








Uzuv uzatma ameliyatiarnnin hangi yaslarda yapiimasina dair dunyada
kesin bir goras birligine vanimamistir. Karar igin, dncelikle cocugun bu
ameliyata adaptasyonu dnemli, kendine ¢ok kotl bir sey yapildigini
hissetmemesi agisindan dnemli ve hareketlere, fizik tedaviye uyumu dnemli.
Klinigimizde bu nedenle genellikle en erken 5 yasinda yapiyoruz. Amerika'da
7 yas itibariyle yapanlar klinikler de var. Genelde kollarn uzatimasi ergenlik
cagina birakiimaktadir.

Geg ddnemde, erigkinlerde yapilan cerrahi islemler daha sikintili
olabilmektedir. CUnky, ileri yas dzellikle X bacak gibi aksla ilgili bozukluk var
ise, bu aksin bu gekilde 20 - 25 yasina kadar kalmasi, hizli kireglenme veya
egrilik gelisimine neden olur ve diz, ayak bilegi baglarinin etkilenmesine ve
yUrayus bozukluklannin olusmasina ve/veya bel kemiginin etkilenmesine yol
acabilir. Cocuklarda uzatma sonrasi kemigin sertlesmesi, yuk tasryabilen
saglam kemik halini almasi daha hizli oldugu igin 6rnegdin 10 cm uzatma igin
alet cocukta 1yl civarinda kaliyor iken, erigkinde bu stre 1.5 yila kadar
uzayabilmektedir. Bu nedenlerden dolayi, aks bozuklugunda 4-5 yaslarinda
aks duzeltimesi ortopedik agidan daha iyidir. Diger taraftan, erigskinde de
bUylme gekirdekleri kapandigi igin gocuklarda kullanilamayan givi
Uzerinden uzatma teknigi kullanilabilinir. Bu teknikte 2 yerine 4 ameliyat goklu
ameliyatlar yapilabilir, ayni kemige hem icerinden givi, hem de disaridan
eksternal fiksator takilabilir. Uzatmanin bitiminde igteki ¢ivi gok kuguk bir
ameliyatla kilitlenerek distaki fiksator cikarnimalidir. Boylece kemik sertlegsmesi
icin gereken sureyi fiksatérde gegirmek gerekliligi ortan kalkmig olmaktadir.
On cm uzatma igin klasik sadece fiksatdr yontemi ile 1-15 yil bekleme yerine,
Givi Uzerinden uzatma yontemi ile distaki alet 3.5 - 4 ay sonra gikarilabiliniyor.

Akondroplazi hastalarinin kas-iskelet sistemi sorunlarini hafifletmek igin
duzenli fizik tedavi onerilir. Ozellikle, buyUk uzatmalarda ve goklu uzatmalarda
cok yogun fizik tedavi gerekir. Bu, eklem esnekligi ve kas gucund artirarak,
genel fonksiyonu iyilestirmeye yardimci olur.
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BOLUM 6:
SOSYAL YASAMDA AKON DROPLAZI

Akondroplazili Gocuklarin, Erigkinlerin Sosyal Hayati
Nasil Etkilenmektedir? - Oneriler
Aynur Yildinm (Akondroplazi ve Aileleri Dernegi Bagkant)

Sorunlar:

« Akondroplazili gocuklar okul hayatinda ¢cantalarinin agrr, sinif tahtalarnnin
yUksek olmasy, kendilerine uygun forma bulunamamasi gibi birgok sikintilar
yasamaktadir. Bununla birlikte, ginuimuzde akill tahtalar ve uygun lavabolar
gibi duzenlemelerle okul ortamlar daha uygun hale gelmigtir.

« Akran zorbaligr yasanabilmektedir. Tabi ki bu zorbaligin sadece
akondroplaziye 6zel olmadigini ve her bireyin bu tarz ayrnmeciliga maruz
kalabilecegini de unutmamak gerekir.

« Spor alanlarnin uygun olmamasi nedenli spor yapmakta zorlanma.

Gézamler:

« Toplumda ve ailelerde daha fazla
bilinclenme, farkindalik gelistikce bu engeller
azalabilir.

« Destek gruplari ve aile destegi, sosyal uyumu
kolaylastirabilir. Bu nedenle hep birlikte hareket
etmek gok dGnemli.

« Akondroplazi ve Aileleri Dernegi Baskani Aynur
Hanim, kendisinin okul arkadasglarni evine
davet ederek ve tiyatro oyunlarinda yer alarak
sosydallesmenin, katilimin tesvikinin kendii
yasamina ¢ok iyi geldigi 6rnegini paylast..

« Akondroplazili gocuklarin en bayUk egitimleri
evde olmaktadir, evde mutlu yetigtiriimeleri ve
her konuda bagimesiziiklarini kazanmalarina
yonelik destek verici bir ortamin saglanmasi
gibi konular cok degerlidir.
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BOLUM 7:
AKONDROPLAZjLi COCUK VE YETiSKiN SORULARI
| SORUNLARI; BIRLIKTE TARTISALIM

owe

Akondroplazi ile ilgili Merak Ettiginiz Sorular — Yanitiari:

Sorul:

Akondroplazili bir gocuga tekrar tekrar ameliyat yapilabilir mi?
Ornegin, gocuk 6.5 yaginda ameliyatiarla 12 cm. uzatildi.

Bacaklar orantili oimadidi igin tekrar ameliyat planlaniyor ve
Beyin-Omurilik Sendromu tanisi da mevcut. Bu arada medikal
tedavi i¢in de ilgili birime bagvuru yapildi.

Prof.Dr. Hakan Kinik:

Akondroplazi, yasam boyu izleme ve 6zellikle sorudaki cerrahi mudahaleler
gibi konularin deneyimli bir multidisipliner ekip tarafindan yonetilmesi
gereken bir durumdur. Akondroplazide kafatasinin omurilik ile birlestigi yerde
veya tum omurgada darlik meveut. Asagida bir sekilde bir bagd ile omurga
uzadigr halde omuriligin uzayamamasi sonucu omurgada gerilme olur ve
sonug olarak omurganin egrilmesi sonucu olusur, hatta parmakliarda
pencelesme vardir. Sinirin etkilenme riski de daha yuksektir. Double crushing
adi verilir. Eger uzatma yapllacak ise, dncelikle daralma varsa ufak bir
mMudahalede bile sinirler etkilenebilir, bu nedenle omurgadaki daralmanin
beyin cerrahisi tarafindan éncelikle serbestlestiriimesi gerekmektediir.
Ortopedist bacaklarini degerlendirir, ancak ameliyatta bacaklarinda sinirler
var, bacaklarinda ayaklarinda uzatma sirasinda felg riski artabilir. Medikal
tedavi ile ilag ile uzama saglaniyor, yilda ortalama 1.6 cm kadar, ancak uzuv
problemlerini ne kadar duzeltir? llag tedavisi aks deformitelerine ne kadar
etkisi olur ve omurga problemlerini ne kadar duzeltir? Ameliyat ile uzatma
sirasinda ilag tedavisini kullanmak uygun mu? bu konularda hentiz net bir
ddzenleme mevcut degil.

Eger higbir mudahale yapiimaz ise akondroplazili bireyler igin erigskinde
erkeklerde boy ortalama 135 cm; kizlarda ise ortalama 126 cm ulasiyor. Uzuv
uzatma ameliyatlarnda amag aslinda gunluk yagsam aktivitelerini rahat
devam ettirmelerini saglamaktir. Ornedin, otobuste bir yere tutunmak gibi
sikintilarin yagsanmamast igin boyun 150 cm Ustd olmasi gerektigi bildiriliyor.
Bu nedenle amag aslinda yasam kalitesini artirmaktir.
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Alt bacak, ust bacak uzatma yapmak, denge saglamak her zaman sart
degildir. Ayrica kollarda da dengesizlik var ve hemen uzatma yapilmiyor,
ancak gok zor durumlarda (érnek; birey poposunu silemiyor), hiyjen ve
beslenme gibi durumlarda zorlanma varsa kollarda uzatma yapilimaktadir.
Cunkd kol kisaligr nedenili yetiskin hayatinda ez kullanmak zorunda olan
insanlar var. Ozetle, uzuvlara ait orantisizliklar! alt bacak, Ust bacak
dengelemek yerine daha énemili olan bireyin yasamini kaliteli devam
ettirmesini saglamaktir.

llag tedavisine baslanabilir, zaten ortopedik muayenelerine ilag tedavisini
alyor olsa dahi gitmelidir. Canku deformitesi var mi? fonskiyonel zorluklarin
degerlendirimesine ortopedist karar vermelidir. Sonug olarak bazi olgularda
belki hem ilag hem de ameliyat gerekebilir. Bu konuda tecrubeler arttikca
daha net konusulabilir.

Prof.Dr. G6kmen Kahilogullar::
Beyin Omurilik Sendromu'nda dncelikle MR ile durumu netlestirmek gerekir.
Degerlendirmeler yapildikran sonra gergekten bir intiyag varsa oncelikli

olarak serbestlestirmenin yapilmasi gerekmektedir, ondan sonra boy-uzuv
uzatma ve/veya omurgaya ait ameliyatlar planlanmalidir.

Soru 2:

Medikal ilag tedavisi akondroplazili cocuklarin bacaklari ve kol
kemikleri Gzerinden mi uzatma saglyor yoksa komple beden

olarak mi uzatiyor?

Prof.Dr. Zeynep Siklar:

llacin uygun sekilde ve duzenli kullanimi ile birlikte orantil dizelme
saglandigl galismalarda gosteriimistir. Normal bboy uzamasi Uzerine orantili
olarak ekstra 1.5 - 2 cm uzama sagliyor. Ameliyat ile birlikte ilag uygulanmasi
hakkinda sonuclanmig hendz bir galisma mevcut dedil. Yeni bir tedavi
oldugu igin henuz 5 yillik veriler mevcut. Ameliyatin uygulandidi yerler ile
laglarin etkiledigi yerler (plaklara etki) farkli. llag ile tedaviye yanit olumiu
saglanir ise dncelikle ilaca ne kadar yanit var, ne kadar uzama var tespit
edilmelidir. Bunun yaninda, tabi ki bireye fonksiyonel acidan ameliyat
gerekiyor ise o zaman duzeltme ameliyatlarn da yapiimalidir. Ameliyatlar
eriskin dbnemde de yapilabilmektedir.
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Soru 3:

Onug yasinda akondroplazili gocugumda énce ameliyat ile 15
cm uzama saglandi ve 9 ay ilag tedavisi yapildi ve béylece 2
cm daha uzama elde edilirken durug pozisyonunda da dizelme
tespit edildi. Kontroltinde araliklarin, biyame plaklarinin

kapanmak Gzere olmasi nedenli medikal tedavisi kesildi.
Tedavisine devam etmesi igin tekrar degerlendirilmesi
gerekiyor mu?

Prof.Dr. Zeynep Siklar:

Kemik yasina bakilarak kag cm daha uzayabilir karar verilir. Eger uzama
orani gok az ise devam edilmiyor. Bu nedenle ilacin erken yas kullanima
baslanmasi dnemli. Kapanmaya yakin baslanirsa tedaviye yanit daha
dusutk olabilmektedir, maksimum belki 1- 2 cm uzayabilir. Bazi veriler mevcut,
yllda 15 cm - 2 cm kadar uzamig ise daha sonra final boya da yani erigkin
boya da gelmistir ve artik ¢cok fazla bir yararr olmayacaktir.

Soru 4:

Her cocukta boy uzama degisir mi? Bu konuda ekstra dikkat

edilmesi gereken hususlar nelerdir?

Prof.Dr. Zeynep Siklar:

Her akondroplazili gocugun boy uzama farkliliklarr bulunmaktadir, yani her
cocuk ayni oranda uzamayabilir. Normalde 4 cm ve daha Uzerine vyillik
uzamasinin olmasi beklenir. Ailelerin ve bireyin dikkat etmesi gereken konular:

« Normal beslenmesi, fazla kilo almamasi, uykusunu dizenli almasi gibi klasik
genel saglik kosullarinin normal strdurdlmesi.

« En 6nemli kony, ilacr uygulama tekniginin ddzgdn olup olmasinin kontrol
edilmesi. Cunku hatalr uygulamalar olabilir, igneyi yaparken gergekten
ddzgun yapiliyor mu? Gerekli doz uygulaniyor mu? Net ilac dozu bellidir ve
doktorunuzun énerdigi sekilde ve dozda uygulanmasi gerekmektedir.
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Prof Dr Zehra Aycan:

Akondroplazili cocuklarin kendi uzamalarinin yaninda ilag tedavisi ile en az
yilda 15-2 cm daha buyime olmasi bebeklikte ilaca baslayan bir gocuk icin
oldukga iyi bir boy kazanimi saglayacaktir. O nedenle ilaca mumkdn olan en

kisa sUrede baslanmall ve cocuk endokrinolojisi uzmani tarafindan ilacin
etkileri/yan etkileri, buyume durumu dikkatli sekilde izienmelidir.

Soru 5:

ilact her guin ayni saatlerde yapmak sart mi?

Prof.Dr. Zeynep Siklar:

Ayni saatte olmasa da, benzer saatler olmasi dnemli. Yani 1- 2 saat éncesi
veya sonrasl olmak kosulu ile benzer saatlerde yapilmasi rutini saglamak
acisindan dnemilidir.

Prof.Dr. Olcay Evliyaoglu:

Uzun dénem ilac tedavilerinde ilaca uyum cok dnemlidir. Tedavi doktora
danisiimadan yarida kesilmemeli, dozu atlanmamalidir.

Soru 6:

Daha sonraki yillarda yani 20°li 40l yaslarda bu ilacin bir yan

etkisi olabilecegine dair bilgi var mi?

Prof.Dr. Zeynep Siklar:

Henuz ileriki yaslara ait veriler mevcut degdil. Maksimum 30 dk igerisinde
¢ozUlen gunluk kullaniimasi gereken bir ilag. Yapilan ¢aligmalarda (5 yillik
veriler) herhangi bir olumsuz uzun dénem etkisi saptanmamig. Tansiyonda
ddsme ve ignenin yapildigr yerde lokal yan etkiler gdzlenmigtir.

Prof.Dr. Olcay Evliyaoglu:

Bu tedavi hedefe ydnelik tedavilerdendir . Kemiklerin bUyUyememesinin
engellenmesine yonelik olarak gelistirildigi igin ciddi yan etki beklenmiyor.
Tabi ki, her tedavinin bir yan etkisi olabilir. Bir tedaviyi red etmeden once iyi
ddstinmek lozm. Faydasi da degerlendirilerek karar verilmesi dnerilmektedir.
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Soru7:

Cocugum 5 yasinda geniz eti - bademcik ameliyati sonrasi
oksijeni strekli dustugu icin entibe edildi. Bu sUregte uyku
apnesi oldugu tespit edildi. Uyku testi daha énce de yapilmisti.

Ancak, apneleri ilerlemis. Su an BPAP kullanmasi gerekiyor,
ancak malesef korkuyor, kullanmiyor, sadece 1-2 saat
kullaniyor. Cihazi dizenli kullanirsak uyku apne bitiyor mu?

Prof.Dr. Nazan Gobanoglu:

BPAP cihazi Uyku Apne Sendromunu tamamen ¢cozmez, kesin tedavisi
degildir. Ust hava yollarina pozitif basing vererek tedavi ediyor. Bu cihaz
hergun uyurken duzenli kullanmasi gerekmektedir. Yeni tedavilerle ve belki
ilerde yuz kemiklerinde duzelme olmasi durumunda bu alete ihtiyaci
azalabilir. Ayrica, bireyin apnesi santral mi? yoksa obstruktif (tikayici) tip mi?
ayrimi dnemili. Cunkd, santral ise beyinden kaynakli ise farkl tedavisi olabilir.
Tikayici (obstruktif) ise ilerde birey kilo almaz ise BPAP cinazina ilerde ihtiyaci
kalmayabilir. Cihaz kullanimi igin merkezlerde egitimlere katilabilirsiniz, yavas
yavas alistirmak dnemlidir.

Soru 8:

Uyku testini strekli yaptirmak gerekiyor mu? Ayrica, bu yeni

ilaca erigim/rapor igin uyku testi yaptirmak sart mi?

Prof.Dr. Zehra Aycan:

llaca erisim/rapor igin uyku testi yaptirmak sart degdil. Ancak uyku testini
doktorunuzun uygun gordugu zamanlarda yaptirmaniz dneriimektedir.

Soru 9:

Spina Bifidasi olan hastalar gcocuk sahibi olabiliyor mu?

Prof.Dr. G6kmen Kahilogullar:

Spina Bifidasi olan hastalar gocuk sahibi olabilir, drnedin hastalarnmdan
cocuk sahibi olanlar var.
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Soru10:

Akondroplazide surekli olan gegmeyen bel agrisiigin ne

yapilabilir?

Prof.Dr. Zeynep Siklar:

BUyUk olasilikla spinal stenoz, yani omurganin daralmasi durumu var.

Prof.Dr. Hakan Kinik:

Omurga daraliyor. Buna mudahale edilebilir. Agrinin nedenlert:

« Birincisi, ndrolojik yani sinirsel neden, omurilik kanalindaki daralma
nedeniyle omurilikten gikan sinirlere basi olmaktadir. Omurilik darlidr ister
yukarda ister asagida olsun sinirleri sikigtiryor. Bu da agriya neden
olabilmektedir.

- I[kincisi, akondroplazili bireylerde kemik yapisi, omurga yapisi olarak
skolyoz yani sirtin kamburlugu bulunmaktadir. Bazi akondroplazili
bireylerin kuyruk sokumu-bel arasindaki baglanti farkli olabiliyor. Bunlar
agriya neden olabiliyor.

+ Bazen de yuk fazla oldugundan agri gelisebilir.
« Bacaklar arasinda boy farki gok ise agr olabilir. Bacak boyu (drnedin

biri 2 cm daha kisa ise) esitsizligine bagh da bel agrisi skolyoz olmadan
da geligebilir.

Bu gibi nedenlerden dolayl hem Beyin ve Sinir cerrahisi hem Ortopedi hem
de Noroloji ve hatta Algoloji bolumune basvurmak gerekmektedir.
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Sorull:

Akondroplazili gocuklarin gégus kafesleri dar oldugu igin bu

durum ilerde sikinti yaratir mi?

Prof.Dr. Nazan Gobanoglu:

Sikintr ysayabilir, ama fazla degil. Gogus kafesinin daha kacuk olmas, sekil
bozuklugu olmasi nedeniyle nefes alindiginda akcigerlerin yeterince
genislemesine engel yaratabilir, bu nedenle fazla gértlmemekle birlikte
bazen nefes alirken sikinti yasayabilirler. Ancak bu durum gok az hastada
ciddi bir solunum yetersizligine neden olmaktadir.

Soru 12:

Akondroplazili 31 yagindaki bir bireyin én kolunda ileri derecede

bozukluk var. Ameliyat olabilir mi? Ameliyat i¢in yas siniri var mi?

Prof.Dr. Hakan Kinik:

Bu konuda ameliyat icin yas sinir yok. Ameliyat olabilir. Ancak mutlaka ¢ok
kapsamli degerlendirme yapilmalidir. Egrilik var mi? C seklinde ise bazen cikik
olabiliyor. Riskler anlatiimalidir. Neler kazanabilir? Neler kaybedilir? gibi
konularin da detayl konusulmasi gerekir.
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