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Akondroplazili bir olgu sunumu

M.Emre ATABEK, Kiirsad AYDIN, Biilent ORAN, ibrahim ERKUL
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OZET

Bir konjenital iskelet sistemi hastalig: olan akondroplazi, otozomal dominant kalitimla gegmesine ragmen olgularin
yaklasik % 75' i yeni mutasyonlar sonucu meydana gelmektedir. Ozellikle proksimal ekstremitelerdeki kisalik,
burun kéku basikligi, bas ¢evresinin genig olmasi, alt ¢cenenin ve alinin belirgin olmas! Karakteristik kiinik bul-
gulardir. Tekrarlayan Ust solunum yolu enfeksiyonlari ve orta kulak iltihabi yaygindir. Bu yazida, otozomal do-
minant gecig gbsteren ve tekrarlayan orta kulak iltihabi olan olgu, nadir gérilmesi nedeniyle sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Akondroplazi, otozomal dominant kalitim, otitis media.
SUMMARY
Achondroplasia: a case report

Achondroplasia, a congenital skeletal disorder, is inherited in an autosomal dominant fashion, but approximately
75 % of cases have new dominant mutations. The characteristic clinical findings are short extremities with major
shortening proximally, depressed nasal bridge, large head, bulging forehead, and prominent mandible. Recurrent
upper airway infections and otitis media are common. In this paper, a case report, who has autosomal dominant
inheritence and recurrent otitis media is presented because of rare appearance.

Key Words: achondroplasia, autosomal dominant inheritence, otitis media.

Kalitsal iskelet displazileri icinde en sik rastlanan yasinda 154 cm boyunda annenin tek cocugu oldu-
sendromdur. Daha dogumda, boy kisaligina oranla gu, 6li ve disik dogum olmadig, dedesinin
ekstremite kisaligi ¢ok daha belirgindir. Dogumda (babanin babasi) da ¢ok kisa boylu oldugu &grenildi.
boy yaklagik 47cm dir. Bag brakisefaliktir. Kafatasi Fizik muayenede olgunun boyu 65 cm (3. persentil
blydktdr (>97 persentil) ve dogum gii¢ligune neden altinda), agirig 7.5 kg (3-10 persentil), bas cevresi
olabilir. Burun koki c¢okiktir. Genellikle hipotoni 49 cm (97. persentil Gzerinde), kemik yasi 7 ay ola-
vardir. Motor gelisme gecikir. Gocuk oturdugu zaman rak saptandi. Genel durumu iyi, hipotonik, hipoaktif,
dorso-lomber kifoz olusur. Blyime geriligi disinda lomber lordozu artmis, makrosefalik ve Gst/alt viicut
hastalarin prognozu oldukga iyidir. Spinal basi olan orani st lehine artmis (+ 2.6 SDS), burun kokii
nadir hastalar diginda yasam slresi normaldir (1). basik, alin belirgin gérinimdeydi (Sekil 3). Kulak
Nadir olmasi nedeniyle Akondroplazi sendromu olan muayenesinde, sad dis kulak yolunda purilan akinti
bir vakayi sunmayi uygun bulduk. olup kulak zan perfore idi. Ekstremite mu-
OLGU SUNUMU ayenesinde, alt ve ust akstremite parmaklari kisa ve

kint olup eklemleri hiperfileksibl idi. Alt ekstremite 2
11 aylk erkek hasta boy kisaligi sikayeti ile ve 3. parmaklarinda sindaktili vardi. Alt ve Ust eks-
bagvurdu. Oz gecmiginden normal vajinal yolla tremite grafilerinde uzun kemikler kisa ve metafizleri
miadinda, 2900 g, 46 cm boyunda dogdugu, 4 genis saptandi. (Sekil 4) Torako-lomber grafisi normal
aylikken pnomoni gecirdigi, 2-3 aydir tedaviye olarak degerlendirildi. Akciger grafisinde ise sag akci-
direngli tekrarlayan kulak akintisinin oldugu, 7 ger st lobunda pnomonik infiltrasyon saptandi. La-
aylikken bagini dik tutabildigi, halen destekli otu- boratuar tetkiklerinde, tam idrar tetkiki normal, Hb:
ramadigl ve ylriyemedigi 6grenildi. Olgumuzun aile 9,6g/dl, beyaz kiire 13.000/mm3, MCV: 72, eritrosit
agaci sekil 1'de gortimektedir. Soy gegmiginden 38° sedimantasyonu hizi 38 mm/saat idi. Ekokardiyografi,
yaginda 137 cm boyunda (Sekil 2) babanin ve 35 kalca ultrasonografisi, beyin MR incelemesi normal
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Sekil 1. Aile agaci -

olarak degerlendirildi. Olgumuzun otiti ve akciger en-
feksiyonu tedavi edilerek aileye genetik danisma
verildi.

TARTISMA

Akondroplazi yaklagik %75 oraninda yeni mu-
tasyonlarla ortaya gikan, otozomal dominant gecisli
bir iskelet sistemi hastaigidir (2). Olgumuzun
babasinda ve bilyiikbabasinda da akondroplazi oldu-
gu Ogrenildi. Bu durum olgumuzun otozomal do-
minant gecis gosteren bir olgu oldugunu
distndirmektedir.

Akondroplazide ekstremitelerin proksimal seg-
mentlerinde kisalik ile birlikte orantisiz boy kisaligi
vardir (3). Hastalann yiz gorunimi karakteristik
olup, ahin belirgin, burun koku basik ve vicuda
kiyasla baslar biyik goérinir. Hastalann elleri ka-
rakteristik olarak kisa ve kint olup, uzun kemikleri
kisa ve kalindir. Bu durum klasik olarak bGtan par-

11 aylik erkek bebek.

Sekil 3.

Burun kéki basik ve alin belirgin.
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maklarda belirgindir. Bu hastalarin govdeleri normal
bilyiklikte olup, artmig lomber lordoza bagli olarak
kalcalarl belirginlesmistir (4). Olgumuzda da bu ka-
rakteristik klinik bulgular vardi.

Bu hastalarin dogum agirig: normal, fakat dogum
boylari normalin altindadir. Akondroplazili gocuk do-
gurma riski olan annelerde ultrasonografik inceleme
ile prenatal tani konulabilir (4). Bizim olgumuzda da
dogum agirhig normal olup, boy normalin altinda sap-
tanmistir.

Akondroplazide radyolojik  bulgular  pa-
tognomoniktir. Kafatas! tabani kigik olup, kafatasi
geniglemigtir. Foramen magnum dar ve dizensiz,
vertebralarda interpedinkiler mesafeler gittikge da-
ralmaktadir. Spinal kanal daralmis, spinal korda basi
ve solunum sistemi komplikasyonlarina bagll ani
élum riski vardir. Lomber lordoz ve torako-lomber
kifoz hemen hemen tim olgularda géraimektedir
(5,7). Bizim olgumuzun da ekstremite grafileri pa-
tognomik gérinimde olup beyin MR incelemesi nor-
mal olarak degerlendirildi.

Hastalarda tekrarlayan  ofitis media  sik
gozlenmekte, zihinsel gelisme normal olup, erken
motor gelisme ve bag kontroll zayiftir (6,7). Olgumuzda
da tekrarlayan ofitis media ataklar olup, hikayesinden
erken motor geligiminin geri oldugu &grenildi.

Sonu¢c olarak, otozomal dominant kalitim
gosteren ve tekrarlayan otitis media ataklari gegiren
olgunun, nadir gérilmesi nedeniyle yayinlanmasina
karar verilmigtir.
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Sekil 2. Baba 38 yasinda. 137 cm boyunda:

Anne 35 yasinda, 154 cm boyunda.



Sekil 4. Ust ekstremite grafisinde uzun kemikler kisa ve metafizleri genis.
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