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ONSOZ

Son senelerde gegitli tap dalarindaki onemli
ilerlemeler, dogmalik anomaliler de dahil olmak iizere
birgok soruna hem tedavi hem de koruyucu hekimlik agila-
rindan katkida bulunmustur. Ote yandan dogmalik anomali-
lerin bir sonucu olarak ortaya ¢ikan sosyal, psikolojik,
ekonomik ve fonksiyonel kisatlaliklar da bu konuya veri-
len Onemin artmasina neden olmustur.

Bebeklerin sakat ve Oziirlli dogmasindaki en o-
nemli etkenler yakan akraba evliliginde daha da belirgin-
legen kalitim, soyagekim nedenleri, annenin gebeliginin
dlizglin ve kontrolli, dogumun saglikli ve denetimli ola-
mamasidir. Ancak bitin bu Onlemlere dzen gbsterildigi
halde dofugtan anomalisi olan bebekler dinyaya gelebi-
lir. Neden ne olursa olsun, herhangi bir bedensel sakat—
lik gorildiglinde yapilacak en Snemli is, miimkiin olan en
kisa zamanda teshis koymek ve tedaviye baslamaktir, An-
cak bdylece anomalinin tam ya da en az kusurla tedavisi-
ne olanak saglanir. Bundan sonra ise koruyucu hekimlik
acisindan alinmasi gereken Snlemleri belirlemek ve uygu-
lamak Onem kazsnir.

Bu ¢aligma Antalya ve ydresinde dogmalik or-
topedik anomalilere ne oranda rastlandigini belirlemek
amaclyla yapilmistir,., Bu anomalilerin etiyclojisi ve ko-
ruyucu hekimlik agisindan alinmasi gereken onlemlere de
yer verilmistir. Ayrica erken teshis ilkeleri ile tedavi

yontemleri ilzerinde de kisaca durulmustur,
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GIRIS

Kuskusuz dopfustan bedensel sakatligi olan gocuk-
larin teshis ve tedavisi ortopedistilerin en bilyik sorumlu-
‘luklarindan biridir. Ancak ortopedistler, bu sorumlulukla-
rinil bagari ile sonuc¢landirabilmek ig¢in diger branglarla
da igbirlipgi yapmak,onlarla yardimlasmak zorundadirlar. Or-
topedist doZmalik bedensel sakatligi olan bebeklere ve ai-
lelerine yardaimci olabilmek i¢in hergeyden Once erken tesg-
his koyabilmelidir. Ozilir ne kadar erken farkedilir ve ne
kadar erken teghis konabilirse, ki bu biiylk ol¢ide diger
brang hekimlerinin de katkisina baglidir, tedavi de o ka-
dar basarili olur. Ayrica bu, ayni ozilirlerin difer bebek-
lerde gorilme olasiliganin azaltilmasi agisindan da ¢ok o-
nemlidir,

Bedensel sakatliklarin tedavisine yon vermek ba-
kimindan malformasyon ve deformasyonun biribirinden ayirde-—
dilmesi gerekir. Defektli dopgumlarin % 60 inda malformas-
von goriiliir ki bu, gelismekte olan embriyolojik dokunun int-
rinsek problemlerinden dolayi meydana gelen anormallikler-
gir. Geriye kalan % 40 ise gebeligin daha sonraki devresin-
de fétal dokuyu etkileyecek uterin basingtan olugan anor -
malliklerdir.(aa) Malformasyonlar genel olarak genetik ve
teratojenik orijine sahiptirler. Deformite de ise bu yok-
tur. Malformasyonlarin gerek fonksiyonel gerckse kozmetik
olarak tedavi edilmesi glic iken deformiteler genellikle

spontan olarak gifa bulur veya egzersizler ile dizeltile-
bilir ya da daha iyi bir gekle getirilebilir, Baska bir de-




yisle deformiteler ig¢in biiylme glglerinin uygun sekilde
yoneltilmesi Onemiidir. Bu nedenledirki deformitelerin
teratojenik anomalilerden ayirdedilmesi zorunludur,

Bu galismada ise dogmalik anomaliler ortope-
dik yonden ele alinmig, Antalya ve yOresindeki dogmalak
bedensel sakatliklar lizerinde durulmustur, Benzer g¢alis-
malar daha once de yurdumuzds gegitli aragtirmacilar ta~
rafindan incelenmigtir. Boyle bir calaigmanin saglakli so~
nuclar verebilmesi igin g¢esitli bilim dallari ile igbir-

1igi yapilmasi zorunludur. Ancak sartlarimiz buna tam o=-
larak imkan vermediginden c¢aligma Ortopedi Bdlimi tara-
findan yliriitildi. Ote yandan ilgili boliimlerle de olgu ta-
kibi seklinde iligki kuruldu. Boylece bu ¢alisma Akdeniz
Universitesi Antalya Tap Fakiiltesi Ortopedi ve Travmato-
loji, Kadin Hastaliklari ve Dofum ile Gocuk Hastasliklari

ve Sazlifi Anabilim dallarinda yapildi,
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GENEL BILGILER

A) ORTOPEDIK CERRAHIDE TEMEL GENETIK KAVRAMLAR

Genetikteki yeni bilimsel geligmeler bir ¢ok
defektlerin anlasilmasinda katkida bulunmugtur. Aslinda
her Gzellik genetik ve ¢evresel faktorlerin sonucudur.
Genetik bilgi olarak hangi defektlerde genetigin hangi
defektlerde ise hem genetik hem de gevresel faktorlerin
daha Onemli oldugunu bilmek gerekir.

Intrauterin kosullara da dahil olmak ilizere tiim
cevresel tehlikeler gegitli hastaliklara neden olurlar.
Ornegin rubella gibi intrauterin viral enfeksiyonlar ve
hamileligin ilk ii¢ ayinda alinan thalidomide gibi ilaclar-~
dan sonra gorilen malformasyonlar gibi.(Bg)

Genetik bozukluklari ii¢ grupta toplamak miim-
kiindiir: - : |
l. Basit gen defektleri
2e Kromozomal diizensizlikler
%. Cegitli fakttryel Ozellikler

l. Basit Gen Defektleri:

Benzer kromozom ¢iftleri lzerinde ayni yerde
bulunan allel, genin alternatif formlarindan biridir. Ge-
notipi olusturan bir ¢ift allelin tim iyeleri biribirine
eg ise o birey homozigot, farkli ise heterozigottur.(ag)

Basit gen defektleri mutasyons ugramis tek ve-
ya ¢ift doz genler nedeniyle ortaya ¢ikar. Tekx doz da mu-




tasyon bir ¢ift kromozomun sadece birindedir, eglegmig
allel ise normaldir., Gift dozda ise mutasyon benzer kro-
mozomlarin her birinde ayni yerde olugur.'Gen tanimlandi~
ginda mutasyon tek dozda ise " dominant", ¢ift dozda ise
" resesif " denir. _ .

Tanimlanabilen allel hemozigot da olsa hetero-
zigét da olsa dominanttir. Sadece homozigot oldugunda ta-
nimlanabilen allel ise resesiftir,. Asllnda dominant veya
resesif olan gen degil oOzellifin kendisidir, ama genelde
kullanilan dominant gen resesif gen terimleridir,
Otozomal Dominant Kalatim:

Dominant genler diger allellerin durumu ne o-
lursa olsun o gene sahip bireyde etki yaratan genlerdir,
Yani bir ailedeki dominant olarak bulunan bir hastaligain
taginmasl aslaindas direkt olarak genin taginmasidir, Boy-
lece bu gene sahip olan her bireyde ayni hastalik gorile-
cektir. Her etkilenmis geni olan birey bunu yine etkilen-
mis geni olan bir ebeveyninden aldifina gdre otozomal do-

- minant kalitimain ilk karakteristigi; her etkilenmis gen

sahibinin etkilenmis geni olan bir ebeveyne sahip oldugu-
dur,

Zararli gekilde mutasyona uframig genler gok
az oldugundan, etkilenmig olan bireyde hemen her zaman i-
¢in mutasyona upframis geni olan bir ebeveyninden aldiZi
bu gen ile diger'ebeveyninden aldagi normal allel mevcut-
tur. Yani birey heterozigot olabilir ve kendisi de boyle
geni olmayan bir kisi ile evlenebilir,., Dolayisiyla onla-
rin ¢ocuklari da bir ebeveyninden normal allel diferinden
ise normal veyza mutasyona ugramis allel alacaklardir.

Eger iki heterozigot eg varsa, ¢ocuk her iki
ebeveyninden de normal veya mutasyona ugramig allel alar
veya homozigot normal ( 4 de 1 oraninda ) ya da hetero-
zigot ( 4 de 1 oraninda ) ya da homozigot mutant olur.(4
de 1 oraninda ). Sonug olarak, eger ¢ocuk homozigot olur-

sa ve rnormal bir egle evlenirse tim gocuklarinda mutasyo-

na uframis gen bulunur.,



Ozetlenecek olursa; otozomal dominant kaliti-
min gematik sekli sdyle kategorilendirilebilir:

“ a) Her etkilenmig birey yine etkilenmis
geni olan bir ebeveyne sahiptir, ancak bunun ilk ortaya
¢ikigi taze mutasyonla olmugtur.

' ] b) Biri etkilenmig biri'etkilenmemi@ gen-
leri olan ebeveynlerin etkileﬁmis geﬁi olan gocuklari nor-
mal bir esle evlénir%erse gocﬁklarlnln'etkilenme olasili-
g1 % 50 dir, | |

¢) Etkilenmis bireylerin etkilenmemis ak-
rabalarinin ¢ocuklarinda etkilenmis gen olmasz.,

NORMAL
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Sekil 1. Otozomal dominant kalitiml gosteren ideal

pedigri.(Bg)

Sekil 1 ideal bir otozomal Gzellik pedigrisi
gostermektedir, GBrildigi gibi herhangi bir mutasyona ug-
ramig gene szhip olan bireyin ebeveynlerinde ve onlarin
ebeveynlerinde bdyle genler vardir. Boyle gene sahip bi-
reylerin gocuklsrinin bu gene sahip olma oranlari 1/1 dir.




Otozomal Resesif Kalitim:

" Resesif zararli genler sadece hom021got1arda
hastéllgl ortaya g¢ikarirlar, yani etkilenmis bireyler her
iki ebeveyndeﬁ de mutant gen almig olmalldlflar. Zararli
genler gok nadir oldugundan hemen tim homozigot etkilen~
mis bireyler iki heterozigot bireyin gdcuklarldlr. Otozo-
mal resesif kalitaim olan 800 klinik vaka lizerinde aras-—
tirma yapilmis ve beyaz g¢ocuklarda en sik gdriilen otozo~
mal resesif hastaligin sistik fibrozis oldufu goriilmis-

ip, (2

Genellikle etkilenmis bireyler heterozigot esg-
lerden ortaya ¢iktigindan resesif mutant gen homozigot
olmadan nesiller boyunca tasinabilmektedir. Bu nedenle re-—
sesif kalitim dedelerde veya akrabalarda gérﬁlméz. Ancak
akraba evlilikleri icin bu durum gecerli degildir. Efer
akraba olan veya ayni resesif mutant geni almig olabile-
cekleri ortak bir akrabalari olan iki kisinin evlenmesil
halinde bunlarin bu geni almis ve heterozigot olma gans-
lari ylksektir. Resesif kalatimle hastalifi almig olan go-
cuklarin ebeveynlerinin akraba olmalari da g¢ocufun gansi-
n1 ylikseltir. Hastalik ne kadar nadir ise ebeveynlerin ak-
raba olma olasiliklari da o kadar ylksektir,

Sekil 2 de otozomal resesif brelliklerin ideal
pedigrisi verilmektedir. Bunlar su ozelliklere sahiptir:

a) Hemen her zaman hastalik ebeveynler, a-
talar ve kan bagi olan akrabalarda gorilmez.

b) Etkilenmis olan g¢ocufun kardeginin has-
taliga yakalanma sansi cinsiyetine bakilmaksizan 1/4 dir,

¢) Normal ¢ocuklarin ailelerine nazaran

etkilenmis gocuklarin ailelerinde akrabalik daha sik go-
riliir. Hastalik ne kadar nadir ise ailesel kalitimin fre-
kans: da o kadar fazla olur.

Cinsiyet Baglantisi:
Otozomlarda oldugu gibi X kromozomlari da do-

minant veya resesif olabilirler. Ama digilerde iki erkek-
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Sekil 2, Otozomal resesif kalitaim dagiliminin ideal
pedigrisi.(52)

lerde ise bir ¥ kromozomu bulundugundan, X baglantili gen-
lerle gegen hastaliklarain gematik dagillmlnda Y karakte-
ristik farkliliaklaraina yol agar. Disilerde normal ve mutant
allellerin dominant iliskileri otozomlardaki gibidir. Oysa
erkeklerde Y kromozomu X e homolog degildir. Yani X kromo-
rzomundaki genler Y kromozomunda buna tekabiil eden bir yere
sahip degildir ve X kromozomundaki bdyle genler heterozi~
got veya homozigot olmaktan ¢ok hemizigottur. Dolayisiyla
Y kromozomundaki mutant gen erkeklerde her zaman ortaya ¢i-
karken kadinlarda resesif olabilmektedir. Bu ise X baglan-
t1l1 kalaitim gematik dagilimini etkilemektedir. Gen genel~
likle ¥linik acidan etkilenmig kigilere ge¢mekte ve hasta-
li1k erkeklerde goriilmektedir.

¥ baglantili resesif kalitimla gegen bozukluk-
lar gu dzellikleri gdsterirler ( Sekil 3 ):

a) Anneleri etkilenmis ama mutant geni he~

mizigot olarak tasiyan erkek g¢ocuklarda bozulzluk her zZaman
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goriliir, |

b) Tagiyici annenin her erkek gocugunun et-
kilenme olasilifi 1/1 dir,. '
_ ¢) Etkilenmis erkekler bu geni erkek cocuk-
larina tagimazlar, ama tim kazlarina verirler. Kizlar da
tasiyict olurlar. _ : S

d) Etkilenmemiglerkeklér geni hi¢ bir zaman
gecirmezler. '
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Sekil 3. Cinsiyet bajlantili resesif kalitimin ideal
pedigrisi,

X kromozomal resesif olarak nakledilen hastalik-
lar Duchenre tipi muskular distrofi ve hemofili A dar.

Bazi X kromozomal dominant durumlar da vardir.
Bunlarin sematik dzellikleri etkilenmig digiler tarafindan
yari kizlarina yari da erkek cocuklarina gegirilir. Etki-
lenmig bir erkek ise bunu tim kizlaraina ge¢irir, ama hig
bir erkek cocufuna gegirmez. Etkilenmig kiz gocuklar nor-
mal kiz c¢ocuklarina sahip olabileceklerdir. Kizlarin yari-
s1 ise etkilenmis olacaktix.
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Penetrans ve Expr951v1te
. | Bir mutant gen her zaman fenotlp olarak belli
olmaz, ya da belli olsa blle dzelligin oellrglnllk dere-

cesi bireyden bireye degisebilir., Penetrahs, genin feno-
tipte belirmesidir, Penetrans bir genin fenotipik ifadesi-

nin kigiden kisiye degismesi ise expresivitedir. Bir dzel-
ligin expresivite frekansi % 100 den az ise bu Ozelligin
penetransi azalmig demektir. Matematiksel terimlerle ifa-

' de edecek olursak, bu o Szelligingosteren genetik agidan

hassas olan bireylerin ylizdesidir.

Ote yandan eger bir Ozellik ayni soydan olan
farkli bireylerde farkli gekilde oluyorsa, defigken bir ex-
presiviteden s6z edilir. Expfesivite hafiften vahime kadar
siralanir ve ayni soydan gelen bireylerde ayni genin gekil
ve penetransi farkli olarak ortaya ¢ikabilir.

Pleitropizm ve Genetik Heterojenlik:

Her gen polipeptit zincirinin sentezini belir-
leyen primer bir etkiye sahiptir. Bir gok genler hatta ke-
sin major etkileri olan genler bile oldukga farkli sekon-
der etkilere yol agabilirler. Bu genin birden fazla karak-
ter iizerine etkili girinmesine pleitropizm denir,

Bir ¢ok farkli yerdeki mutant genler tarafindan
ayni genetik hastalik ortaya gikiyorsa genetik bir hetero-
jenlik sdz konusudur. Ornegin resesif kalitimli dofmalik
sagirligi olan ebeveynlerin gocuklari sagir olmaé. Bunu soy-
le agiklamak milmkiindlir; ebeveynlerin sagirliklarina farkla
resesif genler sebeép olmustur ve her birinin normal allel-
leri digerlerinden ayri bir yerde bulunmaktadir.

?. Kromozomal Diizensiglikler:
1956'da Tijio ve Leven<ti)

¢ift sayili ve 46 tane oldugunu gbstermiglerdir. Kromozom-
lar kalitsal bir materyalden, deoxiribonukleik asitten (DNA)

insan kromozomlarinin

olusur. Kromozomlar protein bir matriksin i¢inde bulunur-
lar, Kalitimin birimleri olan genler DNA' nin kaisimlaridir.




Insan hiicresinin 46 kromozomunda dagilmig bulunan genlerin
sayisi 100,000 civarindadir. 46 kromozomun her biri homo-
log Qigtlerin bir iiyesidir. Her ¢iftin bir iiyesi anneden
bir iiyeside babadan alinir, Hem erkeklerde hem de kadinlar-
da ciftlerin 22 tanesi aynidir. Otozomlar olarak isimien-
dirilen her c¢iftteki homolog kromozomlar her zaman ayirde-
dilemez.'QB. ¢iftteki kromozomlar sex kromozomlaridir, Di-
silerdeki 2 sex kromozomu aynidir, bunlara X kromozomlarl
denir. Erkeklerde ise bir X kromozomu ve bir de Y kromozo-
mi vardir. Klinik tip biliminde sitogenetik anormallikler
azdir ve depisim gdsterir, Kromozomal diizensizlikler bi-
yiik 6lg¢lide dogum defektlerinden ve cenin hasarindan kay-
naklanir. Bu canli dopumlarin % 0.7 sinde ve ilk {ic ayda
olugsan diigiiklerin % 33 iinde gérﬁlﬁr.(16)

Kromozomal diizensizlikleri olan hastalarin ge-
nellikle ayni anormellife sahip diger hastaliklardekine ben-
zeyen karakteristik fenotipleri vardar. Fenotipik anormal-
liklerin temelinde genetik materyalin dengesizlifinden kay-
naklanan gelisimsel karigikliklar bulunur. Kromozomlardaki
anormallikler sayisal ve yapisal olabilecefl gibi otozonm-
lari ya da sex kromozomlarini veya nadir de olsa her iki-
sini de etkileyebilir.

Sayisal Dizensizlikler:
Kromozomlarin sayilarinda meydana gelen degigik—
likler, eslegmis kromozomlarin ve hemcins kromatidlerin bi-

rinci veya ikinei miyotik boliinme sirasindaki hatalar nede-
niyle olusur. Insanlarda karakteristik haploid sayisl { ga-
netlerde ) 2%n dir. Diploid sayisi ise ( somatik hiicreler—
de ) 46(2n) dir. Haploid sayisinin tam kat sayisl ise eup-
loiddir. n'in tam kat sayilari olan ama 2n den daha buylk
%n, 4n gibi kromozom sayilarina polipleid denir, n'in tam
kat sayisi olan her kat sayiya aneuploid denir. Aneuplo-~
idler icin drnek verecek olursak, 2n-l kromozomlu ve ayni

belirli kromozomun ig iiyesinin bulundugu trizomi ( Down send-
romunda ) oldupgu gibi, 2n-1 kromozomu ve bazi kromozomlar-




dan sadece bir tane bulunduZu monozomik gibi, 2n-1-1 ile
her iki kromozom ig¢in bir fazla {iyenin bulunduzu double
trizomi gibi. |

Karakterigtik n ve 2n den sapan herhangi bir
kromozom sayisi efer euploid veya aneuploid ise heterop-
loiddir. '

Yapisal Duzensizlikler:

Bunlar anormal bir kombinasyonun yeniden terti-
bini takip eden kromozom kirilmalarinin neden oldugu dii-
zensizliklerdir, Hernekadar kirilmalar az gorilirsede ba-
z1 viriis enfeksiyonlari, c¢egitli kimyasal maddeler ve i-
yvonlagma reaksiyonu gibli kirilma ajanlari nedeni ile orta-
ya c¢ikabilir. Xarilma ile sonuc¢lanan kromogzomal yapilarda-
ki degisiklikler ya sabit ya da degisgken olurlar. Sabit de-
gpisiklikler mutlaka hiicre bollinmesi yoluyla gegerler, Sabit
tipler arasinda eksilmeler, artmalar, ters donmeler, trans-
lokasyonlar, insersiyonlar ve izokromozomlar sayilabilir.
Sabit olmayan tipler ise disentrik, asentrik ve ylzik kro-
mozomlardir,

Eksilme, kromozomun bir kisminin kaybini gOste-
rir, Bu ya tek bir kromozomun kirilmasini terminal olarak
takip eder ya da sik olarak iki karilma arasinda dokular-
da ortaya ¢ikar. Kayip kirik pargasinda hangi genetik bil-
gl varsa etkilenmis kromozomda o kKisim yoktur.
| Artmalar genellikle egit olmayan turlerin ks -
ristirilmasindan kaynaklanan ek bir kromozom pargasinin bu-
lunmasidir. Kromozom kisimlarinin artmasi ¢esitli yapisal
dizenlemelerin sonunda olugur,

Ters dénme, iki kirik arasindaki kromozom bOLli-
miiniin ters donmesi ile yeniden tertibini izleyen kromozom-
larain iki kirikla parcalanmasini icerir. (ABCDEF) (ABEDCF)
haline gelebilir., Efer ters donme tek kromozom kolunda ise
bu parasentriktir. Eger sentromer bdlgesini igeriyorsa pe-
risen triktir.

Translokasyon ise kromozomun bir kisminin non-



homolog kromozoma ftransveridir, Burada iki kromozomun ki-

rilmasi s6z konusudur, Translokasyonlar her zaman olmasada
kargilikladir, mutlaka anormal fenotiplere yol agumazlar a-
ma ters donmelerde oldufu gibi translokasyonlarda dengesisz
gametlerin olusmasina yol agabilir, Dolayisiyla anormal

dollerin olusmasinda onemli bir rol oynayebilir. Hicre bs-
linmesinde kromozomun sentromeri uzun ekseni boyunca diki-

- ne bdliiniir. Eger bu bbliinmedeki durum sentromerin submedi-

aninda olusursa, 6rﬁegin ¥ kromozomunda biribirinin ayna

iki yaraiya bolinecefine kromozom bir uzun bir kisa kromo-
zoma boliinlirse buna izokromozom denir, Her iki yarida me-
tasentrik sentromerlere sahiptir. Izokromozomlar X ve 21,
kromozomlar i¢in gegerlidir.

Kromozomal Dizensizliklerin nedenleri:

1) Down sendromunun olusmasinda ge¢ hamilelik
yasl Onemli iken trizomi 13 veya trizomi 18 gibi trizomik
faktorler i¢in o kadar &nemli degildir.(55) Ge¢ hamilelik
yasi ile Down sendromuna yol acan ayrilmama arasindaki Xo-
relasyonun nedeni bilinmemektedir. -

2) Diger organizmalarda oldugu gibi insanlarda-
da eyrilmamaya eZilimli genler bulunabilir.

3) Ayrilmamanin patogenezinde otoimmin hastalik-
larin rol oynadifindanda siliphe edilmektedir. Yiksek tiroid
otoantibody diizeyleri ve kromozomal anormallikler arasinda
da korelasyon gézlenmistirg12)

4) Radyasyon ¢a ayrilamama nedeni olarask goste-—
rilmektedir. Aneuploid gocugu olan ebeveynleriﬁ bir c¢ocu~
gunda radyssyon anamnezleri vardir. Radyssyonun eksilme ve
translokasyon gibi kromozomal hasarlara neden oldugu bili-
nebilmekte mncak ayrilmadaki rolii hentiz bilinémemektedir,

5) Parcalanma nedeni olarak viriisierde gdsteril-
nmektedir. Ancak bunun genetik materysl Uzerindeki etkisi
heniiz aciklik kazanmamlstlr.CQS}

6) Kromozomal anormalliklerin kendileride kromo-

zomlzrdaki anormal ayrilmalara yol ag¢gmaktadir. Translokas-
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yonun transmisyonu ile ilgili Ornekler wvardar,

3. Cesitli Faktdryel Ozellikler
Genetik kokenli hastaliklar ig¢inde en yaygin o-
lani gegitli faktoryel bozukluklardir. Bu bozukluklarda
kendi asrasinda grupléra ayrilir. Bunlardan ortopedik prob-
lemlerle ilgili olarak anensefali-spina bifida, dogustan
kalga ¢ikiga, Legg-Perthes hastaligi ve talipes ekinovar-
us sayilabilir, S
| Prenatal sliregleri igeren cegitli fakbtoryel o-
zellikler acisindan ¢ocuk dofans kadar c¢ocufun defektli o-
lup olmadigini belirlemek g¢ok glictir, Ancak bu Ozelligin
toplumdeki ve etkilenmis bireylerin akrabalarindaki dagi-
limi hakkinda bazi tahminlerde bulunmak mimkindir. Bu tip
dogmalik malformasyonlarin aile dagiliminin karakteristik
bzellikleri su gekilde gosterilebilir:
a., Bir defekte sahip olan bireylerin bi-

-----

81 ayni defekti?6§enel niifustaki gorilme frekansinin kare
b. Etkilenmis bireylerin birinci derece
akrabalarindaki sdz konusu defektin dagilimi etkilenmig
akrabalarla genel niifus ortalamasinin arasina dliger. lkin- _
¢i derece akrabalar ic¢in ise birinci derece akrabalar ve
genel niifus ortalamasi arasinda yer allr.(a)
c. Onceden de belirtildigi gibi belirli
bir bireyin dagilimda nerede yer alabilecefini bilmek gok
glictiire Ancak etkilenmis gocuzu olan ebeveynin bu hasta-
liktan sorumlu genleri daha ¢oktur. Dolayisiyla kendile-
ride bdyle genlere ortalamanin izerinde sahiptirler. Eger
_ikinei c¢ocuklari da etkilenmis olur ise onlarin daha On-
ceden hazirlayici genleri bulundupu sdylenebilir. Yani
bir tane etkilenmis gocuk olduktan sonra tekrarlama riski
daha da yiksek olur. Ornefin anensefali-spina bifida da
ilk cocupun etkilenmis olmasi halinde tekrar riski % -6

koklne egittir,.

ve ikinci cocukta ise % 10 dur.(5)
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d. Dagilimda defekti vahim olanlar daha ke-
narda, defektl hafif olanlar ise nispeten ortada yer almak-
tadair. Bagka bir deyigle defek?%i vahim olanlarda tekrarlama

sansi daha da'yﬁksektir.
e« Bir cinsiyette digerine gore daha fazla

gorulen defektlerde, daha hafif defektin oldugu vekalar da-
g1lamin ucuna déjru yer almaktadlr. Ornegin eger defekt ka-
dinlarda daha az goriliyorsa, kadinlarda tagiyici gen daha

fazla olmalidir ve tekrarlama sansi kadin hastalarin akra-

balarinda daha fazladir. )
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B) INSANLARDA EMBRIOGEKNEZIS VE ORGANOGENEZIS

Dozmalik malformasyonlar ile teratojenik ajan-
lar arasinda korelasyon kursbilmek ig¢in normal insan geli~-
simi ile ilgili temel bilgiler ¢ok bnemlidir. Insanlarda
implantasyonu takip eden embriogenezis ve organogenezis gu
sekilde dzetlenebilir. _

17. giinden 26. giine kadar ndéral plate noral ti-
biin kapanmasini saglar. Bu agamadaki karigsikliklar anense-
fali veya miyehomeningosel gibli major merkezi sinir siste-
mi anomalilerine yol agar,. 2l. glnden 60, giine kadar olan
dénemde reszidiiel farklilasmanin biyik bir kismi ve organ
sistemi gelisir. D6llenmeden sonraki 26. glinde kol siirgi-
nii, uyluk ve 2 gin sonrada bacak siirgiinleri belirir. 31.
giinde elin kisimlara farkedilebilir. 3%5. glnde parmaklar
pelirir ve kemiklerin skapuladan on kola dogru ilerledifgl
yani mezansimal kondansasyonun olustugu gorilir. 37. glin-
de kas gruplari barizlegir ve 39. glinde eklem yerléri far-
kedilir. 43%. gin ayak parmaklari biribirlerinden ayrilarak
olugsur., Boylece tiim kas-iskelet gisteminin elemanlari mev-
cut olury Bundan sonra yofunluk ve hacim iligkileri pato-
lojik olsa bile, temel yapi olusmugtur.(25)

D5llenmeden ilk 8 hafta sonra hilicrelerde fark-
li1lagsma, hiicre yogunlugunda biylme ve kontrollu olarak ba-
21 hilerelerin 51limi s8z konusudur. Ekstrem slirginlerinin
gelisiminde mezoderm ektodermal bir katla kaplidir ve sir-
giiniin ucuna dogru yogunlaglr.(Bo) Bu ektodermal yapinin
geligimindeki veya normal bliyiime ve ayrilmasindaki bagari-
s1izliklar ekstremin mezodermal gelisiminde bozukluklara
vol agar, Ayni sekilde ekstrem siirglinli ve farklilagmasin-
daki basarisigliklar da ekstremin ektodermal kisimlarinda
gelisim bozukluklarina sebep olur,
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C) TERATOGENEZIS |

Teratoloji; ilac¢lar, viriisler, kimyasal madde-
ler ve radyasyon gibi gevresel ajanlarin neden olduéu a-
normal geligimin incelenmesidir. '

Insanlardaki dogmalik malformasyonlarin sikli-
g Warshow ve Holmes taraflndan(AB) major dogmalik malfor-
masyonlar i¢in % 2 olarak gdsterilmigtir. lMarden ve arka-
da@larl 23) ise bagk& vahim problemler gdstermeyen tek ha-
£if anomalilerin % 13,3 oraninda gdriildiigiini belirtmigler—
dir. Ancak bu yazarlar anomalileri belirli cevresel fak-
térlerle simirlandirmiglardir. 1973'de Wilson(*®)
sel defektleri etyolojilerine gbre gruplamig ve % 20 sinin
bilinen bir genetik faktdre, % 5 inin kromozomal dlizensiz-
liklere ve % 5~9 unun ise teratojen gibi primer ajanlar o
larak belirlenen gevresel nedenlere bajli oldugunu soyle-
mistir. Cofunluk % 65-70 ise bilinmeyen nedenlere baglidir.
Teratojenin stz konusu oldugu gelisimsel defekti olan grup-
ta, teratojen olarak radyasyon, viriisler, fetal metaboliz-
masini etkileyen maternal rahatsizliklar, ilag ve kimyasal
maddelerdir., Ilaglar ve kimyasal maddeler toplam dagilimn
% 2~% Unii kapsamaktadir.

Meratojenlerle ilgili en Snemli konu bunlarin
insanlar iuzerindeki etkileridir. Kendiliginden olugan olay-
lar iizerinde kontrollu gdzlemler yapmanin zorlufu ve insan-—
lara zararli olabilecek deneyler yapmanin getirdigi kasit-
lamalar nedeniyle deneysel teratojenik galigmalar hayvan-
lar {izerinde yapilmaktadir, Hayvanlarla yapilan caligmalar
bir ilacin teratojenik potansiyelinin ve teratojenik meka-
nizmalarinin belirlenmesinde yardimci olabilir, ama bir i-
lacin teratojenik olup olmadiginin ispati ig¢in insanlar -
zerinde denenmesi gereklidir, Ornefin; thalidomide insan-
larda malformasyona neden olurken hayvanlar igin bu geger-
1i degilair,

Bu noktada, teratojen ve mutojen arasindaki a-
yirim yapilmalidair. Hernekadar ayni ajan, drnegin radyas-

geligim—

yon hem teratojenik hem de mutojenik etkiye sahipse de,
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bir teratojen geligen organizmanin somatik hilcreleri iize-.
rinde etkilidir. Mutojen ise germ hiicreleri {izerinde etki-
lidir, genetik materyali de degistirir. .

Teratojénler embriogenezis ve organogenezisin
hassas ddnemlerinde Snemlidir. Dgllenmeden once hig¢ bir te-
ratojenik etki sbz konusu degildir. Dbllenmeden sonraki ilk
gliinlerde etki gorilir ve g¢gegitli malformasyonlar olugabilir,
azaltan enzimler nedeniyle teratojenlik azalir.

Hernekadar, bazli ajanlarin teratojenik etkisi
kanitlanmig ise de, bir ¢ok ajanin da belirli kogullar al-
tinda teratojenik olma Ozellifgi ta§1d1klar1 sOylenebilir.
Oncedende belirtildigi gibi, teratojenler cevresel ajanlar-
dir ve tim embrionik cevre lizerinde etkilidirler. Dolayisi
ile onlarin etkisi fetal gelisgimi etkileyen bir gok faktdr—
lerden de etkilenir. Fetal hassaslik, yararlanma kullanma

siiresi, dozlari,belirli bir teratojene karsi kalitsal efi-
lim, teratojenlerin biribirleriyle ve difer ajanlarla olan
etkilesimleri ajanlarin teratojenliklerini belirleyen fak-
torierden sadece bir kagldlr.(14)
Een annenin hem de embrionun maruz kaldifi ek-
sojen kuvvetler de etkili olur. Bazi galigmalara gore, ha-
mileliginde ilagla tedavi olmayan annelerin orani % 10 dur.
Alinan ilaglarin ortalama sayisi degismekte ve dagilinm 2
den 5 e kadar o‘i.r:ﬁaatk‘t:awllr.(1?g Bu ¢alaigmalar ayni zamanda
tescilli ilaglarla ddiing alinan ilaglaran doktora bildiril-
medifini de belirtmektedir. Mellin(2*)
mada, ¢ocuklarinda gorilir derecede anormallikler olan ka-
dinlarin aldigi ilaglarin say:r ve tiplerini tesadiifi yolla
se¢ctigi bir kontrol grubu lile karsilastirmistir. Caligmada
alinan ila¢larin sayi ve tipleri arasinda bariz bir fark

yaptiZi bir calis-

bulunamaris ve sonu¢ olarak genelde ilaglarin tam bir mal-
formasyon kaynag:r olmadiklari kanisina varilmigtair,
Tlacin teratojenlifgini belirleyen faktorler sgun-

(47)

lardir: _
1. Tlacin tiri yani kimyasal ve farmakolo-
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Jjik Bzellikleri Onemlidir. Patentli kemoterapatik ajanlar
hiicre bdlinmelerinde toksik etki yaparlar. Oysa antibiyo-
tikler sadece mikrobik duvar yapisi ile alakali olduklas
raindan teratojenik etki ag¢isindan daha az gliphe uyandirir-
lar, . .

2, Kullanma diizeyi ve stireklilizi ikimei
faktdri olugturur..Alkol en Snemli oSrnektir, Hernekadar al-
kol alan snnelerin fetiislerinde bir hastalik belirtisi gd-
rilmese de kronik alkolik annelerin bebeklerinde kompleks
morfolojik anormalliklerin oidugu belirtilmektedir.(al)

3, Uglineil faktdor ise plesantada bulunan
toksik maddelerin dﬁzeyiérinin maternal faktdrler tarafin-
dan azaltilmasidir,

_ 4, Teratojenin girisi de bagka bir faktor-
diir, Burada plesantal zarlarin diflizyon zarlari gibi veya
metabolik aktif vasitalar gibi hareket ettigi kabul edilir.

5. Bir faktor de ilag¢ verildiginde fetiisiin
hangi gelisimeel agamada oldugudur. Belirli bir dozun mor-
folojik etkisi o dozun verildigi donemdeki surece yansir,
Yani ilacin alindiZi zaman ve dozun siirekliligi Onemlidir.

6. Son faktdr de, fetiisdeki dispozisyon ya-
ni ilacin fetal metabolizma ilzerindeki etkisidir. Bir ¢ok
detoksifikasyon siire¢leri belirli bir organ lzerinde etki-
1i oldupundan bu etki organogenezis ve olgunlagma sirasin-
da artmektadir.

Sonuc olarak, hekim hamile veya hamile olma o-
lasiligr ylksek olan hastalara ilag verirken tehlikeyi u-
nutmamala ve ilaci ¢ok dikkatli we kesin endikasyon varsa
vermelidir. Dogmalik anomalisi olan yeni dogmus bebeklerin
snamnezinde ilacg alimi ¢ofunlukda bulunmaktadir.

Wilson'un sinaflandirmasina godre kas-iskelet
sistemi deformitesi olugturan ilaglar sunlardlr:(48€

Birineci grupta teratojenik acidan pozitif o-

lan ilaglar, ikinci grupta teratojenik potansiyall kusgku-
lu ilaglar, Uglincii grupta bazi kogullarda teratojenik, dor-

dimcii grupta ise hemen hig veya ¢ok az teratojenik etkisi
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olan ilaglar yer almektadir. Birinci grup kas-iskelet sis-
temi agisindan teratojenik oldufu duginilen dort kimyasal
maddeyi icgerir,

Thalidomide:

| _ Thalidomide embriopatisinin en bariz belirtisi
ekstrem anomalileridir. Bu anomaliler'bas parmak dispiazi_
sinden longitudinal radial hemimeliaya, phocomeliadan'dﬁrﬁ
ekstrem ameliasina kadar degisebilir. Difer eglik eden a-
nomaliler ylzlin kapiller hemanjiomasi, dig kulakta hipopla-
zia veya aplazia ile birlikte kanalin atrezisi, dofmalik
kalp defekti, gastro-intestinal alanda siterotik veya at-
retik lezyonlardar,

LenZ(BO) thalidomide embriopatisi olan hastala-
r1 incelediginde thalidomide'in embriogenezis agamasindaki
teratojenik etkisini gbsteren bir zaman tablosu ile geli-
gsimsel yapilarini ortaya ¢ikartmigtir. Lenz'in bulgularina
gore, son menstural ddnemin baslamasindan sonraki 34 giin
icinde alinan ilag malformasyon olugturmaktadir. Bu hami-
leligin ilk haftalari boyunca teratojenik etkilere relatif
direng gosterilecegi beklentisine de uymaktadir, ve bu si-
re ddllenmeden hemen Once ve hemen sonraki donemi kapsamake—
tadir. En Onemli gilinler hamilelegin 3-5, haftalari arasin-
daki 16 glinliik siireyi kapsayan son mensturasyondan sonra-
ki 34 ve 50. ginlerdir. Hipoplazi veya kollarin yoklugu i-
¢in thalidomide'in 39. ve 44, glinler arasinda alinmig olma-
s1, benzer alt ekstrem malformasyonlari ig¢gin ise ilacin 41
ve 4%, giinler arasinda alinmis olmasi gerekir, Genel ola-
rek thalidomide'in etkisi bu iki hafta ig¢inde gorilmekte~
gir. Karsilastirmeli ¢aligmalar bir g¢ok teratojenlerin ni-
hai deformite ve fetiisiin maruz kaldigr slire ile kategori-

ze edilebilecegini gostermigtir.

Antikonvillsantlar:
Dogmalik deformitesi olan gocuklarin biyuk bir

counlugunun annelerinin antikonviilsant terapiye alindikla-
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1 goriilmils ve antikonviilsantlarin dzelliklede phenytoin
ve diphenilhydantoint®l) ilaglarin spesifik anomalilerle
baglantisi oldugu anlagilimigtar. Belirtilen iskelet anoma-—
lileri distal falanks hipoplazisi ve bag parmak dijitali-
zasyonu olup birlikte goriilen diger anomaliler yarik du-
dak ve karakteristik fasial Bzelliklerdir. Ancak sunu da
belirtmek gerekir ki aragtirmacilarin hepsi antikonvil-
santlarin teratojenik etkisi éldugu konusuﬁda hemfikir de-

(22) epileptik annelerin uzun siire ilagla

gildirler. Lowe
tedavi olduklarini ve genellikle ¢egitli antikonvilsant ve
diger ilaglar kullandiklarina dikkati g¢ekmektedir. Bu fak-
térler de sayisiz,belirlenemeyen etkilere yol agmig ola-
bilirler. Ayrica fetal metabolizma Uzerindeki maternal no--
betlerin ve postictal durumlarin etkisi hakkinda da ¢ok az

bilgi oldugunu vurgulamaktadir.

Alkol:

Hamilelifi sairasainda ¢ok alkol alan kronik ve
agir alkolik annelerden dofan ¢ocuklarin bazilarinda fetal
alkol sendromuna bapli morfogenezis veya degigik blyume
mocdelleri gérﬁlmﬁstﬁr.(11) Rapor edilen 15 g¢ocuktada pre-
- natal ve postnatal biiylime yetersizlikleri ve gelisgim ge-
cikmesi gdzlenmigtir, Buna sk olarak 5 inde dogmalik kal-
ca c¢ikigi, 5 inde klinodaktili ve kampodaktili gibl parmak
anomalileri, 5 inde ise Szellikle dirsekte olmak iizere ist
ekstrem hareketlerinde kisitlilik belirlenmistir. Vakala-
rin cogunda kardiak defektler ve motor disfonksiyonu gibi
anomalilerle spesifik kraniofasiysl anomaliler vardir.

Folik Asit Antagonistleri:
Folik asit antagonistleri Szelliklede aminopie-
rin, ¢ocuk dugirmek igin ¥kullanilmaktadir, Milunsky ve ar-

kadaglar1(26) aminopterinin maternal alinimi ile baglanti~-

11 fetal malformasyonlari gdyle gbstermiglerdir. Rapor e-
dilen 4 hastada kranial displazi, 2 sinde unilateral tali~
pes ekinovarus, 1 inde asimetrik olarak ayak parmafl yok-
jugu ve 1 inde de ayak ve ellerde synostosiz gdrilmigtir.
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D) GENETIK SORUNU OLAN COCUKLARA YAKLAGIM

_ Genetik rehberlik bir ¢ocukta ortaya ¢ikan be-
1lirli bir rahatsizlik ve ailenin difger c¢ocuklarinda da ay-
ni durumun gorilip gﬁrﬁlmeyecegi ile ilgilenir.(la)
meyi dislinen bireyler kargi tarafin ailesindeki_spesifik
veya irksal hastaliklarin olup olmadigil ile alakalanirlar,
Evlenmeyi dilsiinen skrabalar ayni soydan gelmenin getirdi-
i riskleri Ogrenmek isterler. Ayni bilgiler evlat edinme~
de ve bir ajilede irksal ozellikler veya rehatsizliklarin

Evlen-

bulunmasi halinde de gecerlidir.

Secilmis genetik bozukluklarin yiksek oldugu be-
1irli bazi toplumlarda heterozigotlari belirlemek ve ayni
gen ic¢in heterozigot olan eslerle evlenmemelgri ic¢in des~-
teklemek amaciyla " screning" programlar yspilmaktadir. Bu
vakalarda rehberlik geriye defil ileriye donik olmalidir.

Danisman her iki ebeveynede ¢ocuk hekkinda Dbil-
gi verir, En dnemli husus ilgilenilen rahatsizligin nede-
ninin tamamen teghis edilebilmesidir. Bu japlldlktan sonra
danismin bu teshisin glivenirligini deferlendirir ve bagka
gbrils veya testlere gerek olup olmadigina karar verir., A-
ile tarihcesi hem teghiste hem de hastalarin hastaliklari-
nin tekrarlama olasiliklarinin belirlenmesinde yardimei o-
lur,

Aile tarihgesinden bir gema olugburulur ve soz
konusu hastaligin bulunup bulunmamasina bagli olarak hasta-
nin akrabalari sex, yas ve saflik durumlarina godre liste-
lenir. Genellikle bu galisma biliyilk anne ve babalarda, bi-
rinei dereceden kuzenlerde sinarlanir. Onceki nesiller hak-
kaindaki bilgiler pek gﬁvenilir'olmaz.

Tekrarlams riskini belirleme siirecindeki en O-
nemli mokta sz konusu durumu 4 etyolojik kategoriden bi-
rine dahil etmektir. Major tek mutant genler, kromozomal
diizensizler, cegitli faktoryel nedenler ve gevresel ajan-
lar bu kategorileri olugturur. Daha sonra tekrarlama riski
va Mendel kanunlarindan ya da gesitli faktoryel bozukluk-
lar igin yapilacak uygun deneysel belirlemelerden hesapla-

nir.,
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Verilen karar belirli bir davrah1$a yonelik ol-
malidir., Karara gore kendiliginden g¢ocuk sahibi olmayi is-
temeyen aileler igin kontraseptlnler, sterlllzasyon, yapay
ddlleme veya evlat edinme gibi dnerilerde bulunulur.

_ Metabolizmanin dofugtan sahip oldugu hatalar ve-
ya kromozomal duzen51zllkler gibi bazi durunmlar amniyosen-—
tez ile geligimin ¢ok erken dénemlerinde teghis edlleblllr.
Anne ve bebek 191n minimal bir risk s6z konusudur., Bazi O~
nemli malformasyonlar dogumdan once rontgen ve ultrasound
tetkikleriyle anlagilabilmektedir. Ancak bunlar ic¢in emb-
rionun tamamen gorilebilecefi bir olgunluga gelmis olmasi

gerekir.




BOLUM I
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ORTOPEDiK.YAKLA$IM

_ Dogmalik anomalisi olan bebeklere yardimcl o-
labilmek igin dncelikle tesghisi erken koymak ve sakatlik
tirinin gerektirdigi'tedaviye en uygun zamanda baglamak
gerekir. B Tt R
o Genellikle dogustan olan bedensel Sziirlerin te-
davisine ne kadar erken baglanirsa o'kadar iyi sonuglar a-
linir, Dolayisiyla yenidogan'bebéklerin 1lik ve aydinlik
bir odada duz bir masada ¢iplak olarak durusg, gdrinti, or-
gan, kemik, eklem, kas ve sinir yoniinden muayene edilmele-~
ri gerekir. Stipheli durumlarda radyografiden yararlanilma-
lidir. Eger bir deformite var ise, bu deformitenin vahame-
ti, tiirii, yol ag¢tifi kisitlilik ve izlenecek tedavi gibil
yonlerden degerlendirilmelidir. Kas-iskelet anomalisi olan
cocuklarda bagka defektlerinde bulunma olasalifi yiuksektir,
Bu nedenle goriilebilecek difger sistem malformasyonlari da
iyice aragtirailmali ve tedavi plani tiim sistemleri igcere-
cek gekilde hazirlanmalidir,

Dogmalik anomalisi olan gocuklarin aileleri ay-
dgrenmek isterler. Bu soruyu yanitlayabilmek ig¢in ortope-
distlerin Sncelikle anomalinin etyolojisini belirlemis ol-
malari gerekir. Bunun iginde ilk sart iyi ve detaylil bir
anamnez alabilmektir. Anamnezde akraba evliiligi olup olma-
diga, annenin'yasl, hamilelik esnasinda kullandigi ilacglar,
secirdigi hastaliklar, zehirlenmeler, diisme, garpme, dogum
ve ebeveynlerin aileleri ile yakin skrabalari hakkinda bil-

giler yer almalidir.
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MAJOR DOGMALIK ORTOPEDIK ANOMALILER

Dogmalik Xalga CQikifa:

Dogmalik kalg¢a ¢ikigi, dofmalik anomaliler i-
¢inde taninmasi en glg olanidir. Teghis edildiZi an teda-
viye baglanmasi gerekir. Bger tedavi edilmezse ilerde co-
cuk ve annesi icin ¢dziimlenmési zor sorunlar ortaya ¢ika-
bilir,

Kalca c¢ikigy ile ilgili ilk yayinlar 1926'da I-
talyada PuttiQB), 1932 de Amerikada Howorth(IB)yapmlg ve
buna digerleri esklenmigtir. Bu gine kadar kalga ¢ikijZinin
erken tanimlanmasinda bir g¢gok yontemler tanimlanmigtir,

A. GOzle yapilan muayene yontemleri:

1., Peter Bade Belirkisi: Normalde sirt {isti ya-
tan bebegin Snde kasikla diz arasinda bir kag¢ kivrim veya
bikliie bulunur, bunlar sayica ve derinlikce simetriktir,
egittir. Tek taraflas kalga ¢ikiga olanlarda her 1ki bacak-
taii blklimlerin sayi ve deriniligi aynma degildir(*2). (gSe-

kil 4 )

Sekil 4, Peter Bade bvelir- Sekil 5, Allis belirtisi.

tisi.
2, Allis Belirtisi: Her iki diz doksan dereceye

Fakat kalca ¢ikik ise ¢ikik bacak yukari kayacagindan bu
tarafdaki diz deha agafida kallr.(go) (Sekil 5 )
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%, Hart Belirtisi: Kalga ve dizleri bikiilmiig o-
larak sirtisti yatan normal bir bebegin her iki bacagil he-
men hemen yere deger. Oysa dogustan kalga glklgl'olanlarda
bacaz1l ige ceken kaslar gergin oldufundan ¢ikik olan bacak

digariya dogru tam agilamaz. Bu belirti iki kalgasi ¢ikaik

olanlarda daha belirgindir.(lB) (Sekil 6 ) ~

i _
Sekil 6, Hart belirtisi.

B. Elle yapilan muayene, yontem ve testleri:

1. Ortolani Belirtisi¢ Bebek sert bir yere sirt-
isti yatiralir. Her iki bacak kalga ve dizde doksanar derece
biikiilerek fleksiyona getirilir. Sonra muayene edecek kisi be-
begin dizini bag ve isareil parmaklari arasinda yarim ay sek-—
linde kavrar. Bag parmagini uylufun ig¢ yiziine ve oradakicad-
duktor kaslarin iizerine koyar. Orta parmagini uyluk dig yuka-
risindaki trokanter majora, difer parmsklarini ise bacak di-
sina gelecek sekilde yerlesgtirir. Bundan sonra bacakler hafif
ce asagiya gekilirken bacak yanlara doZru agilmaya galisgilar,
Normal bir kalgada bacaklar hig bir belirti vermeden yana dog-
ru acilir. Bger kelgada ¢ikik varsa, cikik bagin asetabuluma
verlesmesinden dolay: bacak ebduksiyonda iken bir kayma duy-
gusu hissedilir,., Bundan sonra bacak gene normal olarak abduk-
siyona devam eder, sdz konusu bacak abduksiondan adduksiyona
getirilirkén ayni keyma sesi yine duyulur. Bu uyluk baginin
kalga eklemi yuvasindan yeniden ¢ikigina alit belirtidir.(ao)
( Sekil 7 )
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_ 7 5 .
Sekil 7. Ortolani testi.

2. Barlow Testi: Ortolani manevrasinin aksine
bir testtir. Bebek durumu, yatigi ve bacaklardan tutug ay-
ni Ortolani testindeki gibidir. Kalca kivrilarak doksan de-
rece fleksiyona getirilir. Dizler de iyice kapanip agirl
fleksiyon haline getirilirken bacaklarin i¢ kisminda bulu-
nan bas parmak ile uyluk disaril dogru itilir., Eger femur ba-
s1 asetabuluma iyl yerlegmemig ve instabil ise, bagin yuva-
dan kaydigi hissedilir. 1) (Sekil 8 )

Sekil 8. Barlow testi.

3. Dupuytren ( Teleskop veya FPiston ) Belirti-
gi: Sartiisti yaten gocufun kalga ve dizi doksan derece flek-
siyona gebtirilir. Bacak diz alti kismindan tutulur. Eger fe-

mur basi asetabulum iginde degilse, bacek itilince silindir

-
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ig¢inde itilen_piston gibi yukari kayar ve cekince de agagi
gelir. (Sekil 9 ) - | |

Sekil 9. Dupuytren Relirtisi.

C. Kalga CaikiZi Geg¢ Belirtileri:

1, Cocupun ylriimesi gecikir. Yirime tek tarafli
kalca ¢ikiklarinda 1.5, iki tarafli ¢ikiklarda 2 ve hatta
daha gec yagsa kadar uzayabilir.

2. Yatan cocukta ¢ikikli tarafda diz kapagi ve-
ya i¢ malleol daha yukarida goriilir,

3. Trendelenburg muayene yontemi: Normal ¢ocuk-
tan bir ayagi Uzerinde ayakta durmasi istendiginde her iki
kalcasi ayni hizada olur. Kalga ¢ikifl olan cocuklarda ise,
cikik olan ayak lizerinde duruldugu takdirde pelvis saflam
tarafta ¢ikikli taraftan daha agaZiya sarkar.(42) (Sekil 10)

4, Yirimede aksama: Tek tarafli c¢ikiklarda her
adimda cgocuk ¢ikikli tarafa egilerek yani aksayarak yirir.
tki tarafl: c¢ikiklarda ise her iki tarafa yvalpalayarak yt-
riiniir, Buna ordek yiuriylisi denir.

5, Cocugun durugu: Iki tarafli cikiklarda bel
cukuru artmig, karin onde kabarik ve pelvis dne dofru efll-

migtir.
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Sekil 10. Trendelenburg
testie.

N\

Erken Radyolojik Bulgular

Femur baginin epifiz ¢ekirdefi denilen geligne
odagi ancak bebek 3-4 aylikken goriilir. Bazen bu 1-2 ay ge~-
cikebilir. Fakat kalga ¢ikiklarinda cogunlukla gecikme olur
ve bazen 1 yagina kadar gdériilmeyebilir.

Trken bebeklik aylarinda 2 ytntemle yapilan ront-
gen muayeneleri yararli olabilir.(qa)
1. Yan yana duran bacaklarin agafl cgekllerex ve

yukara itilerek on-arka radyografileri alinirsa, gikik kal-
canin femur baginin yer degistirdigi gorulir.

2. Femur yukari ucunun kalga dértgenlerindeki ye-
ri: Bu filmlerde ayni zamanda ddortgen cizilerek ¢ikik durum
aragtirilabilir. ¢ izgilerden biri yatay olup her iki ase~-
tabulunm ig kisimlarinda bulunan araliklardan gecirilir. Bu
aralik pelvisin yarisini olugturan {ic kemigin ( iliak, is-
kion, pubis) heniiz kemiklegmemig olan lggen seklindeki ki-
kirdak birlegme yeridir. Bu nedenle kalcadaki ¥ kikairdakla-
rin1 birlestiren g¢izgiye ¥ cizgisl veya Hilgenreiner ¢iz-
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gisi denir. Tkinci ¢izgl asetabulumun disaindan Y g¢lzgisine
dik olarak ¢izilir. Bunada Perkins ¢izgisi denir. Bu iki
¢gizginin etrafinda olusan # boglupgada Perkins kedrani de-
nir, Femur basl“epifiz gekirdeginin heniiz gelismedigi be-
_beklerde, filmde goriilebilen femurun yukari ucunun deva- -
~minda goriilmese bile epifiz. Qekzrdeglnln alt 1@ kadranda
olmasi beklenir.Eger bu alt ig kadranda bulunursa subluk-
sasyon, yukari {ist kadranda bulunursa tam ¢ikik diigiintiliir.
(Sekil 11 )

V.KIKizpa T

ASETABUULM
AGS1 L30

 p—

SUENTOWN - MEVALD
KUt §4 G

Sekil 11. Kalga ¢ikiginain radyolojik belirtileri.

%3, Von Rozen Yontemi: Bu yontem en erken 6 haf-
talik cocuklarda yararli olur. Kalga on-arka filminde Y
cizgisine paralel olarak ¢izilen ikinei ¢izgl pubis senfi-
z3i denilen onde ve ortada pelvis birlegme yerinin tizerin-
dedir. Epifiz cekirdegi seligtifinde femur basi bu ikl ¢iz-
gi arasinde gorilir. Gekirdek zoriilmiiyorsa femur boynunun
yukari ucu asagidaki cizgiyi gecmez fakat gikik varsa bu
kisim iki ¢izgl arasindadire”
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Erken Radyologlk Bulgular ;
e Femur'ba§1n1n kalga ddrtgenindeki yerine gb-
re radyoloalk Qlklk tanisi konur. : |
' 2e Shenton—Menard Kugagy: Normalde kalga radyog—
rafisinde pelv151n agagl yanlarlnda bulunan yuvarlak halka-
nln (obturator halka) iist kenara, buna komsu ‘olan femur boy-
_'nunun alt kenarlyla blr yarlm aya bamamlayan duzgun bir ku-
sak gibidir. Ralga glklginda bag ve boyun yukari ve diga -
kayalglndan bu kugak veya yayln,devamllllgl bozulur.

3. Diger radyologlk bozukluklar: Asetabulum ta-
vani siglasmig, yayvanlagmig ve oblik bir durum almigtir,
Femur basi diizensizlegmigy bag ile asetabulum arasindaki a-
ralik geniglemis, femur boynu kisalmig ve One donmu§tur.

Tedavi

11k glinlerde ve haftalarda kalg¢a ¢ikiZl tanisi
konan ¢ocuklarin tedavisi ¢ok kolaydir. Bacsklari agik tu-~
tan cihazlar ve hatta bazen arabezinin arttirilmasi kalca
cikagini tedavi edebilir, i1k sylarda tedavi edilmezse gi-
derek aylarca siren algi, hareketsizlik ve uzun siiren ci-
hac tedavisi, bazende birka¢ ameliyat gerekir, Yas ilerle-
dikge bu tedavi ve ameliyatlar giderek dsha az basarili o-
lur. 5-6 ve bazen 8~10 yasina kadar ameliyat denenebilir,
Fakat her zaman basarili olunamaz. Gogunlugu kiz olan bu
kalca cikikli gengler evlenme ¢caginda sorun olurlar. Asal
sorun hamilelik, dogumlar ve her iki cinste de ilerleyen
yag ile baglar. Kalgada bazende bel ve dizde afri, cabulk
yorulma, eksamanin artlgi, hareketlerde sainairlilik bu Xi-
gileri ¢ok rahatsiz eder. Bu ddnemlerde de yatigtirici a-
meliyat ve tedaviler varsa da hic¢ biri sorunu temelinden

(5)(#2)(40)

cbzemez ve normel bir kalga kazanilamaz.,

Dogmalik Ayak Sekil Bozukluklari
Bu grupta verus ( inversiyon,ige d8niiklik) val-

gus ( eversiyon,digea Adniiklilkk) ekinus veya ekin ( topufun
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tabana dogru bﬁkﬁklﬁgﬁ,ét'ayagl) ve kalkaneus ( kavus veya
topugun yukari dogru bikikligi) seklinde bozukluklar top-
lanir, o | o
Dogmalik ayak gekil bozukluklarinil genel olarak
2 grupta toplayabiliriz: '

1. Garpik Ayak:

En ok goriilen pesekino varus denilen gekil bo-
zoklugudur. Aysk ufek kemikleri, bilek ve topuktaki kemik-
lere yapigan kas ve baglarin igte, arkada.ve icerde gerilip
kesilmas: ve digtakilerin gevgemesi ile geligirler. Bu ne-
denle ters geligmeyi Onlemek ic¢in daha fazla gerilme ve gev-
semeye olanak vermadan hemen tedaviye baglanmalldlr.(g)%56>
(37) Erken tedavi kolay oldugu halde tedavide gecikilirse
ayak asagi dogru gerilir, ige ddner ve ayafin dig ve ucu U
zerinde basilir duruma gelenin. Bu ise sksama, gekil bozuk-
lugu, agri, normal ayakkabi giyememe gibi sakincalar dogu~-
rur., Teshis olduk¢a kolaydir. Bunun ig¢in:

A, GBzle yapilan muayene:

Gozle yapilan muayenede 3 Snemli belirti vardir.

a. Fkin (at ayzzi) : Ayak bilegi topuktan itiba-
ren tabana dogru gekilmistir ve blikillmigtir. Topuk kemifi
arkasina yapigan agil kirigi gergindir.

b. Topuk ige dogru dénmigtir (varus) : Topuk ve
ayak i¢ Xismina yapigan kas ve bailar nedeniyle topuk ige
doner.

c. Ayek On kasmi icge dogru bikilmig ve tabani ig
ve yukariya doéniktir (inversiyon ve supinasyon). Ayagfin ig
kism1 dahagok cukurlagmig, dig kismida yuvarlaklagmigtir,
(Sekil 12 ve 13)

Yenl dogaﬁlarda genel olarzk bu gekil bozukluk-
lar: elle diizeltilebilir. Gecikmig durumlarda ayak tabani-
nin cukurlasstifi, taban deri altindaki dokularin blizigti-
g ve topuk kiriginin iyice kasildifga,kisalip gerildigi
hissedilir.Yiiriimede ayak yere, ayak tabani ile defil ayak
ice dogZru ddndiiginden (asiry verus, supinasyon) ayak dig
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kismi ilzerinde basar, Hatla ayak dig kisminda Uzeri nasir-
lagmig, i¢i koyuca sulu savi ile dolu bursa veya higroma
geligir, Ayrica topuk kirisi 1y10e kasildigindan yurirken
topuk yere ‘basamaz ancak ayak ucu ile yere basmek mimkin
'olur. Bunun yanlnda ayak kiiglik kalir,tibia ve fibula 1ge—
ri dogru donebzllr bacak kaslarl zaylflar.‘

Sekil 12, Bogustan ¢arpik Sekil 13. Carpik ayak se-
ayake kil bozukxlugu.

B. Radyolojik muayene:

Normalde talus, navikiiler, i¢ kuneiform ve bi-
rinci metatars duz bir gizgi olugturur. Navikﬁler kemik 3~
rakX talus ve kalkaneusun durumunun 1zlenme51yle anlaglllr.
Carpik ayakta on-arka flimdée talus ve kalkaneus arasinda-
ki agz kﬁgﬁlmﬁs, taluse ile metatarslar arasindaki agi i-
se biyimistliir.Yan filmde de gene talus ile kalkaneus ara-
sindaki agi daralmis, kalkaneus ile metatarslar arasinda-
ki acginin artmis oldufu gorilir,

Gecikmis vakalarda metatarsilar ige doZru egi-
lir, navikiiler kemik deforme olur ve ige dogru genigler,

Talus bas: da genigleyerek btagar. Kalkaneus varus durumun-
dadir,. (Sekil 14 ve 15)

Tedavi
Yenidogan bebegin cildinin gliglenmesi ve ayak
i¢ tarafindaki gergin baglarin esnetilmesi ve gevsetilme-
si icn alci tedavisine 2-3 hafta sonra baglanir. I1k 2-3
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haftada ise bebefin altinain her degistiriliginde ayaklar
pudralanarak masaj ve germe hareketi yaptirilir. Manipl-
lasyonlar ayagfin ige g¢arpikligini ve varusu dizeltici is-
tikamette olmalidir, Dofumdan 2-% hafta sonradan itiharen
7-10 gin araliklarla deformitelerin aksi yﬁﬁﬁnde_ol&ak su~
“rTetiyle bebegin ayaglzdiz {istiine kadar algiya alinir. Bu
10-12 kez tekfaflahlr.'Eger'ayakta'dﬁzelme'olmazsé ters bot
ve ice ddniik ayakkabilar kullanilirs Gocuk ylirime ¢agina
gelince destekli ayakkabilar dnerilir,

Sekil 14. Carpik ayagin radyolojik goriniimil,

Bazen a2lcilara ragmen ayak direnc gosterebilir
ve diizelme olmayabilir. Bunlarda & aydan sonra gergin ki-
ris ve baglarda gevsgetme ve uzatma ameliyatlari yspilar,
Ge¢ gelen ve tedaviye diremen garpik aysklarda 5-6 yagina
kadar ufak kemik ameliyatlari yapilabilirsede, en son di-
zeltici kemik ameliyatlari 9-11 yaslarinda yapllzr.(44)

2. Metatarsus Varus
Yenidogan bir bebekte ayafin gbrinigl pesekino-
varus kadar carpik goriilmemekle beraber ileride onun kadar
sakatlik yapabilir. Dopumdan sonrakl 2-% hafta ig¢inde bag
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parmagi ige dogru ceken abduktor hallucis, bas parmagi da-
ha gok olmak iizere diger parmaklari da igeri geker. Cocu-

- gun topugu normal veya diga donik olanlllr. Ayak bllegl i-
se normaldir. Radyolojik olarak metatarslarln igeriye dog-
Tu agllanma81 ch-arka graflde belarglndzr. Talusla kalka-
neus: aras1ndak1 a91 normal veya buyumustur. Yan grafiler~
de aynldlr. Tedav1 edilmezse basta ayak bag parmagl olmak-
Uzere parmaklar iyice 1Qe dogru doner._Taban gukurlaglr, &~

' yakkabl glymek zorlagir. '

' - Bunlarin tedavisi de ayak garplkllgl gibil erken
manipulasyonlar, sonra algl ve ilerlemis vakalarda kas, ki~

rig ve hatta kemik amellyatlarl ile yapillr.(4o)(#2)

:.F‘ :

Sekil 15. Metatarslarin goriintisi

3, Kol ve Bacak Noksanlipi,Yapigikligi ve Parmak

Kusurlara:
a. Uzunlamasina noksanliklar: Parmak yoklugu,

kol, dirsek veya aradan bir yerden itibaren enlemesine kol-
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da eksiklik, yokluk, gene parmak noksanlifi, ayak ve ba-
cakta bir yerden itibaren enlemesine yokluk bu grup igina
de ele alainar. Kol ve bacafin hi¢ olmamasi, koida dirsek
altindan bir yerde, bacakta dizden asagi yerde él'veya a-
vak olmam351, yalnzz el veya ayagln tam yoklugu, adaktlll,
_afalangl geklinde de olablllr. L ,

_ Bunlar oldukga seyrek gorulurier. Tedav1de nok—_'
san klslmlar;ﬂ.protezle takv;yes; bagsarili sonuglar vermek-
tedir. - . | I

be Enlilemesine noksanlik: El ve Snkol ile ayak
ve bacagin bagparmak veya kligtik parmek olan tédrafinin par-
maklarla birlikte noksan olmasi bu grupta ele alinir.

B c. Yapisik parmak (sindaktili): Engbk iki par-
mek arasinda olmakla beraber daha az olarak lig veya dort
parmak arasinda, hatta her iki el ve ayakta birlikte de o-
labilir. En ¢ok ellerde orta ve yiizilkk parmaklari arasinda
gorilir. Ayakta ise ikinci wve liginci parmaklar arasinda da-
ha sik gdrilir. Bu iki parmak arasindaki yapigiklik, uzun-
lamasina bir cilt perdesinden iki parmegin kemiklerinin tek
bir kemik kitle haline gelmis olmasina kadar degigik bi¢im-
lerde olur. Bu nedenle tam bir degerlendirme yapabilmek i-
¢in radyografi gerekir,

Eldeki parmaklara ait dogustan gekil bozukluk-
1éflnda, elin diger kisimlaranda kontraktﬁr yapmadlkga ve
MEZe

de. Parmsk Fagzlalagi (polidaktili): Bunlar el
veya ayafin bas veya isaret parmafi tarafindan bazen yal-
niz bir yumusak uzanti geklinde, bazen de i¢inde kemikle-
ri bulunan tam parmak veya parmeklar geklinde olurlar. Par-—
mak sayisi 6, 7, 8 olabildigl gibi her iki elde simetrik
olmasi seyrek deZildir, Bazen de her iki el ve ayakta bir-

likte bulunur,
e. Kol, bacak ve parmaklarda bantlar (sillon):

Kol, bacak veya parmaklarda bazen kemige kadar varan enli-

lemesine derin oluklar olur. Bunlar damar ve sinirleri de
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sikigtiriyor ve boguyorsa erken ameliyat gerekecefinden er-
ken tanimlanmasi Onemlidir, '

4, Omurga ve Govdenin Dogugtan Oziirleri:

a. Kisa ve kalin boyun: (K]lppeI_Fell sendromu)
Boyun ve omurga kemlklerlnln iki veya daha fazla51n1n biri-
biri ile kaynasmasz sonucu ortaya ¢ikar. Omurga kemikleri
arasindan geg¢en damar ve sinirler sikigirsa bazi belirti-
ler verir. Kesin tani radyografik incelemeden sonra kona-
bilir. | | |

b. Omurgs kemik gelisgim kusurlari: Kafatasinin
servical vertabralarla kaynasmasi, beginci lumbal verteb-
ranin sakrum yapisinda geligmesi, veya daha az gorilin bi-
rinci sakral vertebranin lumbal vertebra seklini almasi bu
tiir kusurlari olugturur. Bunlar yasamin ilk doneminde pek
sorun yaratmazlar,

¢, Omurga yapisindaki noksanliklara bagli kusur-
lar: Bunlarin en dnemlisi ve bebeklerde ciddi sorunlar ya-
ratani, spina bifida denilen vertebranin arka kisminda ya-
pisal noksanlik olugmasidir. Bu dofugfan bozuklufun ozel-
likle inter vertebral kanalda bulunsn sinirin, onlndeki
zarlarl vz cildi de kemik variktan arkaya dogru timsekle~
sip kabardigi spina bifida aperta g¢ok ciddi sonuglar dofu-
rabilir, Bu incelen cilt ve sinir zarlarinin yoklufu wve
delinmesi sonucu intervertebral kanslda bulunan ve beyin
igi bogluklarla iligkide olan sivi akar, iltihaba, felg¢lere
ve Slime neden olabilir. Bu sividan mikrop alinarak menen-
jit denilén ciddi bir durum geligebilir, Bu bakimdan boyun
sirt ve en ¢ok belde ortada omurgaya uyan yerde dofumdan
sonra gorulen sgisglikler lizerinde durmak gerekir.

En ¢ok belde, ortada , yumusgak lzeri basilinca
fluktlasyon veren findiktan iri portekal biiyikliigine kadar
varan bir giglik gorilir. Bu kese ig¢inde omurilik sinirle-
rininde bulundugu seklil myelomeningosel en Onemli geklidir,
Bunlarda bacaklarda felg, his kusuru, ¢arpik ayak gekil bo-

zuklugu, ciltte yaralar, menenJjit ve diZer bazi gekil bo -
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zukluklarl da birlikte geligir., _

_ _ ‘de Omurga bozuklugu sonucu szoz ve skolyoz-
Dogustan omurganin yanlara efilmesine skilyoz denir. Idio-
‘patiktir ve sebebi bilinmeyen nedenlerle olugur. Bebeklik
_danemindé tedavisi Cnem tasimaz gibi'gérﬁnsé de ‘erkenden
taninmasai vé-izlépméSi"tedavi jﬁnﬁnden”gokZShemlidir. |

"Skélydzun,teghisinde; boyun, sirt ve belde o-

murgsnin bir sana dogru 5 seklinde garplkllgi, skapula, o0-
muz, pelvis ve kaburgalarin kabarik ve kalkik olusu yar-
dimel olur. Yine de en deferli tani araci radyolojik in-
celemedir,

e. Tortikolis: Giig dofum veyz bagka nedenlerle
kafatasinda kulak arkasindan agafirya klavikula ve sternum-
a uzanan muskulus sternc kleidomastoid'in kasilmasi ve ka-
tilagmasi sonucu yeni dofan bebeklerde gdrilir.

Kortikolosde, boyun yan kisminda findik biyiik-
liginde sert siglik hissedilir. Bas ve boyun kaslari kisa-
lan bu kas nedeniyle yana dofru efilir ve yliz kargi tarafa
bakar, ‘

Erken c¢ocukluk doneminde tedavi edilmezse yiz-
de garpiklik gelisir. Erken tedavisi maniplilasyon ve ma -
sajdir,., PFaydali olmazsa 1-4 yaslari arasinda cerrahi teda-
vi uygulanir, 5 yasain istiindeki girigimier dsha ¢ok sekon~
der deformitelere yonelik olur.

5. DoZumdan Sonra Gorilen Felgler:

a. BSerebral Paralizi: Gebelikte alinan bazi i-
laglar,annenin ge¢irdigi hastaliklar, kazalar, annenin kul-
landigyr sigara, alkol ve diger zehirli maddeler, kontrol-
suz c¢ekilen grafiler, anne~-babanan yakin akraba olugu ne-
denlerle , ayrica doZumun zor,uzun ve altli olmasi ve go-
bek baginin bebek boynuna dolanmasi beyin hicrelerini za-

rara ugratir ve felgler gdrilir.

Tek veya ¢ift kol ya da bacakta gergin, kasgin-
t1l1 felgler olur. Cocufun agzindan salys akar, ylzil an-
lamsizdair, huzursuzdur, aglar, zeke geriligl ve epilepsil

eslik edebilir.
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Gecikmis vakalarda hastaligin agirligina gore,
oturma ve yiriimenin geciktigi, bacaklari agmada topugu_yew '
re dezdirmede, eliyle birgey tutmada gliclikler oldugu gb-
riliir.. Yirime ise makaslama geklinde, bacaklar biribirini
garplazliyarask olur. Felg ust ekstremitede olursa kollar
gbvdeye yaklagmig, ige donuk dlrsek bukuk, on kol donuk'
bilek bikik, bag parmak avuq icinde kivriktir. Felg alt
ekstemitede olursa kalga one ve ice bukulmus ve donmiis,
diz geriye klvrllmls, topuklar kasilmis ve parmaklar bii-
kiilmiis durumdadar. '

Bu kasintili beyin feleinin erken taninmasi kas
ve eklenmlerde erkenden germe hareketleri baglatilmasina,
destek cihazlar verilerek sekil bozukluklarinin onlenmesi-
ne olanak saflar. Ozel egitim Qallsmal%rl ile de toplum-
sal yasama ayak uydurmalari saglanir.

b. Obstetrikal Felg: Genellikle uzun ve 2z0r do-
gumlarda ve g¢ocugun makadla geldigi durumlarda gocufun ko-
lu gerilir. Bdylece pleksus brakialis klavikulaya dayana-
rak zedelenir. Bunun sonucu olarak da genellikle omuzdan
bazen de dirsekbten agafi kisimda felg olugur. Bu felgler
gevgek felg¢ seklinde ve duyu bozuklugu ile birlikte gdri-
1ir.

11k birka¢ ginde kol hareketleri agrili oldu -
gundan klavikula kirigaindan da sliphelenilir, omuz ¢ikifi

da diisiiniilebilir. Erken teghis konulabilirse masaj, ci-
haz ve egzersizlerden yararlanmak miimkiindiir, Bitin kolun
fele oldugu vakalarda iyilegme daha kisa zamenda gergek-
legir. Asagl tipteki felclerde el penge eli durumu alsbi-

lir, Iyilesme en ¢ok ilk %-4 ayda olur.
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GEREG VE YONTEM

| " Akdeniz. Universitesi Antalya Tap Fakiiltesi Ka-
dln.hastallklarl've Dogum Anabilim dallnda 1981-1984 yal-
lari arasinda dogén tiim bebekler gallgmaya'dahil edilmig-
tir. Bu % yillik siire ig¢inde 620 dogum_yapllmlg, canl:y do-
gan her bebek tarafimdan ortopedik anoma@iler yonlinden mu-
ayene edilmigtir. ' | "
_ Yeni dogan bebekler ilk 24 szat iginde giplak
olarak sert ve diiz bir muayene masasinda muayene edilerek

her cocuk i¢in bir form doldurulmugtur. Bu form tablo 1 de
yer almaktadair.

Bedensel sakatligil kesin veya glpheli olanlar
Antalyae Tip Fakiiltesl Ortopedi ve Tfavmatoloji Kilinigi ta-
rafindan takip ve kontrole alindi. Radyolojik ve klinik mu-
syeneleri yapilarak sakatlifi kesin olanlarin sekatlik Czel-—
liklerine gdre gerekli tedavilerine baglandi.

620 dogumdan 18 i &l dogum oldufundan defer -
lendirme 602 yeni dogan bebek izerinde ylritildd. Tespit
edilen sakatliklarin dagilaimi tablo 2 de gosterilmigtir,

Tabyodada gbrildigi gibi, bu caligmada beden-
sel saketliklarin gérilme orani %o 46.2 olup, 28 yeni do-
gan bebekte 36 malformasyon goriUlmigtir. Dagilimda %o 11.6
ile dogugtan kalga ¢ikifa sﬁphesi en iist sirayi alirken,
bunu %o 9.9 ile c¢arpik ayak, %o 8.3 ile metatarsus varus
izlemektedir. Daha sonra %o 4.9 ile polidaktili ve torti-
kolis gelirken en alt siralarda %o 3.3 ile myelomeningo-
sel ve dozum felcl yer almaktadir.

Redensel sakatliklarain cinsiyetlere gOre dafi~
liminda; bedensel sakatlifi olan kaz bebeklerin sayisi 12

erkek bebeklerin sayisi ise 16 dir, Bunlar % 42.8 ve % 57.2
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Tablo 1

Antalya ve Yoresinde
Dogmalik Malformasyon Aragtirma Figi

Protokel KNo: Sira No: Tarih:
Soyadi,Ada:
Tek doZum Brkek () Tkiz, Ucliz

Kiz )
Anne adi: Anne yasi:
Baba adi: Baba yagi:
Anne-baba skrabaliZl: Kardegs ¢ocugu: Diger:
Devamli adres:
Telefon: _
Kacinci gebelifi: i1k yagta Olen gocuk sayisi:
Kendilipginden diiglk sayisi: Pilinen nedeni var mi:
01i dofum: Daya: Kaginci ayda: Nedeni var mi:

Annenin gebelikte aldiga ilaglar:
Anmenin gebelikte gecirdigi kaza ve hastaliklaxr:

Ailede sekil bozuklufu: Kardeglerde:
Anne-Babada:
Diger akrabalerda:

Cocuktaki Bekil Bozuklufunun Tanimil:
ist ekstremite ( )
Alt ekstremite ( )
{afa ve yizde ()
Govdede ()
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Tablo 2
Bedensel Sakabtlaklaran Vakalara @ore Dagilimi

Sekatlik sayi— | Bebek %o

s1 o sayisi-
1, Dogugtan kalga ¢i- - 9 kalga (2 ta- 7 11.6K
k1g1 gliphesi f nesi 2 taraf-
11)
2. Ayak gekil bozuk-
Clara
Carpik ayak (PEV) g ayak (3 i 6 9,9
2 tarafli)
Metatarsus Varus & ayak (1 1 5 83
2 tarafli)
%, E1 Gzirleri
Polidaktili 5 parmak (2 3 4.9
si ¢ift ta- m

rafli elde)

4, Omurga ve govde

Hrilirleri

Miyelomeningosel 2 {1 inde alt 2 % W2
ekstremite de~
formitesi 1le
beraber)

Tortikolis 3 4,9

5. Felgler

Dogum felci 2 (11 klavi- 2 34%
kula kairizi
ile beraber)

26 28 46.2
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dire’ : _ : _
Bedensel sakatlik gorulen vakalarln,akraballk _
durumlari incelendiginde ise goyle blr sonug elde edilmisg- -
tir. Vakalarin 3 iinde (%o 10.7) anne ile baba arasinda u-
zak akrabalik, 7 sinde (po 25) yakan akrabalik bulunmugtur.
18 vakada ise (wo ol 5) akrabalik soz konusu deﬁlldlr.

28 bedensel sakatlaign olan yeni dogmug bebegln
annelerinden 10 tenesi (%o 35. 7Y hamilelikleri sliresince
ilag kullanmigtir. Bunlardan 2 tanesi disiik yapmak igin,

1 tanesi guatr, 1 tanesi kalp rahatsizliga igin ilag kul-
landiklarini dile getirmiglerdir. 6 tanesi ise aldiklari
ilaglarin isimlerini hatirliayamamiglardir.

Bu bebeklerin annelerinin yag dagilim soyle -
dir, 15-19 yaslari arasinda 2, 20-24 yaglari arasinda 12,
25-29 yaglari arasinda 8, 30-34 yaglari aresinda % ve 35~
39 yaglar:i arasinda 3 anne yer almsktadir. Babalarin yasg
dagilimi ise; 20-24 yaglarl arasinda 3, 25-29 yaslari ara-
sinda 11, 30-34 yaglari arasinda 7, %35.-%9 yaglari arasin-
da %, 4044 yoaslari arasinda % ye 45-49 yaglara arasinda
1 dir, Bu durumda 20-24 yaslari arasindaki annelerin yuz-
deleri 42.8 olup bunu 25-29 yaglari arasindakiler (% 28.5)
takip etmektedir, Babalards ise 25-29 yaglari arasindaki-
lerin orani % 39.2 olup bunu 30-35% yaslari arasindakiler
(% 25) izlemektedir.

Bu 28 vakanin %39.2 sinde annenin ilk hamilefi
sonucu, % 25 inde annenin ikinci hamilelizi sonucu, % 17.8
inde anmenin iliclinel hamilelegl sonucu ve ¢ 21l.4 Unde ise
annenin d8rdiincii hamilelegi sonucu bedensel sakatliZi o -
len bebek dinyays gelmigtir.

Bedensel sakxatligi olan bebeklerin amnnelerin-
den % 2l.4 i daha dnce dligik yapmigtiT. Bunlardan 1 tane-
si 3, 1 tanesi 2, # tanesi ise 1 diistk yapmistiTe.

Yeni dogZan bebeklerin § /10,7 sinde dayi,amca gi~
bi yakin akrabalarda, % 3,5 inde babada, % 3.5 inde kardeg-
te ve % 7.1l4 inde ise uzak akrabalards ayni sakatlik oldu~-

gu belirtilmigtir.




u

Bedensei sahatllgl olaﬁ'yeni'doému$ béBe£1efiﬁ
snnelerinin geglrdlgl kaza ve hastaliklar konusunda tatmln—: *'
“kear bilgi allnamamlg ve manldar bir % bel¢¢Leuemem1§t¢r._-"'
Ancak smnelerin % 17.8 inin ham11e11k1er1 sirasinda tarim
iscisl olarak gallgtlklarl_bellrtllmlgtlr.
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. PARTISMA

' Akdeniz Universitesi Antalya T1p Fakiiltesi Do-
‘pum Eliniginde dogan 602 bebekten olusan yeni dofan gru-
bunda ilk 24 saatlik muayene sonunda %o 46,2 oraninda be-
densel sakatllk'bulunmugtu:. Ridvan Ege ve arkadaslarlnln
1981 yilinda Ankara Dogumevi'nde 10,000 yeni dogan izerin-
de yeptiklari arastirmada ise %o 39 oraninda bedensel sa-
katlik saptanmlgtlr.(7> Burhan Sayiln 1969 yilinda yapti-
g1 aragtirmaya gdre ise yine 10.000 yenidoganda %0 29.7
oraninda bedensel sakatliktan sz edilmigtir. 35) Yine
Diinya Saplik Tegkilatinin 1982'de belirttigine §6re doZug-
tan ortopedik sakatliklarin orani %o 20 dir.

Bu c¢alismadaki bedensel gakatliklarin dagilimi-

ni tek tek ele alacak olursak:

Dogustan Kalga Gikigi: Ilk 24 saat iginde yapi-
lan muayenelere gore dofustan xalca ¢ikigi siiphesi orani
%o 11.6 dir. Ayni oran Ridvan Ege'nin aragbirmasinda %o 5.8
dir. Barlow 1962'de 10.000 bebek lizerinde yaptigi arastir-—
masinda %o 16 oraninda kalca g¢ikifi efilimi tesbit etmig-
tir. 1) pncak Barlow'un da belirtipi gibi bu efilim dofum-
dan sonraki ilk veya ikinci baftada kendiliginden kaybola-
bilmektedir. Dolayisiyla bu oranlar doZumdan sonraki ay-
larda yapilacak kontrollerle degismekte ve azalmaktadir.
Nitekim, Von Rosen (44) 19562'de yaptigi sragtirmasinda do-
gugten kalg¢a ¢ikifi oranini %o 1.7 oranainda gisterirken,
Mitchell 27) 1972'de %o 3 liik bir orandan S0z etmistir. Be-
beklerde dopgustan kalga ¢ikikligl gorilme orani yazarlara

ve ilkelere gore %o 1 ile % 20 arasinda defgigiklik goster—
2

mektedire.
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Dogugtan kalga glklglnln kizlarda erkeklere na—
zaran daha ¢ok gorulmektedlr. (8 e 1 oranlnda)( ) Bu galls—
‘mada da dopustan kalga glklgl guphe51 klzlarda daha gOk o=
1up 5e 2 oran1ndad1r. _ o S

Yakin akraba evliligi olan ailelerde kalga G1-
klgl daha. sik gorulmektedlr. Hen81nger(4o) dogugtan kalga
¢gikikligainda % 20 ye kadar vavan oranlarda soyagekimin et~

kili oldu@unu belirtmigtir,

Doéustén Carpik Ayek: Caligmada dofustan garpik
ayak orani %o 9,9 olarak bulunmugtur. Rldvar BPge ve arks-
daglarinin ga115m331ﬁda bu oran %o 2.3 iken,'Burhan Say'in
aragtirmasinda %o 2 dir. Stevonson'un serisirde ise % 2472
air,(55> Tachdjian(4o) da ¢arpik ayak gorililme oranini %o 1
olarak belirtmigtir.

Dogustan carpik ayak bozuklugunda soyagekim, int-
rauterin durum ve cevre faktdrleri Onemli bir rol oynamak-
tadir. Bir ailenin bir cocupundz carpik ayak goriulirse ikin-
¢i cocukta bu gekil bozuklugu 35 de 1 oraninda gorulur.(g)
Polmer ise garpik ayak sekil bozuklugu bulunan ailelerin
cocuklarinda bunun goriilme oraninin % 10 oldufunu yazmig-

tlr.(qo)

Metatarsus Varus: Yeni dofan bebeklerde metatar-
sus varus'un gﬁrﬁlme orani %o 8.3 olarak bulunmugtur. Bur-
han Say'in serisinde %o 0.9 olan bu oran, Ege'nin serisin-
de %o % dir. Yynne- Daw1es( 9) ise 1000 bebek lzerinde yap-
t1¥1 arastirmada metatarsus varus oranini %o 1 olarak be-
lirtmigtir. Metatarsus varus kizlarda erkeklere nazaran
100 e 76 oraninda daha fazla gdriilmektedir. Bir bebekte 20~
riliirse ikinci bebekte giriilme orani ise 1/2 er.(49) Me~
tatarsus varus'un kismen genetik kismen de ¢evreyle ilig-

(19)

kisi oldugu diginulmektedir,

Polidaktili: Polidaktili'nin gorilme orani ise
%o 4,9 dur. Ridvan Ege'nin serisinde bu oran %o 0.8 ola -

rak verilmigtir.
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Miyelomeningosel: Bunun gdrilme orani ise %0 3.3
dtir. Yine Ridvan Ege ve arkadaglari %o 0.6 lik bir orandan
802 etmektedirler, O'Hara Amerika'da yaptlél bir calisgma-
da miyeloméningosel'in'gérﬁlme oranini %o 1,22 olarak ver-
mlstir. 29) Kizlarda erkeklere nazaran 1/1 17 oranlnda da-
ha fazlé.gorulmektedlr.(54) W

_ Dogum Felci: Dogum felcl oran1 da bu Qallsmada
%0 3473 1ken Ege! nln,gallﬁma51nda %0 Q.4 diir. '
Bu cgaligmada parmak voklugu, dlzde-kontraktur ve

sindaktiliye rastlanmamigtir.

Gorildiugli gibi genel olarak degerlendirildifin-
de elde edilen bu oranlar difer aragtirmacilarin sonuglarll-
na gore kismen de olsa yiksektir. Bunda da en Snemli faktdr
calismamizdaki yakin ve uzak akrabalik oranlarinin toplam
% 25,7 olmasidir. Bu oran Tungbilek'in Tirkiye genelindeki
akrabalik oraninin % 25 oldugu gorusgiinden de yuksektlr.(7>
Bagka bir deyisle serimizdeki doZugtan bedensel sakatlifa
olan bebeklerin anne ve babalari aresindaki akrabalik ora-
n1 oldukg¢a yiksektir.

Diger bir neden ise, hamilelifi sirasinda ilag
kullanan annelerin oranin ylksek olmasidir. Bunun yanisira
annelerden slinan bilgilerin g¢ok saglikli olmadigi dusinil-
mektedir, Ozellikle kirsal kesimden olan ailelerde diisik i~
¢in alinan ilaglarin Stesinde yapilan bazi girigimler agik-
ca ifade edilememigtir., Ayrica dncelikle agri ve lsglitme gi-
bi durumlarda annelerin cevrenin tavsiye ettifi ceglitli i-
laglari kullandiklari ancek anemnezde bundan sz ebtmedik-

leri sanilmaktadir.

tncelenen yeni dofan bebek sayisi da bagka bir
neden grubunu olugturmaktadir, Onceden sdzil edilen arastir-
malarda genellikle 10,000 veya daha ¢ok sayida bebek ele
allnmlgtlr. Oysa bu, bu ¢aligma serisindeki bebeklerin 10
katindan fazladir,., Dolayisiyla daha cok seyida bebek ince-
lendiginde dagilamn degisebileceffi dusgilintiimektedir,
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- Anne ve babalarin yag dagilimlarinin Onemli bir
neden olugturdugu kanisina varilmamzgtir,. Bedensel sakat-
111 olan bebeklerin annelerinin yag aaglllml daha ¢ck 20~
30 arasindadir. Babalarain yaglari ise 25-35 ara51nda degig-
-mektedir. Bu dagilaimin ise desha ¢ok normal dogurganilk vas-
lar1n1 yansittigi diiglinlilmektedir. o '

Bedensel sa?atlzgl olan bebeklerln annelerinin
kagincl gebeligi sonucu dinyaya geldikleri konusunda oOnel-
14 bir fark bulunamamigtir. Bu bebekleiin daha c¢ok birincl
gebelik sonunda dunyaya gelmis olduklari gorulmusse de grup-
lar arasinda bariz bir fark yortur. Yinede annelerin ilk ge-
belikte daha tecribesiz ve bilgisiz olmalari dagilimi etki-
lemis olabilire

arubumuzda 18 tane de olu dofum verdir. 614 do-
gum oraninin %o 20.5 olmasinin nedenl hompllkasyonlu ve zor
dofumlarla &lu dogum yapma olasiligi oldugunda hastalsrin
Szellikle iiniversite hastahanesini tercih etmeleridir. Cev-
redeki saplik kurumlari da bu gibi durumlarda hastalarini

sevk etmeyl uygun gormektedirler,
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 SONUGLAR

Bedensei sakatliklarin tami ve tedavisinin ya-
ni s1ira bunlarln.ortaya Qlkma olasiliklarinin azaltilma -
sinda da gerek ortopedistlere gerekse diger ilgili brang-
larla Sagllk xuruluslarina biiylk sorumluluklar diigmekte~
dire.

Bugiin igin dogmalik bedensel dzirlere neden o-
lan tiim faktdrlerl bilememekteyiz. Ancak yine de koruyucu
hekimlik acisindan alinmasi gereken Onlemlerle ilgili © -
nemli derecede bilgiye sahibiz, Ornefin kalitsal Szellik-
lerin dogmalik anomalilerin ortaya gikmasinda biyik bir
rol oynadigini biliyoruz. Anne, baba ve atalarda bulunen
resesif veya dominant Bzellikler genler yoluyla gocuklara
secerken s0z konusu sakatliklarin yeni nesillere taginma-
sina da katkida bulunurlar. Ozellikle kardes gocuklari gi-
bi yakan akrabalarin biribirleriyle evlenmeleri sonucu on-
ceki kusaklardaki resesif ve dominant genler belirginle -
serek daha fazla sayida 5ziirli cocuk dogmasina neden olur.
Yekin akraba evliliginden olan gocuklarda, akraba olmayan
snne babadan olan cocuklara gbre 62.5 kat fazla sakatlaik

olustugu ileri sliriilir.

Dofustan bedensel sakatliklarin ortaya ¢lkmagi-
ni etkileyen diger nedenler; gebelik sirasinda annenin ve
bebegin durumudur. Annenin hamileliZi siragsinds aldigi i-
laclar, gegirdifi hastaliklar, réntgen, disme, ¢arpma gi-
bi dig etkiler bebefin sakat olmasinda rol oynayabilir.

Dogum anindaki bazi durumlar da Ornegin uygun-
suz forseps ve vakum kullanilmasi, gbbek baginin dolanma-
51, anneye verilen afri kegici ilacglar ve benzerleri de

cocukta sakatliklar olugmasina neden olabilir,
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Yukarlda kaisaca bellrtllen nedenlerln dogrultu- '
sunda bedensel asakatliklarin Snlenebilmesi igin Sncelikle
annelerin egitilmesine aglrllk verilmelidir, Bunun i¢in de .
anneler ana-gocuk sagligi, ‘genel efFitim hizmetleri ve ge -
netik danlgmanllk konularinda aydlnlatllmalldlrlar. Ayraca
Szellikle kirsal ke51mde daha sik rastlanllan akraba evli~
liklerinin azalabilmesi icin burularda gorev yapan ebe ve
hekimlerin halki bu konuda uysrmalari gerekir. Yine Ozel -
likle sakat bir gocufa sahip olan aileler, bagka gocuklari
olmadan dnce mutlaka bir genetik danigmana bag vurmalari
konusunda bilinglendirilmelidirier. O%e yanden hamilelifin
Snlenmesinde ve hamilelik sirasinda anne ve bebegin haya -
tin1 tehlikeye sokabilecek ilkel yontemlerin ve regetesiz
ilaglaran kullanimini dnlemek ve niifus planlamasi konula -
rinda halkin bilgi sahibi olabilmesi igin de gerekli Onlem—
ler alinmalidair, Blitiin bunlarin gerceklegtirilebilmesi i -
¢in ise, bu konularda hizmet verebilecek genetik danigman-—
liklar, Ana-Gocuk Safgligi Merkezleri ve diger saglik kuru-
luglarini yaymak ve yararli duruma sokmek gerekire

Riitin bu Snlemlere ragmen dogustan sakat bebek-
ler diinyaya gelebilir. Bu qurumda ise erken teshis koymak
ve sakatlik tiriiniin gerektirdigi tedaviye en uygun zaman-
da baslamzk Onem kazanlrT. 8zellikle dogustan ortopedik O~
ziirler acisindan erken teghisin yarari aciktir, Yenidogan
bir bebekteki bedensel dziiriin tedavisi oldukca basit ve
kolay iken, zaman gegtikge daha zor ve uzun olmaktadir.
Tedavinin bagarisi da zamana bafli olarak azalir. Dolayi-
sayla erken teghisin konabilmesi ic¢in dogum yaptiran her
hekim veya ebenin yeni doZan bebesi dikkatle muayene et -
mesi ve gerekli durumlarda ailelerin hastahanelere bagvur-
malarini saglamalari gerekir. Bunun icgin de on gart ola -
rak bilhassa ebelere sakatliklarin belirlenmesi i¢in ge-
rekli basit testleri dgretmek zorunludur, Diger taraftan
gevgek kalga ve ¢cikabilir kalgadan sliphelenildiginde, ai-
leleri ¢ocugu kundaga almamelari konusunda vyarmak da yi-

ne ebe ve hekimlere diusen gdérevlierdendir,
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Dogugtan. bedensel sakatllgl olan bir hastanln
bagvurusu izerine ortopedlst kugkusuz. hemen deformite ve-
ya malformasyonu belirleyerek gerekli tedaviye Daglaya -
cakiir. Ancak ne ya21k ki tim vakalarda % 100 bagarlya u-
lagmak gugtur. Dolaylslyla Sziru tamamen tedavi edileme -
yen gocuklarln topluma uyumlarlnl gercekleéstirmek, psiko-
lojik olarak giliglendirmek , egltlm ve Ogretim olanskla -
rindan yavarianmalarlnl saglamak igin de Reh berlik ve A-
ragtirma Merkezleri, Gocuk Ruh Sagligy Dispanserleri, Re-
habilitasyon Merkezleri ve Ortopedik Oziirliiler Okullari

gibi kuruluglardan yardim almak mimkindir.
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OZET

Bu caligmada Akdeniz Universitesi Antalya Tip
Fakiiltesi. Dogum Kliniginde L981-1984 yillari arasinda do-
gan 602 bebek dogmalik bedensel sakatliklar agisindan in-
celenmigtir, Major bedensel sakatliklardan en sik rastla-
nilanin dogusban kalga ¢ikigi siiphesi oldugu, daha sonra
sirasiyla carpik ayak, metatarsus varus, polidaktili,tor-

tikolis, miyelomeningosel ve dofum felcinin geldifi belir-
lendi. Dogmalik ortopedik anomalilerin nedenleri, dnlen -
mesi, erken teshis ve tedavileri konulari Ugerinde durul-
due
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