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OLGU SUNUMU / CASE REPORT

KIFOSKOLYOZ VE BILATERAL TOKSIK SINOVIT ESLIK EDEN
HADJU - CHENEY SENDROMU
Vaka Takdimi ve Ortopedik - Norosirurjik Tedavi Sonuclarinin Degerlendirilmesi
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OZET:

Hadju - Cheney sendromu, yaygin osteoporoz ve
buna bagdli iskelet sistemi deformiteleri, el ve ayak
parmaklarinin terminal falankslarindaki erime (acro-
osteolysis) dolikosefali, kraniyal stittirlerde ge¢ ka-
panma, frontal siniis yoklugu, kraniyoservikal displa-
Zi, diglerde premattir kaybolma, bébrek fonksiyon bo-
zuklugu ile karakterize nadir gérdlen bir hastaliktir.
Jeneralize osteoporoz, hastaligin tipik bulgusudur.
Burada, tipik Hadju-Cheney sendromu bulgularina
sahip olan, kraniyoservikal displazi nedeniyle de-
kompresyon operasyonu gegiren ancak operasyon-
dan 8 ay sonra bilateral ciddi kalga agrisi, ytiriyeme-
me yakinmalariyla basvuran bir hasta sunulmaktadir.
Bu hasta daha 6nce Siklar ve arkadaslar tarafindan
bliytime hormon yetmeZzIigi ve periferik néropatisi ne-
deniyle literattire yeni eklenen bir vaka olup, bu defa
daha énceki vaka takdiminde lzerinde ayrintili durul-
mayan ndrosirurjik ve ortopedik bulgularin sunulmasi
amaclanmigtir. Hastanin klinik, laboratuvar, radyolo-
jik, sintigrafik, MR gdértintileme, her iki kalga eklemi
aspirasyonu ve kemik dansitesi fotometrik inceleme-
leri yapilmigtir. Calismamizda sunulan hastanin aile-
sinin hi¢ bir bireyinde hastalik saptanmamig, bu ne-
denle vakanin non-familial, sporadik bir vaka oldugu
ddstndlmdstdr. T-3 ile T-11 arasinda yani 9 omurda
patolojik kiriklara bagli anterior veya lateral kompres-
yon oldugu, 40° sad torasik skolyozu ve 106° kifozu
oldugu belirlenmistir. Ayrica bilateral genu valgum,
her iki elde 1., 2., 3. ve 4. parmaklarin distal falanks-
larinda akroosteolizis, 4. ve 5. metakarplarda kisalik
saptanmigtir. Literattirde gdrtilmeyen triquetrumada
vertikallesme, distal radial epifizial diizensizlik ve bi-
lateral distal radioulnar eklem ¢ikigi dikkati ¢eken di-
ger iskelet sistemi deformiteleridir. Hasta 13 yasinda
iken yutma ve nefes alma glicldigd ile geldigi, MR in-
celemelerinde servikomedullar anterior agilanma,
medulla oblongataya basi, biventrikdiler hidrosefali ve
baziler invajinasyon oldugu belirlenmigtir. Bu yakin-
ma ve bulgularla, transoral yaklagimla, C-2 korpekto-

mi, C-1 anterior arkus ve anterior proses eksizyonu
ile anterior dekompresyon yapilmis, nérolojik bulgula-
r, nefes alma ve yutma sikintilan diizelmigtir. Bu
operasyonu takiben ortaya ¢ikan ylrdyememe yakin-
masinin, radyolojik olarak belirgin bir bulgu olmasa
da, MR incelemede, eklem aralijindaki daralmaya
ragmen kapstiler kalinlasma, eklem cevresi yumugak
doku artisi, periasetabular skleroz bulunmasi, 3 fazli
kemik sintigrafisinde avaskdtler nekrozun ve eklem
aspirasyonu ile piyojenik ve romatolojik artritlerin
ekarte edilmesi nedeniyle transient sinovite bagli ol-
dugu ddstndilmdstdr. Hasta, istirahate alinmig, NSA
ile tedavi edilmigtir. Agrinin azalmasi ile aktif rehabili-
lasyona baslanmis, 6 ay stire ile Scottish Rite Cihazi
kullanilmis, kalga hareket sinirlari korunmus ve avas-
Kkdler sdrecin baslamasi engellenmigtir. 6. ayin so-
nundaki kontrolde tam eklem hareket araligina ulagil-
mig ve hastanin agnisiz ydrimesi temin edilmistir.
Hastamizda da osteoporoz tedavisi igin alendronat
10 mg / gin kullaniimig ve BMD lomber bdlgede
0.577 g/en? (T : -5.1) ve kalgada 0.688 g/cn? (T: -
2.46) iken, 18 ay sonraki dansitometrik incelemede
lomber bélgede % 21.3 ve kalgada % 18.3 artisla ki-
rilma riskinin énemli diglide azaldigi ve yeni bir kiriga
rastlanmadigi belirlenmistir. Calismamizin verilerine
gore sinovit tedavisinde NSA ve istirahat disinda ag-
il periodu takiben baglanan aktif rehabilitasyon ve
Scottish Rite cihazinin kullaniminin etkili bir tedavi ol-
dugu ddsdndimdstir. Callsmamizda ayrica yaygin
osteoporoz eslik eden Hadju - Cheney Sendromunda
yeni kirik olusumu ve bunlara bagli iskelet sistemi de-
formitelerinin alendronat tedavisiyle d&nlenebilecedi
ileri sdrdilmdsttir. Hadju - Cheney sendromunda gord-
len ciddi kifoskolyozda, yaygin osteoporoz nedeniyle
enstriimantasyon yetmezIigi gelismesi tehlikesi ve
yliksek nérolojik defisit riski nedeniyle cerrahi tedavi-
den kaginilmasi gerektigi ileri sdirGilmdstdr.
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vitis
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SUMMARY:

Hadju - Cheney Syndrome accompanying
kyphoscoliosis and synovitis with bilateral hip pain.
A case report.

Hadju - Cheney syndrome is rare disease cha-
racterized with skeletal system deformities due to
generalized osteoporosis, acro-osteolysis at the
terminal phalanxes of hands and feet, late closure
of cranial sutures, absence of frontal sinus, crani-
ocervical dysplasia, premature tooth disappearan-
ce and urinary dysfunction. Here, we present a pa-
tient with Hadju - Cheney syndrome who had a de-
compression operation due to craniocervical
dysplasia but admitted 8 months after the operati-
on with bilateral significant hip pain and inability to
walk. This case was added to the literature by Sik-
lar and coworkers reporting growth hormone insuf-
ficiency and peripheral neuropathy, and this time
we aim to present the neurochirurgical and ortho-
paedic findings, which were not previously menti-
oned in detail. Clinical, laboratory, radiographic,
scintigraphic, MR imaging, bilateral hip joint aspira-
tion and bone densitometer of the patient was per-
formed. This disease was not encountered in any
of the members of his family and this led us to reg-
ret this case as sporadic. The patient had anterior
or lateral compression with pathologic fractures at
T-3 to T-11 spanning 9 vertebrae causing 40° of ri-
gid thoracic scoliosis and 106° of kyphosis. Additi-
onally, bilateral genu valgum, acro-osteolysis at
1st, 2nd, 3rd, and 4th distal phalanxes of both
hands and short 4th and 5th metacarpi were noted.
Vertical position of triquetrum, distal radial epiphy-
sial irregularity and bilateral radioulnar dislocation
are finding that were not reported in the related li-
terature. This patient aged 13 years has admitted
with dysphagia and ventilator dysfunction and MR
imaging revealed anterior cervicomedullary wed-
ding, compression to medulla oblongata, biventri-
cular hydrocephalus and basilar invagination. With
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the complaints and findings, C-2 corpectomy, re-
section of C-1 anterior arcus and anterior process
and anterior decompression was ventilatory and
dysphagia complaints. Severe painful gait causing
inability to walk which occurred after the operation
was addressed as transient synovitis after meticu-
lous examination of the patient with MR imaging
showing subcapsullar thicking with joint space nar-
rowing, pericapsular sclerosis and soft tissue inten-
sity around the hip joint. Avascular necrosis was
eliminated in three-phase bone scanning. Also jo-
int fluid analysis was performed to differentiate this
disease from pyogenic or rheumatoid arthritis. Bed
rest and NSAI were given and after pain relive an
active rehabilitation was started with 6 months of
Scottish Rite orthosis aiming to prevent avascular
necrosis onset and hip range of motion preservati-
on. After 6 months follow-up controls, full range of
motion was maintained with pain free walking. The
patient took 10-mg/day alendronate therapies for
osteoporosis and BMD which was 0.577 griem2 (T:
-5.2) at the lumbar region and 0.688 gricm2 (T: -
2.46) at the hip region improved by 21.3 % and
18.3 % respectively and fracture risk was signifi-
cantly lowered. Data in our study showed NSAI
therapy combined active rehabilitation with Scot-
tish rite orthosis is an effective in the treatment of
hip joint synovitis. Additionally alendronate therapy
is also thought to be effective in prevention of new
fractures results skeletal deformities in Hadju -
Cheney syndrome accompanied with osteoporo-
sis. Surgical treatment is not advisable for severe
kyphoscoliosis because of high risk of neural defi-
cit and instrument failure due to generalize oste-
oporosis in the patient with Hadju-Cheney sydro-
me.

Key Words: Hadju - Cheney syndrome, acro-
osteolysis, generalized osteoporosis, and transient
synovitis
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GIRIS :

Hadju-Cheney Sendromu, ilk kez 1948'de
Nicholas Hadju ve Ralph Kauntze tarafindan bir
kranio-skeletal displazi olarak tanimlanmigtir®.
Es zamanl olarak Cheney, benzer birka¢ vaka
yayinlamis ve hastalik distal falankslarda kemik
kaybinin belirgin 6zelligi olmasi nedeniyle akro-
osteolizis (Acro-osteolysis) sendromu olarak
anilmaya baglamigtir®®. Sendrom, el ve ayak
parmaklarinin terminal falankslarindaki erime
(acro-osteolysis) disinda, dolikosefali, kraniyal
sUtlrlerde ge¢ kapanma, frontal siniis yoklugu,
yaygin osteoporoza bagll patolojik kiriklar, dis-
lerde prematir kaybolma, eklem laksitesi ile ka-
rakterize nadir gorilen bir hastaliktir. Jeneralize
osteoporoz, hastaligin tipik bulgusudur. Hastali-
gin otozomal dominant oldugu ileri sirilse de,

1,5,7,12-13,16-17)

sporadik vakalara rastlanmaktadir' .

Osteoporoza baglh, kucuk tibiler kemikler-
deki erime ve kaybolma diginda en 6nemli prob-
lem, kranioservikal bileskedeki displazi ve pato-
lojik kiriklara bagli iskelet ve spinal deformiteler-
dir®,

Hastaligin tanisi, klinik ve radyolojik incele-
meyle konulmaktadir. Yaygin osteoporoza bagli
kirkklar ve iskelet sistemindeki deformitelere yol
agmaktadir. Brennan ve Pauli, 2001’de yayinla-
diklari ve kendi 6 vakalarindan elde ettikleri veri-
leri, literatur bilgileriyle birlestirdikleri ¢caligsmala-
rinda, baslica distal falankslarda akroosteoliz,
kraniyofasial ve kafatasi deformiteleri, dental bo-
zukluklar ve orantili bir kisa boy oldugunu ileri
surddler. Yine ayni ¢calismada yeni dogan, erken
cocukluk, cocukluk ve addlesan yas gruplarina
ayirdiklar hastalarin klinik incelemelerinde, mik-
roginezi, hipertelorizm, dusuk kulak, basik bu-
run, yayvan ylz, dolikosefali, akroosteolizis, val-
gus defomiteleri, konusma bozukluklari ve ek-
lemlerde hiperlaksite saptadiklarini bildirdiler®.

Bu calismada sunulan hasta, yukarida belirti-
len tipik klinik bulgular tasiyan bir hasta olup,

zaten daha 6nce Siklar ve arkadaglar tarafin-
dan, 2000 yilinda, periferik néropati ve blylime
(growth) hormon eksikligi ek bulgulariyla, litera-
tare yeni eklenen bir Hadju - Cheney Sendromu
vakasi olarak yayinlanmistir'”. Tipik Hadju-Che-
ney sendromu bulgularina sahip olan hasta, da-
ha sonra kranioservikal displazi nedeniyle de-
kompresyon operasyonu gecirmig, ancak ope-
rasyondan 8 ay sonra bilateral ciddi kalca agrisi,
yuriyememe yakinmalariyla klinigimize bagvur-
mustur. Hastanin klinigimizdeki yatisinda buyd-
me hormonu ve diger hormon dizeylerinin nor-
mal oldugu ancak periferik néropatisinin devam
ettigi gordlmustir. Hastanin 6zgin fenotipik
Ozellikleri disinda perioral, perinasal ve géguste
yer alan akneiform cilt lezyonlar da mevcut ol-
dugu saptanmigtir. Bir cok sebep ekarte edildik-
ten sonra her iki kalgada agril hareket kisitliligi-
na yol agan durumun yaygin cilt dékuntulerine
de yol acan viral bir ajanin neden oldugu toksik
sinovit oldugu disunilmus, bu durum, istirahat,
oral non-steroid anti-enflamatuvar (NSA) ilaglar
ve takiben Atlanta Scottish Rite cihazi 6 ay sire
ile tam gun kullanilarak tedavi edilmeye calisil-
migtir.

Hadju - Cheney Sendromlu hastalarda, bu
gune kadar bir eklem tutulumu bildirilmemis, sa-
dece Singh ve arkadaslari talo-patello-skafoid
osteolizisi olan iki kiz kardeste dizlerde kronik si-
novit oldugunu tanimlamiglardir. Bu tanimlama
ile hastalarin yeni bir sendroma sahip olduklari-
ni da iddia etmiglerdir™®. Bu anlamda vakamiz,
kalgca sinoviti eslik eden ilk vakadir.

Gunldmuzde Perthes hastalijinda, kontain-
ment tedavisinde en ¢ok kullanilan Atlanta Scot-
tish Rite cihazinin, agrih dénemde dabhi, hasta-
nin mobilizasyonuna izin vermesi nedeniyle kal-
ca hareketlerinin korunmasi veya artiriimasinda
blyldk basariya sahip oldugu rapor edilmis-
tir®'®  Hastamizda da, Scottish Rite cihazi,
Ozellikle agnh dénemi takiben, hastaliga eslik
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eden sinovitte kalca hareketlerinin korunmasi ve
artilmasi amaci ile kullanilmigtir.

Daha 6énce pediatrik endokronolojik ve perife-
rik sinir bozukluklari Uzerinde durulan ve blyU-
me hormonu tedavisi uygulanan ve bu tedavinin
sonuglarl sunulan vaka takdiminde, hastamizin
ortopedik ve nérosirurjik bulgulan (zerinde ay-
rintili durulmamis oldugundan ve bu bulgularin
sunulmasinin literatiire bir katki saglayacagi du-
stinulerek vakanin sunumu yeniden yapilmigtir.
Boylece, literatirde daha énce hi¢ bir calismada
sunulmayan bazi ortopedik bulgular, kraniodisp-
lazi nedeniyle uygulanan nérosirurjik girisimlerin
ve hastaliga eslik eden kalca sinoviti nedeniyle
uygulanan ortez tedavisinin ve jeneralize oste-
oporozu ic¢in kullanilan Allondronat tedavisi 6n-
cesi ve sonrasindaki kemik mineral dansitomet-
rik incelemelerin sonuglari da tartisiimistir. Ayri-
ca hastalikta gérulen kifoskolyoz nedenleri ve te-
davisi de gbzden gegirilmistir.

VAKA TAKDIMI :

Basvuru yasi 14 ve erkek ¢cocugu olan hasta,
her iki kalgada ciddi agr, yiriyememe yakinma-
laryla hastanemiz ortopedi klinigine yatirildi. Ai-
lesinin altinci gocugu olan hastanin, kardesleri-
nin sag ve sihhatli oldugu, annesinin gebeliginin
normal gectigi, gebelik esnasinda ila¢ kullanma-
digi, travmaya ve radyasyona maruz kalmadigi,
hastanede spontan vajinal yolla normal dogdugu
aile éykusunden 6grenildi.

Hastanin 6ykasinden 1,5 yasinda gelisme
geriligi ve bliyaime hormonu eksikligi saptandigi,
3 yasindan beri hastanemiz pediatri kliniginde
Hadju-Cheney sendromu tanisi ile izlendigi anla-
sildi. Pediatri kliniginde 4 kir buyime hormon
tedavisi uygulandidi ve 14 kg’dan 20 kg’a c¢iktigi,
9 yasinda iken bu tedavinin sonuglarinin 2000
yilinda Dr. Siklar ve arkadaslar tarafindan ya-
yinlandigi belirlenmistir®.

Hasta 10 yasindayken bas agrisi, bulanti
kusma nedeniyle nérosirurji klinigince konstlte
edildigi, kranioservikal displazi saptanan hasta-
nin, nérolojik muayenesi normal oldugu icin taki-
be alindidi saptanmistir. Hasta 13 yaginda iken,
bu kez yutma ve nefes almada gui¢lik nedeniyle
baziller invajinasyon 6n tanisiyla hastanemiz n6-
rosirurji klinigine yatinimigtir. Bu tarihte yapilan
muayenesinde hipertelorizm, blastosefali, mik-
rognezi, her iki parietal kemikte hipertrofi, yutma
ve nefes alma gicligu saptanmistir. Magnetik
rezonans incelemesinde platibazi, basiller invaji-
nasyon, servikomeduller bileskede anterior aci-
lanma, medulla oblongata basisi ve biventrikiler
hiderosefali oldugu belirlenmis, bu yakinma ve
bulgularla transoral yaklagimla, C2 korpektomi
ve C1 anterior arkus ve anterior proses eksizyo-
nu ile anterior dekompresyon yapilmistir. Ope-
rasyon sonrasi hastanin nefes darliyi ve yutma
gucligunin duzeldigi belirlenmistir.

Postoperatif 8. ayda, hastanin hi¢ bir yakin-
masi yokken, her iki kalcada ciddi agr ve yird-
yememe nedeniyle tekrar nérosirurji klinigine
basvurmus, yakinmalarinin nérosirurjik girisimle
ilgisi olmadiginin anlagilmasi Uzerine, ortopedi
ve travmatoloji kliniginden konsultasyon isten-
mig ve bu kez ortopedi klinigimize yatirimistir.

- Fizik Muayene :

Hastanin muayenesinde kafatasi sekil bo-
zuklug@u (dolikosefali), kigik cene (mikroginezi),
hipertelorizm, kulak kepcgesi dusukligu, kisa
boy, gégus deformitesi ve yiksek torakal hérguc
(hump) oldugu saptandi (Resim - 1a, b).

Digler displazik, ayrik ve belirgin deforme bu-
lundu. Yuzde perioral nasal bolgede ve alinda
yaygin makulopapuler dokinti mevcut olup, bu
cilt bulgulari, g6gus 6n duvarinda da izlendi.

Gb6z muayenesinde: gérme sagda 9/10 ve
solda 5/10 olup, fundus incelemesi normal, gor-
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me alani incelemesinde: fiksasyon kaybi yiksek
olarak bulunmakla birlikte, spesifik bir patolojiye
rastlanmadi.

Kas iskelet sistemi muayenesinde, hastanin
belirgin torakal kifozu, yiksek torakal 4 cm hor-
gucu (rib hump) oldugu saptandi. Gégus kafesi
dar, giivercin gégsii deformitesi mevcuttu. Ust
ekstremiteleri, kisa gévde nedeniyle uzun géran-
mekteydi. Dirseklerde bilateral kubitus valgus, el
bileklerinde ulnar deviasyon, ulnar stiloid ¢ikinti-
nin belirginligi mevcuttu. Her iki el parmaklari
kiint ve kisa oldugu belirlendi. Ozellikle her iki el
1., 2., 3. ve 4. parmak distal falankslar oldukc¢a
kisa, neredeyse yok gibiydi (Resim - 2). Hasta-
nin dirsek, elbiledi ve omuz haraketleri serbestti
ve omuz kusaginda ek bir deformite mevcut de-
gildi.

Resim - 2. Hastanin ellerinin gérinimu. Akroosteolizis
sonucu gelisen kisa ve kiint parmaklari izleniyor.

Her iki ayakta parmaklar kint ve kisa idi. Her
iki ayakta belirgin tepesi talonavikiler ekleme
denk gelen pes kavus mevcuttu. Her iki topukta
kalkaneovarus, 6n ayakta metatarsus adductus
deformitesi izleniyordu.

Resim -1. Hastanin énden yiiz (a) ve yandan
(b) kafasinin gérinimi Her iki dizde hafif -orta derecede bilateral ge-

nu valgum deformitesi oldugu belirlendi. Hasta-
nin diz ve ayak bilegi hareketleri serbestti.
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Pelvik tilti olan hastanin, sol alt ekstremitede
SIAS-MM arasi dlgimlerde saga nazaran 1.5
cm kisalik oldugu gérulda. Hasta agrih ve yuru-
yemedigi icin trendelenburg testi yapilamadi.
Hastanin agril dénemi gegctikten sonra yapilan
muayenede Trendelenburg testinin pozitif oldu-
gu, hasta yatarken pelvisin egilmesi ile ve ayak
altina 2 cm yukseltici blok konulmasiyla pelvik til-
tin dnemli Slctde dlzeldigi belirlendi. Bu sebep-
le ve kargl kalgada abduksiyon kontraktird ol-
madigindan, pelvik tilte, hastanin ekstremite
esitsizliginin ve skolyozunun sebep oldudu du-
sunaldi.

Hastanin bagvurusunda, kalca hareketleri,
belirgin agrili ve dis rotasyon, fleksiyon ve ab-
duksiyon agri nedeni ile kisith idi. Her iki kalca-
da, pasif olarak 90° fleksiyon, 20° adduksiyon ve
10° dig rotasyon yaptirilabiliyordu. Abduksiyon
ve i¢ rotasyonu aktif veya pasif yaptirilamiyordu.
Hasta yatarken her iki kalcasini fleksiyonda tutu-
yor, ekstansiyon ve i¢ rotasyona zorlamaya di-
ren¢ gosteriyordu.

Noérolojik muayenede, motor kayip saptan-
mayan hastada, eldiven ve gorap tarzi periferik
néropatiyi dusundiren, duyu kaybi mevcuttu.
Derin tendon refleksleri normoaktif, karin cildi
refleksi dort kadranda alinmakta idi. Patolojik
reflekse rastlanmayan hastada optik sinir disin-
da kranial ciftlerin intakt oldugu belirlendi.

- Laboratuvar Bulgular :

Hastanin hafif anemisi oldugu belirlendi (Hb:
12.1 g/dl, Htc: %36). Beyaz kire 5600x103/ml
idi. Protrombin zamani 12.6 (N: 10-13), aPTT
33.7 (N: 25-35) olup normal sinirlarda idi. Biyo-
kimyasal incelemelerde glukoz 83 mg/dl (N: 75-
115 mg/dl), Gre 58 mg/dl (normali 15-45 mg/dl),
kreatininin 0.4 mg/dl (N: 0.5-1.1 mg/dl), total pro-
tein 8.7 g/dl (N: 6.4-8.5 g/dl), albumin 4.2 g/dl (N:
3.8-4.4 g/dl) idi. Alkalen fosfataz 1940 IU/L (N:
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98-279 IU/L) olup, normal sinirlarin Gstinde idi.
Buna karsin Ca 4.9 mEqg/L (N: 4.5-5.5 mEq/l) ve
inorganik fosfat 4.6 mg/dl (N: 2.6-4.5 mg/dl) idi.
Buyime (Growth) Hormonu, T3, T4 ve TSH nor-
mal diizeylerde idi.

Bu tabloya goére dresi yuksek, kreatini dusuk
olan hastada hiperproteinemi mevcut oldugu ve
24 saatlik idrarda patolojik bir bulgu olmadigi icin
renal ultrasonografi ¢ekildi. Nefroloji bélimince
gorulen hastada, kreatin klirensi ve renal fonksi-
yonlarin normal oldugu, sadece volim acig: ol-
dugu belirtilerek sivi replasmani 6nerildi.

EKG ve ekokardiyogram normaldi. Ust ve alt
ekstremite EMG incelemelerinde periferik néro-
patiyi destekler bulgular oldugu saptandi.

Akciger fonksiyon testleri degerlendirildiginde
zorlu volim kapasitesinin (FVC): 1.43 oldugu,
FEV1/FVC oraninin % 97 dizeyinde saptandidu,
solunum fonksiyonlarinin normale yakin oldugu
belirlendi. Yapilan genetik incelemede 46 XY
kromozom bulundu, ek bir patolojiye rastlanma-
di.

- Radyolojik Bulgular :

Radyolojik incelemede, tim filmlerde yaygin
osteoporoz oldugu saptandi. Lateral kafa grafi-
sinde sella genislemesi, diploe kalinlasmasi,
platibasi, vormian kemikleri ve kafa sekil bozuk-
lugu izlendi. On arka kafa grafisinde multiple stiir
acikhgi, frontal sints yoklugu saptandi (Resim -
3a, b). Ayrica kranioservikal bileskede gecirilmis
operasyona bagh defektif gériniim mevcuttu.

Hastanin tim omurga posteroanterior ve la-
teral grafilerinde yaygin osteoporoz disinda, T8-
9-10-11 omurlarda belirgin anterior yukseklik
kaybi, T3-T7 arasi osteoporoza bagl gelisen pa-
tolojik kiriklar ve bunun sonu gelisen kifotik de-
formite, g6gus kafesinde daralma, solda multip-
le kot kingina bagh gégus deformitesi saptandi
(Resim - 4a, b).
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Resim - 3. Hastanin 6n - arka (a) ve yan kafa (b)
grafilerinde diploede kalinlasma, frontal siniis yoklugu,
kranioservikal bileske diizensizligi izleniyor.

Torakal bolgede 40° sag torasik rijit skolyoz
izlendi. Sagittal planda T4-11 arasi patolojik ka-
malasma ile 106° torakal kifoz oldugu belirlendi.
L5’te belirgin anterior kompresyona bagli L5-S1
intervertebral eklemin kayboldugu izlendi.
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Her iki el ve el bilegi grafilerinde genel oste-
oporoz diginda ¢gomaklasma (clubbing), 1., 2., 3.

Resim - 4. Hastanin her iki el 6n - arka (a) ve yan
(b) grafileri

ve 4. parmaklarda distal falankslarda akrooste-
olizis oldugu belirlendi. Karpal kemiklerde oste-
oporoz, 4. ve 5. metakarplarda kisalik, trikuet-
rumda vertikallesme, distal radial epifiz dizen-
sizligi, pozitif ulnar varyans, ulnar egilme (bo-
wing) ve radioulnar ayrilma (seperasyon) izlen-
mekteydi (Resiml - 5a, b).

Hastanin iki yonli ayak grafilerinde, tarsal ke-
miklerde belirgin osteoporoz, 1.,2. ve 3.metatars
kisaligi, her iki ayakta, tepesi talonavikuler ek-
lem olan pes kavus, 6n ayakta, Ozellikle meta-
tars kisaligi ile artmig, metatarsus adduktus de-
formitesi mevcuttu.
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»

Resim - 5. Hastanin posteroanterior (a) ve lateral (b)
torakal grafilerinde kifoskolyoz izleniyor.
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Her iki diz grafisinde, tibial plato lateral kisim-
larinda osteopoz sonucu ¢ékme sonucu olusan
asimetri ve bunun sonucu gelistigi dustnulen
sagda 10° ve solda 14° genu valgum deformite-
si mevcuttu. Uzunluk 6lgim grafilerinde, her iki
femur arasinda 0.8 cm ve tibialar arasinda top-
lam 0.9 mm fark oldugu ve sag ekstremitenin
sola nazaran toplam 1.7 cm uzun oldugu sap-
tandi.

On arka pelvis grafisinde, sakroiliak eklemler-
de dizensizlik, L5-S1 arasi spontan flizyon
mevcuttu. Her iki kalga eklem araliklarinda da-
ralma, periasetabular skleroz oldugu, periaseta-
bular derin yumusak doku dansitesinde artis ol-
dugu, femoral inklinasyon agilarinin solda 150°,
sagda 148° olarak Olctldugu belirlendi (Resim -
6a).

- MR inceleme:

Bilateral kalca eklem araliklari daralmig, yay-
gin osteoporoza bagl, T1 serilerde, femur boy-
nunda hipointens alanlar gérilmekte olup, kap-
sulde kalinlasma, eklem cevresi yumusak doku
kitlesinde artis saptandi (Sekil - 6b).

- Sintigrafi :

Ug fazli kemik sintigrafisinde kalca avaskiiler
nekrozu dustnddrecek bir bulguya rastlanmadi.
Kemik dansitometrisinde lomber BMD 0.577 g /
cm2 ve T skoru - 5.1, kalcada BMD 0.688 g /
cm2 ve T skoru - 2.46 olarak belirlendi.

- Eklem aspirasyonu bulgulari :

Her iki eklemin anteriorundan yapilan aspi-
rasyonda, eklem mayilerinin sari, berrak oldugu,
viskozitesinin normal, kristal gérilmedigi, beyaz
kire miktarinin 1000’den az oldugu, fakat lenfo-
sit hakimiyeti oldugu, biyokimyasal analizde se-
kerin 20 mg / dl (Normal sinirlarda), total prote-
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Resim - 6. Hastanin &n arka pelvis grafisi (a), hastanin
tedavi 6ncesi (b) ve sonrasi (c) MR kesitleri.
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inin 2.8 g / 100 ml oldugu belirlendi. Yapilan im-
munolojik testlerde romatolojik isaret ediiler ne-
gatif olarak saptanmis ve kompleman duzeyi
normal bulunmustur.

- Ortopedik Degerlendirme ve Tedavi :

Hastanin ylriyememe sorunu karsimizdaki
en 6énemli sorun olup, bu soruna neden olan du-
rum igin Perthes hastalidi, sekonder avaskiler
nekroz, bilateral femoral boyunda osteoporoza
bagli kirik veya ezilme (kompresyon), septik art-
rit ve toksik sinovit 6n tanilar disindldu. Hasta-
nin radyolojik olarak, periasetabular yumusak
doku dansitesinde artis olmasi ve bir cerrahi gi-
risim sonucu gelismesi nedeniyle ilk olarak he-
matojen septik artrit distndlmesine karsin, her
iki kalgay! tutmasi, eklem araliyinda daralma ol-
masl, negatif kan tablosunun varhgi, yiksek ate-
sin olmamasi, negatif MR bulgulan, ¢ fazh ke-
mik sintigrafisinde sicak tutulum olmamasi ve
eklem aspirasyonunda parcali hakimiyeti olma-
masi ve negatif biyokimyasal bulgular nedeniyle
septik artrit distindimedi. Radyolojik incelemede
ve MR goérintilemede femoral boyun kirngi ve
cOkmesi safdisi edildi. Sintigrafik ve MR bulgula-
r nedeniyle sekonder avaskuler nekroz ve Pert-
hes hastaligindan uzaklasildi. Eklem araliginda
daralma olmasina karsin, kapsuler kalinlasma
ve radyolojik derin yumusak doku dansitesinde
artis, yaygin dokuntdld ve viral oldugu disini-
len deri hastaliginin eslik etmesi, aseptik lenfosi-
toz ile giden eklem aspirasyon bulgularinin varli-
g1, subfebril ates ve ani gelisen klinik nedeniyle
hastamizda bilateral toksik sinovit disundldi.

Hasta, klinigimize kabultinin ardindan, kesin
yatak istirahatina alindi. Na-diclofenac 2x100
mg/gun i.m. baslandi. Hastaya osteoporoz nede-
niyle Alendronate 1x10mg, Ca 0.5 g / gin oral te-
davi verildi. Aktif rehabilitasyon ile kalga hareketle-
rine baglandi. Yatiginin 14. guninde kalca hare-
ketleri belirgin agilan hasta, 6nce yardimla, sonra
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yUruteg (walker) ile yarataldu. 21. giinde yardimsiz
ve desteksiz ylrlyen hastaya Atlanta Scottish Ri-
te cihazi verilerek taburcu edildi (Resim - 7).

Resim - 7. Hasta Scottish Rite cihazi ile mobilize olurken
goérullyor.

Gercek alt ekstremite esitsizligi 1.7 cm olup,
bir uzatma veya kisaltma operasyonu endikas-

yonu olmadi§i dislnulerek, ayakkabi icine 1.5
cm yukseltici tabanlik verildi.

Taburcu edildikten sonra, 1. ve 3. aydaki
kontrollerinde, kalca hareket sinirlarinda belirgin
artigla birlikte, agrisiz yaridagu Dbelirlendi
(Resim-8a, b). Ortez uygulamasina, 6. ayda son
verildi. 6. aydaki kontrolinde, her iki kalga ekle-
minde, hem pasif, hem de akitif olarak tam hare-
ket sinirlan (full ROM) elde edildigi saptandi.

18. ay kontrollinde yapilan kemik dansitomet-
risinde, lomber bélgede 0.7 gr/cm2 ve T skoru -
3.6, kalcada 0.814 gr/cm2 ve T skoru -1.7 oldu-
gu, bu dénem zarfinda, yeni bir kirik olmadigi
belirlendi. Bu verilere gére; alendronate tedavi-
siyle kemik dansitesinde, lomber bdlgede: %
21.3 ve kalgada: % 18.3 artis saglandi§i saptan-
di.

Cekilen grafilerinde kemik dansitesinde
O6nemli artis olan hastanin, kalgca MR inceleme-
sinde 6nemli bir degisiklik olmadidi, ancak kalca
cevresi yumusak doku artisinin azaldigi belirlen-
di (Resim - 6¢).

TARTISMA :

Osteoliz sendromlari, etkilenen kemigin re-
zorbsiyonu ile giden herediter kemik hastaliklari-
dir®. Hadju - Cheney sendromunun, otozomal
dominant oldugu ileri stiriimektedir'>"®. Calis-
mamizda sunulan hastanin ailesinin hig¢ bir bire-
yinde hastalik saptanmamis, bu nedenle vaka-
nin nonfamilial, sporadik bir vaka oldugu dusu-
nalmagtar.

Hadju - Cheney sendromlu hastalarda, krani-
yoservikal bileske anomalileri, siringomiyeli ve
baziller impresyon, énemli noral problemlere ve
servikal instabiliteye yol acabilmektedir®'®. Fa-
ure ve arkadaslari, 7 yasinda siringomiyelisi olan
bir hasta rapor etmiglerdir. Literatiirde de, sade-
ce 3 adet siringomiyelik hasta mevcuttur®. Calig-
mamizda sunulan hasta, 13 yasinda iken yutma
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Resim - 8. Hastanin tedavi sonrasi 6. ayda ayakta 6nden (a) ve yandan (b) goérinim
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ve nefes alma gucligu ile geldigi, MR inceleme-
lerinde servikomedullar anterior agilanma, me-
dulla oblangataya basi, biventrikuler hidrosefali
ve baziler invajinasyon oldugu belirlenmistir. Bu
yakinma ve bulgularla, transoral yaklasimla, C-2
korpektomi, C-1 anterior arkus ve anterior pro-
ses eksizyonu ile anterior dekompresyon yapil-
mis, ndrolojik bulgulari, nefes alma ve yutma si-
kintilar duzelmistir.

Faure ve arkadaslarina gére: mandibulanin
kuclk olmasi, transoral yaklagimi guclestirmek-
tedir®. Hastamizda, mikrognezi olmasina karsin,
transoral yaklagim gerceklestirilebilmistir. K¢k
cocuklarda oksipitoservikal artrodez ve stabili-
zasyon 6nerilmemekte, Ustelik flzyona ragmen,
invajinasyonun % 80 hastada devam ettigi bildi-
riimektedir®. Bu bilgiler 1siginda, hastamizda
flzyon ve stabilizasyon yapiimamig, ancak pos-
toperatif halovest uygulamasiyla iyi bir eksternal
destek saglanmistir.

Kas iskelet sistemindeki yaygin osteoporoz
ve sik tekrarlayan kiriklar belirgin deformitelere
yol agmaktadir"*#'31¢7 En g1k gorilen kiriklar
omurgada goérulmekte olup, Brennan ve Pauli’ye
gbre hastalarin % 49unda vertebral kompres-
yon, % 37’sinde skolyoz ve % 23’liinde kifoz go6-
rilmektedir®. Bu galigmada sunulan hastada, T-
3 ile T-11 arasinda, yani 9 omurda patolojik ki-
riklara bagli anterior veya lateral kompresyon ol-
dugu, 40 (sag torasik skolyozu ve 106 (kifozu ol-
dugu belirlenmistir. Ayrica L-5, S-1 arasi komp-
resyona bagl, intervertebral eklem araliginin
kayboldugu saptanmistir. Hastanin egilme grafi-
lerinde hi¢ bir degisiklik olmadidi belirlenmisgtir.
Torakal bélgede osteoporotik kiriklara bagh ola-
rak cogu omur arasi spontan flizyon gelistidi ve
ileri derecede kifozu ve rijit skolyoz olustugu be-
lirlenmigtir. Yaygin osteoporoz varliginda enstri-
mantasyon yetmezligi gelisebilecedi g6z 6ninde
tutularak ve spinal kanalin normalden daha dar
gelismesi ve ciddi egrilik nedeniyle yuksek néro-
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lojik defisit tehlikesi nedeniyle korrektif bir cerra-
hi planlanmamistir. Ayrica hastanin sistemik bul-
gulari nedeniyle anterior ve posterior osteotomi-
leri ve posterior enstrimantasyonla yapilacak iki
asamali masif bir cerrahinin hastadaki morbidite-
yi artiracagi distnulmustar.

Diger kas iskelet sistemi deformitelerinin en
belirgini, genu valgum, fibuler egilme (bowing)
ve akroosteolizistir™*"*"*™. Brennan ve Pauli’ye
gobre genu valgum % 19, fibuler egilme % 9 ora-
ninda gorilmektedir®. Hastamizda da benzer
olarak, bilateral hafif-orta genu valgum saptan-
mig, ancak bunun fibular egilme deformitesine
degil de, tibial platolardaki kompresyon sonucu
gelistigi belirlenmig, hastanin yarayasind olum-
suz etkilemedigi dustnulerek operasyon plan-
lanmamistir. Gergek alt ekstremite esitsizligi 1.7
cm olup, bir uzatma veya kisaltma operasyonu
endikasyonu olmadi§i dustnullerek, ayakkabi
icine 1.5 cm yukseltici tabanlik konulmasina ka-
rar verilmisgtir.

Hastamizda, Hadju Cheney sendromunun ti-
pik bulgularindan olan her iki elde 1., 2., 3. ve 4.
parmaklarin distal falanklarinda akroosteolizis,
distal radial epifizial duzensizlik, ulnar egilme, 4.
ve 5. metakarplarda kisalik saptanmistir. Litera-
tirde, bu giine kadar hi¢ yayinlanmayan, triquet-
rumda vertikallesme ve bilateral distal radioulnar
eklem cikik, dikkati ceken diger iskelet sistemi
deformiteleridir.

Transient sinovit, 3- 13 yaslar arasi erkekler-
de daha sik gértlmekte olup, hastanin agrili kal-
ca hareketlerinin varligi, 6zellikle kalcalarini flek-
siyonda tutma egilimi, ic rotasyon ve ekstansi-
yon zorlamasina direnmesi klinik gdstergeler
olarak tanimlanmaktadir. MR incelemede kap-
suler kalinlasma énemli bir bulgudur. Etken ge-
nellikle viruslerdir ancak cogu zaman izole edile-
mez"?. Bu galismada da, yaygin cilt dokintlleri,
subfebril ateg, ani baglayan ciddi kalca agrisi Kli-
nigi, hastanin i¢ rotasyon ve ekstansiyon zorla-
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masina direng géstermesi, eklem aralijinda da-
ralmaya karsin derin yumusak doku dansitesin-
de artis saptanan radyolojik inceleme, kapsulde
kalisma saptanan MR géruntileme bulgularina
ek olarak negatif sintigrafi ve lenfosit hakimiyeti
gbsteren eklem aspirasyonu nedeniyle hastada
transient sinovit tanisi konulmustur. Daha 6nce,
Singh ve arkadaslari, talo-patello-skafoid oste-
olizisi olan iki kiz kardeste dizlerde kronik sinovit
oldugunu tanimlamiglardir™. Ancak, Hadju -
Cheney Sendromu ile bilateral kalga sinoviti bir-
likteligine literatirde ilk defa rastlanmaktadir.

Hastamizin ayirici tanisinda, tartisiimasi ge-
reken U¢ 6nemli husus oldugu goérilmektedir.
Bunlardan birincisi, radyolojik olarak saptanan
belirgin eklem daralmasinin varligidir. Fakat,
transient sinovitte eklem ici basinci artisi ile gi-
den eklem ici mayi artig hafif dizeyde oldugu ve
her hastada belirgin olarak goértimedigi, bazi
hastalarda ise normal kalca grafisi dahi gorule-
bildigi icin, hastamizda da eklem i¢i mayi artigi-
nin géralmemesi transient sinovit tanisindan bizi
uzaklastirmamaktadir®. Diger taraftan, Hadju -
Cheney Sendromlu hastalarda, kikirdak atrofisi
ve subkondral osteoporoz sonucu kompresyon
ile eklem araliginda daralma gorilebilmektedir™
" lkincisi, transient sinovitte, 7-10 giin iginde
bulgularin tamamen gectigi, cogu calismada ra-
por edilmesine kargin"*"*"#"*'%" ‘hastamizda 14
gune kadar bulgularin sebat etmesi durumudur.
Bu durumun, cilt bulgularinin da uzun stre de-
vam etmesi nedeniyle gecirilen viral aktivasyo-
nun siddetiyle ilgili oldugunu dustnulmastir. Di-
ger ilgi cekici olan husus ise her iki kalga eklemi-
nin birlikte tutulumudur ki, bu da literatiirde tek
tarafli tutulum ile karsilastinidiginda daha az
oranda olsa da karsilasilan bir durum oldugu bil-
diriimektedir ®.

Transient sinovit tanisi konulan hasta, istira-

hate alinmis, NSA ile tedavi edilmistir. Agrinin
azalmasi ile aktif rehabilitasyona baslanmig, 6

ay sure ile Scottish Rite Cihazi kullaniimistir. 6.
ayin sonundaki kontrolde tam eklem hareket
arahgina ulagiimis ve hastanin agrisiz yurimesi
temin edilmigtir.

Atlanta Scottish Rite (S-R) cihazi, Purvis ve
arkadaglan tarafindan Perthes hastaligi icin ta-
sarlanmis ve ilk sonuclar, 1980 yilinda rapor
edilmistir®®. Cihaz, metal pelvik bantlar, kalca ek-
lemleri, uyluk mansonlarina “ball-and-socket” ek-
lemlerle bagli, ayarlanabilir bir banttan olusur.
Cihaz abduksiyona izin verirken, adduksiyonu
sinirlar. Kalga, ¢ocuk yurirken fleksiyon, abduk-
siyon ve disg rotasyonda durur. Cihazi hasta ve
ailesi ¢cok iyi tolere eder. Cocuk cihazla kosabilir,
rahat yirlr ve normal aktivitesine donebilir.
Temel amag diger 6rtinme artirici cihazlarda ol-
dugu gibi, kalca hareketlerinin korunmasi ve ar-
tinimasidir™. Purvis ve arkadaslarina gore;
cihaz, ciddi etkilenen kalcalarda dahi 1-2 ay icin-
de kalca hareket sinirlarini (ROM) kazandirmak-
tadir™. Herring ve arkadaslari, lateral pillar' sag-
lam olan Grup A ve B Perthes’li hastalarda yas!
ne olursa olsun, S-R cihazi kullanimi ile tedavi
sonuglarinin, cerrahi tedaviler dahil diger tedavi
secenekleri ile ayni sonuglara sahip oldugunu ve
cihazin agnh sinovit doneminde dahi kalga
hareket sinirlarinin kazaniimasinda énemli ol-
dugunu rapor etmiglerdir™. Calismamizda S-R
cihazinin kullaniimasinin iki Snemli amaci vardir.
Birincisi hastanin kalgca hareket sinirlarinin artiril-
masi ve korunmasi, digeri ise MR ve sintigrafik
incelemede avaskuler nekrozla ilgili pozitif bir
bulgu olmasa da, hastanin osteoporozunun da
eslik etmesi nedeniyle, femoral boyunda bir kirik-
la birlikte ortaya cikabilecek bir kalga avaskuler
nekrozunun engellenmesidir. Cihaz, hastamiz
tarafindan cok iyi tolere edilmis ve 6 ay sure ile
tam gun kullanilarak, her iki kalgada normal fiz-
yolojik hareket sinirlar olusturularak, korunabil-
mistir. Kalca hareket sinirlarinin artinimasinda
aktif rehabilitasyonun rol blydk olmustur.
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Hastaligin en o6nemli bulgusu olan os-
teoporoz, literatirdeki tim yayinlarda radyolojik
fotodansitometrik incelemelerde, ortak bulgu
olarak sunulmaktadir™"*">'*"" | eidig - Brucher
ve arkadaslari, Hadju - Cheney Sendromlu bir
anne - kizda, hizli bir kemik turn-overini ve
kemik formasyon yetmezligini disunduren bir
kemik rezorbsiyonu oldugunu, buna bagli os-
teoporozun gelistigini ileri sirmuslerdir™. Drake
ve arkadaglari, jeneralize osteoporozu olan iki
hastada, alendronate tedavisi ile kirik riskinin
azaldigini rapor etmislerdir®. Hastamizda da os-
teoporoz tedavisi icin alendronat 10 mg / gun
kullanilmis ve BMD lomber bélgede 0.577 g/cm®
(T : -5.1) ve kalgcada 0.688 g/cm? (T: -2.46) iken,
18 ay sonraki dansitometrik incelemede lomber
bélgede % 21.3 ve kalcada % 18.3 artisla kiril-
ma riskinin dnemli 6lcide azaldi§i ve yeni bir
kinga rastlanmadigi belirlenmistir.

Sistemik olarak, Hadju - Cheney Send-
romuna eglik eden en énemli hastaliklar, kistik
bobrek ve renal yetmezliktir®>”'®, Renal USG’si
normal olan hastada, kreatin klirensi ve idrar bul-
gulari normal olarak saptanmis, nefrologlarca
bbbrek fonksiyonlarinin normal oldudu belirlen-
migtir. Kifoza ve skolyoza bagli solunum fonk-
siyonlarn yetmezligi ve sik tekrarlayan bron-
kopdmoniler hastalar i¢in diger 6nemli sorunlar-
dir®. Gogus deformitesine ve kifoskolyozuna
ragmen, hastamizda, akciger fonksiyonlar da
normal bulunmustur.

Bu vaka sunumunda oldukga nadir gérilen
Hadju - Cheney Sendromunun nérosirurjik ve
Ozellikle ortopedik bulgular tartigiimis ve has-
tahgin trikuetrumda vertikallesme ve radioulnar
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cikik gibi literatirde daha 6nce rapor edilmemis
ortopedik bulgulari ve birlikteligi daha 6nce hi¢
yayinlanmamig ciddi kifoskolyoz ve bilateral kal-
¢a sinoviti hastaligi sunulmustur. Calismamizin
verilerine gbre sinovit tedavisinde NSA ve is-
tirahat disinda, agrli periodu takiben baslanan
aktif rehabilitasyon ve Scottish Rite cihazinin
kullaniminin kalca hareket sinirlarinin korun-
masi agisindan etkili bir tedavi oldugu dusunul-
mustdr. Calismamizda ayrica yaygin o0s-
teoporoz eslik eden Hadju - Cheney Send-
romunda yeni kirik olusumu ve bunlara bagli is-
kelet sistemi deformitelerinin alendronat
tedavisiyle 6nlenebilecegdi ve Hadju - Cheney
sendromunda gérilen ciddi kifoskolyozda, yay-
gin osteoporoz nedeniyle enstriimantasyon yet-
mezligi gelismesi tehlikesi ve yluksek ndérolojik
defisit riski nedeniyle cerrahi tedaviden kaginil-
masi gerektigi ileri surdlmastar.
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