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Olgu Sunumu / Case Report

Multipl Konjenital Eklem Kontraktirleri, Artrogripozis Multipleks

Konjenita: Bir Olgu Sunumu

Multiple Congenital Joint Contractures, Arthrogryposis Multiplex Congenita:

A Case Report

Ozgiin Cakmak Baser, Saime Ay, Sebnem Koldas Dogan, Deniz Evcik
Ufuk Universitesi Dr.Ridvan Ege Hastanesi, Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Anabilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Bzet

Artrogripozis Multipleks Konjenita, progresif olmayan multipl
konjenital eklem kontrakturleri ile karakterize bir sendromdur.
Kesin etyolojisi bilinmemektedir, néropatik veya muskuler pato-
lojilere, konnektif doku anormalliklerine, uterus boslugunu
daraltan durumlara, intrauterin vaskuler yetmezliklere veya
maternal hastaliklara bagli olarak gelisebilmektedir. Erken
dénemde dogru taninin konulmasi, prognozun belirlenmesi ve
uygun tedavinin bir an 6nce baslatiimasi icin 6nem tasimaktadir.
Burada omuz agrisi yakinmasi ile basvuran ve yapilan inceleme-
lerde omuz lezyonu ile birlikte eklemlerinde multipl kontraktutr-
ler saptanan 69 yasinda bayan bir hasta sunulmaktadir.

(Turk J Rheumatol 2009; 24: 228-31)

Anahtar sozciikler: Artrogripozis, omuz agrisi, kontrakttr

Alindigi Tarih: 01.07.2008  Kabul Tarihi: 31.07.2008

Abstract

Arthrogryposis multiplex congenita is a syndrome characterized
by non-progressive multiple congenital joint contractures. The
exact etiology of arthrogryposis is unknown. It may be due to
neuropathic or muscular pathologies, connective tissue disorders,
conditions limiting the uterine space, intrauterine vascular
abnormalities, or maternal diseases. In the early period of the
disease, establishment of the correct diagnosis is crucial for
determining the prognosis and initiation of the appropriate
therapy. Herein, a 69-year-old female patient initially admitted
with shoulder pain and later diagnosed to have both shoulder
lesion and multiple joint contractures is presented.

(Turk J Rheumatol 2009; 24: 228-31)
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Giris

Artrogripozis Multipleks Konjenita (AMK), progresif
olmayan multipl konjenital eklem kontrakturleri ile karak-
terize, ilerleyici olmayan hareket kisithligi olarak tanimla-
nan bir sendromdur. Hastaligin etyolojisi tam olarak
bilinmemekte olup, en sik fetal hareketlerin yoklugu suc-
lanmaktadir. Bu durum néropatik veya muskuler patoloji-
lere, konnektif doku anormalliklerine, uterus boslugunu
daraltan durumlara, intrauterin vaskuler yetmezliklere
veya maternal hastaliklara baglh olarak gelisebilmektedir
(1-3). Artrogripozis Multipleks Konjenita bircok genetik
sendromun bir komponenti de olabilir. Tek gen defektleri
(otozomal dominant, otozomal resesif ve X'e bagl rese-
sif), kromozomal anomaliler ve mitokondrial defektlere
bagl gorulebilmektedir. Artrogripozis ile ilgili olabilecek
cok sayida genetik mutasyon tanimlanmistir (2, 4-6).

Artrogripozis Multipleks Konjenita, ekstremite tutulu-
muna ve eslik eden diger vicut boélgeleri ile santral sinir
sistemi tutulumuna goére siniflandiriimaktadir. Sadece eks-
tremite tutulumu ile giden Amyoplazi (AP) klinikte en sik
goérulen artrogripozis tipidir. Amyoplazili olgularda dért
ekstremite simetrik olarak tutulmustur. Sporadiktir ve
egzersiz programina cok iyi yanit verir. Distal artrogripozis
ise klinikte ikinci siklikta gérilen artrogripozis tipidir ve
distal eklemleri tutan konjenital kontrakturlerle karakte-
rizedir. Santral sinir sistemi tutulumunun eslik ettigi art-
rogripozis olgularinda ise prognozun koétt oldugu bilin-
mektedir (1).

Artrogripozis Multipleks Konjenita diger konjenital
anomalilere ve néromuskuler sistem anomalilerine eslik
edebileceginden, dogru tani, ayrintili anamnez ve fizik
muayeneyi takiben radyolojik goérintileme ydntemleri,
elektromyografi (EMG), kas biyopsisi, kromozom analizi
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yapilabilir (7). Neonatal dénemde dogru tani konulup, mul-
tidisipliner yaklasim icinde uygun fizik tedavinin bir an
once baslatilmasi, hastanin ilerleyen dénemde gunlik
yasam aktivitelerinde ekstremitelerinin bagimsiz fonksiyo-
nu ve ambulasyonu acisindan buytk énem tasimaktadir.
Burada omuz agrisi sikayeti ile basvuran, yapilan ince-
lemelerde omuz lezyonu ile birlikte artrogripozis tanisi
konulan 69 yasinda bayan bir hasta sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

N.O. 69 yasinda bayan hasta. Ufuk Universitesi Tip
Fakultesi Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon Anabilim Dali
poliklinigine omuz agrisi ve omuzda hareket kisitlihgi
yakinmasi ile basvurdu. Omuz agrisi 10 yil 6nce baslamis-
t1. Bir saglik merkezinde fizik tedavi uygulanmasi ve bir-
kac kere kaplica tedavisi sonucu kismen rahatlamasi
olmus, bir yil 6nce gecirdigi kaza sonrasi agrilari siddet-
lenmisti. Agri yakinmasi istirahatle azaliyor, hareketle
artiyor ve sol koluna yayiliyordu. Ekstremitelerde uyusma
karincalanma tariflemiyordu ancak zaman zaman olusan
ellerinde kramp tanimliyordu. El ve dirsek eklemlerinde
dogustan beri hareket kisithligi mevcuttu. Ozgecmisinde,
hastanin miyadinda, vajinal yolla, makad prezentasyon
ile dogdugu ve dogum sirasinda forseps kullanildigi 6gre-
nildi. El ve dirsek eklemlerindeki kontrakturlerin dogum-
da var oldugu hasta tarafindan ifade edildi. Yirmi Uc kez
el-el bilegi ve dirsekteki kontrakturler nedeniyle cerrahi
mudahaleler yapilmisti. Soygecmisinde 6zellik yoktu. Fizik
muayenede TA 120/70mmHg, nabiz 85/dak idi. Diger sis-
temlerin muayenesi normaldi. Hareket sistemi muayene-
sinde; bas ve boyun hareketleri acik agrisiz, omuz eklem
hareketleri solda fleksiyon 100°, abduksiyon 70°, ic-dis
rotasyon 10° agrili, sagda fleksiyon 130°, abduksiyon 80°,
ic-dis rotasyon 30° agrili idi. Solda subakromiyal hassasi-
yet mevcuttu ve Neer testi pozitifti. Dirsek fleksiyonu
solda 90°, sagda 95° agrisiz idi. Dirseklerde 35-40° ekstan-
siyon limitasyonu mevcuttu. El bileklerinde eklem hareket
acikhigi muayenesi artrodez nedeniyle tamamen kisitlh idi.
Sag el 2, 3, 4 ve 5. parmaklarin interfalangeal eklemlerin-
de fleksiyon kontrakturleri, sol el 4. metakarpofalangeal
eklemde 10° ekstansiyon kontrakttrd ve 2, 3, 4, 5. par-
maklarin interfalangeal eklemlerinde fleksiyon kontrak-
turleri mevcuttu (Resim 1, 2, 3). Omuz ve dirsek cevresi
kas gucleri 5/5 olarak 6lctldu. Alt ekstremite muayenesin-
de patolojik bulgu mevcut degildi. Nérolojik muayenede
duyu kusuru, motor defisit yoktu ve refleksler normoak-
tifti. Tam kan, biyokimya, romatolojik tetkikleri ve kas
enzimleri normal sinirlarda idi. Radyolojik tetkiklerinde
6n-arka akciger grafisi normaldi. On-arka ve aksiller
omuz grafilerinde humerus basi anatomik sekli bozulmus-
tu; humerus, glenoid fossa ve akromiyoklavikuler eklem-
de dejenerasyonlar izlendi. iki yénlu el-el bilek grafisinde
bilateral ankiloz ve sag el 2, 3, 4 ve 5. parmaklarin inter-

Resim 1. Hastanin dirsek ve el deformiteleri

Resim 3. Hastanin dirsek, el ve el bilek deformiteleri
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falangeal eklemlerinde fleksiyon deformiteleri, sol el 4.
metakarpofalangeal eklemde 10° ekstansiyon deformite-
si ve 2, 3, 4, 5. parmaklarin interfalangeal eklemlerinde
fleksiyon deformiteleri izlendi. Yapilan manyetik rezo-
nans goruntilemede supraspinatus tendonu inferior
yuzunde parsiyel riptir acisindan géranim ve komsulu-
gunda minimal effizyon izlendi. ic organlarda anomali
taramasi amaciyla yapilan tim abdomen ultrasonografi
normal olarak izlendi. incelemeler sonucunda myopatiler,
Brakial pleksus paralizileri, konjenital sendromlar ekarte
edilerek hastaya multipl konjenital kontrakttr ve subak-
romiyal sikisma sendromu tanilari konuldu. Hasta klinikte
izlendigi stre icinde omuz agrisina yénelik soguk uygula-
ma, TENS ve lazer tedavisi uygulandi. Omuz kusagina
yonelik eklem hareket acikligl, germe ve guclendirme
egzersizleri 6gretildi. Agrilari icin nonsteroid antiinflama-
tur ilac tedavisi baslandi. Tedavi 6ncesinde “8"” olan gorsel
agri skalasi (GAS) degeri tedavi sonrasinda “4"” olarak
degerlendirildi. Ancak eklem hareket acikliginda dizelme
saptanmadi. Bu nedenle ortopedi bélimine konsulte edil-
di. Omuz eklemi artroskopik olarak incelendi. Eklem ici
yaygin fibrozis, dejeneratif degisiklikler, kapstler yapisiklik-
lar izlendi. Eklem icinde artroskopik debridman yapildi,
ancak eklem hareket genisliginde belirgin artis saglanama-
mas! nedeniyle anteriordan girisim yapilarak subakromiyal
dekompresyon ve kapstlektomi uygulandi. Bu islemler
sonrasi omuz ekleminde gleno-humeral belirgin hareket
acikhgi elde edildi. Pasif olarak cerrahi sirasinda ic ve dis
rotasyonlar 30'ar dereceye, fleksiyon ve abduksiyon ise
yaklasik 100 dereceye ulasti. Omuz eklemine perikardial
allogreft ile interpozisyonel artroplasti yapildi.

Tartisma

Artrogripozis Multipleks Konjenita konjenital olarak
iki veya daha fazla eklemde yumusak doku kontrakturle-
rine bagh, ilerleyici olmayan hareket kisithligi olarak
tanimlanir. Etyolojisi multifaktéryeldir. Potansiyel neden-
ler arasinda beyin, medulla spinalis veya periferik sinirleri
ilgilendiren néropatik anomaliler, myopatiler, bag dokusu
hastaliklari, uterus hacminin daralmasi, maternal hasta-
liklar, intrauterin vaskuler yetersizlikler sayilabilir (1-3).

Yuzelli kadar farkli AMK formu tanimlanir ancak icle-
rinde en sik goruleni amyoplazi olarak adlandirilan klasik
artrogripozisdir (8). Amyoplazi sadece ekstremite tutulu-
mu ile gider. Bilateral deltoid kasinin zayif fonksiyonuyla,
abduksiyon kaybina bagli adduksiyon ve ic rotasyon defor-
mitesi gorulur. Dirsekte zayif biseps ve brakialisin fonksi-
yonuna bagh dirsegi bikememe ve ekstansiyon kontraktu-
ra siktir. El bileginde fleksiyon, ulnar deviasyon deformite-
si vardir. El bilegindeki fleksiyon deformitesi klasik atrog-
ripozisin tipik karakteristigidir. Elde metakarpofalangeal

ve interfalangeal eklem fleksiyonuna bagli cengel benzeri
el bilek-el parmak gérinimi mevcuttur (9). Hastamizda
bu tipik el géranima de vardi. Klasik formda santral sinir
sistemi, kalp, gastrointestinal sistem ve genitoUriner sis-
temde major malformasyon yoktur, sporadiktir ve zeka
normaldir (10). Bu olguda diger sistemlerinde malformas-
yon yoktu ve zekasi normal seviyedeydi.

Artrogripozis Multipleks Konjenita diger konjenital
anomalilere ve néromuskuler sistem anomalilerine eslik
edebileceginden, dogru tani, ayrintih anamnez ve fizik
muayeneyi takiben radyolojik goérunttleme yéntemleri,
EMG, kas biyopsisi, kromozom analizi yapilabilir (7).
Ayrintili prenatal, natal ve postnatal éyku ve dikkatli bir
fizik muayenenin yapilmasi gereklidir. Direkt grafiler, hem
etkilenen eklemleri géormek hem de eslik edebilecek
patolojileri saptamak acisindan énemlidir (1).

Kreatinin fosfokinaz gibi kas enzim seviyelerinin 6lcu-
muU myopatilerin taninmasinda yardimcidir (7). Bu olguda
kas enzim seviyesi normal seviyede idi. Muayenede kas-
larda atrofi veya hipertrofi yoktu. Kas glct muayenesi
normaldi.

Kromozom analizi, 6zellikle diger sistemlerde patoloji
saptanan veya santral sinir sistemi tutulumu olan hasta-
larda yapilmalidir (2). Bizim olgumuzda diger sistemlerde
ve santral sinir sisteminde tutulum ultrasonografik incele-
me ve manyetik rezonans goérintileme ydntemleriyle
incelendi. Patolojinin saptanmamasi ve hastanin ileri
yasta olmasi nedeniyle kromozom analizi yapilmadi.

Yenidogan déneminde dogru tani konulmasi ve erken-
den fizik tedavi programina baslanmasi ileride hastanin
gunluk yasam aktivitelerini bagimsiz olarak strdurebil-
mesi icin 6nem tasimaktadir. Aileye tedavinin uzun slre-
cegi ve ev programi seklinde devam edecegdi anlatiimali-
dir (3). Tedavi hastaya gore planlanmalidir. Atel veya atel
disinda pasif germe, seri alcilama, gerektiginde cerrahi
girisimler tedavi secenekleri arasindadir. Germe ve pasif
eklem hareket acikligi egzersizleri 6zellikle kontrakturle-
rin tedavisinde etkili olmaktadir. Bu egzersizler hem
eklem hareket acikliginin artirilmasi hem de kas gicinin
korunmasi ve gelistirilmesinde yararlidir (11).

Yogun ev programinin uygulanmasi cocukluk déne-
minde zor olabilir. Cocuklarda egzersizler bir oyuna veya
spor aktivitesine dénusturuliarse daha kolay uygulanabi-
lirler. Fonksiyonlarin duzeltilmesi amaciyla 6zel ortezler
kullanilabilmektedir. Ayrica gunlik yasamda kullanilan
nesnelerle ilgili yapilacak bazi degisikliklerle hastalarin
bagimsiz hareket etmesi saglanabilmektedir. Bunlar ara-
sinda masa ve sandalyelerin yuksekliklerinin ayarlanmasi;
tabak, catal, kasik gibi nesnelerin rahat kullanilabilecek
sekilde dizayn edilmesi; giysi ve ayakkabilarin digme,
bagcik, fermuar gibi aksesuarlarinin modifiye edilmesi;
klozet ve dus yuksekliginin ayarlanmasi sayilabilir (12).
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Bazi hastalar eriskin dénemde yardimar kisilere kis-
men bagimli kalabilse de, dogru tani ve erken baslanan
rehabilitasyon programi ile 6zellikle klasik artrogripozis
hastalari bagimsiz ambulasyon, beslenme, giyinme, banyo
ve tuvalet ihtiyaclarini karsilayabilecek fonksiyonel duze-
ye ulasabilmektedirler (3). Ozellikle sadece ekstremite
tutulumu ile giden AMK'nin rehabilitasyon tedavisine cok
iyi yanit vermektedir (1, 3). Bu olguda erken tani konul-
mamis olmasi rehabilitasyona gec baslanmasi nedeniyle
iyi prognozlu bir form olmasina ragmen beslenme, giyin-
me, sac tarama, banyo gibi ginlik yasam aktivitelerinde
kisitlanma meydana gelmistir. Ust ekstremitedeki eklem-
lerinin tamamina yakininda kontraktlir mevcuttu. Hem
kontrakturlere hem de asiri kullanima baglh gelisen omuz
lezyonu mevcuttu. Kontrakturlerine yonelik bircok ope-
rasyon gecirmis olmasina ragmen egzersiz programi gos-
terilmemisti. Ganlak yasam aktivitelerini kolaylastiracak
modifiye cihaz kullanimi yoktu.

Artrogripozis Multipleks Konjenita tanisi konan hasta-
larda tedavi erken dénemde baslatiimali ve yasam boyu
strmelidir. Aileye genetik danismanlik ve hastalik prog-
nozu hakkinda bilgi verilmelidir. Tedavide fizik tedavi,
alcilama ve ortopedik cerrahi girisimi iceren multidisipli-
ner yaklasim yéntunde olmalidir.

Cikar Catismasi
Yazarlar herhangi bir cikar catismasinin s6z konusu
olmadigini bildirmislerdir.
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