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Diz dezartikulasyonu ile tedavi edilmis Jones tip la tibial
hemimelide klinik, radyolojik ve anatomik diseksiyon bulgulari

Clinical, radiological and anatomical dissection findings in tibial hemimelia Jones type la
treated with knee disarticulation
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Jones tip Ia tibia yoklugu nedeniyle iki tarafl diz dezartikii-
lasyonu uygulanan dokuz aylik erkek bebekte patolojiler
anatomik diseksiyon ve manyetik rezonans ile arastirildi.
Ultrasonografide herhangi bir tibia kaltis1 goriilmedigi
icin olgu Jones tip Ia tibia yoklugu olarak degerlendirildi.
Kuadriseps kasi fonksiyonu da olmadigindan hastaya iki ta-
rafl1 diz dezartikiilasyonu uygulandi. Amputasyon materya-
linin manyetik rezonans goriintiilemesinde muhtemelen kii-
ciik boyutlar ve ileri deformite nedeniyle yumusak dokular
hakkinda ayrintili ve amaclanan bilgi elde edilemedi. Bu-
nunla birlikte, cogunlukla kikirdak olan kiigiik ayak kemik-
leri yeterli derecede goriintiilenebildi. Anatomik diseksi-
yonda hemen biitiin biiyiik kas-tendon yapilarin var oldugu
goriildii. Ancak, ayak seviyesindeki kemik eksiklikleri ne-
deniyle yapisma yerleri ve yonelimleri farklilik gostermek-
teydi. Ayagin ¢ok kuvvetli fibroz yapilarla fibulaya bagl ol-
dugu ve bacakta herhangi bir kikirdak veya fibroz tibia ka-
Iintisinin olmadig izlendi. Ameliyat sonrasi ikinci yilinda
hasta iki tarafli proteziyle desteksiz olarak yiiriiyebilmekte,
kosabilmekte ve destekle merdiven ¢ikabilmekteydi.
Anahtar sozciikler: Amputasyon; ¢ocuk; ektromeli; manyetik re-
zonans goriintiileme; tibia/anormallik/cerrahi; ultrasonografi.

Tibianin dogustan yoklugu veya eksikligi (tibial
hemimeli) oldukca nadir bir anomalidir."” Toplumu-
muzda kesin goriilme sikligr bilinmemekle birlikte,
Amerikan toplumunda milyonda bir olarak bildiril-
mistir."” Tiplendirmesinde en sik Jones smiflamasi
kullanilir (Sekil 1). En sik goriilenleri Jones tip I ve

A nine-month old male infant underwent bilateral knee
disarticulation for bilateral tibial hemimelia of Jones type
Ia. The disarticulation materials were further examined by
anatomical dissection and magnetic resonance imaging.
The classification of hemimelia was made as Jones type Ia
upon detection of no tibial component on ultrasonograph-
ic examination. Since there was no quadriceps function,
bilateral knee disarticulation was performed. Magnetic
resonance imaging of the amputation material was not
very helpful in identifying soft tissue anomalies possibly
due to small size of surgical specimens. However, small
bony structures, which were mostly cartilaginous, were
well visualized. During anatomic dissection, nearly all
major musculotendinous units were identified, with some
having anomalous insertions because of ray deficiencies.
Strong fibrous bands were found to tether the foot remnant
to the fibula and there were no cartilaginous or fibrous tib-
ial remnants. At the end of the second postoperative year,
the patient could walk with his prostheses without support,
could run, and climb stairs with support.

Key words: Amputation; child; ectromelia; magnetic resonance
imaging; tibia/abnormalities/surgery; ultrasonography.

II'dir” Nadir goriilmesi ve degisik tipleri nedeniyle
literatiirdeki ilgili yayinlar siirl olgu sayil calisma-
laridir. Tibianin tamamen yoklugu ile karakterize tip
I olgularda tedavi konusunda halen goriis birligi
yoktur. Alt ekstremitenin korunmasini 6neren yaym-
lara kargilik,"*”” erken ekstremite amputasyonu, pro-
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tez kullanimu ve erken rehabilitasyonun daha tatmin
edici sonuglar sagladigim bildiren yaymnlar da var-
dir**" Tip I olgularda tatmin edici sonuglarin fonksi-
yonel bir kuadriseps kas1 ve stabil bir diz eklemi ile
iligkili oldugu bircok yaymnda bildirilmistir."**"”
Ekstremite koruyucu rekonstriiktif tedavi kararinda
ekstremitenin girisim sonrasi fonksiyon tahmini
Onemli bir yer tutar. Fonksiyonu etkileyecek diger
patolojilerin belirlenmesi i¢in klinik muayene yanmn-
da radyolojik goriintiileme yontemlerinden de ya-
rarlanilabilir. Ultrasonografi anomalinin hem do-
gum oncesi tanisinda hem de dogum sonrasi ekstre-
mite degerlendirmesinde kullanilmgtir."*

Calismamizin amaci, bilateral tip Ia tibia yoklu-
gu saptanan bir olguda, bilateral diz dezartikiilas-
yonu ile elde edilen 6rneklerde manyetik rezonans
ve anatomik diseksiyon ile patolojileri tanimlama-
ya calismak, bulgular1 karsilastirmak ve olgunun
amputasyondan iki yi1l sonraki fonksiyonel duru-
munu sunmaktir.

OLGU SUNUMU

Otuz bir yasinda saglikli baba ve 26 yasinda sag-
ikl anneden dogal yollardan saglanan ilk gebelik-
ten, zamaninda spontan vajinal yolla hastanede do-
gan erkek bebegin her iki ayaginda sekil bozuklugu
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fark edilmisti. Aileye her iki bacakta kemik gelisimin-
de eksiklik oldugu anlatilms, 20 giinliikten itibaren
alc diizeltmeleri ile ayak ve diz deformitesi diizeltil-
meye calisiimisti. Aile sonugtan memnun olmayinca
alc1 diizeltmeleri sonlandirilmisti. Dokuz aylik oldu-
gunda klinigimize getirilen hastanin muayenesinde
her iki dizde ileri dereceli fleksiyon kontraktiirii,
ayaklarda sira eksiklikleri, ayakta ileri dereceli supi-
nasyon ve varus saptandi (Sekil 2). Muayenede belir-
gin aktif diz ekstansiyonu izlenemedi. Diiz radyogra-
fide iki tarafli tibia yoklugu ve ayak sira eksiklikleri
disinda ek patoloji saptanmadi (Sekil 2). Tip Ia\Ib ay-
rimu i¢in ultrasonografi (Toshiba Famio, Japonya) ya-
pidi. Muayenede ve diiz radyografi ve ultrasonogra-
fiile herhangi bir tibia kalintis1 saptanamadig i¢in ol-
gu tip la olarak degerlendirildi. Aileye rekonstriiktif
girisimler, uzun dénem sonuglar1 ve komplikasyon-
lar1 ile amputasyon secenekleri agiklandi. Ailenin iki
tarafli amputasyonu kabul etmesi tizerine aym se-
ansta iki tarafl diz dezartikiilasyonu yapildi. Ampu-
tasyon ornekleri oncelikle patoanatominin daha iyi
goriintiilenmesi i¢in manyetik rezonans ile incelendi
(Siemens Magnetom Symphony Maestro Class 1.5
tesla). Ayni giin bacaklardan birine tarafimizdan ana-
tomik diseksiyon uygulandi. Diger bacak Anatomi
ve Histoloji Anabilim Dali'nda diseke edilmek iizere
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Sekil 1. Dogustan tibia yoklugunun Jones siniflamasi. Tip la’da kemik veya kikirdak her-
hangi bir tibia kalintisi yoktur. Fibula proksimale yer degistirmistir ve femur lateral kondi-
li ile temas halinde olabilir. Femur distali hipoplazik veya normal olabilir. Tip Ib’de direkt
grafilerde baslangicta géruntilenemeyen, ancak ilerleyen zamanla ossifiye olarak goriin-
tilenebilecek kismi bir kikirdak tibia parcasi bulunmaktadir. Fibula yine proksimale yer
degistirmistir ve femur lateral kondili ile temas halinde olabilir. Tip [I'de dogumdan itiba-
ren direkt grafilerde gérintulenebilen, genellikle tibianin proksimal 1/3’Und i¢ceren kismi
tibia bulunur. Fibula proksimale yer degistirmisse de, genellikle tip I'deki kadar yukarida
degildir. Tip lll'te proksimal tibia yoktur. Distal 1/3 veya 1/2 tibia dogumdan itibaren géri-
lebilir. Tip IV’te ise normale yakin boydaki tibianin distal tibiofibular iliskinin bozuk oldugu
gorulur. Distal tibiofibular disosiasyon olarak da isimlendirilebilir.
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donduruldu. Bu bacak diseksiyon giinii oda sicakli-
ginda ¢oziildi ve anatomik olarak incelendi. Her iki
diseksiyonda kas tendon tiniteleri, norovaskiiler ya-
pilar, eklem iliskileri ve eslik eden anomaliler ortaya
konmaya calisildi. Dokular dijital olarak fotograflan-
d1 (Casio EX 5100, 3.2 megapiksel, Japonya).

Manyetik rezonans bulgular: ile anatomik di-
seksiyon bulgular: karsilastirild.

Anatomik diseksiyon

Kas-tendon iiniteleri. Anterolateral ve lateral
kompartmanlardaki kaslarin tiimiiniin her iki ba-
cakta da var oldugu izlendi. Sira eksiklikleri nede-
niyle distal yapisma yerleri anormal olan kaslarin,
ozellikle peroneus longusun, atrofik ve komsu ten-
donlara yapisik oldugu goriildi. Tibialis posterior
kas1 belirlenemedi. Fleksor digitorum longus nor-
mal yerlesim ve kalibrasyondaydi. Ayakta rudi-
manter iki siranin kisa kaslari ileri atrofik goriintim-
deydi ve belirgin bir ayirim yapilamadi (Sekil 3).

L. e BN

Sekil 2. (a) Olgunun dogumdan sonraki diiz grafisinde kalga eklemlerinin yerinde oldugu, femur proksimal ve distal epifiz-

Norovaskiiler yapilar. Bacaktaki tek kemik yap1
olan fibulanun her iki yaninda iki biiytik nérovas-
kiler paket saptandi. Tibialis posterior paketi ol-
dugu distiniilen yapilar posteriora yer degistirmis
ve fibulanin tam arkasindan seyreder hale gelmis-
ti (Sekil 4). Dallanmalar yeterince degerlendirile-
mediyse de, ana sinirin gelismis oldugu gorildi.

Kemik yapilar ve eklem iliskileri. Bacakta kikirdak
veya fibrotik doku olarak herhangi bir tibia kalin-
tisina rastlanmadi. Bacaktaki tek belirgin yapi fibu-
layd1 ve morfolojisi normaldi. Talus ve kalkaneus
tam olarak gelismisti, herhangi bir koalisyon bul-
gusu saptanmadi. Navikiila ve kiiboid goreceli kii-
ciik izlenmelerine ragmen yapilar: normal olarak
degerlendirildi. Iki kiigiik kiiboid ve iki parmak si-
ras1 kemikleri normal yapidaydi. Talus ve kalkane-
us ileri supinasyon sonucunda fibula mediali ile
temas halindeydi. Ozellikle talus ile fibula arasin-
da kalin fibrotik yapisikliklar saptandi.

o — : s

lerinin hentiz gérintilenmedigi, tibianin olmadigi, fibulanin géreceli olarak normal oldugu izleniyor. (b) Dokuzuncu aydaki
diiz radyografide, proksimal femur epifizler gériniir hale gelmis olmasina ragmen distal epifizler ve tibia gérinmemekte.
Her iki grafide pozisyon verme zorlugu nedeniyle ayak gorilememektedir. (¢, d) Olgunun dokuzuncu aydaki klinik gériin-
tuleri. Dizlerde ileri dereceli fleksiyon kontraktiirli, ayagin tipik ileri supinasyonu ve ayaktaki sira eksiklikleri géraltyor.
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Sekil 3. (a) Cilt ve ciltalti doku eksize edildikten sonra ampute bacagin gériintiisii. Kas tendon Unitelerinin bir kismi gori-
l0yor. (b, €) Adaki klinik gérintiye yakin seviyelerden gegen sagital manyetik rezonans kesitleri. F: Fibula; T: Topuk kismi.

Manyetik rezonans bulgular:

Iki adet ampute érnek uygun pozisyonda go-
riintiileme i¢in hazirlandiktan sonra 2 mm kesit
araliginda sagital ve transvers planda gortintiiler
elde edildi. Her iki bacakta tibianin olmadigs, fi-
bulanin normal morfolojide oldugu, belli bagh kas
gruplarinin var oldugu izlendi; ancak, ayak sevi-
yesinde yapisma yerleri ayirt edilemedi. Talus ve
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kalkaneus fibula mediali ile eklemlesiyordu. Belir-
gin bir sinovyal ayak bilek eklemi izlenemedi. Ta-
lus ve kalkaneus normal morfolojide olup arala-
rinda kemik veya kikirdak koalisyon yoktu. Navi-
kila, kiiboid ve iki adet kiineiform kemik izlene-
bildi. Tki kiineiform ile eklemlesen iki sira ayak
parmak kemikleri goriildii, diger kemikler izlene-
medi (Sekil 3).

Sekil 4. Anatomik diseksiyon ile manyetik rezonans gérintinin eslesmis hali. F: Fibula; Koyu renkli ok anatomik yapinin filmdeki gé-

rintlsine isaret ediyor.
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Klinik sonug

Halen ameliyat sonrasi ikinci yilinda olan hasta-
muz iki tarafli proteziyle desteksiz diledigi kadar yti-
riyebilmekte, kosabilmekte ve destekle merdiven ¢1-
kabilmektedir. Ev iginde protezsiz olarak diledigi
kadar mobilize olabilmektedir. Rutin yillik kontrol-
leri disinda, poliklinigimize bir kez sag giidiikte he-
matom nedeniyle getirilen hasta aspirasyon ve son-
rasinda konservatif izlem ile tedavi edildi.

TARTISMA

Tibial hemimeli alt ekstremitenin en sik kemik ek-
sikligi olan fibular hemimeliye gore ¢cok daha nadir
bir durumdur.” Bu anomali igin gestasyonel hayatin
4-7. haftalan kritik dénem olarak kabul edilir.” Vas-
kiiler ve mezenkimal hiicreler ile biiyiime faktorleri-
nin 6nceden belirlenmis iligkileriyle prolifere ve dife-
ransiye olan kondral kokenli hiicreler bu donemde
uzun kemiklerin gelisiminden sorumludur."” S6z ko-
nusu iliskilerin bu donemdeki isleyislerinin bozulma-
st uzun kemik gelisme anomalilerinin nedeni olabi-
lir"” Diger birgok iskelet anomalileri de siklikla tibial
hemimeliye eslik eder. Ayakta sira ve kemik eksiklik-
leri, var olan kemikler arasmda koalisyonlar, noro-
vaskiiler anomaliler, femur hipoplazisi, distal femoral
bifurkasyon, kleft el ve kalca displazisi iskelet siste-
mine ait siklikla gozlenen anomalilerdir.*"™ Tibial
hemimeli, dogumdan hemen sonra klinik muayene
ve basit diiz radyografik inceleme ile tan1 konabilen
bir durumdur. Bununla birlikte, Jones siniflamasma
gore" tip Ia ve Ib ayriminin erken dénemde basit in-
celemelerle yapilabilmesi zordur. Bu iki altgrubun
birbirinden ayrimu, yapilacak tedavinin yonlendirile-
bilmesi icin oldukca 6nemlidir. Tip Ia’da siklikla diz
dezartikiilasyonu onerilirken, ileri donemde kemik-
lesecek bir kikirdak proksimal tibia parcasinin var ol-
dugu tip Ib’de daha distal amputasyonlar ve protez
rehabilitasyonu ile daha iyi sonuglar alindigy bildiril-
migtir.”"""*"*" Tip I tibia eksikliklerinde iyi sonuglarla
iliskilendirilen bir diger énemli durum da yeterli bir
kuadriseps kast ve fonksiyonunun olmasidir.*” Gris-
son ve ark."” kikirdak tibia pargas: ve kuadriseps ka-
stile tendonunun goriintiilenmesinde ultrasonografi-
yi basarili bir sekilde kullandiklarin bildirmislerdir.
Aymni calismada, manyetik rezonans incelemenin de
bu yapilarmn goriintiilenmesinde kullanilabilecek bir
yontem oldugu belirtilmisse de, ytiksek maliyeti ve
hastalarda genellikle sedasyon gerekmesi nedeniyle
yontemin ¢ok kullanish olmayacags bildirilmistir. Bu-
nunla birlikte, manyetik rezonans kullamlarak do-
gustan alt ekstremite uzun kemik eksikligi olan olgu-

larda patoanatominin tanimlandig ve elde edilen bil-
gilerin tedaviyi yonlendirdigi bildirilmistir.”*' Laor
ve ark.” dogustan alt ekstremite anomalili olgularda
manyetik rezonans inceleme sonucunda kemik ve ki-
kirdak yapilarin tanimlanabilecegini, kas-tendon tini-
telerinin goriintiilenebilecegini, norovaskiiler yapi-
lardaki degisikliklerin fark edilebilecegini ve bu bilgi-
lerin tedavi segeneginde onemli oldugunu bildirmis-
lerdir. Olgumuzda, ultrasonografi ile herhangi bir ti-
bia kalintis1 gosterilememis, patella ve kuadriseps
mekanizmasmin da gelismemis oldugu belirlenerek,
hasta i¢in uygun tedavi olarak diz dezartikiilasyonu
Onerilmistir. Manyetik rezonans inceleme sonugclar
ile ultrasonografi bulgular1 dogrulanmus, ek bilgi ola-
rak elde edilen ayak kemiklerinin durumlari, arala-
rindaki iligkilerin belirlenmesi, norovaskiiler yapila-
rin durumlar ve kas tendon tinitelerinin goriintiilen-
mesi tedavi degisikligine yol agmamustr.

Bilgilerimize gore, tip Ia tibial hemimelide ultra-
sonografi, manyetik rezonans ve anatomik diseksi-
yon bulgulan ilk kez bu olguda karsilastirilmistr.
Williams ve ark."*ii¢ ampute bacakta diiz radyogra-
fi, arteriyografi ve anatomik diseksiyon bulgularimni
irdelemislerdir. Distal femoral epifizin normal mor-
folojisi nedeniyle olgular tip Ib olarak yorumlayan
yazarlar diseksiyonda herhangi bir tibia kalintisi
saptayamamuslardir. Oysa, bu olgular tip Ia olarak
degerlendirilmelidir. Turker ve ark." tiimii tip Ia
olan bes bacagin radyolojik ve diseksiyon bulgulari-
n1 incelemislerdir. Anilan ¢alismada, derin posterior
kompartmandaki kaslarin yoklugu yaninda, bu
anomalide en sik talokalkaneal olmak tizere, coklu
tarsal koalisyonlarmn sabit bulgu oldugu vurgula-
nmus; tip la icin erken diz dezartikiilasyonu ve pros-
tetik rehabilitasyon onerilmistir. Bulgularimizin bii-
yiik boliimii bu yayinlarla uyum gostermektedir.
Turker ve arknin"” calismasinda ayak kompart-
manlarindaki degisimler de tanimlanmasina karsin,
olgumuzda her iki ayakta sadece iki siranin var ol-
masi ve kiigtik boyutlar nedeniyle ayak diizeyinde-
ki diseksiyonda kas tendon ve norovaskiiler yapilar
ile ilgili yeterli bulgu elde edilememistir. Bununla
birlikte, gortintiilemede talus ve kalkaneus arasinda
koalisyon saptanmamis, anatomik diseksiyonda da
koalisyon bulgusuna rastlanmamuistir.

Tip Ia tibia yoklugunda distal femur ve bacak kas-
lar1 da atrofik oldugu i¢in, diz dezartikiilasyonu ve ki-
sa giidiiklii amputasyonlarda giidiik ucunda bursit,
iilser, cilt agilmasi ve kallositler gibi giinliik yasanmu et-
kileyen komplikasyonlarla karsilagilabilir™ Bu gibi
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durumlarin énlenebilmesi igin, Fujii ve ark.* uzun
plantar flepli bir giidiik kapama yontemi tanimlamis-
lar ve iki tarafli tip la tibia yoklugu olan bes yasinda-
ki bir cocugun ameliyattan 15 hafta sonra hem protez-
li hem de ev i¢inde protezsiz olarak desteksiz mobili-
ze olabildigini bildirmislerdir. Olgumuzda kaslardaki
yetersizlikler goz ontine alinmis olmakla birlikte, in-
sizyonun posteriorda ¢ocugun gormeyecegi sekilde
planlanmasinin daha uygun olacagina karar verilmis
ve anterior cilt flebi uzun birakilarak giidiik kapatil-
mustir. Giidiik sorunlari cerrahi yontemin iyi planlan-
masl ile azaltilabilecegi gibi, uygun yapilan protez so-
ketleri ve yeterli yumusak desteklerle de onlenebilir.
Ancak, ev iginde ¢ocuklarin protezsiz aktiviteleri sira-
simda giidiik ucunun zarar gorebilecegi aileye anlatil-
mal1 ve ¢ocugun korumasiz ve protezsiz aktiviteleri-
ne miimkiin oldugunca engel olunmaldir.

Bu olgudan elde ettigimiz bilgilere gore, Jones tip
I tibia yoklugunda tip Ia ve Ib ayrimmu icin ultraso-
nografi yeterli gortintiilemeyi saglamaktadir. Man-
yetik rezonans inceleme yumusak doku goriintiile-
me kalitesini artirmakla birlikte, bu olguda tedaviyi
degistirecek ek bilgi saglamamustir. Tip Ia olgularmn-
da kemik eksiklikleri ve koalisyonlar nedeniyle ayak
uzun kaslarmin uygun fonksiyonlar1 miimkiin go-
rinmemektedir. Benzer sekilde, dizdeki instabilite
ve ilerleyici fleksiyon kontraktiirii nedeniyle dizin
korunmasi da yasam fonksiyonlarinda ongoriilebilir
bir iyilesme saglayamaz. Tip Ia tibia yoklugunda
olas1 glidiik sorunlarimi goz o6niinde bulunduran iyi
planlanmis diz dezartikiilasyonu ve prostetik reha-
bilitasyon iyi sonuglar verir.
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