asetobuloplasti

Kalga

W | 01 OO OIN O O N

El Bilek

—_

Tendon Gevsetme
Kapsiilotomi 1
Tendon transferi 2

Yatis Taburculuk
Tekerlekli Sandalye 8 5
Koltuk Degnegi-Splint/Her ikiside 2
Nadiren Yardim Gerektirir 1 2
Mindr Yardim 1 1
Normal
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hastalik mevcuttu. Bu olgularda etyolojik nedenin
genetik gecis olabilecegi dusiincesindeyiz. Dért
hastada tespit ettigimiz prenatal hareket azhgi 6y-
kiisi bir diger etyolojik nedendi. Konjenital kontrak-
tarlh hastalarin yaklasik 1/3'de prezentasyon ano-
malisi gorulebilir(11). %60 gibi oldukga yiksek
oranda saptadigimiz makad gelis 6zellikle prenatal
dénemde son trimesterdeki hareket azligi nedeniy-
le gorilebilir.

AMK’li hastalarda mental gelisim genellikle normal-
dir. Kontraktirlere baglh motor gelisim basamaklari
Ozellikle oturma dengesi gelisimi gecikebilir (7,12).
Galismamizda tim hastalarin mental gelisimi nor-
maldi, kontraktirlere baglh olarak &ézellikle oturma
dengesi gelisim zamani gecikmigti.

AMK’ya eslik eden multisistem anomalileri gérule-
bilir. Bazi galismalarda kas-iskelet sistemi harici
anomalilerin daha yuksek insidansta oldugu bildiril-
mistir (7,10). Hastalarrmizda DKC basta olmak
Uzere ortopedik anomaliler ve diger sistemlerden
Ozellikle genital anomali (hipospadias, kriptoorsi-
dizm) tespit edildi.

Deformiteler genellikle simetriktir. Dért ekstremite-
de birden tutulum gérilebilir. Tek alt ekstremite ve-
ya bilateral alt ekstremite tutulumu en yaygin gori-
len formdur (13,14). Ust ekstremitelerde bilateral
deformite nadirdir. Kontraktiir ekstremite distalinde
Ozellikle ellerde ve ayaklarda belirgindir (8,15).
Hastalarimizda simetrik alt ekstremite tutulumu da-
ha belirgindi. Ust ekstremitede asimetrik tutulum
saptandi. Bu hastalarda yogun bir sekilde yapilan
pasif germe egzersizleri ve seri splintleme ile has-
talarin fonksiyonlarinda belirgin artis saglanacagi
ve cerrahi midahalelerin kalici deformiteli vakalar-
da yapilmasi gerektigi bildirilmigstir (7,8,9,16).

AMK’da ortopedik mudahalenin amaci maksimum
eklem hareket agikhiginda agrisiz stabil bir eklem
saglamak ve eklemin fonksiyonel pozisyonunu de-
vam ettirmektir. Yumusak doku girisimleri erken
yaglarda, kemik muidahaleleri daha ileri yaslarda
yapilmahdir (1,17). Cerrahi mudahale 6ncesi ve
sonras! pasif germe egzersizlerinin nasil yapiimasi
gerektigi terapist denetiminde aileye 6gretilmelidir.
Ekstremitenin bir biitlin olarak degil, eklemlerin tek
tek gerilmesi gerektigi vurgulanmalidir. Germe eg-
zersizleri sonrasinda termoplastik splintleme uygu-
lanmalidir. Ambilasyon potansiyeline maksimum
yarar saglamasi i¢in multiple cerrahi midahale ge-
rekebilir (18). Hastalarimizda cerrahi yas ortalama-
sI 3.4 olarak belirlendi. Ayak bilegi en fazla cerrahi
girisim yapilan eklemdi. Ayak bilegini diz ve kalca
izledi. Ust ekstremitede el bilek en sik cerrahi giri-
sim uygulanan eklemdi. Hastalar cerrahi sonrasi
midahalenin bagarisi ve niiksiin dnlenmesi agisin-
dan rehabilitasyon programina alinmislardi. Cerra-
hi yasl ve ambilasyon seviyesi arasindaki negatif
korelasyon AMK’l hastalarda cerrahi midahale za-
manlamasinin dnemini géstermektedir.

Bu hastalarda koltuk degnegi kullanabilmek icin st
ekstremite ve kuadriseps kas gicinin ambilas-
yonda 6nemli bir faktér oldugu vurgulanmistir
(8,18,15). Biz de calismamizda ambdlasyon sevi-
yesi ile DKG varligi ve Ust ekstremite kontraktir
varligi arasinda anlamli iliski saptadik. DKG ve Ust
ekstremite tutulumu olan hastalar tekerlekli sandal-
ye seviyesindeki hastalardi.

AMK’da dogum &éncesi ultrasonografik incelemeler
erken tani icin énemlidir. Deformitelerine ragmen,
bu hastalarin cogunun yogun FTR programlari ve
gerekli olan vakalarda uygulanacak rekonstriksi-
yon girisimleri ile topluma kazandirilabilecekleri
unutulmamalidir.
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