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OZET
T.C. NECMETTIN ERBAKAN UNIVERSITESI TIP FAKULTESI

KONJENITALALT EKSTREMITEMITE YETMEZLIKLERINDE BiLGIiSAYAR
DESTEKLI EKSTERNAL FIKSATORLER IiLE DEFORMITE DUZETLMELERIN
RADYOLOJIiK SONUCLARININ DEGERLENDIRILMESI

Dr. MEHMET GEZER
Ortopedi ve Travmatoloji Anabilim Dali
Tipta Uzmanlik Tezi, Konya 2025

Amag: Bu caligmanim amaci konjenital alt ekstremite yetmezliklerinde bilgisayar
destekli eksternal fiksatorler ile deformite diizeltmelerin radyolojik sonuglarinin

degerlendirilmesidir

Yontem: Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi hasta arsivinden
2014 ile 2024 tarihleri arasinda fokal femoral yetmezlik, tibia hemimelia ve fibula hemimelia
tanis1 konup bilgisayar destekli eksternal fiksatér uygulanan hastalar retrospektif olarak tarandi.
Calismamiza dahil edilme kriterleril8 yas alt1 hastalar, konjenital anomaliler temelinde gelisen
tibia hemimeli, fibula hemimeli ve fokal femoral yetmezlik tanis1 alan hastalar olarak belirlendi.
Dislama kriterleri ise; Gegirilmis alt ektremite kirig1 veya travmasi, immun suprese hasta, seri
takipleri olmayan veya klinik kayitlar1 yetersiz olan hastalar olarak belirlendi. Calisma
kriterlerini karsilayan 15 hasta ¢aligmaya dahil edildi. Hastalarin preop ve postop radyolojik
xray grafilerinde femur tip-notch mesafesi, tibia apeks-pilon mesafesi ve fibula bas-lateral

malleol tip 6l¢limleri yapilarak alt ekstremite boy farkinin radyolojik 6l¢iimii yapildi.

Bulgular: Calismaya dahil edilen hastalarin 11’i1(%73,3) erkek, 4°0(%26,7) kadind:.
Hastalarin 7°sine (%46,6) sag, 8’ine (%53,4) sol deformite diizeltme cerrahisi uygulanmusti.
Hastalarin 6°s1 (%40) fibula hemimelia, 4t tibia hemimelia (%26,6) , 5’i (%33,4) fokal
femoral yetmezlik tanis1 alan hastalardan olusmaktadir. Hastalarin preop yetmezlik olan kemik
uzunlugu ( femur, tibia ) saglam taraf ile oranlanarak postop son grafilerde yapilan ayni 6l¢im

ile kiyaslandi.



Fibula hemimeli olan 6 hastada fiksator siiresi ortalama 175 giin (dagilim 92 ile 418)
boyunca olmustur. Tibia hemimeli olan 4 hastada fiksator siiresi 240 giin (dagilim 95 ile 570)
boyunca olmustur. Ffy olan 5 hastada fiksator siiresi 192 giin (dagilim 93 ile 422) boyunca

olmustur.

Femur uzatma yapilan 5 hastanin femur trokanter major tipi- femur notch esafesindeki
artig ortalamasi 5,6 cm (dagilim 3,1 ile 10,2) idi. Tibia uzatma yapilan 4 hastanin tibia
apeks-pilon mesafesi mesafesindeki artis ortalamasi 5,5 cm (dagilim 3,2 ile 7,3) idi.
Fibula uzatma yapilan 6 hastanin tibia apeks-pilon mesafesi mesafesindeki artis
ortalamasi 8,8 cm (dagilim 5,2 ile 17,9) idi.

Tiim hastalarda BDFU teknigi ile ortalama 6,8 cm bacak uzunluk artis1 saglandi. 4
olguda (%26) eksternal fiksatorler ¢ikarildiktan sonra rejenere kirik komplikasonu

goriildil.

Sonu¢: Bu calisma, bilgisayar destekli eksternal fiksator ile ektremite uzatmanin
radyolojik sonuglarini degerlendirmistir. Pc destekli eksternal fiksatoriin konjenital alt
ekstremite yetmezligi vakalarinda ektremite uzatmada uygun, faydali ve giivenilir bir cerrahi

teknik oldugunu diisiinmekteyiz.

Anahtar Kkelimeler: Fokal femoral yetmezlik, Tibia hemimelia, fibula hemimelia,

bilgisayar destekli eksternal fiksator, bacak uzunluk esitsizligi,



ABSTRACT

T.R. NECMETTIN ERBAKAN UNIVERSITY FACULTY OF MEDICINE

EVALUATION OF RADIOLOGICAL RESULTS OF DEFORMITY CORRECTIONS
WITH COMPUTER-AIDED EXTERNAL FIXATORS IN CONGENITAL LOWER
EXTREMITY DEFICIENCY

M.D. MEHMET GEZER
Department of Orthopedics and Traumatology

Specialization Thesis in Medicine, Konya-2025

Purpose: Evaluation Of Radiological Results Of Deformity Corrections With

Computer-Aided External Fixators In Congenital Lower Extremity Deficiency Is Planned.

Method: A retrospective review was conducted on patients diagnosed with focal
femoral deficiency, tibial hemimelia, and fibular hemimelia who underwent computer-assisted
external fixation at Necmettin Erbakan University Faculty of Medicine Hospital between 2014
and 2024. The inclusion criteria for our study were defined as patients under 18 years of age
diagnosed with tibial hemimelia, fibular hemimelia, and focal femoral deficiency based on
congenital anomalies. The exclusion criteria included a history of lower extremity fractures or
trauma, immunosuppressed patients, and those without serial follow-up records or with
insufficient clinical documentation. A total of 15 patients meeting the study criteria were
included. Preoperative and postoperative radiographic X-ray evaluations were performed,
measuring the femur tip-notch distance, tibia apex-pilon distance, and fibula head-lateral

malleolus tip distance to assess the lower extremity length discrepancy radiologically.



Results: Of the patients included in the study, 11 (73.3%) were male, and 4 (26.7%)
were female. Deformity correction surgery was performed on the right side in 7 patients
(46.6%) and on the left side in 8 patients (53.4%). The study population comprised 6 patients
(40%) diagnosed with fibular hemimelia, 4 patients (26.6%) with tibial hemimelia, and 5
patients (33.4%) with focal femoral deficiency (FFD). The preoperative bone length (femur,
tibia) of the affected limb was compared to the contralateral intact limb, and the same

measurements were repeated in the postoperative radiographs for comparison.

The average duration of external fixator application in patients with fibular hemimelia
was 175 days (range: 92-418 days). For patients with tibial hemimelia, the average duration
was 240 days (range: 95-570 days), while for patients with FFD, the average duration was 192
days (range: 93—422 days).

In the 5 patients who underwent femoral lengthening, the mean increase in the femur
trochanter major tip-to-femoral notch distance was 5.6 cm (range: 3.1-10.2 cm). In the 4
patients who underwent tibial lengthening, the mean increase in this distance was 5.5 cm (range:
3.2-7.3 cm). In the 6 patients who underwent fibular lengthening, the mean increase was 9.3

cm (range: 5.2—17.9 cm).

Overall, an average limb lengthening of 7.05 cm was achieved using the Bone-Directed
Fixator Utilization (BDFU) technique. Post-removal regenerate fracture complications were

observed in 4 cases (26%) following the removal of the external fixators.

Conclusion: This study evaluated the radiological outcomes of limb lengthening using
a computer-assisted external fixator. We consider computer-assisted external fixation to be an
appropriate, effective, and reliable surgical technique for limb lengthening in cases of

congenital lower extremity deficiency.

Keywords: Focal femoral defiency , tibia hemimelia , fibula hemimelia, Leg length

discrepancy, computer-assisted external fixation
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KISALTMALAR
PC: Bilgisayar
POSTOP: Postoperatif
PREOP: Preoperatif
FH: FIBULAR HEMIMELI
TH: TiBiA HEMIMELI
FFY: FOKAL FEMORAL YETMEZLIK
CFD: CONGENITAL FEMORAL DEFICIENCY
PFFD : PROXIMAL FEMORAL FOCAL DEFICIENCY
KAAY: KONJENITAL ALT EKSTREMITE YETMEZLIGI
BUU: BACAK UZUNLUK UYUSMAZLIGI
LLD : LEG LENGTH DISCREPANCY
BDFU: BILGISAYAR DESTEKLI FIKSATOR ILE UZATMA
Hi : HEALING INDEX
OCB : ON CAPRAZ BAG
ACL : ANTERIOR CRURCIATE LIGAMENT
PCL : POSTERIOR CRURCIATE LIGAMENT
AER : APIKAL EKTODERMAL SIRT

FGF : FIBROBLAST BUYUME FAKTORU
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KAFO : KNEE ANKLE FOOT ORTHOSIS

AFO : ANKLE FOOT ORTHOSIS

1-GIRIS VE AMAC

Konjenital alt ekstremite yetmezlikleri fokal femoral yetmezlik, tibia hemimeli ve fibula
hemimelia alt basliklar1 altinda incelendiginde tarihsel siiregte bu hastaliklar genelde

ampiitasyon ile sonuclanan tedaviler ile izlenmistir.

Fokal femoral yetmezlikte smiflama ve tedavide ilerlemeler olmasina ragmen standart
tan1 ve tedavi yontemi giiniimiizde belirlenememistir. Amag, fonksiyonlarm artirilmasi ve

bagimsiz yiirlimenin kazandirilmasidir.

Fibular hemimeli ve tibial hemimeli i¢in heniiz kesin bir tedavi protokolii
bulunmamaktadir. Eger ekstremitenin ampute edilmemesi ve korunmasi kararlastirilirsa,
tedavinin onceligi tibia deformitesinin ve kisaliginin giderilmesine yonelik olacaktir. Bu tedavi
asamasindan sonra ayak, ayak bilegi ve diz eklemindeki sorunlara yonelik bir tedavi plani
olusturulur. Son yillarda gelisen cerrahi tekniklerle, fibular hemimeli gibi durumlarda

ekstremiteyi koruyucu yontemler daha fazla 6nem kazanmistir.

Geligen teknoloji ile bilgisayar destekli eksternal fiksator tekniklerinin kullanilmasi,
konjenital alt ekstremite yetmezliklerinde sik¢a kullanilmaya baslanan ve umut vadeden bir

tedavi yontemi olarak karsimiza ¢ikmaistir.

Bizim de bu c¢aligmadaki amacimiz klinigimizde yapmis oldugumuz pc destekli
eksternal fiksatorler ile ekstremite uzatma cerrahilerinin radyolojik sonuglarnin ne denli

diizelebilecegidir.
2-GENEL BIiLGILER

2.1-TARIHCE
2.1.1 TiBIA HEMIMELI TARIHCESI

Tibia hemimeli; tibia’nin tam ya da kismi yoklugu ile karsimiza ¢ikan, olduk¢a nadir
(1/1000000) goriilen ve %30 bilateral goriilebilen konjenital bir anomalidir[1],[2]. Ik kez

Otto tarafindan 1841 yilinda tanimlanmistir.[3]Tarihsel siirecte farkli isimler ile
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tanimlanmistir. Meromeli tibia, , tibia displazisi veya aplazisi, konjenital tibia yoklugu gibi
isimler verilmistir[4],[5],[3]). Etyopatogenez ¢ogu vakada bilinmemektedir ve genel olarak
sporadik olgulardir[2]. Az sayida otozomal dominant ve resesif gegislerin oldugu vakalar
gosterilmistir[6],[ 7]. Otozomal dominant gegis gosteren 5 adet tibia hemimeli sendromu olan
vaka tanimlanmigtir[8]. Otozomal gegisli tibia hemimelilerinin genelde ortak 6zellikleri
bilateral olmalari, el anomalileri ve ayakta polidaktili olmasidir[8],[9]. Gebelik siirecinde
amantadine kullanimina bagl olarak tanimlanan tibia hemimelisi gelisen olgu da literatiirde
mevcuttur[ 10]. Olgularin yaklasik olarak %80’ninde ek konjenital anomaliler mevcuttur.
Bunlar arasinda skolyoz, hemivertebra, gelisimsel kalca displazisi, koksa valga, proksimal
femur fokal yetmezligi, bifid femur, sindaktili, polidaktili, yarik el, yarik ayak, atrial septal
defekt gibi hastaliklar mevcuttur. [2],[11-14].

2.1.2 FIBULA HEMIMELI TARIHCESI

Fibular hemimelia, fibulanin longitudinal bir b6 liimiiniin kismi veya tiimiiniin yoklugu
ile karakterize edilen ve 7/1.000.000 ile 10/1.000.000 arasinda bir siklikla goriilen konjenital
bir hastaliktir. Bu durum, genellikle bacak uzunlugu esitsizligi, ayak deformiteleri ve diz
instabilitesi gibi eklem ve iskelet sisteminde ¢esitli anormalliklere yol agabilir. [15-17].
Konjenital alt ekstremite yetersizliginin en sik karsilasilan tipi olup, ilk defa 1698 yilinda
Gollier tarafindan tanimlanmstir[ 18]. Bu deformite sadece fibular kisaliktan ibaret
olabilecegi gibi femoral yetmezlik, tibia hemimeli , ayak bilegi ve ayak deformiteleriyle de
birlikte olabilir[16],[19] . Stevens PM ve Arms D[20] bu yetmezligin sadece fibular eksiklik
veya kisaliktan ibaret olmadigini ve beraberinde bircok deformitenin eslik ettigini ifade
etmigtir. Fibular hemimelia ya da fibular aplazi/hipoplazi tanimlamalarmin bu patolojiyi tam
olarak agiklamakta yetersiz kaldigin1 vurgulayan arastirmalar, bu durumu alt ekstremitenin
postaksiyel hipoplazisi olarak tanimlamaktadir. Bu anomalinin genellikle tek tarafli olarak
goriildiigli ve etiyolojisinin kesin olarak bilinmedigi belirtilmektedir. Ayrica, genetik bir
predispozisyon saptanmamis olup, ¢ogu vaka sporadik olarak meydana gelmektedir. Bu
durumun, fetiis gelisimi sirasinda meydana gelen karmagik bir dizi faktoriin etkisiyle olustugu

diistiniilmektedir.[ 18]. Erkeklerde kizlara oranla iki kat daha fazla siklikta goriilmektedir.
2.1.3FOKAL FEMORAL YETMEZLIK TARIHCESI

Fokal femur yetmezligi (FFY) kalga dis rotasyonu, fleksiyon kontraktiirii ve bacak
uzunluk farki ile tanimlanan nadir gériilen dogumsal bir anomalidir[21]. Yaklagik olarak

toplumda goriilme siklig1 50.000 canli dogumda birdir[22]. Erkek kiz orani1 1.5:1 dir ve %15
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hastada bilateral olarak goriilmektedir[23]. Agir derecede fibular femoral yetmezlik (FFY)

olan ¢ocuklarda biyomekanik sorunlar genellikle su sekildedir:

e Bacak uzunlugu farki: Fibular kemigin yoklugu veya hipoplazisi, bacak uzunlugunda

farklara neden olabilir.

e Malrotasyon: Tibianin yanlis rotasyonu, bacagin ve dizin diizgiin hizalanmamasina

yol agabilir.

o Proksimal kaslarda yetmezlik: Kas giiciinde eksiklikler, 6zellikle {ist bacak

kaslarinda zayifliklara neden olabilir, bu da yiirtime ve durus sorunlarina yol agar.

o Kalca eklemi instabilitesi: Fibular kemik eksikligi nedeniyle, kalga eklemi

stabilitesinde sorunlar gelisebilir, bu da dizin diizgiin hareket etmesini engelleyebilir.

Bu biyomekanik problemler, hem fonksiyonel bozukluklara hem de estetik
problemlere yol agabilir, bu yiizden tedavi plani her bir sorunu ele alacak sekilde
yapilmalidir[24]. Dogum sonrasi fibular hemimelia tanis1 almis bir hasta icin, aile ve
ortopedik cerrah, islevsel bir ekstremite elde etmek amaciyla ¢esitli cerrahi ve cerrahi
olmayan tedavi segenekleriyle karsi karsiya kalmaktadir. Tedavi yaklagimi, her bireyin
ihtiyaglarina ve patolojinin siddetine gore 6zellestirilmelidir. Basariya ulasmak i¢in asagidaki

unsurlar 6nemlidir:

1. Iyi Tedavi Planlamasi: Hastanin yasi, genel durumu, deformitenin

siddeti ve fonksiyonel hedefler dikkate alinarak tedavi siireci planlanmalidir.

2. Ekip Cahismasi: Ortopedik cerrahlar, fizyoterapistler, pediatristler ve
diger saglik profesyonelleri arasinda gii¢lii bir ekip calismasi gereklidir. Bu, tedavi

stirecinin her asamasinda dogru kararlar almay1 saglar.

3. Ileri Cerrahi ve Cerrahi Olmayan Tedaviler: Erken dénemde cerrahi
miidahaleler (6rnegin, ayak diizeltmeleri, uzatma islemleri) gerekebilirken, ilerleyen
yaslarda fizik tedavi, ortopedik destek ve rehabilitasyon gibi cerrahi olmayan

yaklagimlar da 6nem tagir.

Basari, sadece cerrahi miidahaleyle degil, hastanin uzun siireli iyilesme siirecini destekleyen

multidisipliner bir yaklagim ile saglanabilir.

. Hastalig1 isimlendirmede “‘Proksimal femoral odaksal eksiklik” terimi 1968 yilinda

kabul edilmigtir. Fakat Aitken[25] 1959 da bu deformiteye ilk kez “femur proksimal
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boliimiiniin anomalisi” olarak adlandirmistir. Amstutz[26] ise 1962 de proksimal femurun

disgenezisi baglhigini kullanmistir.

2.2. FOKAL FEMORAL YETMEZLIK

Fokal femoral yetmezlik (FFY), kalga dis rotasyonu, fleksiyon kontraktiirii ve bacak
uzunluk farki ile tanimlanan nadir goriilen dogumsal bir anomalidir[21]. Yaklasik olarak
toplumda goriilme siklig1 50.000 canli dogumda birdir[22]. Erkek kiz oran1 1.5:1 dir ve %15
hastada bilateral olarak goriilmektedir[23]. Agir derecede fokal femoral yetmezlik (FFY) olan
cocuklarda goriilen biyomekanik sorunlar arasinda bacak uzunluk farki, malrotasyon,
proksimal kaslarda yetmezlik ve kalca eklemi instabilitesi yer almaktadir.[24]. Bu ¢ocuklar i¢in
dogum sonras1 tedavi siireci oldukga zorludur, ¢iinkii aileler ve ortopedik cerrah, gocuga islevsel
bir ekstremite kazandirmak amaciyla bir¢ok cerrahi ve cerrahi olmayan tedavi secenegiyle kars1
karstya kalmaktadir. Hastaya uygun tedavinin secilmesi ve basarili bir sonug elde edilmesi i¢in
1yi bir tedavi planlamas1 yapmak ve multidisipliner ekip calismasma onem vermek gereklidir.
FFY'nin isimlendirilmesi konusunda tarihsel olarak farkli goriisler bulunmaktadir. "Proksimal
femoral odaksal eksiklik" terimi, 1968 yilinda kabul edilmistir. Ancak, bu deformiteyi ilk kez
“femur proksimal boliimiiniin anomalisi” olarak adlandiran kisi 1959 yilinda Aitken olmustur.
Bu isimlendirme degisiklikleri, hastaligin dogru anlasilmasi ve tedavi edilmesinde 6nemli bir
rol oynamustir. Fakat Aitken[25] 1959 da bu deformiteye ilk kez “femur proksimal boliimiiniin
anomalisi” olarak adlandirmistir. Amstutz[26] ise 1962 de proksimal femurun disgenezisi

bashigini kullanmustur.
2.2.1 Embriyoloji

Ekstremitelerin embriyogenezi, dollenmeden sonraki 4 ila 8 hafta arasinda gergeklesir.
Konjenital anomalilerin ¢ogu da bu zaman diliminde ortaya ¢ikmaktadwr. Ekstremite
tomurcugunun gelisimi, iki mezoderm tabakasiin yanlara dogru hareketi ve iistteki ektodermin
icine dogru biiyiimesiyle baslar. Alttaki somitik mezodermden gelen hiicreler uzvun kas
dokusunu olustururken, lateral plaka mezoderminden gelen hiicreler ise kikirdak ve kemik
dokularmi meydana getirir. Farkli ama birlikte isleyen molekiiler yollar, oncelikle her bir
eksenin diizenlenmesini saglar. Uzuv Oriintlisiiniin olusumu sirasinda, uzuv tomurcugundaki
mezenkimal hiicreler, li¢ eksenden gelen konumsal bilgileri birlestirerek sorumlu faktorlerin
karmasik bir etkilesimini ortaya koyar. [27, 28] . Kranio-kaudal eksenin gelisimi, kismen apikal
ektodermal sirtin (AER) salgiladig1 fibroblast biiylime faktorleri (FGF) tarafindan diizenlenir

[27]. AER, uzuv tomurcugunun distal kenarinda bulunan ve ektodermin kalinlagmis bir
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tabakasini olusturan bir yapidir. Bu yap1 tarafindan salgilanan FGF, altta yer alan mezodermin
farklilagmasini tetikleyerek uzvun proksimalden distale dogru biiyiimesini destekler. AER,
mezodermden gelen sinyaller dogrultusunda FGF {iretimini slirdiiren karmasik bir pozitif geri
bildirim dongiisiiniin parcasidir. Boylece AER, hem mezodermin farklilagsmasini yonlendiren
hem de uzvun gelisimini saglayan temel bir sinyal merkezidir. AERmin ¢ikarilmasit uzuv
bliylimesinin durmasma neden olur. Bunun yani sira, AER'nin normal konumu disinda bir
bolgeye yerlestirilmesi, ekstra bir uzuv olusumuna yol agar. Ayrica, AER, interdigital nekroz
stirecine katkida bulunarak baslangigta perdeli olan elin parmaklara ayrilmasini saglar [29].
AER'deki kusurlar uzuv kesilmesi, transvers eksiklikler ve sindaktili gibi anomalilere yol agar
[29]. Apikal ektodermal sirtin genetik yapisi, ilgili genlerin karmasik etkilesimleri sayesinde
daha 1yi anlagilmistir. Hox A ve Hox D gen gruplarina ait Hox 9'dan Hox 13'e kadar olan bes
paralog gen ailesi (HoxA-9 ila HoxA-13 ve HoxD-9 ila HoxD-13), es dogrusal bir diizen i¢inde
yer alarak AER'de kritik roller {istlenir.

Anteroposterior eksendeki gelisim ise sonic hedgehog (SHH) salgilanmasi, arka kisim
boyunca uzanan bir hiicre toplulugu olan ‘kutuplasma aktivitesi bolgesi’'nden (ZPA) uzuv
tomurcugunun yonii seklinde geligir. ZPA, on-arka eksenin gelisimindeki temel roliiniin yan1
sira, uzvun proksimalden distale dogru gelisiminin devam etmesine de destek saglar ve AER 'nin
geri bildirim déngiisiine katilir [27]. Insanlarda Indian Hedgehog, SHH ve PITX1 genlerindeki
mutasyonlar, alt ekstremite polidaktilisi ile baglantilidir[30, 31]. Dorsal-ventral eksenin
gelisimi, dorsal ektodermdeki Wingless-type (Wnt) sinyal yolu tarafindan kontrol edilir [32].
Whnt sinyal yolu, altta bulunan mezodermi dorsal 6zellikler kazanmaya tesvik ederken, ventral
ektodermde baskilanarak ventral yapilarin gelismesine olanak tanir. Farelerde Wnt yolunun
inaktivasyonu, biventral uzuvlarin olusumuyla sonug¢lanmistir. Ayrica, Wnt yolu, SHH'nin
diizenlenmesine katkida bulunarak uzuv gelisiminden sorumlu ii¢ boyutlu yollar arasindaki
karmasik etkilesim ve koordinasyonu saglar[27, 33]. CFD'den etkilenen ekstremitenin distal
kismi genellikle normal kaldigi i¢in, bu durumun yalnizca AER'nin genel islevindeki bir
bozukluktan kaynaklandigi diistiniilmemektedir. Kusurun altta yatan mezodermal tabakada,
uzvun farklilasmasinda daha asagi bir noktada gelisimsel proteinlerin karmasik etkilesimi

icinde olmasi1 daha olasidir.
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2.2.2Patofizyoloji ve Genetik

FFY icin altta yatan tek bir genetik neden ortaya ¢ikarilamamistir. Birgok arastirmaci,
dogumda durumun varlig1, bilinen genetik hastaliklarla iligkisi, nadiren bilateral goriilmesi ve
ailesel vakalarin raporlanmasi gibi faktorleri goz oniinde bulundurarak, eksik penetrasyon veya
otozomal resesif kalitim paterni ile iliskili kalitsal bir genetik kusurun varligini destekleyen

kanitlar sundugundan, genetik bir neden 6ne siirmiistiir. [34-36].

Kalitsal bir genetik kusur veya fetiisiin alt ekstremite gelisiminin belirli bir asamasinda
diger risk faktorlerine veya maruziyetlere yatkinlik genellikle bilateral tutuluma neden olur;
ancak bilateral tutulum nadirdir ve Pierre-Robin dizisi gibi bilinen diger genetik kusurlarla
iligkilidir. Pierre Robin dizisi, dncelikle orofaringeal hacmi ve damak acikligini etkileyen
anatomik bir mandibular biiyiime bozuklugudur. Pierre Robin ile iligkili tek bir genetik
anormallik tanimlanmamis olsa da, son bulgular Sox9'un bu siiregte kritik bir rol
oynayabilecegini one siirmektedir[37]. Buna karsilik, Pierre Robin ve bilateral CFD'li bir
cocuga ait bir vaka raporunda, karsilastirmali genomik hibridizasyon analizinde 1.543 lokusta
herhangi bir anormallik saptanmadigr ve tiim ekzon analizinde hastalifa neden oldugu

diisiiniilen herhangi bir mutasyonun belirlenmedigi tespit edilmistir[38].

Endojen retinoidler, A vitamini ve onun aktif formu olan retinoik asit dahil olmak iizere,
uzun siiredir uzuv gelisimi ve ilgili anormalliklerle baglantilidir [28, 29, 33]. Bildircin, sigan ve
fareler tlizerinde yapilan embriyolojik c¢aligmalar, dorsoventral eksenin organizasyonunda
retinoik asidin rol oynadigini gostermektedir [29, 39]. Bu bulgular, maternal A vitamini
takviyesi ile yenidogan doneminde asir1 A vitamini alimmin birlesiminin, kikirdak gelisimi
iizerinde olumsuz etkiler yaratabilecegini gostermektedir. Neonatal A vitamini takviyesinin ise
yalnizca annenin A vitamini seviyeleri diisiik oldugunda kemik sagligi acisindan faydali

olabilecegi diisiiniilmektedir.

Ozetle, embriyolojik ve genetik veriler, unilateral CFD'nin kalitsal veya ailesel bir germ
hiicre mutasyonundan ziyade, gelismekte olan uzuv tomurcugundaki hiicrelerde meydana gelen
somatik mutasyon bozukluguna isaret etmektedir. Buna karsin, bilateral tutulumlu uzuv

vakalar1 bir germ hiicresi mutasyonuyla iliskili olabilir
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2.2.3Deformite

A) Osseoz Deformiteler

CFD, vakalarin cogunda en belirgin deformite kalga deformitesi oldugu i¢in baslangicta
koksa vara vakalar1 ile gruplandirilmistir[25]. Vakalar genellikle hafif ve agir formlar i¢in
sirastyla “konjenital kisa femur” ve “proksimal femoral fokal eksiklik” (PFFD) olarak
smiflandirilmistir. Ancak, bunlarin ayni konjenital eksikligin farkli derecelerini temsil eden bir
patoloji spektrumu oldugunun kabul edilmesi, bu durumun CFD olarak adlandirilmasina neden
olmustur[40]. Femoral deformite ve eksiklik bu hastaligin en belirgin bulgusu olsa da, femoral
olmayan yapilar da bu hastalikta etkilenmektedir. Bunlar arasinda asetabulum, kas sistemi,
damarlar, diz baglari, tibia, fibula ve ayak bilegi sayilabilir. Intrauterin ultrason, hem kisalmis
bir femur hem de sig bir asetabulumun varligini ortaya koymustur. [41]. Diger pediatrik
proksimal femur patolojilerinde oldugu gibi, asetabulum displazisi baslangicta mevcut olsa da

olmasa da ilerleyici bir 6zellik gostermektedir. [42].

Femur deformiteleri ¢ok hafif vakalarda koksa valga'dan daha agir vakalarda siddetli
koksa vara'ya kadar degisir. Proksimal femurda fleksiyon ve retroversiyon deformitesi vardir.
Distal femur, genellikle hipoplastik lateral femoral kondil ile birlikte bir valgus deformitesi
olusturur, ¢ilinkii fizis ile diz eklemi ¢izgisi arasindaki mesafe lateralde mediale gére daha
kiictiktiir. Bagka bir deyisle, eklem ¢izgisi ile distal femoral fizis arasinda daha biiyiik bir valgus

yakimlasmas1 vardir

B) Eslik eden ligamentoz yetmezlikler

Manner ve arkadaglar1 [43] CFD ile iliskili 34 diz iizerinde radyografi ve MRG ile
radyografik bir calisma gerceklestirmistir. Calisilan tiim dizlerde 6n c¢apraz bag (OCB)
etkilenmis olup, %15'n hipoplastik ve %85'i yoktu. Arka ¢apraz bagin (PCL) %21 oraninda
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hipoplastik oldugu, %24 oraninda ise hi¢ bulunmadig1 tespit edilmistir. En yaygin goriilen tip
ise %41°lik oranla (14 diz) 6n ¢apraz bagin (ACL) aplazisi ve normal bir PCL varligidir.

Chugiak [44] klinik ve artroskopik muayeneleri bulunan 21 hastayi igeren daha genis
bir vaka serisini analiz etmistir. Tiim hastalarda 6n ¢ekmece bulgusu ve dokuz hastada (%43)
arka ¢ekmece bulgusu saptanmistir. Dort hastada (%19) medial instabilite tespit edilirken, bir
hastada ise buna ek olarak lateral instabilite de mevcuttu. Sonug olarak klinik fizik muayene
testleri yeterince gilivenilir bulunmadi ve yazarlar capraz baglarin ekstremite uzatma
cerrahisinden 6nce diz ¢ikigmin 6nlenmesi i¢in diz radyolojik goriintiilenmelerini tavsiye
etmiglerdir. Bu ¢alismada, hastalarin biiyiik bir kisminda (%38) hem ACL hem de PCL'nin
tamamen eksik oldugu tespit edildi. On ¢apraz bag (ACL), 16 hastada (%71) tamamen eksik, 3
hastada (%14) ise hipoplastikti. Arka ¢apraz bag (PCL) ise 10 hastada (%48) tamamen eksik, 3
hastada (%14) hipoplastik olarak bulundu. Sadece bir hastada hem ACL hem de PCL saglamdi.
Hastalarm ¢ogunda her iki meniskiis de korunmus olup, yalnizca {i¢ hastada (%14) hipoplastikti

ve bu durum c¢apraz bag anomalileriyle baglantili degildi.

2.2.4 Fiziksel Muayene

Belirgin bir bacak uzunlugu esitsizligi vardir. Eslik eden fibular hemimeli (FH) mevcut
olabilir. Kalca, diz ve ayak bilekleri, hareket acikligi ve fleksiyon kontraktiirleri agisindan
degerlendirilmelidir. Kalgada, hastalarda dis rotasyon, sabit fleksiyon deformitesi ve koksa vara
bulundugundan, abdiiksiyon hareketi kisitlanabilir. Dizde, fleksiyon kontraktiirleri, patella
hipoplastisi veya patellar subluksasyon-dislokasyonu ve rotasyonel instabilite olabilir. Ayrica
fizik muayenede kas uzamasina yonelik 6nceden var olan sinirlar1 belirlemek i¢in kas uzunlugu
testleri kaydedilir. Bu testler arasinda rektus femoris kisaligini degerlendirmek i¢in Ely testi,
hamstring kisaligim1 belirlemek i¢in popliteal ag1 dlclimii ve fasya lata veya iliotibial bant

kisaligini tespit etmek i¢in Ober testi bulunur.
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Kas uzatma testleri: (a) Ely testi rektus femoris gerginligini kontrol eder ve yiiziistii diz
fleksiyonu ile pelvik fleksiyonu gosterir; (b) popliteal ag1, kalga 90° fleksiyondayken ve diz
maksimum uzatilmisken dikey aks ile tibia cizgisi arasindaki acidir. (c) Ober testi fasya lata
gerginligini kontrol eder; saglam kalca {izerine lateral dekiibit yatirilan hastanin tistteki bacak
diz 90 derece fleksiyonda ve kalga ekstansiyonda iken abdiiksiyona alinir. Hastanin bacagini

adduksiyona getirememesi pozitif bir isarettir

Sekil 1: Kas uzatma testleri ve gorselleri

2.2.5 Radyolojik goriintiileme
A) Manyetik rezonans goriintiileme

Manyetik rezonans gorlintileme (MRG) proksimal femurun biitiinligiini
degerlendirmek i¢in yararhdir. Femur basinmn, femur saftia kikirdakli bir femur boynu ile

baglantili olup olmadigin1 degerlendirmeye yardimci olabilir. Femur boynu psddoartrozu
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varliginda, MRG, femur basi kikirdaginin asetabular kikirdak ile kaynasip kaynasmadigini
degerlendirmeye yardimci olabilir. Ayrica, MRG diz eklemindeki i¢ patolojileri belirleyerek
capraz bag eksikliklerini saptamak ve frontal ile sagittal diizlemde eklem yiizlerinin seklini

degerlendirmek i¢in de kullanilabilir.
B) Bilgisayarh Tomografi (BT)

BT, asetabulum ve proksimal femurun biiyiik 6l¢iide kemiklestigi ileri yaslarda daha
etkili bir tan1 aracidir. U¢ boyutlu BT rekonstriiksiyonu, normal asetabulum ile displastik tarafin
karsilastirilmasinda faydalidir. Daha biiytik cocuklarda ise 3D BT, patolojik anatomiyi ayrintil
bir sekilde ortaya koyabilir.

2.2.6 SINIFLANDIRMA

Yillar i¢cinde, patolojiyi siniflandirmak ve cerrahi tedaviye rehberlik etmek amaciyla
cesitli sniflandirma sistemleri gelistirilmistir. Eski smiflandirma yontemleri radyografik
degerlendirmelere dayanirken, giinlimiizde birgok yeni smiflandirma sistemi MRG'yi
icermektedir. Ozellikle kemiklesmemis femur basi, kemiklesmemis asetabulum, labrum,
psodoartroz ve kas yapilar1 gibi kemik, kikirdak ve yumusak dokularin ayrntili incelenmesine
olanak saglamaktadir [45]. Sonug¢ olarak, MRG, hastalarin dogru sekilde smiflandirilmasini
saglama konusunda konvansiyonel radyografilerle kiyaslandiginda Onemli bir avantaj

sunmaktadir. [46].
A) Aitken, 1959

1959 yilinda Aitken, PFFD’yi dort sinifa ayiran bir siniflandirma semasi1 6nermistir.
(bkz. Sekil 2) [25]. Bu smiflandirma sistemi, PFFD i¢in en yaygm kullanilan yontem haline
gelmistir. Aitken, simiflandirmasini femur basi, boynu ve asetabulumun gelisimine
dayandirarak, bir siniftan digerine ilerleyen displazi seviyelerini tanimlamistir. Baslangicta,
Aitken, Sinif A hastalarinin teknik olarak PFFD kapsamina girmedigini, ¢linkii deforme olmus
olsa da tiim yapilarin mevcut oldugunu ileri siirmiistiir. Bu hastalarda femur basi, kikirdak
yapidaki femur boynu, yeterli bir asetabulum ve oldukg¢a kisa bir femoral segment
bulunmaktaydi. Bu grupta belirgin subtrokanterik femoral varus ve femoral kisalma
gbzlemlenmistir. Proksimal femur bdlgesinde, femur safti ile basi arasinda psddoartroz, saft
ile trokanterik bilesen arasinda (subtrokanterik psddoartroz) ya da trokanterik bilesen ile basi

arasinda (femur boynu psddoartrozu) psddoartrotik olusumlar tespit edilmistir. Aitken bu
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psddoartrozun, tiim hastalarda iskelet olgunlagmasina kadar kendiliginden diizelmedigini,

ancak bazi hastalarda sonunda iyilestigini belirtmisgtir.

Aitken Sinif B PFFD’yi karakterize eden en 6nemli 6zellik, iskelet olgunluguna kadar
devam eden femur saft1 ile bas1 arasindaki kemik veya kikirdak baglantismin bulunmamasidir.
Bu hastalarda, yeterli gelismis bir asetabulum i¢inde yer alan bir femur bas1 ve kisalmas,
deforme olmus bir femur saft1 mevcuttur.Saftin proksimal kisminda genellikle kemiklesmis

bir kiimelenme bulunur. Femur bas1 ve saft1 bir biitiin olarak hareket etmez.

Aitken Smif C, belirgin derecede displastik bir asetabulum ile karakterize edilir. Bu
smifta femur basi kemiklesmez, femur saft1 kisadir ve saftin proksimal ucunda kemiklesmis
bir yap1 bulunur. Ancak, kikirdak veya kemiklesmis femur boynu ile trokanterik bilesen

mevcut degildir.

Aitken Siif D ise PFFD'nin en ileri displastik formunu temsil eder. Bu sinif,
asetabulumun tamamen yoklugu ile tanimlanir ve femur basi ile femurun proksimal saftinda

herhangi bir kiimelenme bulunmaz. Bunun yerine, kisalmis ve deforme olmus bir femur saft1

Biebl

B C

goriiliir.
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Sekil 2: Konjenital femoral eksikligin Aitken siniflandirmasi.

Aitken smiflandirmasi asetabulum ve femur basi iliskisine dayanir: (a) Yeterli
asetabulum, femur bas1 mevcut ve saft ile devamly; (b) yeterli asetabulum, femur basi var ancak
devamlilik yok (c) displastik asetabulum, minimal femur bas1 veya hi¢ femur basi yok, femur
saft1 ile devamli degil ve proksimal femur kiimelenmis; ve (d) asetabulum yok, femur bas1 yok,

proksimal femur saft1 kisalmis ve kiimelenme yok
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B) Pappas, 1983

1983'te  yaymlanan Pappas smiflandirmas1  (bkz.  Sekil 3)[47],
Massachusetts'te degerlendirilen 139 vakanin anatomisine dayanmaktadir. Pappas,
femoral eksiklige ve iliskili deformiteye dayali olarak dokuz smif tanimlamis ve
smif sayisi arttikca siddetin azaldigini belirtmistir. Bu smiflandirma semasi, orta ve
distal femoral defisitleri ayr1 kategorilere ayiran ilk sistem olmustur. Her bir sinif
icin belirli tedavi Onerileri sunulmus olsa da, uygulanacak tedavi hastanin eklem
stabilitesi ve fonksiyonuna baglidir ve siniflandirma sisteminin dogrudan bir pargasi
degildir. Bu nedenle, tedavi siireci dogrudan Pappas’in smiflandirma semasina

dayandirilamaz.

ol foe
Pb i

VI VII VIII IX
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Sekil 3: Pappas siniflandirmasina gore konjenital femoral eksiklik.

Pappas siniflandirmasi dokuz sinifa ayrilmistir: (I) dogustan yokluk, (IT) proksimal femoral ve
pelvik eksiklik, (II) femoral saft ve bas arasinda kemiksel devamlilik olmayan proksimal femoral
eksiklik, (IV) femur safti ve basi arasindaki disfonksiyone fibroosseoz baglantinin oldugu proksimal
femoral eksiklik, (V) hipoplastik proksimal ve distal gelisim ile birlikte midfemoral eksiklik, (VI) distal
femoral eksiklik, (VII) coxa vara ve skleroze goriiniimde diyafiz ile birlikte hipoplastik femur, (VIII)

coxa valga ile birlikte hipoplastik femur ve (IX) normal oranlarda hipoplastik femur
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C) Paley, 1998

Paley CFD igin bir smiflandirma sistemi onermistir. Ik kez 1996 yilinda Dallas’ta
diizenlenen bir sempozyumda sunulan bu smiflandirma, daha sonra sempozyumdan
yayimlanan bir kitapta belgelenmistir [48]. Femurun gelisim diizeyi ve biitiinliigiinii esas alan
bu yaklasim (bkz. Sekil 4), dnceki siniflandirmalardan farkl olarak, femurun yasa bagl
kemiklesme derecesinden etkilenmeyecek sekilde tasarlanmistir. Paley, amputasyondan ziyade
rekonstriiksiyona odaklanan bir siniflandirma olusturmayr hedeflemis ve bu dogrultuda,

belirlenen her tip ve alt tip i¢in ayr1 cerrahi rekonstriiktif tedavi secenekleri sunmustur.
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Sekil 4 Konjenital femoral yetmezligin Paley siniflandirmast

Dort tip konjenital femur eksikligi vardir: (1) saglam femur normal kemiklesme (a)
veya gecikmis kemiklesme (b); (2) mobil psddoartroz; (3) diyafiz eksikligi; (4) distal eksiklik.
(b) Her Paley tipinin ¢esitli alt tipleri vardir: 1al : Hafif genu valgumlu normal sekilli kisa
femur; 1a2 : Hafif genu valgumlu normal sekilli kisa femur ve retroversiyon; 1a3 : koksa
vara, retroversiyon ve hafif genu valgum; 1b1 : subtrokanterik tip; 1b2 : boyun tipi; 1b3 :
kombine boyun ve subtrokanterik tip; 2a: hareketli femur basi; 2b: kismen kaynagmis femur
basi; 2¢: tamamen kaynagmis veya femur basi yok; 3a: 45°den fazla hareketle hareketli diz
eklemi; 3b: 45°'den az hareketle sert diz; 3c: femur yok veya kaynasmis diz eklemi. Tip 4:

sadece distal femoral eksiklik.

Ayrica 1983 de Gillespie ve torde , 1980 de hamanishi , 1985 de kalamachi de CFD
icin smiflandirma sistemleri kurmustur . Ancak daha once belirtildigi gibi kabul gérmiis altin
standart bir siniflandirma yontemi yoktur. Giiniimiizde en sik kullanilan siniflandirma

sistemleri aitken, pappas ve paley siniflandirmalar1 olmustur.
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2.2.7 KONJENITAL FEMORAL YETMEZLIK iCiN TEDAVI SECENEKLERI
A) Rotasyonplasti

Rotasyonplasti, ciddi proksimal eksiklik nedeniyle "rekonstriikte edilemez" kabul
edilen CFD'li hastalar i¢in yaygin olarak tercih edilen bir tedavi yontemi olmustur [49-53]. En
yaygin uygulanan cerrahi prosediir ise Van Nes rotasyonplastisi ve bunun ¢esitli
modifikasyonlaridir. Bu teknikte, alt ekstremite 180° dondiiriilerek ayak bilegi ve ayak, protez
destegiyle fonksiyonel bir diz eklemi olarak islev gérmesi saglanir. Rotasyonplasti, diz stabil
olmadiginda diz fiizyonu ile birlestirilebilir veya Brown modifikasyonunda oldugu gibi diz
180° dondiiriildiikten sonra korunur ve distal femur pelvise kaynatilarak fleksiyon ve
ekstansiyona izin veren eksik bir kalcanin yerini alir [49]. Brown, Van Nes rotasyonplastisinin
bir modifikasyonunu uyguladig1 ve ortalama 6 y1l takip ettigi, tatmin edici sonuglar elde eden
ve hem kalca hem de diz hareket agikligi 90° fleksiyondaki {i¢ ciddi CFD hastasini rapor
etmistir [49]. Brown modifikasyonu, eksik proksimal femurun rezeke edilmesini,
ekstremitenin 180° disa dondiiriilmesini, femoral kalintinin pelvise kaynatilmasini ve dizin
distalindeki kaslarin bozulmadan birakilmasini icerir. Bu teknik kullanildiginda, daha 6nce
rotasyon i¢in midtibial osteotomi iceren Van Nes rotasyonplastisi ile tekrarlayan derotasyon

goriilmemistir.
B) Syme Amputasyonu

Alman ve arkadaslari, izole tek tarafli PFFD'si olan 16 hastanin tedavi sonuglarini
gbdzden gecirmistir; 9'u rotasyonplasti ve 7'si diz artrodezi ile birlikte Syme amputasyonu ile
tedavi edilmistir [50]. Fiziksel goriiniim, kaba motor fonksiyon ve yiiriime sirasinda harcanan
metabolik enerji degerlendirildi. Ortalama takip siiresi 9,9 yil olup, bu siire 4 ile 14 y1l
arasinda degismekteydi. Caligma esnasinda hastalarin ortalama yasi, rotasyonplasti grubunda
13.9 y1l (aralik: 8-18.4 yi1l), Syme ampiitasyon grubunda ise 14.8 yil (aralik: 9.5-19.9 y1l)
olarak belirlendi. Her iki grupta da {icer kadin hasta bulunmaktaydi. Yapilan rotgen grafilerde
Syme-ampiitasyon grubundaki yedi hastanin dérdiinde ve rotasyonplasti grubundaki dokuz
hastanin besinde femur basinin asetabulumda oldugunu gosterdi (Aitken sinif A veya B); geri
kalan hastalarda bu bulgu yoktu (Aitken smif C veya D). Kaba motor fonksiyon ve algilanan
fiziksel goriiniim agisindan gruplar arasinda herhangi bir fark bulunmazken, rotasyonplasti

yontemi, Syme amplitasyonuna gore daha enerji tasarruflu bir yiiriiyiisle iliskilendirilmistir.
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Ekstremite Uzatma

Aston ve arkadaglari, Paley tip 1 CFD'li (Pappas derece VII, VIII ve 1X) 27 hastaya
toplam 30 uzatma prosediirii uyguladiklar1 ve 3 hastaya ikinci bir femoral uzatma yaptiklari
bir seri yaymlamiglardir [51]. Tiim hastalara multiplanar Ilizarov tipi eksternal fiksator ile
femoral uzatma uygulandi. Ortalama uzunluk artis1 5,8 cm olup (3,3-10,4 cm araliginda), bu
deger toplam femur uzunlugunun %18,65’ine (%9,7-48,8) karsilik gelmekteydi. Fiksator
kullanim siiresi ortalama 223 giin (75-363 giin) olarak belirlenirken, distraksiyon indeksi
ortalama olarak her santimetre uzatma icin 1,28 ay seklindeydi. Baslangicta osteotomi
distalden gerceklestirilmis, ancak 17 distal osteotomi sonrasinda uzatma amaciyla proksimal
osteotomi tercih edilmistir. Bu degisim sonucunda, ortalama diz hareket agikliginda 98,1°’den
124,2°ye anlamli bir artig (p = 0.041) gézlenmis ve kuadrisepsplasti gereksinimi azalmas,
ancak bu azalma istatistiksel olarak anlamli bulunmamistir (p = 0.07). A¢ik rediiksiyon ve
internal fiksasyon gerektiren kallus deformasyonu veya kirik oranlar1 distal ve proksimal
osteotomi gruplarinda benzerdi (sirasiyla %56,7 ve %53,8). Ancak proksimal osteotomi
uygulanan hastalarda, dnceden yerlestirilen Rush ¢ivisi bu orani ¢ivisiz uygulamalarda
%100’den ¢ivi kullanilanlarda %0’a diisiirerek anlamli bir azalma saglamistir (p < 0.001).
Uzatma i¢in Rush c¢ivisi tizerine distal osteotomi ile proksimal osteotomi karsilastirildiginda,
kirik oraninda %58,8'den %0'a anlaml bir diisiis goriilmiistiir (p = 0,043). Bu durum, Paley ve
Herzenberg'in CFD hastalarinin ekstremite uzatmalarinin bir Rush ¢ivisi lizerinden
yapilmasinin biikiilme veya kirik riskini azalttig1 ve dolayisiyla rush ¢ivisi yerlestirilmesi
gerektigi yoniindeki 6nermesini desteklemektedir [52]. Glinlimiizde ise rush ¢ivisi yerine daha

cok titanyum elastik ¢iviler kullanilmaktadir.

Aston ve arkadaslari, komplikasyon riskini azaltmak i¢in femurun Ilizarov teknigi ile
uzatilmasinin Rush ¢ivisi izerinden proksimal bir osteotomi ile yapilmasi ve bir tedavi
sirasinda maksimum 6 cm veya femurun orijinal uzunlugunun %20'si kadar uzatilmasi
gerektigi sonucuna varmistir [52]. Paley , CFD i¢in proksimal femur saftinda siklikla goriilen
anormal, sklerotik kemik boyunca uzatmadan miimkiin oldugunca ka¢mmak i¢in distal bir
osteotomi tanimlamis ve iyi bir basar1 elde etmigstir [53, 54]. Saghieh ve Paley, 1988-2000
yillar1 arasinda uzatma iglemi uygulanan 95 CFD hastasini incelemistir. Bu hastalarda
Paley’in gelistirdigi Superhip veya Superknee prosediirleri kullanilmamaistir. Tiim femoral

uzatma iglemleri, diz eklemine menteselerle baglanarak tibiaya uzatilan Ilizarov fiksatdrii ile
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gerceklestirilmistir. Hastalar, yaglarina gore ii¢ gruba ayrildi: 6 yas alt1, 6-13 yas aras1 ve 13
yas tizeri. Tiim gruplarda hastalarin %93 {inden fazlasinda sonuglar miikemmel veya iyi
olarak degerlendirildi. Ortalama genel uzama miktari ise 6.0 cm (2.2-12.5 cm) olarak
kaydedildiKomplikasyonlar arasinda femur kiriklari, cerrahi miidahale gerektiren pin bdlgesi
yara problemleri, sinir irritasyonu veya paralizi, kaynama gecikmesi, diz ve kalga
subluksasyonlar1 yer aldi. Daha ileri yag grubundaki hastalarda kirik orani diger gruplara
kiyasla anlamli derecede daha diisiik bulundu, ancak bu gruptaki bazi hastalarda ¢ivi
iizerinden uzatma uygulanmisti. Grup 1 ve Grup 2 arasinda planlanmamis ameliyat
oranlarinda anlaml bir fark saptanmazken, Grup 3 ile olan farkin temel nedeni refraktiir
vakalariydi. Bu hasta serisinde fiksatoriin ¢ikarilmasi sirasinda profilaktik ¢ivileme
yapilmamistir, ancak yiiksek kirik oran1 géz oniine alindiginda artik standart tedavi

algoritmasinin bir parcasidir.

CFD tedavisi her zaman amputasyon ve ekstremite uzatma arasinda bolinmiistiir.
Gegmiste amputasyon i¢in belirlenen endikasyonlar olduk¢a genis kapsamliydi. Giiniimiizde
ise bu karar daha ¢ok patoanatomik degerlendirmelere dayanmaktadir. Tedavi yaklasima, altta
yatan yapisal bozuklugun derecesine bagl olarak degisiklik gosterir. Paley Tip 1a gibi daha
hafif vakalarda, genellikle yalnizca uygun zamanda gerceklestirilen bacak uzatma ve/veya
kars1 taraf epifizyodezi ile bacak uzunlugu esitleme ameliyati yeterli olmaktadir. Daha ileri
derecede etkilenmis olan Paley Tip 1b ve Tip 2 hastalarinda ise mevcut tedavi, kalca ve diz
eklemlerinin rekonstriiksiyonu, femoral deformitenin ve uzunluk farkinin diizeltilmesi,
psodoartrozun tedavisi ile gevsek veya eksik baglarin onarimini igeren kompleks cerrahi
girisimleri kapsamaktadir. En ciddi sekilde etkilenen Paley tip 3 hastalar1 genellikle protez
kullanimini iyilestirmek i¢in ameliyat edilir, ¢linkii Paley tip 3 hastalarda ekstremite uzatma

ve rekonstriiksiyon ile tatmin edici islevi yeniden kazanmak genellikle miimkiin degildir.
D) Botulinum Toksin Enjeksiyonu

otulinum toksininin, kas kontraktiirlerinin 6nlenmesine yardimci oldugu
gosterilmistir[55, 56]. Yazarin deneyimine gore, 6zellikle fizik tedavi sirasinda kuadriseps
kasinda ortaya ¢ikan spazmlara bagl olarak gelisen kas gerilme agrisini hafifletmektedir.
Botulinum toksini, kuadriseps kasina maksimum 10 U/kg viicut agirligi dozunda
uygulanabilir. Sistemik toksisiteyi 6nlemek amaciyla enjeksiyon hacmi sinirli tutulur ve

genellikle toplamda 3-4 mL'lik bir hacimle ger¢eklestirilir.
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2.2.8 Komplikasyonlar
A) Sinir Yaralanmasi

Femoral uzatma ile cerrahi veya distraksiyondan kaynaklanan sinir yaralanmasi nadir
goriiliir. Peroneal sinir yaralanmasini 6nlemek i¢in, posterolateral pin yerlestirilirken biseps
tendonunun posterioruna gecilmemelidir. Eger distraksiyon siirecinde hasta ayak dorsumunda
agr1 hissediyor veya sik sik ayagia masaj yapilmasimi talep ediyorsa, bu genellikle peroneal
sinirin gerilme tuzagna bagl agrilardan kaynaklanmaktadir. Daha ileri belirtiler arasinda
peroneal sinirin innervasyon bdlgesinde artmis veya azalmis his duyusu (hiperestezi veya
hipoestezi) ile ekstansor hallusis longus kasinda gii¢ kaybi goriilebilir. EMG sinir hasarina
dair kanit gosterebilir ancak cogu vakada ¢ok sayida lif normal iletim yaptigindan
muhtemelen negatif ¢ikacaktir. Eger mevcutsa, sinir tutulumunu degerlendirmede en hassas
test olarak Basinca Duyarli Duyu Cihazi (PSSD) ile yapilan kantitatif duyu testi
onerilmektedir (Nogueira ve ark. 2003). Sinirle ilgili bir problem erken agamada tespit
edilirse, distraksiyon hizinin azaltilmasiyla tedavi edilebilir. Distraksiyonun yavaslatilmasina
ragmen semptomlar devam ederse veya motor bulgular gelisirse, peroneal sinir, lateral ve
anterior kompartmanin transvers fasyotomisi ve intermuskiiler kaslarin gevsetilmesi dahil

olmak tizere fibula boynunda dekomprese edilmelidir.
B) Non-union

Hipotrofik kallus olusumu distraksiyon hizinin yavaslatilmasini gerektirir. Hiz giinde
%, > veya Ya mm'ye kadar yavagslatilabilir. Rejenere kemik kaynamazsa, olusturulan kemik
defektinin kemik grefti gerektirebilecegi bilinerek uzatmaya devam edilip edilmeyecegine
karar verilmelidir. Kemik olusumuna izin verirken kemik rezorpsiyonunu 6nlemek i¢in
bifosfonat inflizyonu (6rn. zoledronik asit) kullanilabilir. Uzatma sonunda distraksiyon

boslugu dolmazsa kemik grefti yapilabilir.
C) Kal¢a Subluksasyonu/Dislokasyonu

Kalca instabilitesi radyografik olarak degerlendirilir. Shenton ¢izgisinde bir kirilma
veya artmis medial- lateral, bag-teardrop mesafesi kalganin subluksasyonunu gosterir. Tani
radyografik olarak konulsa da, kal¢ada siklikla adduksiyon ve fleksiyon kontraktiirii goriiliir.
Ayrica, fleksiyon ve ekstansiyon hareketlerine karsi sertlik gosterebilir. Femur basinin yeterli

sekilde ortiilmesi durumunda kalga subluksasyonu genellikle gelismez. Ancak, adduksiyon ve
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fleksiyon kontraktiirii, yeterli 6rtiinme saglansa bile kal¢ay1 subluksasyona yatkin hale
getirebilir. Uzatma veya konsolidasyon asamalar1 sirasinda kalga subluksasyonu meydana
gelirse, hasta acilen adduktor longus ve gracilis ve bazi durumlarda tensor fasya lata'nin
yumusak doku gevsetmeleri i¢in ameliyathaneye alinmalidir (rektus femorisin zaten uzatilmig
oldugu varsayilmistir). Kalganin kapali rediiksiyonu, kalgay1 abduksiyona getirerek
saglanmalidir. Eger rediiksiyon gerceklesmezse, eklemi gevsetmek amaciyla distraksiyon
aralig1 daraltilmalidir. Eksternal fiksator, menteseli veya mentesesiz olarak pelvise
uzatilmalidir. Fleksiyon kontraktiiriinii nlemek i¢in, mentese kullanilmasi durumunda ek
olarak bir kal¢a uzatma ¢ubugu da eklenmelidir. Rediiksiyonu korumak i¢in femur pelvise 15-

20° abdiiksiyonda olmalidur.
D) Diz Subluksasyonu/Dislokasyonu

CFD'de dizlerde genellikle hipoplastik veya aplastik ¢capraz baglar mevcuttur. Lateral
tam diz ekstansiyon grafisinde dizin posterior veya anterior subluksasyonu gézlemlenebilir
(Paley 2005c). En yaygin goriilen posterior subluksasyon olup, cogu durumda dis rotasyon
subluksasyonu (posterolateral rotatuar subluksasyon) ile birlikte ortaya ¢ikar. Eger fasya lata
ve biseps saglamsa, subluksasyon bu yapilardaki gerilimden dolayidir. Ekstremite uzunlugu
esitlemesi ayakta ¢ekilen bacak uzunluk radyografilerine dayanmalidir. Ekstremite hizalamasi
femur ve tibia i¢in ayr1 ayr1 ve birlikte degerlendirilir. Dizin eklem oryantasyonu,
malalignment testi kullanilarak ayr1 olarak degerlendirilmelidir (Paley 2005¢, d). Uzatma
islemi sirasinda meydana gelen aksiyel sapmalar (distal femoral uzamada procurvatum ve
valgus, proksimal uzamada procurvatum ve varus) belirlenmeli ve distraksiyon fazinin
sonunda, rejenere kemik hala sekillendirilebilirken diizeltilmelidir. Eger femur ve tibiada aks
bozuklugu mevcutsa, femoral deformite, normal distal femoral eklem oryantasyonuna gore
diizeltilmelidir. Tibial deformiteyi dengelemek amaciyla femur asir1 ya da yetersiz
diizeltilmemelidir. Tibia ise ya ayn1 cerrahi miidahale sirasinda ya da ilerleyen bir asamada
ayr1 olarak diizeltilmelidir. Kemik kallus formasyonunun tamamen basarisiz olmasi ¢ok
nadirdir. Kismi defektler nadir degildir. Defektlerin en sik goriildiigii bolge lateral
defektlerdir. Bu defektlerde fibroz dokunun rezeksiyonu ve kanselloz kemik grefti, eksternal

fiksasyon siiresini azaltmak ve fiksator ¢gikarildiktan sonra kirig1 6nlemek icin gerekli olabilir.
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E) Refraktiir

Uzuv uzatma ile iliskili kiriklar, eksternal fiksator hala takiliyken, ¢ikarilma esnasinda
veya ¢ikarildiktan sonra meydana gelenler seklinde siniflandirilabilir. CFD uzatma ile iligkili
bu kiriklari goriilme sikligi, konjenital olmayan femoral uzatma prosediirlerinde %9 ile %34
arasinda degismektedir. Pek ¢cok vakada, fiksator ¢ikarildiktan sonra al¢1 uygulamast
yapilmasina ragmen bu kiriklarin olustugu gézlemlenmistir. Bu oran kabul edilemeyecek
kadar yiiksek oldugundan, fiksator ¢cikarma ile birlikte intramediiller tespitin refraktiir

komplikasyonunu neredeyse tamamen ortadan kaldirdig1 gézlenmistir.

E) Eklem Sertligi ve Kontraktiir

Uzatma sirasinda dizin fleksiyonunu kaybetme egilimi vardir. Bu durum, fleksiyon
kontraktiirii gelisme egilimi ile birleserek ortaya ¢ikabilir. Bu problemler birbirinden bagimsiz
olarak ya da birlikte goriilebilir. Uzatma siirecinde artan uzunluk, diz fleksiyonunda kayipla
sonuglanabilir. Diz sertligi belirli yumusak dokularin cerrahi olarak gevsetilmesi (fasya lata,
rektus femoris) ile onlenebilir. Bagarili bir CFD uzatma i¢in 6zellikle dizde fizik tedavi sarttir.
Cogu CFD vakasinda uygun fizik tedavi ve rehabilitasyon preop planlanamiyorsa uygun
sartlar saglanana kadar cerrahiden kaginmak gereklidir . Yeterli rehabilitasyona ragmen diz
fleksiyonda sertlesirse, kuadrisepsplasti yapilmalidir. Fleksiyon kontraktiirii eslik ettiginde,
acik veya kapali tedavi segcenekleri degerlendirilmelidir. Kapali tedavi, eksternal fiksator
kullanilarak kademeli distraksiyon uygulanmasini gerektirirken, agik cerrahi tedavi posterior
kapsiiler gevsetmeyi icerir. Kuadrisepsplasti diisiiniilmeden 6nce, dizin ekstansiyonunu
saglamak amaciyla dinamik splintleme de dahil olmak {izere fizik tedavi uygulanabilir. Kas

kontraktiirlerini agmak i¢in botulinum toksin enjeksiyonlar1 da kullanilabilmektedir.
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2.3. TiBiA HEMIMELIA

Tibial hemimeli son derece nadirdir ve yaklagik bir milyon canli dogumda bir
gorildigi bildirilmistir [57, 58]. Tibial hemimeli ilk kez 1841 yilinda yanliglikla bildirilmis
[59] ve 1861'de Billroth tarafindan dogru sekilde tanimlanmistir [60, 61]. 1941 yilinda 79
vaka yaymlanmistir [62] ve o tarihten itibaren yiizlerce yeni vaka rapor edilmistir. Fenotipi
degiskenlik gosterse de, tibial hemimeli genellikle diz ve ayak bileginde deformiteye eslik
eden bacak kisaligi ile karakterizedir. Tibia hipoplastik olabilir, tamamen eksik olabilir veya
radyografilerde goriilmeyen kemiklesmemis bir yap1 seklinde bulunabilir. Dizde fleksiyon
kontraktiirleri sik goriiliirken, eksik kollateral baglar nedeniyle instabilite meydana gelebilir.
Patella ve kuadriseps ekstansér mekanizmasimnin bulunmamasi da olasidir. Diz eklemine yakin
cilt ylizeyinde ¢ukurlar goriilebilir. Fibula displastik olabilir ve siklikla proksimal ya da distal
yonde subluksasyon veya dislokasyon gosterebilir. Ayak bilegi genellikle adduksiyon ve
supinasyon pozisyonunda olup varus ve ekinus deformitesi sergileyebilir. Ayagin medial
tarafinda hipoplastik bir bagparmak bulunabilir ya da ray eksikligi goriilebilir. Ayrica, ayak
parmaklari, metatarsallar, tarsallar, fibulalar ve femurlarin duplikasyonu da bu durumun

belirgin 6zellikleri arasidadir.
2.3.1 Tam

[k degerlendirme tam bir radyografi ile olmalidir. Tibianin varhgi, yoklugu veya
parsiyel varlig1 tedaviyi yonlendirmeye yardimci olacaktir. Ancak, kii¢iik cocuklarda anla;j
goriinmeyecektir. Iyi gelismis bir distal femur, proksimal tibia varligm diisiindiirebilir ancak
bunda bir kesinlikten s6z edilemez [63]. Cocuk olgunlastik¢a seri radyografilerden daha fazla
bilgi elde edilebilir, ancak 6zellikle radyografilerde proksimal tibia yoksa daha fazla ayrintiy1
dogrulamak i¢in manyetik rezonans goriintiileme (MRI) ve ultrason kullanilabilir. Posterior
tibial yumusak dokular mevcuttur ancak kisalmis olabilir ve anormal tendonlar ayagin
supinasyona yonelmesine neden olabilir. Genellikle proksimal fibula {izerinde ya da patella
aplazik oldugunda diz bolgesinde belirgin bir deri gamzesi goriiliir. Subtalar koalisyonlar sik
karsilasilan bir durumdur. Cogu vakada, ayak parmaklar1 dort ile sekiz arasinda degisen
sayisal anormallikler gostermektedir. [14, 64]. Tibial hemimelia 16. gebelik haftasinda
prenatal ultrason ile teshis edilebilir [8]. Tanimlanan tibial hemimelia vakalarinin %30'a
bilateraldir [11]. Tek tarafli vakalar daha ¢ok sag tarafi etkiliyor gibi gériinmektedir [65].
Tibial hemimelinin genetik kalitim1 degiskenlik gosterir. Raporlar ebeveynden ¢ocuga gegisi

[62, 66] ve birden fazla etkilenmis kardese sahip aileleri tanimlamistir [67, 68]. Hem
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otozomal dominant hem de otozomal resesif kalitim sekilleri tanimlanmistir [69-73].
Patolojinin, mekanik veya travmatik etkenlerden ziyade mezoblastik kdkenli oldugu ileri
stirtilmiistiir.[ 74, 75]. Ayn1 zamanda degisken fenotipik bulgulara da sahip olabilir, tek

yumurta ikizlerinin sadece bir ikizinin etkilendigi bir raporda gosterilmistir [76].
2.3.2 liskili Hastaliklar

Tibial hemimeli Werner sendromu [48, 54], Langer-Giedion sendromu [77], Gollop
Wolfgang kompleksi [78] ve CHARGE sendromu [79-81] ile iliskili oldugu bildirilmistir.
Vakalarin yaklasik %60’inda ek anomaliler mevcuttur[78, 82, 83]. Uyluk ve diz bdlgesinde
goriilen ayni tarafli deformiteler arasinda konjenital femoral yetmezlik, patella yoklugu,
kuadriseps ekstansor mekanizmasinin bulunmamasi, dizin hiperekstansiyonu veya fleksiyon
deformiteleri sayilabilir. Ayakta ise pes ekinovarus, sindaktili, eksik ya da ¢ift ayak
parmaklari, diplopodia (¢ift ayak olusumu), ectrodactyly (yarik el), mikromelia ve ayna ayak
deformitesi gibi anomaliler goriilebilir [1, 84-91]. Bunun yani1 sira coxa valga, kalca displazisi
veya ¢ikigi, radial displazi, el sindaktilisi ve polidaktilisi, ayna el deformitesi, eksik el veya
ayak parmaklari, hemivertebra ve myelomeningosel gibi yapisal bozukluklar da tibial
hemimelia ile iligkili bulunmustur [92-95]. Ayrica yarik damak, isitme kaybi, inmemis testis
(kriptorkidizm), yalanc1 hermafroditizm ve hipospadias gibi dogumsal anomalilerin de tibial
hemimelia ile birlikte goriilebildigi bildirilmistir [67]. Tibianin farkli sekillerde goriilebilmesi
nedeniyle bazi diger bozukluklarla karistirilma ihtimali vardir. Ornegin, fibular hemimelia
dogustan kisa tibia ve fibula ile kendini gdsterebilir veya fibulanin tamamen yoklugu s6z
konusu olabilir. Fibular hemimeli durumunda ayak ve ayak bilegi genellikle valgus
pozisyonundayken, tibial hemimeli vakalarinda bu yapilarin daha ¢ok varus pozisyonunda
oldugu gozlemlenir. Ayrica, tibial hemimelia, trombositopeni-absent-radius sendromu ile

iliskili konjenital diz eksikligiyle de karistirilmamalidir.
2.3.3 Smiflandirma

Frantz ve O'Rahilly [96] tarafindan tanimlanan konjenital eksikliklerin temel
smiflandirmasinin yan sira, 1978 yilinda Jones tarafindan gelistirilen siniflandirma (Sekil 5)
yaygin sekilde kullanilmaktadir [66]. Bu siniflandirma sistemi, radyografik goriintiiler esas
alinarak olusturulmustur. Tip I eksikliklerde radyografilerde goriilebilen bir tibia yoktur. Ia
grubunda hipoplastik bir distal femoral epifiz bulunurken, Ib grubunda proksimal tibial

epifizin hala mevcut oldugunu gosteren normal kemiklesme vardir. Tip II’de, tibianin
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proksimal boliimii goriilebilirken distal kismi yoktur. Tip III’te ise tibianin distal kismi
mevcutken proksimal boliimii bulunmaz. Son olarak, Tip I'V’te tibial kisali§a ek olarak distal
tibiofibular ayrisma (diastaz) gozlenir. Birch, tibianin hem proksimal hem de distal epifizleri
korunmus ancak kisalig1 bulunan uzuvlar1 kapsayacak sekilde bir Tip V eklenmesini
onermistir. [97]. Weber siniflandirmasi, varsa kikirdak anlaji da hesaba katar ve Jones
smiflandirmasima uymayan birkag¢ nadir tibial hemimeli formunu igeren yedi tip ve 12 alt tipe

sahiptir [98, 99]. Ancak bu, kullanim1 zahmetli bir siniflandirmadir.

Paley smiflandirmasi ilk olarak 2003 yilinda ortaya konmus ve 2015 yilinda revize
edilmistir[40, 59, 100]. Bu smiflandirma, eksikligin en hafif formdan en ileri diizeye kadar
siralanmasia dayanir. Toplamda bes ana kategori ve 11 alt kategori bulunur (Sekil 6 ve Tablo
1). Tip 1°de, proksimal fibula belirgin sekilde biiyiimiis olup, tibia hipoplastiktir ancak
tamamen yok degildir. Tip 2’de, hem proksimal hem de distal tibia epifizi mevcuttur, ancak
ayak bilegi yapisal bozukluk gosterir. Bu tipin alt gruplar1 su sekildedir: (A) normal sekilli
distal tibia fizisi, (B) egrilik gosteren delta tibia ve (C) distal tibial fizisin gelismedigi,
ossifikasyonun geciktigi veya sadece anlaj kikirdak olarak kaldigi durumlar. Tip 3’te, distal
tibia plafond yoktur ve distal tibiofibular ayrisma goriiliir, ancak proksimal tibia normal
yapiya sahiptir. Tip 3A'da tibial plafond eksikliginden dolay1 talus genellikle tibia ve fibula
arasinda yer alir. Tip 3B'de tibia ve fibulay1 ayiran farkh derinliklerde bir cilt yarig1 vardir ve
ayak fibula ile baghdir. Tip 4, proksimal tibial epifizin korundugu distal tibial aplazi ile
goriiliir. Tip 4A'da kemiklesmis bir proksimal tibial fizis ve metafiz vardir ,tibial yetmezlik
diyafiz seviyesinde baslar. Tip 4B’de, proksimal tibial epifizin kemiklesmesi gecikmis olup,
fizis bulunmaz. Tip 5, diz fleksiyon kontraktiirii ile birlikte tamamen gelismemis bir tibia
varligimi ifade eder. Tip 5A’da, saglam bir patella ve iyi fonksiyon gosteren bir kuadriseps
kas1 bulunurken, ayakta ekinovarus kontraktiirii mevcuttur. Tip 5B’de, patella gelismemistir
ancak kuadriseps fonksiyonu korunmus olup, fibula kendiliginden merkezlenmistir. Tip 5C’de
ise hem patella hem de distal kuadriseps yoktur.. Ayak parmaklarinin, metatarsallarin,
tarsallarm, fibulanin, distal tibial kalintinin, femoral kondilin veya femurun duplikasyonu
veya eksikligi i¢in art1 ve eksi varyantlar da eklenebilir.Paley siniflandirmasimdan 6nce, tibial
hemimeli patolojisinin genis spektrumu, her yil yeni vaka raporlarinin gdsterdigi gibi,
herhangi bir siiflandirma semasma uymuyoordu [101, 102]. Paley siiflandirmasi, tiim
yetmezlik ve duplikasyon spektrumunun dahil edilmesine olanak saglamaktadir. 113 vakanin

karsilastirilmasinda Jones, Weber ve Paley siniflandirmalari arasinda, tiim tibial hemimeli
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tiplerini siniflandirabilen tek smiflandirma paley siniflamasi olmustur. Ayn1 zamanda tedavi

ve prognoza rehberlik eden tek siniflandirmadir.
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Sekil 5. Tibia hemimelia jones siniflandirmast

* Distal Tibla Remnant

Sekil 6. Tibia Hemimelia Paley Siniflandirmasi
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Diz eklemi | Proksimal Tibia Tibia Safti Distal Ayak bilek/Ayak
Tibia
Tip 1 Normal Normal veya valgus Kisalmis Normal Normal
Tip 2 Normal Normal veya hafif Kisalmis Degisken Ekinovarus
displazi(pagoda
seklinde)
2A Normal Normal veya hafif Kisalmis Diizgiin Ekinovarus
displazi(pagoda sekilli
seklinde)
2B Normal Normal veya hafif Kisalmis Delta Ekinovarus
displazi(pagoda tibia
seklinde)
2C Normal Normal veya hafif Kisalmis Kikirdak Ekinovarus
displazi(pagoda anlaj
seklinde)
Tip 3 Normal Normal Varus/prokiirvat | Pilon | Diastaz;ekinovarus
yok
3A Normal Normal Varus/prokiirvat | Pilon I¢ rotasyon
yok
3B Normal Normal Varus/prokiirvat | Pilon Deride yariklik
yok
Tip 4 Normal Degigken Degisken yok Ekinovarus
4A Normal Normal parsiyel Yok Ekinovarus
4B Normal | Nonossifiye/displastik Yok yok Ekinovarus
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Tip5 | Fleksiyon Aplazik Yok Yok Ekinovarus
kontraktiirii

5A (+)Quad Yok Yok Ekinovarus
(+)Patella

5B (+)Quad Otosantralize fibula Yok Yok Ekinovarus
(—)Patella

5C (—)Quad Eklem kapsiilii yok Yok Yok Ekinovarus
(—)Patella

Tablo 1. Paley Siniflandirmasinin Tablolanmis A¢iklamast
2.3.4 Tedavi Secenekleri

Tibianin tam yoklugu icin erken rekonstriiktif tedaviler, flizyon veya artroplasti ile
fibular santralizasyonu icermistir [74, 103]. Kismi yokluk i¢in, ilk raporlar tibial kalintinin
fibulaya sinostozunu tanimlamaktadir [59, 93]. interkalar bir defekt icin, kontralateral fibula
transpozu ile basar1 elde edildigi bildirilmis[104]. Diger bildirilen cerrahi yontemler arasinda
fibula ile talusun kaynastirilmasi, proksimal fibulanin interkondiler ¢entige transfer edilmesi
ve fibula ile tibianin hem proksimal hem de distal bolgelerde yan yana sinostoz olusturmasi

bulunmaktadir. [90, 105]

Cogu cerrah i¢in en basit ve en kolay tedavi amputasyon olabilir. Tam tibia
yoklugunda (Jones tip Ia/Paley 5), cogu calisma amputasyondan yanadir[2, 95, 106, 107]. Bu
durum, baz1 hastalar veya farkl kiiltiirel gruplar i¢in uygun olmayabilir. Hindistan'da yapilan
tek merkezli bir calisma kohortunda, deformitenin agir olmasina ragmen 24 hastadan sadece
biri amputasyonu kabul etmistir. Calismanin yazarlari, Hindistan'da amputasyonun kiiltiirel
olarak diisiik kabul gérdiiglinii vurgulamastir. [108]. Rekonstriiktif uzuv koruma yontemleri
uygulanabilir, ancak deformitenin daha agir olmasi, daha kapsamli cerrahi miidahaleleri
gerektirebilir.[65, 109, 110]. Aktif bir kuadriseps mekanizmasinin ve tibianin bulunmasi, daha
avantajli rekonstriiktif secenekler sunarak diz fleksiyon deformitelerinin 6nlenmesine katk1
saglar [111]. Yakin zamanda gerceklestirilen retrospektif bir kohort ¢alismasi, rekonstriikte
edilen uzuvlarin, amputasyona kiyasla daha iyi fonksiyonel sonuclar sagladigini gostermistir

[112]. MRI ve ultrason gibi ileri goriintiileme teknikleri, geng hastalarda patella, proksimal
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tibia ve kuadriseps kaslarinin durumunu belirlemeye yardime1 olarak uygun tedavi

stratejilerinin olusturulmasina katki saglayabilir. [113]
A) Rekonstriiksiyon

Fibular transfer ve santralizasyon teknigi, ilk kez 1965 yilinda Brown tarafindan
tanimlanmis ve zamanla gelistirilmistir. [114]. Bu prosediir, tam tibial aplazisi olan hastalarda,
ayagm Syme tipi amputasyonu ile es zamanl olarak uygulanmistir. Hastalarin %45°1 diz
fleksiyon deformitesi sebebiyle ek bir cerrahi miidahaleye ihtiya¢c duymus ve cogu
yiiriiyebilmek i¢in breys kullanmistir. Kuadriseps fonksiyonu olmayan hastalarda ise sonuglar
daha olumsuz seyretmistir. [4]. Cogu yazar Brown prosediirii ile ilgili kotli sonuglar bildirmis
olup, bir¢ok rekonstriiktif ¢aba diz dezartikiilasyonuna kadar gitmistir [3, 97, 107, 115]. Koti
sonuclara sebep olarak diz instabilitesi, zay1f hareket agiklig1 ve ilerleyici diz fleksiyon
kontraktiirleri oldugu sonucuna varilmistir. Yeni vaka serilerinde biraz daha 1yi sonuglar elde
edilmistir, ancak b serideki ¢ogu hasta hala sinirli diz hareket acikligi ile bir brace yardimiyla
yiiriiyebilmektedir [12, 13, 116, 117]. Rekonstriiksiyon agisindan, gii¢lii bir kuadriseps
mekanizmasi, patella ve proksimal tibianin varligi cerrahi basarinin temel unsurlaridir. Ayrica

tibiofibular sinostoz ile genellikle iyi sonuglar elde edilmistir.

Gilintimiiz rekonstriiksiyon yontemleri, yumusak doku distraksiyonunda dairesel
eksternal fiksatorlerin kullanimini kapsamaktadir. [40, 118, 119]. Laufer ve arkadaglari, 12
uzuv ve tam tibia aplazisi olan 10 hastadan olusan serilerinde, yumusak doku distraksiyonu
icin eksternal fiksator kullanmis ve ardindan asamali bir rekonstriiksiyon uygulamislardr.
Genel olarak, eksternal fiksatdrlerle yumusak doku distraksiyonu ikinci asama cerrahiye
hazirlikta basarili olmustur. Ancak Jayakumar ve Eilert'in [3]; fleksiyon kontraktiirii olmadan
yeterli yiirliylis, 5 dereceden diisiik varus veya valgus instabilitesi ve minimum 10-80 derece
arast hareket ac¢ikligi olarak tanimladigi standartlarina gore sonuglar basarili degildi. Weber
patelloplasti ile tedavi edilenler harig, hicbir hasta 10-80 derece hareket araligma ulagamadi,
ancak hepsi koronal stabiliteye ulast1 ve hastalarin %50'sinde fibulay1 yeniden santralize
etmek i¢in tekrarlayan fiksator distraksiyonu dahil olmak tizere ikincil rekonstriiktif
prosediirler uygulandi. Son takiplerde, tiim hastalar diz-ayak bilegi-ayak ortezi (KAFO)
kullanarak ayakta durabilmekte ve giinliik yagam aktivitelerine katilabilmektedir. Tlim aileler,
ameliyatin 6nemli iyilesmeler sagladigini belirtmis ve higbir hastada ikincil amputasyon
gereksinimi ortaya ¢ikmamistir. Bu nedenle, tam tibial aplazi i¢in rekonstriiksiyonun beklenen

sonuglar1 halen sinirli olmaya devam etmektedir. Hastalar baslangigtan itibaren iyilesme
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gostererek ortez destegiyle yliriiyebilir hale gelse de, kalici kontraktiirler, instabilite ve niiks

riski devam eden 6nemli sorunlar olarak varligini siirdiirmektedir.

Proksimal tibia (Jones tip II, Paley tip 4a) veya tibial anlaj (Jones tip Ib, Paley tip 4b)
varliginda, tibiofibular sinostoz ile hafif rezidiiel diz fleksiyon kontraktiirleri disinda stabil bir
diz eklemi elde edilmistir [106, 108, 117]. Bircogu ayak bileginde distal amputasyon geg¢irmis
ve protez kullanmustir. Iyi stabiliteye ve hafif diz fleksiyon kontraktiirlerine sahip olmuslardir.
Jones tip Ib ve II i¢in tibiofibiiler sinostoz dnerilmektedir [2]. Jones tip II de distal tibia
aplazisi ayak bilegi instabilitesine yol acar ve artrodez veya amputasyon ile tedavi edilebilir.
Boyd amputasyonlari, Syme ve Chopart amputasyonlari ile birlikte kalkaneo-fibular flizyonlar
tanimlanmustir [1, 2, 106, 120]. Distal tibia ve fibula diyastazi olan olgularda, eksternal

fiksator yoksa distal sinostoz ve ayak bilegi fiizyonu tanimlanmistir [121].

Weber patelloplastisi, patellanin tibial plato i¢ine doniistiiriilmesini iceren karmasik bir
cerrahi islemi ifade eder. [122, 123]. Fibula, patellaya hizalanarak kaynastirilir ve diz
fleksiyon kontraktiirii, eksternal fiksator kullanilarak agamali olarak diizeltilir. Paley, bu
yontemin degistirilmis bir versiyonunu yaymmlamistir.[40]. Onun modifikasyonu, fibulanin
femurdan ve talusun fibuladan yumusak doku distraksiyonunu, fibulay1 femurun altinda ve
talusu fibulanin altinda bir eksternal fiksator kullanarak santralizasyonunu igerir. Daha sonra
patella, fibula basina sabitlenir ve eger patella kemiklesmemisse, kemik morfojenik protein
(BMP) uygulanir. Weber 2006 yilinda prosediiriinii daha fazla tanimlamis ve gelistirmis olsa
da, bu teknigin yayinlanmis sonugclar1 hala yetersizdirHem Paley hem de Weber, hem aktif
hem de pasif diz hareket acikligini koruyarak stabil ve hareketli bir diz eklemi elde ettiklerini
rapor etmistir. Laufer ise, eksternal fiksator ile distraksiyon uygulandiktan sonra Weber
patelloplastisi ile tedavi edilen ve 2 ile 8 y1l boyunca takip edilen iki hastay1 bildirmistir.
[118]. Her iki hastada da KAFO kullanimin1 gerektiren 6nemli kontraktiirler ve koronal

instabilite vardi, ancak hastalar ambule ve ilk hallerine gore gelisim kat etmislerdi.

Hem cerrah hem de aile, 6zellikle en agir yetmezlik vakalarmda rekonstriiksiyonun
olas1 prognozunu dikkatlice degerlendirmelidir. Ne yazik ki, rekonstriiksiyonun uzun vadeli
etkilerine dair literatiirde hala sinirli sayida calisma bulunmaktadir. Kisa vadeli sonuglar ve
uzman goriisii kesinlikle bir miktar rehberlik saglayabilir, ancak niiks, ¢ikik ve instabilite

nedeniyle sonuglarin kdotiilesmesi géz oniine alinmalidir.
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B) Ampiitasyon

Diz dezartikiilasyonu, ge¢cmiste bir tedavi yontemi olarak tanimlanmis olup, basarisiz
Brown prosediirleri i¢in dncelikli bir kurtarma segenegi olmaya devam etmektedir. Eger
femurda ciddi bir yetmezlik varsa, femorofibular artrodez uygulanarak protez takilabilmesi
icin femur etkili bir sekilde uzatilabilir [106]. Schoenecker'in ¢alismasinda, yetmezlik
gosteren uzuvlarin %86’sinda nihayetinde bir ¢esit amputasyon uygulanmustir. [2]. Proksimal
tibia veya anlaj yoklugunda diz dezartikiilasyonunu 6nerilmistir. Bazi arastirmacilar, erken
amputasyonu savunmaktadir ¢ilinkii hasta bunu dogustan bir amputasyon gibi benimseyerek
protez kullanimina ve rehabilitasyona daha hizli uyum saglayabilir [1]. Dizde belirgin
instabilite bulunan hastalar iizerinde yapilan bir ¢calisma, sonug dlgiimlerinde belirgin
tyilesmeler géstermis ve rekonstriiksiyon yerine amputasyonun daha uygun bir segenek
olabilecegini 6ne siirmiistiir. [124]. Baz1 hastalar ve aileler, aylar hatta yillar siiren
rekonstriiktif cerrahi yerine daha hizli ve daha kesin bir ¢6ziimii tercih edebilirler. Eger
amputasyon tercih edilecekse, bir¢ok cerrah Jones Tip 1 (Paley Tip 5) vakalarinda diz
dezartikiilasyonunu, Jones Tip 2 (Paley Tip 4A) i¢in diz seviyesinden veya diz altindan
amputasyonu, Jones Tip 4 (Paley Tip 3A) i¢in ise Syme amputasyonunu uygulamayi tercih
etmektedir. Giiniimiizde gelismis protez teknolojileri sayesinde, amputasyon fonksiyonel
acidan basarili sonuglar saglayabilir ve muhtemelen en giivenilir ve dngoriilebilir tedavi
secenegi olarak degerlendirilmektedir. Bununla birlikte, amputasyonun komplikasyonlar1 da
olabilir. Bu 6zel hasta popiilasyonunda, belirgin fibular bas nedeniyle protez tahrisi ve

ilerleyici varus deformitesi goriilebilir [65].
C) Ekstremite Uzatma

Tibia ve fibulanin 6nemli 6l¢iide kisalmasi nedeniyle en azindan rekonstriiktif
seceneklere ek olarak uzuv uzatmaya genellikle ihtiyag¢ duyulur [99, 125]. Tibial hemimelide
bacak uzunlugu farki genellikle zamanla orantili bir sekilde devam eder. Bu nedenle, ailelerin
bilingli kararlar almasina destek olmak amaciyla, gelecekteki tahmini bacak uzunlugu farki
hesaplanabilir. [126, 127]. Bununla birlikte, bir vaka raporunda uzatma olmadan
rekonstriiksiyondan sonra 6 cm'lik 6nemli femoral agir1 biiylimenin tanimlanmasi ilgingtir;
yazarlar bunu kisa bacak ambulasyonunun aksiyal yonelimli streslerinin uyarilmasma
baglamaktadir [128]. Asamali uzatmalar, cerrahlarin eksternal fiksator kullanarak 5-8 cm
uzatma elde etmesine olanak tanir. Tibia yerine gegen fibulanin daha kiigiik ¢ap1 ve kortikal

yapisi nedeniyle kemik olusumu gecikebilir [129].
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2.3.5 Sonuglar

Tibial hemimelinin hem nadir goriilmesi hem de spektrumunun genisligi, onu tedavisi
karmasik ve zor bir deformite haline getirmektedir. Onceleri gerceklestirilen bircok
rekonstriiksiyon girigimi basarisizlikla sonu¢lanarak amputasyona yonlendirilmis olsa da,
cerrahi teknikler zamanla ilerlemis ve deneyimli cerrahlar tarafindan uygulandiginda basarili
sonuclar elde edilebilir. Tibial hemimelia tipinin siiflandirilmasi, prognozun
degerlendirilmesi ve en uygun rekonstriiktif planin olusturulmasi a¢isindan biiyiik 6nem tasur.
Paley tip 1 ile tip 4 de tibianin kismi eksikligi rekonstriiksiyonla ¢cok basarili bir sekilde tedavi
edilebilir. Bununla birlikte, Paley tip 5 eksikliklerde, 6zellikle patella mevcut degilse, dizden
amputasyon rekonstriiksiyona kars1 degerlendirilmelidir. Tibial hemimelia tedavisi i¢in
rekonstriiktif cerrahi son 10 ila 20 yilda gelismistir ve gelismeye devam edecektir. Ancak tam
tibial agenezinin (Paley tipi 5) karmasik rekonstriiksiyonlar1 i¢in uzun vadeli sonuglar

bildirilmemistir.

2.4. FIBULAR HEMIMELIA

Fibular hemimeli (FH), alt ekstremitede en sik rastlanan konjenital
longitudinal eksiklik olup, dogumda 1:135.000 ile 1:50.000 oraninda gériilmektedir.
Bu durum, bes ana kategoriye ayrilan ¢esitli deformitelerle iliskilendirilmektedir:
tibial deformite, genu valgum, diz instabilitesi, bacak uzunlugu farki (LLD) ve ayak
ile ayak bilegi bolgesindeki deformiteler veya eksiklikler. FH’de hem iskelet
deformiteleri hem de bacak uzunlugu farki, hafif diizeyden siddetliye kadar degisen
bir yelpazede gdzlemlenebilir. [130-132].

Tibia, hipoplastik olmasinin yani sira, siklikla diyafizyel valgus-prokurvatum
deformitesi gdsterir ve bu agilanmanin tepe noktasinda bir cilt gukuru bulunabilir. Tibial
diyafiz valgusundan bagimsiz olarak, diz eklemi de siklikla valgus oryantasyonu sergiler ve
bu durum, proksimal tibia, distal femur veya her ikisinden kaynaklanabilir[133]. Capraz
baglar hipoplastik ya da aplastik olabilir ve bu da 6n ve arka diz instabilitesine yol agabilir
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[43]. Cocukluk doneminde genellikle belirti vermez, ancak biiyiime stireci ilerledik¢e daha

belirgin hale gelerek fonksiyonel sorunlara neden olabilir.

FH vakalarmnin biiyiik ¢ogunlugu tek tarafli olarak goriiliir ve bu durum, tibia ile
ayagin biiylimesinin kisitlanmasina bagli olarak gelisen bacak uzunlugu esitsizligi ile
iliskilidir. Bircok FH'li ¢ocukta dogustan femoral yetmezlik de bulunur ve femoral biiyiime
inhibisyonu genel bacak uzunlugu esitsizligine katkida bulunur. Alt ekstremitedeki LLD,
FH'de tibiadan kaynaklanir ve minimalden siddetliye (25 cm) kadar degisebilir. Femoral
inhibisyon ile birlestiginde bu 30 cm'den fazla olabilir. Iskelet olgunlugundaki LLD Paley
carpant yontemi de dahil olmak {izere standart tahmin yontemleri kullanilarak tahmin

edilebilmektedir.

Fibular hemimelide ayak ve ayak bilegi deformiteleri genellikle en karmagik ve
fonksiyon kaybma yol acan sorunlar arasinda yer almaktadir. Ray ve bracket metatarsallarin
yoklugu ve sindaktiliye ek olarak, daha ileri vakalarda ayak genellikle sert ve siddetli
ekinovalgus deformitesi gosterir. Rijit ekinovalgusun belirgin bir bacak uzunlugu esitsizligi
ile birlesmesi, ge¢miste rekonstriiksiyonun basarisiz sonuglar vermesine yol agmis ve bu

nedenle ablatif cerrahinin yaygin olarak tercih edilmesine neden olmustur.

2.4.1 Simiflandirma

Fibular patolojiyi tanimlamaya yonelik bir¢ok siniflandirma gelistirilmis olup, bunlar
genellikle rekonstriiksiyon gerektirmeyen durumlara odaklanmaktadir. Bu smiflamalarin
cogu, ablatif cerrahinin tek giivenilir tedavi segenegi olarak goriildiigii donemlerde

olusturulmustur [15, 134-138].

Achterman ve Kalamchi siniflamasi fibular hemimeliyi li¢ kategoriye aymrmaktadir: tip la-
fibular hipoplazi, tip Ib-kismi yokluk ve tip II-tam yokluk. Ancak, ayak deformitesi veya
bacak uzunlugu esitsizligi dogrudan fibula eksikliginin derecesiyle iligkili olmadigindan ve
tedavi bu eksiklige gore belirlenemediginden, bu tanimlayici smiflama uzuv
rekonstriiksiyonu agisindan rehberlik etmek ya da vakalar1 karsilastirmak i¢in yeterince

islevsel degildir [138, 139].
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Paley siniflamasi ise rekonstriiksiyon siirecine odaklanarak tibial patolojiyi ve ayak ile ayak

bilegi deformitelerini dikkate alacak sekilde gelistirilmistir. [137].

TYPE L TYPE 1 - LAT TYPE 2 TYPE 2 - LAT
PALEY CLASSIFICATION
FIBULAR HEMIMELIA
TYPE 3A TYPE 3A - LAT TYPE 381 TYPE 381 - LAT TYPE 382 TYPE 382 - LAT
TYPE 3C TYPE 3C - LAT TYPE4 TYPE 4 - LAT

Sekil 7. Fibular hemimeli (Fh) icin paley siniflandirmasi

Tip 1: stabil ayak bilegi, tip 2: dinamik valgus ayak bilegi, tip 3: rijit ekinovalgus ayak
bilegi, tip 3A: ayak bilegi tipi, tip 3B: subtalar tip, tip 3C: kombine ayak bilegi/subtalar tip

ve tip 4: rijit ekinovarus ayak bilegi.
2.4.2 Radyografi

Radyografik ¢aligma, patellalar 6ne bakacak sekilde ayakta tam boy 6n-arka (AP)
radyografiyi icermelidir. Genel 6l¢tim dogrulugunu artirmak amaciyla, etkilenen uzvun
altina dl¢ililen miktarda bir ytikselti yerlestirilerek bacak uzunluklar1 miimkiin oldugunca
esitlenmelidir. Ayakta duramayan kii¢iik cocuklar i¢in ise sirtiistli pozisyonda ¢ekilen

radyografiler faydali olabilir. Hem uzunluk 6l¢timlerindeki dogrulugu artirmak hem de
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fleksiyon kontraktiirleri veya diz subluksasyonunu degerlendirmek i¢in diz maksimum

ekstansiyonda iken uzun bacak lateral radyografisi gereklidir.

Manyetik Rezonans Gdoriintiileme ve Bilgisayarh Tomografi

FH'de Paley tip 1, 2, 3 veya 4 ayrimini yapmak i¢in manyetik rezonans
goriintiileme (MRG) gerekli degildir. Bu tipler genellikle yalnizca klinik degerlendirme ve
radyografik inceleme ile kolaylikla smiflandirilabilir. MRG, tip 3a ve 3c'de bulunan tibial
pilonu yanlis yonlenmesini; tip 3b, 3¢ ve 4'teki subtalar koalisyonu goriintiileyerek Paley
tip 3 FH'yi a, b veya c ve Paley tip 4 arasinda alt siniflandirmada yardimcei olur. Ayrica,
posterior tibial damarlarin fibular anlaja yakinligmi belirlemede de yardime1 olabilir.
Dizdeki eklem ici patolojileri, 6rnegin ¢apraz bag eksikliklerini tanimlayabilse de, bu
durum genellikle en iyi fizik muayene ile degerlendirilir. Daha biiyiik ¢ocuklarda,
kemiklerin daha fazla kemiklesmis olmas1 nedeniyle bilgisayarli tomografi (BT) ek bir

degerlendirme araci olarak faydali olabilir.
2.4.3 Ayak ve Ayak Bilegi Rekonstriiksiyonu

Her Paley smiflama tipinde, tibia, ayak ve ayak bilegi deformitelerine yonelik
rekonstriiktif bir tedavi planlanir. Paley tip 1 FH vakalarinda ayak bilegi genellikle stabil
oldugu i¢in uzatma isleminden once herhangi bir ayak veya ayak bilegi ameliyatia ihtiyag
duyulmaz. Ancak, Paley tip 2-4 FH vakalarinda stabilizasyon saglamak ve/veya plantigrad
bir ayak olusturmak amaciyla ayak ve ayak bilegine yonelik rekonstriiktif cerrahi
miidahaleler gerekli olacaktir. Ayak ve ayak bilegi rekonstriiksiyonu genellikle ilk boy

uzatmadan 6nce yapilmalidir veya ilk boy uzatmayla birlestirilebilir.

SHORDT prosediirii (SHortening Osteotomy Realignment Distal Tibia), distal fibula fizisi
bulunan hipoplastik fibulas1 olan hastalarda ayak bileginin valgus instabilitesini tedavi
etmek icin Paley tarafindan 2014 yilinda tanimlanmistir [139] (Sekil 7). Bu durum
genellikle Paley tip 2 FH'de goriilmektedir. SHORDT prosediirii, ayak bilegindeki valgus
ve prokurvatum maloryantasyonunu diizeltmek ve fibulayi tibiaya gére uzatmak amaciyla,
tibial supramalleolar osteotomide kisaltma ve yeniden hizalamayi igerir. Tibianimn fibulaya

gore kisaltilmasiyla, fibula etkili bir sekilde uzatilmis olur ve dinamik ayak bilegi
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valgusuna kars1 lateral malleoliin destekleyici etkisi yeniden saglanir. Bu yontem, Paley tip
2 FH'de goriilen ayak ve ayak bilegi deformitesi ile instabiliteyi ortadan kaldirarak hastay1
es zamanl veya ilerleyen siirecte yapilacak bacak uzatma islemlerine hazirlar. Ancak,

SHORDT prosediirii sonucunda ortaya ¢ikan kisaltma, gelecekteki uzuv uzunlugu esitleme

planlamasinda dikkate alinmasi1 gereken bir faktordiir.

SUPERankle prosediirii (Systematic Utilitarian Procedure for Extremity Reconstruction),
ilk olarak 1996 yilinda Paley tarafindan rijit ekinovalgus ve ekinovarus deformitelerinin
tedavisi amaciyla gelistirilmistir [140] (Sekil 8). Bu prosediir, 6zellikle rijit ekinovalgusun
goriildiigii Paley tip 3 FH ve rijit ekinovarusun yaygin oldugu Paley tip 4 FH vakalarinda
uygulanmaktadir. SUPERankle yontemi, plantigrad ve stabil bir ayak ve ayak bilegi elde
etmek i¢in tibial ve/veya subtalar osteotominin, supramalleolar kisaltma ve aks diizeltme

osteotomisi ile fibular anlaj rezeksiyonunu icermektedir.

Sekil 8. Paley tip 2 FH'nin dinamik valgus deformitesi i¢cin SHORDT prosediirii
(SHortening Osteotomy Realignment Distal Tibia) 6ncesi (sol) ve sonrasi (sag)
resimler. Temelde, uzunlugu degismeyen fibulaya gore tibial plafondun kisaltilmasi
ve varusa getirilmesidir. Bu, ayak bilegi ekleminin valgus instabilitesini ortadan

kaldirir.
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Sekil 9 Paley tip 3C FH'nin rijit ekinovalgus deformitesi icin SUPERankle
prosediirii (Systematic Utilitarian Procedure for Extremity
Reconstruction)) oncesi (sol) ve sonrasi (sag) AP (a) ve lateral (b)
goriinlimlerden resimler. Bu prosediir temelde subtalar agilanma
translasyon osteotomisi ve kisaltma osteotomisi ile supramalleolar varus

ve ekstansiyonundan olusmaktadir.

Cerrahi yontem zamanla degisime ugramistir. 11k basta, SUPERankle prosediirii
hem fibular anlajin ¢ikarilmasi hem de tibial deformitenin diizeltilmesi amaciyla
lateral girisimle uygulaniyordu. Ancak giiniimiizde, daha ¢ok medial yaklagim
tercih edilmektedir. Yalnizca distal fibular anlajin rutin olarak c¢ikarilmasi
gereklidir; proksimal fibular anlaj ise genellikle serbestlestirilmez. Medial
yaklagimla tibia, rezeksiyon i¢in fibular anlajin ortaya ¢ikarilmasini engelleyecek
gibi goriinse de, tibianin posterior ve posteromedialindeki nérovaskiiler demetin
anteriorundaki araligin ortaya c¢ikarilmasi kolaydir ve dogrudan fibular anlaj
eksplorasyonunu saglar. Anlaj eksize edildikten sonra, tibial osteotomiyi iceren
prosediiriin kalan kismin1 medial yaklagimla tamamlamak, baslangicta tercih edilen

lateral yaklagima kiyasla ¢ok daha pratiktir.
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2.4.4 Diz Valgus Deformiteleri

Tibial diyafiz valgusundan bagimsiz olarak, FH'de diz eklemi siklikla valgus
oryantasyonu gosterir. Bu genu valgum proksimal tibiadan, distal femurdan veya
her ikisinden de kaynaklanabilir. FH'de yaygin olan ayak ve ayak bilegi valgus
instabilitesi (dinamik veya rijit) goz oniine alindiginda, ayak bilegi valguslu bir dizi
telafi edemez. Genu valgum yalnizca genel ekstremite aksi agisindan sorunlu
olmakla kalmaz, ayn1 zamanda tedavi edilmezse ayak bileginin deformitesinin
tekrarlamasina neden olabiliren ve bu nedenle tedavi edilmesi zorunlu bir durumdur.
Genu valgumun proksimal tibiadan m1 yoksa distal femurdan mi1 kaynaklandigini
tespit etmek i¢in lateral distal femoral ag1 (LDFA) ve medial proksimal tibia agis1
(MPTA) o6l¢iilerek degerlendirme yapilir. [141]. LDFA'nin azaldig1 durumlarda
medial distal femur ve/veya MPTA'nin arttig1 durumlarda medial proksimal tibia
iizerine yerlestirilen bir hemiepifizyodez plagi araciliiyla yonlendirilmis biiyiime,
genu valgumu yeterince diizeltecektir. Ancak, proksimal tibiada ortaya ¢ikan
tekrarlayan diz valgusu FH'de sik goriiliir ve muhtemelen Cozen fenomeni[142] ile

baglantilidir, bu da tekrar hemiepifizyodez gereksinimini dogurabilir.
2.4.5 Diz Baglan

FH'de dizde ¢apraz bag hipoplazisi veya aplazisi yaygin olarak goriiliir ve ¢ogu
hastada anterior ya da posterior instabilite mevcut olabilir. Paley tarafindan
gelistirilen SUPERknee prosediirii, hem FH hem de konjenital femoral yetmezlikte
(CFD) sike¢a rastlanan dizdeki konjenital eksiklikleri ve deformiteleri diizeltmek
amaciyla kapsamli bir cerrahi yaklagim olarak tasarlanmistir[48, 54, 77] Eger FH'de
diz instabilitesi belirgin semptomlara yol agtyorsa veya diz tam ekstansiyonda
sabitlenemeyip subluksasyon halinde kaliyorsa, iliotibial bant veya allogreft tendon
kullanilarak SUPERknee ile ligament rekonstriiksiyonu gerekebilir. FH'de tibia
uzatilirken diz tam ekstansiyonda sublukse degilse ve asemptomatikse uzatmaya
devam etmeden dnce SUPERknee prosediirii ile stabilizasyon zorunlu degildir. CFD
ve FH'de distal femurun displazisi nedeniyle, eklem igi 6n capraz bag (OCB)
rekonstriiksiyonu sirasinda femoral kondillerin sikigmasini 6nlemek amaciyla bir
notchplasti yapilmasi gerekmektedir. Bu, prosediire daha yeni eklenen bir yontemdir

[78].
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2.4.6 Ayak Parmagi/Metatars Cerrahisi

FH'de sindaktili stk goriiliir. Birinci ve ikinci metatars arasindaki sindaktilinin
serbestlestirme ve cilt grefti rekonstriiksiyonu, 6zellikle ayakkabi giyimi i¢in faydal
olabilir. Kiigiik ayak parmaklarinin sindaktilisi genellikle cerrahi gerektirmez. Bir
veya daha fazla ayak parmagnin eksikligi veya tamamen yoklugu sik goriilen
durumlardandir. Ge¢miste, FH'de prognozu belirleyen en 6nemli faktor ayak
deformitesinin kendisi olarak kabul edilmis ve bir¢ok cerrah, iki veya daha fazla
metatars eksikligi durumunda amputasyonu tercih etmistir [136]. Ancak, Paley’in
calismalar1 bu goriisii desteklememektedir [79, 80]. Ayak plantigrad oldugu siirece,

mevcut metatars sayisindan bagimsiz olarak islevselligini koruyabilir.
2.4.7 Ekstremite Uzatma

Tibia uzatilmadan 6nce, ayak bilegi instabilitesi ve deformitesi ele alinmalidir.
Paley tip 1 FH, tanim1 geregi stabil ayak bileklerine sahip olup genellikle uzatma
oncesinde herhangi bir ayak veya ayak bilegi cerrahisine ihtiya¢ duymaz. Buna
karsilik, Paley tip 2 FH vakalarinin ¢ogunda, ayak bilegi valgusunu ve prokurvatumu
diizeltmek ve stabilizasyon saglamak amaciyla SHORDT prosediirii uygulanir.
SHORDT prosediirii, tibial uzatma oncesinde veya uzatma islemiyle es zamanl olarak
gergeklestirilebilir. Paley tip 2 FH'de ayak bilegi deformitesi ve LLD siddetli degilse
ve daha sonraki ¢ocukluk veya ergenlik donemine kadar uzatma planlanmiyorsa,

SHORDT prosediirii hasta daha biiyiik olana kadar ertelenebilir.

Buna karsilik, Paley tip 3 ve 4 FH'de sabit ayak ve ayak bilegi deformiteleri mevcuttur
ve hastanin plantigrad bir ayak ile yiiriiyebilmesini saglamak ve uygun ayakkabi
kullanimin1 desteklemek i¢in erken miidahale gereklidir. SUPERankle prosediirti,
herhangi bir uzatma isleminden 6nce gerceklestirilmelidir veya uzatma sirasinda ayagi
korumak amaciyla bir eksternal fiksator kullanilarak tibia uzatmastyla birlestirilebilir.
Ideal olarak, SUPERankle prosediirii 18 ila 24 aylik cocuklarda, dzellikle de ilk
uzatma islemiyle birlikte uygulanmalidir. Tibial uzatma i¢in yapilan osteotomi,
proksimal tibiada, proksimal pinlerin distalinde gergeklestirilir. Onemli miktarda

kemik kisaltmasmin gerekli oldugu ciddi deformite vakalarinda, SUPERankle
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prosediirii sonrasinda yumusak doku kapatilmasi zorlayici olabilir. Bu vakalarda,
tksator ile uzatma ve proksimal tibial osteotominin uygulanmasi, yumusak dokular
iyilestikten 2-3 hafta sonra yapilmalidir. Paley tip 2'de tibial uzatma SHORDT
prosediirii ile birlestirilecekse FH'de tipik olarak ayak fiksasyonu gerekmez ve distal
tibial osteotomi iyilesene kadar ayak bilegi hareketi 6 hafta boyunca algiyla
korunabilir. Ardindan, uzama tamamlanana kadar fizik tedavi ile birlikte gece AFO

ateli kullanilir.

Ameliyat sirasindaki uzatma hedefi, basta iskelet olgunlugundaki beklenen esitsizlik
olmak tizere ¢esitli faktorlere baghdir. FH tedavisinde tiim deformiteleri ele almak ve
uzuv esitleme i¢in bir plan gelistirmek amaciyla rekonstriiktif bir yasam plani
gelistirmek dnemlidir. Rekonstriiktif yasam plani, tiim deformitelerin diizeltilmesini
hedefleyen ve en az sayida cerrahi miidahale ile uzuv uzunlugunu dengelemeyi
amagclayan kisiye 6zel bir yaklasimdir. Bu plan, her uzuv esitleme ameliyatinin
zamanlamasini ve hedeflerini dikkatle belirleyerek en etkili sonuglarin elde edilmesini

saglar.

Dort yasin altindaki ¢cocuklarda, biiylime plaklar1 iizerindeki olas1 olumsuz etkiler
konusunda endise duymadan 5,0 cm'ye kadar uzatma islemi giivenli bir sekilde
gergeklestirilebilir. [79]. Tibia'da yaygin olarak 7 giinliik bir gecikme siiresi kullanilir
ve ardindan 3-4 seansa boliinerek giinde toplam 0,75 mm uzatma yapilabilir. Bu,
Paley’in kemik olusumunda basarisizlik ve diz, ayak bilegi ve ayak parmagi
eklemlerinde kontraktiir komplikasyonlarinin daha az olmasin1 saglamak i¢in tercih
ettigi uzatma oranidir. Daha biiyiik ¢ocuklarda tibial uzatma 8,0 cm uzatmaya kadar
yapilabilir. Bu, 4 yasinda bir 5,0 cm uzatma, 8 yasinda bir 8,0 cm uzatma ve 12
yasinda bir bagka 8,0 cm uzatma ile 21,0 cm (5 + 8 + 8 cm) elde edilmesini saglar. Ek
esitleme gerekiyorsa, karsi1 tibianin epifizyodezi ile 5,0 cm'ye kadar esitsizlik giderme
cerrahisi yasa 0zgii zamanda gerceklestirilebilir. Bu, bacak uzunlugu esitlemelerinin
26,0 cm'ye {i¢ uzatma (21 cm) art1 bir epifizyodez (5 cm) ile ulagilabilecektir. Son
yillarda internal uzatma cihazlarmin gelisimiyle birlikte, uzatma islemlerini miimkiin
oldugunca internal yontemlerle gerceklestirme egilimi artmustir. Ancak, tibia
uzatmalarinda eksternal fiksatdrler hala énemli bir yere sahiptir. Ozellikle kiigiik yas
gruplarinda, biiyiime plagi, kemik ¢ap1 veya uzunlugunun yetersizligi nedeniyle rijit

bir ¢ivinin yerlestirilmesi miimkiin olmayabilir. Ekstramediiller implant pozisyonu ile
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tamamen igten uzatma, geleneksel olarak femur ve tibiada uzatma i¢in eksternal
fiksator gerektiren hastalarda ortaya ¢ikan bir segenektir. Ekstramediiller implante
edilebilir uzuv uzatma (EMILL) teknigi, ilk kez 2015 yilinda Paley tarafindan
uygulanmis olup,[81], kemige internal-eksternal fiksator benzeri bir sistemle
tutturulan implante edilebilir bir ¢ivi kullanmaktadir. Bu amagla 6zel olarak
tasarlanmis olan Precice plak cihazi, EMILL prosediirii i¢in gelistirilmis ve Aralik

2019'da FDA onay1 almistir (Sekil 9).

Sekill0. Emill yontemi igin tasarlanan precice plak

Tibianin all-internal teknikle uzatilmasi, FH'de eksternal fiksatorle uzatmaya kiyasla
ekinus kontraktiirii gelisimi agisindan ek riskler tasimaktadir. Eksternal fiksatorler,
ayag1 da kapsayacak sekilde ayak bilegi boyunca yerlestirilebilir, boylece uzatma
stirecinde ekinus gelisimini 6nlemek i¢in ayak ve ayak bileginin stabil bir sekilde
kontrol edilmesine olanak tanir. Internal tibial uzatma uygulanan tiim hastalarmn
otururken veya yatarken ayak-ayak bilegi ortezi kullanmasi1 ve ekinusu dnlemek i¢in
giinliik fizik tedavi gormesi gerekir. FH'de uzatma hedefi, 5,0 cm veya daha az olacak
sekilde belirlenmeli ve komplikasyon riskini artirmamak i¢in giinliik uzatma hiz1 0,75

mm ile sinirlandirilmalidir.

Daha sik ve daha kisa uzatmalar, uzatma komplikasyonlarini azaltmak i¢in all-internal

uzatma yontemi giderek daha fazla kullanilan bir stratejidir.
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2.4.8 Bulgular

Gecmiste, FH'de bacak uzunlugu esitsizliginin ayak ve ayak bilegi
deformiteleriyle birlikte goriilmesi, rekonstriiksiyon yerine amputasyonun tercih edilip
edilmemesi konusunda tartigsmalara yol agmistir. Gilinlimiizde, ¢ogu cerrah hafif ila
orta dereceli ayak deformitesi ve bacak uzunlugu farkliligi olan FH vakalarmin
uzatma ve rekonstriiksiyon ile basarili bir sekilde tedavi edilebilecegi konusunda
hemfikirdir. Ancak, belirgin bacak uzunlugu uyumsuzlugu ve ciddi ayak-ayak bilegi
deformiteleri bulunan vakalarda (6zellikle Paley tip 3 ve 4 FH'de), bazi cerrahlar,
uzatma sonrasi tatmin edici sonuglar elde etme konusundaki ge¢misteki zorluklar

nedeniyle rekonstriiksiyon yerine amputasyonu tercih etmektedir. [143-146]

Farkli calismalardaki olumsuz sonuglar detayl incelendiginde, rekonstriiksiyon
stirecinde basarisizlikla en ¢ok iligskilendirilen temel faktoriin tekrarlayan veya kalici
ayak deformitesi oldugu goriilmektedir. [144, 146, 147]. Naudie ve arkadaslar1 [143]
sonuglar1 kargilastirmak i¢in amputasyon veya uzuv uzatma uygulanan fibular
hemimelia olan 22 hastay1 retrospektif olarak incelemislerdir. On iki hastaya protez
takilarak amputasyon, on hastaya ise Ilizarov teknigi kullanilarak uzatma yapilmistir.
Uzatma grubunda elde edilen olumsuz sonugclar, biiyiik dlciide kalic1 veya tekrarlayan
ayak ve ayak bilegi deformitelerinden kaynaklandigindan, arastirmacilar uzatma
yerine amputasyonun daha uygun bir secenek oldugu sonucuna varmiglardir. Benzer
sekilde, Choi ve ekibi[144] fibular hemimeli tanis1 konmus 43 hastay1 geriye doniik
olarak inceleyerek amputasyon ve uzatma yontemlerinin sonuglarini karsilagtirmistir.
Otuz iki hastaya Syme veya Boyd amputasyonu uygulanirken, 11 hastada Wagner
teknigi ile uzatma gerceklestirilmistir. Hafif FH vakalarinin neredeyse tamaminda
tatmin edici sonuglar elde edilirken, daha ileri diizeyde FH goriilen hastalarin

tamaminda yetersiz sonuglarla karsilagilmistir. Bunun sert, diizeltilmemis ekinovalgus
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ayak deformitesine bagli oldugu sonucuna varmiglardir. Bu da onlar1 daha ciddi FH

vakalarinda ampiitasyonun tercih edildigi sonucuna gotiirmiistiir.

Buna karsin, tatmin edici sonuglar bildiren serilerin ¢ogunda, baz1 vakalarda ayak
bilek artrodezi gerektirdigi halde, ayak deformitesi sonugta stabil bir plantigrade ayak
ile diizeltilmistir [16, 148-152]. Catagni ve Guerreschi [148] rekonstriiksiyon ve
uzatma yapilan ve Dal Monte siniflandirmasina gore simiflandirilan 89 hasta
bildirmistir [135]. Evre 1 FH olan 32 hastaya uzatma uygulanmis ve bunlarin hepsinde
esit bacak uzunlugu ve plantigrad ayak elde edilmistir. Evre 2 FH'li 37 hastanin
35'inde plantigrad fonksiyonel ayak elde edildi. Evre 3 FH grubu, hepsi
rekonstriiksiyon ve uzatma uygulanan 16 plantigrad ve stabil ayakla sonuglanan 20
hastadan olusuyordu. Tiim hastalar, fonksiyonel sonuglardan memnun olduklarini
belirtmis ve ¢cogu, bisiklet siirme ve ylizme gibi atletik faaliyetlere devam edebilmistir.
Johnson ve Haideri'nin[153] yiirlime analizi verileri, plantigrad bir ayak elde etmenin
onemini daha da pekistirmistir. Yiirlime analizlerinde, fibular hemimeli
rekonstriiksiyonunda plantigrad ve diizgiin hizalanmis bir tibia saglandiginda, diz
fleksiyon giicli ve ayak bilegi itme giicliniin, Syme amputasyonu geciren hastalara

kiyasla daha iyi oldugunu gézlemlemislerdir.

Elmherig ve arkadaslar1 [154] tarafindan 2020 yilinda yapilan yedi retrospektif
calismanin yakin tarihli bir meta-analizi de ayak deformitesinin diizeltilmesinin
Oonemini vurgulamaktadir. Calismaya fibular hemimeli olan 211 hasta dahil edilmis,
120 hastaya ampiitasyon uygulanmig ve diger 91 hastaya uzuv rekonstriiksiyonu ve
uzatma uygulanmistir. Yazarlar, eski calismalarda hastalarin daha az komplikasyon
yasadigimi ve ampiitasyondan daha memnun olduklarini, bunun da biiytik 6l¢iide ayak
agris1 ve uzuv rekonstriiksiyonu grubunda tekrarlayan ayak bilegi deformiteleri
nedeniyle oldugunu bulmuslardir. Son yillarda yapilan ¢aligmalarda, ayak
deformitesini diizeltmek icin gelistirilmis uzuv rekonstriiksiyonu tekniklerindeki
ilerlemeler, 6zellikle SUPERankle prosediirii gibi yontemler sayesinde
rekonstriiksiyonla daha iyi sonuglar elde edildigi gdzlemlenmistir. Literatiirde, uzuv
esitlemesi saglansa bile, ayak diizgiin bir sekilde diizeltilmez veya ayak deformitesi

yeniden olusursa, nihai sonucun genellikle tatmin edici olmayacag1 vurgulanmaktadir.
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Fibular hemimelia i¢in rekonstriiktif teknikler, 6zellikle ayak ve ayak bilegi
deformitesinin tedavisinde dnemli ilerlemeler kaydetmistir. SUPERankle ve SHORDT
prosediirleri, altta yatan deformiteyi diizeltmek ve ayak ile ayak bilegini stabilize
etmek i¢in 6zel olarak gelistirilmistir. Bu yeni tekniklerle, vakalarin cogunda
rekonstriiksiyon ve uzatma uygulamalarindan sonra miikemmel fonksiyonel sonuglar
elde edilmistir. Paley'in 2011 yilina ait serisinde 38 fibular hemimeli hastasi1 yer
almakta olup, bu hastalarin %94,7'sinde (36/38) uzuv esitlemesiyle miikemmel
fonksiyonel sonuglar elde edilmistir. Komplikasyonlar ortaya ¢iksa da, ¢ogu biiyiik
sekellere yol agmayan kopmplikasyonlar olmustur. Digerleri ise genellikle cerrahi

olarak ¢oziilebilir komplikasyonlar olmustur [155].

Karisik sonuglar gosteren tarihi literatiire ragmen, son literatiir, SUPERankle
prosediirii gibi modern teknikler kullanilarak fibular hemimelia i¢in uzuv
rekonstriiksiyonunda kanitlanmis basarili sonuclar elde edildigini gostermistir. Bu
calismalar, cogu ciddi vakanin modern tekniklerle basarili bir sekilde tedavi
edilebilecegini desteklemistir. Birch ve arkadaglari, bir kurumda primer amputasyon
ile tedavi edilen ciddi fibular hemimelia vakasi bulunan 20 ¢ocugu, bagka bir kurumda
SUPERankle prosediirii ile rekonstriiksiyon yapilip ardindan uzuv uzatmasi yapilan 22
cocukla kargilastirmiglardir. [156]. Calismadaki tiim hastalar ve ebeveynler,
enstriimanli yiirtime analizi ve 50 metre kosu siiresi gibi fiziksel testlerin yani sira
yasam kalitesini (QoL) degerlendiren anketleri de tamamlamislardir. Ampiitasyon
grubundaki ¢ocuklarin aileleri, uzuv rekonstriiksiyonu grubundaki ailelere kiyasla
daha cesitli etnik kokenlere sahipti ve daha diisiik sosyoekonomik ve egitim
seviyelerine sahipti. Psikolojik olarak gruplar arasinda anlamli bir fark bulunmazken,
fonksiyonel olarak her iki grup da yiirlime analizi ve 50 metre kosusunda istatistiksel
fark olmaksizin benzer performans gostermistir. Tiim hastalar ve ebeveynler,
amputasyon veya uzuv rekonstriiksiyonu segiminden bagimsiz olarak tedavi
sonuglarindan memnun kalmis ve ayn1 tedavi yontemini tekrar tercih edeceklerini

belirtmislerdir.

Sonug olarak, uzuv rekonstriiksiyonunun uygulanabilir bir se¢enek oldugu ve "uzuv
kurtarma ve rekonstriiksiyon i¢in dnemli 6l¢iide daha fazla sayida cerrahi miidahaleye

kars1 yasam boyu protez gereksinimlerini tartmak gerektigi" sonucuna varmiglardir.
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Kulkarni ve arkadaslar1 [157] 2019 yilinda, 27'si rekonstriiksiyonla tedavi edilen ve
ortalama 9,37 y1l boyunca takip edilen 29 FH hastasini incelemistir. Caligmalarinda,
Illizarov Yontemlerini Arastirma ve Uygulama Dernegi (ASAMI) skorlama sistemine
gore, hastalarin cogunlugu (%77) son takipte miikemmel veya iyi sonuglara sahipti.
Ayrica, 5 yasidan once rekonstriikte edilen ayaklarm niiks olasiligi daha diisiik
oldugundan, ayak deformitesinin erken tedavi edilmesini vurgulamiglardir. "Paley
smiflamasina gore, uzuv rekonstriiksiyonunun fibular hemimelia tedavisinde

miitkemmel bir segenek oldugu" sonucuna varmiglardir.

2.4.9 Sonuc¢

FH i¢in rekonstriiktif cerrahide sonug, plantigrad ve stabil bir ayak elde edilmesine
baghdir. SHORDT ve SUPERankle prosediirleri, orta ila siddetli FH vakalarinda ayak
deformitesini diizeltmek i¢in spesifik prosediirlerdir. Bacak uzunlugu esitsizligi,
epifizyodezle yapilacak seri uzatma ile basarili bir sekilde tedavi edilebilir. implante
edilebilir uzatma cihazlar1 ve cerrahi tekniklerdeki yeni teknolojik gelismeler (EMILL),
daha fazla uzatmanin i¢ten yapilmasini miimkiin kilarak hastalar i¢in daha kolay ve
daha tolere edilebilir hale gelmesini saglamaktadir. Bu sonuglar 1s1g1nda, tiim hastalara

amputasyona karsi cerrahi rekonstriiksiyon se¢cenegi sunulmalidir.
3. GEREC VE YONTEM

Bu calisma, Necmettin Erbakan Universitesi T1p Fakiiltesi, Ilag ve Tibbi Cihaz Dis1
Etik Kurulu’nun 2025/5466 say1 ve 24/01/2025 tarihli onay1 dogrultusunca
gerceklestirilmistir.

2009 ocak- 2024 ocak tarihleri arasinda klinigimizde konjenital alt ekstremite
yetmezligi nedeni ile bilgisayar destekli eksternal fiksator ile uzatma tedavisi
uygulanan 15 hastanin ilk bagvuru, preoperatif ve postoperatif en az 1 yi1llik

takiplerindeki radyografik parametreleri retrospektif olarak degerlendirildi.
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Seri takipleri olmayan veya klinik kayitlar1 yetersiz olan hastalar ile diger uzatma

yontemleri ile tedavi edilen hastalar ¢alisma dis1 birakild1.

Uzuvlar, Paley siniflandirma sistemine gore siniflandirildi. Bu sistem, fibular
hemimelia gibi dogumsal uzuv eksikliklerinde tedavi ve prognoz belirlemeye yardimci

olmak i¢in kullanilan yaygin bir yaklagimdir.

Ileri derecede ayak bilegi deformitesi ve subluksasyonu olan hastalara ayak bilegi
santralizasyon cerrahisi uygulandi. Yapilan ayak bilegi rekonstriiksiyonlarin kapsami
bireysel deformitelere dayaniyordu ve yumusak doku gevsetmeleri, fibular anlajlarin
eksizyonu ve transkalkaneal pin fiksasyonu ile ayak bilegi santralizasyonlarinin

kombinasyonlarini igermekteydi.

Hastalarin bilateral alt ekstremiteleri anteroposterior grafilerinde femur trokanter major
tipi - femur notch mesafesi, tibia apeks- tibia plafond mesafesi dl¢iimleri yapilarak alt

ekstremite boy uzunluklar1 radyolojik olarak 6l¢iildii.
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Sekil 11. Femur dlclimlerinin yapildig1 hasta 6rnegi

55



¥4

Sekil 12. Fibula hemimeli hastasinda yapilan 6l¢iim 6rnegi

4. BULGULAR

Calismaya dahil edilen hastalarm 11°1(%73,3) erkek, 4’1(%26,7) kadindi.
Hastalarm 7’sine (%46,6) sag, 8’ine (%53,4) sol deformite diizeltme cerrahisi
uygulanmisti. Hastalarm 6‘s1 (%40) fibula hemimelia, 4’ tibia hemimelia (%26,6) , 5’1

(%33,4) fokal femoral yetmezlik tanisi alan hastalardan olugmaktadir
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Sekil 13. Calismamiza dahil edilen hastalarin cinsiyet, etkilenen taraf ve tani
dagilim grafigi
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Hastalarin 6’sinda (%40) hedeflenen alt ekstremite uzunlugunda tam esitlik
saglanmigtir. Hastalarin ortalama takip siiresi 3,8 yildir. (dagilim, 1 ila 15 yil)
Ekstremiteler ortalama 6,8 cm (dagilim, 3,1 ile 17,9) uzatilmistir. 10 hastada tek agamada
uzatma yapilmis, diger tiim hastalarin ortalama uzatma prosediirli sayis1 hasta bagina

1,4dir(dagilim 1 ila 3 ). Bir hastaya kars1 taraf epifizyodez yapildi.

Fibular hemimelia olan hastalarin, 2’si paley tip4 (%33) 3’i paley tip3c (%50), 1 tanesi
ise paley tipl (%17) olarak smniflandirildi.

Sekil 14. Paley tip3c 6rnegi olan tibia hemimelia takipli hastamiz

Tibia hemimelia olan hastalarin 2’si palet tipSa (%50), 1’1 paley tip4a (%25),1°1 paley
tip3a (%25) olarak siniflandirildi.
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Sekil 15. Paley tip4a 6rnegi olan tibia hemimelia takipli hastamiz

Fokal femoral yetmezlik olan hastalarin 3’1 paley tipla3 (%60), 2’si paley tip1b3 (%40)

olarak siniflandirild.

Sekil 16. Paley tipla3 6rnegi olan fokal femoral yetmezlik takipli hastamiz
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Ayak bilek santralizasyon cerrahisi tibia hemimelia ve fibula hemimelia hastalarina
yapildi. Tibia ve fibula hemimelisi olan 10 hastanin 8’sine santralizasyon cerrahisi
uygulandi. 4 hastaya tiim cerrahilerden 6nce ilk cerrahi olarak santralizasyon cerrahisi
yapildi. Bunlarmn 1’1 ilizarov ile santralizasyon cerrahisi olarak yapilirken diger 3 hastaya
kapsiiler gevsetme yapildiktan sonra transkalkaneotibial pin yardimi ile santralizasyon
yapildi. 2 hastaya santralizasyon uzatma ile ayni seansta yapildi. 1 hastaya uzatma
isleminden sonra ayak bilek santralizaasyon cerrahisi yapildi. 1 paley tip5Sa tibial

hemimeli olan hastaya ise diz santralizasyon cerrahisi uygulandi.

Santralizasyon Cerrahisi Dagilimi

Hasta Sayisi

Sekil 17. Santralizasyon cerrahisi yapilan hastalarin tablolastirilmis hali
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Sekil 18. Tibia hemimeli paley tip3b olan, ayak bilek deformitesi i¢in santralizasyon

cerrahisi yapilan hastamiz

Fibula hemimeli olan 6 hastada fiksator siiresi ortalama 175 giin (dagilim 92 ile 418)
boyunca olmustur. Tibia hemimeli olan 4 hastada fiksator siiresi 240 giin (dagilim 95
ile 570) boyunca olmustur. Ffy olan 5 hastada fiksator stiresi 192 giin (dagilim 93 ile
422) boyunca olmustur.

Hastaliklara Gore Ortalama Fiksator Suresi

Fokal Femoral Yetmezlik

Tibia Hemimelia

Fibula Hemimelia

0 100 200 300 400 500
Fiksator Suresi (Gun)

Sekil 19. Hastlarda ortalama fiksator siirelerinin gosteren grafi
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Fokal femoral yetmezlik olan 5 hastanin femur trokanter major tipi- femur notch
mesafesindeki artis ortalamasi 5,6 cm (dagilim 3,1 ile 10,2) idi. Tibia hemimeli olan 4
hastanin tibia apeks- tibia plafond mesafesindeki artig ortalamasi 5,5 cm (dagilim 3,2
ile 7,3) idi. Fibula hemimeli olan 6 hastanin tibia apeks- tibia plafond mesafesindeki
artig ortalamasi 9,3 cm (dagilim 5,2 ile 17,9) idi. Tiim hastalarda BDFU teknigi ile
ortalama 6,8 cm bacak uzunluk artis1 saglandi. 4 olguda (%26) eksternal fiksatorler

cikarildiktan sonra rejenere kirik komplikasonu goriildii.

Vaka Tani siniflandirma Toplam  Uzatma  santralizasyon Fibular Ek veya Uzama fiksatér Healing index Cerrahi
ameliyat Pr osediir anlaj Profilaktik (cm) siiresi(giin) (gtin/cm) gerektiren
sayisi sayisi eksizyonu  Stabilizasyon komplikasyon
1 Sol FH Paley tipl 3 1 - - - 6,2 150 24,1
2 Sag FH Paley tip3c 4 1 + + - 5,4 165 30,6
3 Sol FH Paley tip4 4 1 + - - 53 210 39.6
4 Sag FH Paley tip3c 6 2 + + - 5.3+6,1 180+270 33,9/44,2 Refraktir
5 Sag FH Ppaley tip4 3 1 + + + (plak) 5.1 165 32.6 Refraktur
6 Sol FH Paley tip3c 16 3 + + +(ten) 5,246,1+ 210+120+270 40,3/19,6/55,1 Refraktir
7 Sol TH Paley tip5a 8 2 +diz) - +ktel) 3,243,3 270+300 84,3/81,8 psodoartroz
8 Sag TH Paley tip4a 7 2 + - +(ktel) 3,242,3 120+90 37,5/39,1 Ayak
dolagim
bozuklugu+
psoddoartroz
9 Sag TH Paley tip5a 3 1 +diz) - - 2,8 90 32,1
10 Sag TH Paley tip3b 3 1 + - - 3,4 90 26,4
11 Sag Paley tipla3 7 2 - - +(plak) 5,1+5,2 270+150 52,9/28,8 Periprotetik
FFY kirik + koksa
vara niks
12 Sol FFY Paley tip1b3 5 1 - - +(plak) 6,4 240 37,5 Refraktir
13 Sol FFY Paley tipla3 6 2 - - +Hplak) 2,7+42,9 90+90 33,3/31 PeriEroI;cetik
ir
14 Sol FFY Paley tipla3 4 1 - - +plak) 42 150 35,7
15 Sol FFY Paley tip1b3 4 1 - - +plak) 438 165 34,3

Tablo 2. Calismamiza Dahil Edilen Hastalarin Tablolastirdnis Hali
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5. TARTISMA

KAAY 6nemli deformitelere ve bacak uzunluk esitsizligine neden olabilir ve daha
iyi fonksiyon ve yasam kalitesi i¢in bu bozukluklar1 gidermek iizere karmasik cerrahi
tedaviler gerektirebilir. Bu ¢aligmada, bilgisayar destekli hekzapod eksternal fiksatorlerle
tedavi edilen KAAY tanili hastalar1 retrospektif olarak degerlendirdik ve radyolojik
sonuglarini arastirdik. Cogu vakada, ameliyatlar ilk denemede basarili uzatma sagladi.
Bununla birlikte, vakalarin ii¢cte birinden fazlasinda uzatma prosediirleri sirasinda veya

eksternal fiksatoriin ¢ikarilmasindan kisa bir siire sonra komplikasyonlar gorildi.

Ekstremite uzunluk uyumsuzlugu KAAY'nin en 6nemli komplikasyonlarindan
biridir. KAAY'de Ilizarov veya hekzapod fiksatorlerin sonuglarini arastiran g¢aligmalar
literatiirde oldukca azdir. Calismamizda, Mishima ve arkadaslarinin fibular hemimelia
ile ilgili yaptigr caligmaya kiyasla ameliyat Oncesi ve sonrasi bacak uzunluk
uyumsuzlugu (BUU) daha diistiktii; sirasiyla 43,3 mm ve 29,9 mm. Bununla birlikte
ortalama kazanilan uzunluk ve HI; 68 mm ve 34.74 giin/cm ile daha iyiydi [158].

Ayrintilt olarak her hastaligi ayr1 degerlendirdigimizde; FH olan hastalarda
Mishima ve arkadaglarinin fibular hemimelia ile ilgili yaptigi ¢calismaya kiyasla ameliyat
oncesi ve sonrasi bacak uzunluk uyumsuzlugu (BUU) daha diisiiktii; sirasiyla 35mm ve
13,3 mm . Bununla birlikte ortalama kazanilan uzunluk ve HI sirasiyla; 88 mm ve 25,1

giin/cm ile en iyi sonuglara sahipti.

TH olan hastalarda ise yine Mishima ve arkadaslarinin fibular hemimelia ile ilgili
yaptig1 ¢caligmaya kiyasla ameliyat 6ncesi ve sonrast bacak uzunluk uyumsuzlugu (BUU)
47,5mm ve 65 mm olarak minimal daha disiiktii. Bununla birlikte ortalama kazanilan

uzunluk ve HI sirastyla ; 55 mm ve 49,25 giin/cm ile daha iyiydi. Ancak TH,FH ve FFY

arasinda en kotii sonuglar bu hasta grubunda saptandi.

FFY olan hastalarda ise yine Mishima ve arkadaslarinin fibular hemimelia ile
ilgili yaptig1 caligmaya kiyasla ameliyat Oncesi ve sonrasi bacak uzunluk uyumsuzlugu
(BUU) 50mm ve 22 mm olarak minimal daha yiiksekti. Bununla birlikte ortalama

kazanilan uzunluk ve HI sirasila; 56 mm ve 34,7 giin/cm ile daha iyiydi.

Tiim KAAY olan hastalarda yapilan BDFU sonuglar1 FH olan grupta en basarili

olarak bulunmustur. FFY sonuglar1 da FH den sonra gelmekle beraber digerlerine kiyasla
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en kotli sonuglar TH olan grupta saptandi. Ancak yine de TH hastalarinda elde edilen

basarist literatiirde yapilan benzer caligmalar ile yakin sonuglar vermektedir. [158][163]

Erigkinlikte 2 cm'ye kadar BUU genellikle kabul edilir. Hastalar bu fark:
yiikseltilmis kigiye 6zel ayakkabilar ile tolere edebildiklerinden ve islevde kayda deger

bir bozulma yasamadiklarindan kabul edilebilir.

Bu c¢alismada, 15 wuzatma prosediiriinin 10'u (%66) basarili olarak
degerlendirilmistir. Bu c¢alisma i¢in tanimlanan basar1 kriterleri olarak Mishima ve
arkadaslarinin ¢alismasindan etkilenilmistir.[158] Mishima ¢alismasinda basar1 kriteri
olarak, "HI <50 giin/cm ve iliskili rejenere kirik olmamasi" seklinde tanimlamistir.
Bilgisayar destekli ekternal fiksatorler, ekstremiteleri kademeli olarak uzatilirken es
zamanli deformite diizeltmesine de olanak saglamaktadir. Bu calismada kullanilan
yazilim, deformitelerin ayrintili degerlendirilmesini ve planlanmasini saglayarak bunu

kolaylastirmistir.

KAAY hastalarinda uygulanan her tedavi secenegi komplikasyonlara agiktir. Bu
calismada 8 hastada cerrahi miidahale gerektiren komplikasyonlar yaganmistir. Bunlar
arasinda eksternal fiksatoriin ¢ikarilmasindan sonra kirik, deformite niiksii, yara
enfeksiyonu ve psddoartroz gibi komlikasyonlar yer almaktadir. Komplikasyon
oranlar1 yiiksektir ve bazi ¢calismalara gore %87,5'e kadar ¢iktig1 bildirilmistir.[ 159-
162] Diger potansiyel komplikasyonlar arasinda dizde sertlik, kas atrofisi ve diz
subluksasyonudur. Bu komplikasyonlarin dogru yonetimi tatmin edici sonuglar i¢in ¢ok

Onemlidir.

Bu calismanm giiglii yonlerinden biri, bilgisayar destekli altigen eksternal
fiksatorlerle tedavi edilen KAAY olan TH,FH VE FFY tanili genis bir hasta spektrumuna
sahip olmamizdir. Hem tedavi yontemi hem de hastaligin kendisi nadir oldugundan,
benzer ¢aligmalar ile ilgili literatiir kisithidir. 3 hastaligin birlikte degerlendirildigi bir
calisma literatiirde bulunamamaistir. Bu ¢aligmanin bazi kisitlamalar1 vardir; retrospektif
bir ¢alisma oldugu i¢in bilgi yanliligna tabidir. Ayn1 zamanda retrospektif bir ¢caligma
olmasi sebebi ile , ekstremite uzatma Oncesi ve sonrasi agr1 ve fonksiyonel sonuglar
incelenememistir. Bu yontemle tedavi edilen benzer 6zelliklere sahip eslesen bir kohort

olusturmak zor oldugundan, ¢alismada bir kontrol grubu bulunmamaktadir.
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Calismamizin sonuglariyla paralel olarak, Paley'in 2011 yilindaki serisinde 38
fibular hemimeli (FH) vakasi yer almis ve bu vakalarin %94,7'sinde (36/38) uzuv
esitlemesi ile mikemmel fonksiyonel sonuglar elde edilmisti. Bu, uzuv
rekonstriiksiyonunun etkinligini ve basarili sonuglarint gosteren énemli bir bulgudur.
Komplikasyonlar ortaya ¢iksa da, cogu biiyiik sekellere yol agmayan komplikasyonlar
olmustur. Digerleri ise genellikle cerrahi olarak ¢oziilebilir komplikasyonlar olmustur

[155].

Kulkarni ve arkadaglar1 [157] 2019 yilinda, 27's1 rekonstriiksiyonla tedavi edilen
ve ortalama 9,37 yil boyunca takip edilen 29 FH hastasini incelemistir. Caligmalarinda,
[lizarov Y®ontemlerini Arastirma ve Uygulama Dernegi (ASAMI) skorlama sistemine
gore, hastalari ¢ogunlugu (%77) son takipte miikemmel veya iyi sonuglara sahipti.
Ayrica, 5 yasindan 6nce rekonstriikte edilen ayaklarin niiks olasiligi daha diistik
oldugundan, ayak deformitesinin erken tedavi edilmesini vurgulamiglardir. "Paley
smiflamasma gore uzuv rekonstriiksiyonunun fibular hemimelia tedavisinde miikemmel

bir segcenek oldugu" sonucuna varmislardir.

Cesitli serilerdeki olumsuz sonuglar incelendiginde, rekonstriiksiyon sirasinda
kabul edilemez sonuglara yol acan baglica faktoriin tekrarlayan veya kalan ayak
deformiteleri oldugu goriilmektedir. Bu, ayak deformitesinin diizgiin bir sekilde
diizeltilmemesi veya yeniden olusmasi durumunda, basarili bir uzuv
rekonstriiksiyonunun saglanamayacagini gostermektedir. [144, 146, 147]. Naudie ve
arkadaslar1 [ 143] fibular hemimelia olan 22 hastayi retrospektif olarak incelemis ve bu
hastalara uygulanan amputasyon veya uzuv uzatma islemlerinin sonuglarini
karsilastirmislardir. On iki hastaya protez takilarak amputasyon, on hastaya ise Ilizarov
teknigi kullanilarak uzatma yapilmistir. Uzatma grubundaki kotii sonuglar, bliyiik
Ol¢iide rezidiiel veya tekrarlayan ayak ve ayak bilegi deformitelerinden kaynaklandigi
icin, Naudie ve arkadaslar1 uzatma yerine amputasyonun tercih edilmesi gerektigi

sonucuna varmislardir.

Buna karsin, tatmin edici sonuglar bildiren serilerin ¢ogunda, bazi1 vakalarda
ayak bilek artrodezi gerektirdigi halde, ayak deformitesi sonucta stabil bir plantigrade
ayak ile diizeltilmistir [16, 148-152].
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6. SONUC

Sonug olarak, hekzapod fiksator ile uzuv rekonstritkksiyonu, FH, TH ve FFY tanili
hastalarda bacak uzunluk uyumsuzlugunun tedavisi i¢in iyi ve giivenilir bir segenektir.
Bu hastalarin preop iyi degerlendirilmesi, tan1 ve smiflamalarinin iyi yapilmasi
gerekmektedir. Aile ile siirecin nasil ilerleyecegi ve yasanabilecek komplikasyonlar ile
ilgili ayrintili bilgilendirme yapilmasi gerekir. Basarili bir uzatma i¢in aile ile uyumlu bir

1s birligi yapilmasi gerektigi unutulmamalidir.

Basarili uzatmalar yagam kalitesi sonuglarinda iyilesmelere yol agmaktadir. Calismamiz

literatiirdeki benzer raporlarla uyumludur.

Calismamizda Paley ve ark.’nin yontemlerine benzer sekilde ortalama 6.8 cm uzatma

saglanmig, ekstremite koruyucu tedavilerin etkinligi dogrulanmistir. [155]

Tibial hemimelinin hem nadir goriilmesi hem de spektrumunun genisligi, onu tedavisi
karmasik ve zor bir deformite haline getirmektedir. Bir¢ok erken rekonstriiksiyon girisimi
basarisiz olmus ve amputasyona yol agmistir, ancak cerrahi tekniklerdeki gelismeler
sayesinde, deneyimli cerrahlar tarafindan yapilan miidahaleler miikemmel sonuglar
verebilmektedir. Prognozu belirlemek ve uygun bir rekonstriiktif plan olusturmak i¢in tibial
hemimelia tipinin dogru bir sekilde siiflandirilmasi biliyiik 6nem tasimaktadir. Paley tip 1 ile
tip 4 de tibianin kismi eksikligi rekonstriiksiyonla ¢cok basarili bir sekilde tedavi edilebilir.
Bununla birlikte, Paley tip 5 eksikliklerde, 6zellikle patella mevcut degilse, dizden
amputasyon rekonstriiksiyona kars1 degerlendirilmelidir. Tibial hemimelia tedavisi i¢in
rekonstriiktif cerrahi yaklagik olarak son 15 yilda gelismistir ve gelismeye devam edecektir.
Ancak tam tibial agenezinin (Paley tipi 5) karmasik rekonstriiksiyonlar1 i¢cin uzun vadeli

sonugclar bildirilmemistir.

FFY, TH ve FH gibi deformitelerde ekstremite koruma, amputasyonun psikolojik ve
fiziksel ylikiinii azaltmada 6nemlidir. Caligmamuz literatiirdeki bu boslugu doldurmay1
hedeflemektedir. KAAY nadir goriilen dogumsal anomalilerden olup, tani ve tedavi

secenekleri sinirlidir; bu nedenle literatiirde daha fazla ¢calismaya ihtiyag¢ vardur.
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7. ORNEK VAKA GORSELERI

Fibular hemimelia olan bir hastamizin dig goriiblimii ve xray grafisi

Fibular anlajin itraop goriintiisii ve eksize edilen anlajin goriintiisii
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Bilgisayar destekli heksapod eksternal fiksator uygulandiktan sonraki goriintii

Bilgisayar destekli heksapod eksternal fiksator uygulandiktan sonraki xray goriintiisii
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32410
mm

Fokal Femoral Yetmezlik olan hastamizin ilk bagvuru ve son bagvurudaki femoral

uzunluk 6l¢iimii xray goriintiileri
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Tibia hemimeli olan takipli hastamizin ekstremite uzatma cerrahisi 6ncesi ve sonrast

grafileri
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