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ARTHROGRYPOSIS MULTIPLEX CONGENITA 
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.Burada bir ol ı;u nedeni ile tekrar gözden geçiri len Arthrogryposis Multiplex Congen i ta' nın bir hastalı k 
degıl , multıpl konJenıtal kontraktürleri belirleyen bir terim olduğu belirtilmekte ve yeni görüş lerin ıŞığı aJunda 
fetal gelışım esnasında eklem mobılıtesının lımıtasyonu sonucu ol uştuğu kabul edilmektedir. Nadir bir me
dıkal antıte olarak tanımlanan bu tablo genel1ikle eklemlerde sertlik, distal proksimal eklemlerde ve columna 
vertebralıste fleksıyon kontraktür1erı , kas ve bağ dokusunda hi poplazi ve/veya apı azi ile karakterized ir. 

ARTHROGRYPOSIS MULTIPLEX CONGENITA 
In thal arliele, by th~ help of Ihis case reporl we will review the last consideralions aboul Amc. it is 
coneluded Ihat, Amc ı s not a di~ease bul a ıerminology defining multipl congenilal conlraclures, and is 
accepte~ t~aı Am.c occurs ~~rı~g felal ~e.velepment. because of mobilisalion, limilalion of Ihe joinls 
\t~e lımıta~ıon of Joml mobıhsatıon) . Thıs ıs a rare pıcture, and generally characlerised by sıiffness of 
Jomts, Ilexıon conlractures of distal proximal joinls and columna vertebralis hipoplasia and/or ap-
lasia of museles and fibrous ıi ssue. ' 

İlk defa 1923'de Stern (13) tarafından 
tanımlanmış olan Arthrogryposis Multiplex Con
genita; bir hastalık değil , multipl konjenital 
kontraktürleri belirleyen bir terimdir. Arthrogry
posis terimi 'Eğri eklem' manasına gelmektedir. Na
dir bir medikal antite olarak tanımlanan bu tablo 
genellikle, eklemlerde sertlik, distal proksimal ek
lemlerde ve columna vertebraliste fleksiyon 
kontraktürleri, kas ve bağ dokusunda hipoplazi 
veya apıazi ile karakterizedir. Multisistemik kon
jenital anomaliler kompleksine veya genetik ve 
kromozomal hastalıklara eşlik edebilir (2,13). Beş ila 
10 bin canlı doğumda bir görülebilen bu medikal an
tite pek çok sebebe bağlı olarak ortaya çıkabil
mektedir ve bir tanı olarak değil de daha çok bir kli
nik bulgu olarak dikkate alınmalıdır. Arthrogry
posis multiplex congenita; amyoplasia congenita, 
multipi congenital artiküler rijidite olarak da ad
landırılmaktadır (2,4,13). 

Etyolojiyi açıklamak için pek çok teori geliştiril
miştir. Son senelerde Arthrogryposis'in fetal gelişim 
esnasında eklem mobilitesinin limitasyonu sonucu 
oluştuğu kabul edilmiştir . Sebebi ne olursa olsun, in u
tero hareketlerin azlığı (fetal akinezi) Arthrogryposis'e 
yol açabilir (4,8,13). Eklemlerin uygun gelişimi 8. ges
tasyon haftasından sonra fetal hareketliliğe bağlıdır ve 
hareket kısıtlılığı eklem fiksasyonuna sebep olur. Fetal 
hareketlerde kısıtWık birçok faktöre bağlıdır; en sık 
görülenleri arasında (anansefali, hidransefali ve ho
loporensefali gibi) büyük beyin defektleri, meningo
myelosel ve ön boynuz hücre hastalığı gibi bir 
nörolojik defisite bağlı nedenler sayılabilir. Yeterli 
gelişim eksikliğine veya bazı durumlarda konjenital 
myopatiye bağlı olarak bazı kas bozuklukları da art
hrogryposis'e yol açabilir. Iskelet defektleri ve bağ 
dokusu hastalıkları yanında, çoğul gebelikler veya oli
gohidramnios'da fetal eklem hareketlerinde 
limitasyona neden olabilen faktörlerdir. Hareket 
kısıtlılığı olduğunda doğal gelişim bozulur ve bu ek
lem kontraktürlerine neden olur. 
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Arthrogryposise yol açabilen nedenleri; 
1. Nörojenik lezyon, 
2. MusKuler lezyon, 
3. Bağ dokusu lezyonu, 
4. In utero hareketleri kısıtlayan mekanik güçler: 

deformasyonlar, bantlar, oligohidramnios, multipi 
fetus, bicornuate uterus. 

5. Hormon ve fetal kan akımı bozuklukları, 
6. In utero enfeksiyon olarak sınıfla ya biliriz 0 ,3,4,8). 
Böyle geniş bir neden spektrumunda kas mik-

roskopisi bulgularının, konjenital myopatinin 
nörojenik atrofisinden, yalnızca minör nonspesifik 
değişimlere ve ha tta bazen de normal histolojik 
görünüme değişen bir yelpaze göstermesi doğaldır 
(12). Kas tonusunun azalması ve fetal hareket 
azlığının bazı sonuçları şunlardır; kısa kordon, kont
raktürler, pectus excavatum, yüksek damak, 
larengeal diyafram, hidramnios, akciğer hipopla
zisi, evantrasyon (3). 

Arthrogryposis klinik görünümü olan olgularda 
EMG, kas biopsisi, iskelet grafileri , MSS'ni görüntü
lerne çalışmaları ve kromozom analizleri çok ya
rarlıdır . Sendrom ile birlikte MSS anomalisi 
olanların prognozu çok kötüdür. Otozomal do
minant distal arthrogryposis ve in utero deformas
yonu olanlarda prognoz iyidir (4). 

Tedavi, eklemlerin fonksiyonlarının ve mo
bilizasyorılarının arttırılmasına yöneliktir. Doğum
dan hemen sonra pasif egsersiz hareketleri, ban
dajlama, alçı yapma genellikle pediatrik or top e
distler tarafından önerilmektedir. Cerrahi bazen ek
lemleri stabilize etmek ve kontraktürleri gevşetrnek 
için gerekir (4). Hastalarda kontrakte eklemleri, pasif 
germe eksersizleri ile ve termoblastik atellerle açmak 
mümkündür. Ancak fonksiyonları korumak, kor
rektif cerrahi işlemlerle sağlanır. Cerrahi işlemler 
yapılmazsa deformite kolaylıkla nüks eder (0). 

OLGU 

38 haftalık term SGA kız çocuk. 7.3.1994 ta
rihinde hastahanemiz doğum kliniğinde spontan 
olarak vajinal yolla makat gelişi olarak doğmuş. 18 
yaşındaki annenin ilk hamileliğinden canlı doğan 
bebeği. Anne hamileliğinde hastalık geçirmemiş, 
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herhangi bir ilaç, şua almamış, alkol sigara kul
lanmamış. Akraba evliliği değiL. Soygeçmişte bir 
özellik belirtilmedi. 

çocuğun prenatal dönemine ait anne anam
nezine dayanarak bir özellik bildirilmedi. Hamilelik 
süresince doktor takibi veya ultrason ile tetkik ol
mamış. Ama anne çocuğun karnındaki hareketle
rinin diğer hamile annelerinin ifadesine göre çok az 
olduğunu hatta bunun kendisini endişeye sevk 
ettiğini ifade etti . 

Ilk defa doğum için hastahaneye başvuran an
nede membran rüptürü doğumda olmuş. Oligohid
ramnios saptanmış. Doğum sonrası 1. dakika Ap
ga r' ı 4, 5. dakika Apgar'ı 7 olan çocuk bu nedenle ve 
makat doğum ve multipI konjenital anomaliler ne
deni ile takip ve tedavi edilmek üzere bir saatlik 
iken yenidoğan servisimize yatırıldı. 

Kilosu 2200 gr, boyu 48 cm, baş çevresi, 32 cm, 
göğüs ve karın çevreleri sırayla 27 ve 30 cm. olan 
bebeğin; genel durumu orta, şuuru açık, cilt rengi 
pembe idi, uçlarda siyanozu vardı ve deri turgoru 
normaldi . Haricen ekimoz, peteşi mevcut değildi . 
Mekonyumla boyanma yoktu. Sefalhematom sap
tanmadı, baş ve yüz yapısı doğal görünümde idi. 
Her iki hemitoraks solunuma eşit olarak iştirak edi
yordu. Akciğerler kısmen açılmıştı, yer yer krepitan 
raller alınıyordu. Dört saat sonra akciğerler tekrar 
dinlendiğinde ralleri kaybolmuş akciğerlerin ta
mamı açılmış olarak bulundu . Kalp atımları ritmik, 
nabız 130/ dak. idi. Patolojik ses saptanmadı, pe
riferik nabızları alınıyordu. Batın normal 
bombelikte, barsak sesleri mevcuttu, organomegali 
ve kitle ele gelmedi. Haricen kız bebeğin dış genital 
organlarında patoloji saptanmadı. Emmesi mevcut 
olan bebeğin yakalama ve Moro reflekslerini 
değerlendiremedik. Çünkü her iki el yumruk po
zisyonunda sıkılı ve dirseklerden fleksiyonda idi. 
MultipI eklem kontraktürleri nedeni ile kas tonusu 
değerlendirilemedi. Derin tendon reflekslerı 
alınamadı. Pupplalar izokorik, ışık ve kornea ref
leksi doğaldı. On fontanel 2xl cm, arka fontanel 
0.3xO.3 cm açıklıkta bulundu. 

Yenidoğanın üst ekstermitelerinde bilateral ola
rak, omuzlarda addüksiyon ve internal rotasyon, 
dirseklerde ve parmaklarda fleksiyon kontraktürü 
ve el bileklerinde dorsofleksiyon kontraktürü mev
cuttu. Ayrıca da dirsek eklemlerinde webbing 
mevcuttu. Yani ön kol üst kola perde şeklinde bir 
deri bağlantısı ile sabit olarak bağlanmış 
görünümde idi. Alt ekstremitelerde; sol kalçada te
ratojenik kalça çıkığı, bilateralolarak kalça 
eklemlerinde fleksiyon kontraktürü, dizlerde eks
tansiyon kontraktürü, ayaklarda ise pes kalkaneus 
deformiteleri mevcuttu. 

İlk 24 saat içinde ıapılan laboratuvar tet
kikIerinde; BK: 5400/ mm Htc: %53, Hb: 14.8 gr/dı, 
Formül lökositerde çomak: %2, parçalı: %72, lenfo: 
%26 bulundu. I1T oranı 0.03 olarak saptandı, toksik 
granülasyon yoktu ve trombosit kümeleri pozitifti . 
Idrar tetkiki bulgı.ıları normaldi. Kan üre, şeker ve e
lektrolitleri normal sınırlarda idi. HBs Ag (-) idi . 
İkinci gün hafif sarılık gözlenen çocuğun total bi
lirubini %7.3, direkt %0.3, indirekt %7.0 mg/dı 
olarak bulundu. Annesi ile aynı olan kan gurubu O 
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Rh (+) olarak saptandı. İkterin zamanla belirgin ola
rak artmaması üzerine bilirubin takibinden 
vazgeçiidi. Çocuğun yenidoğan servisine kabul edi
lir edilmez yapılan mide aspiratında direkt yayma 
ile epitel hücreleri yanında PMN'ler lökosi tler 
görüldü. Ayrıca mide aspiratından yapılan kültürde 
Citrobakter freundii üredi, yine boğazdan alınan 
kültürde de aynı patolojik ajanın ürediği görüldü ve 
bu bakterinin Sulbaktam+Ampicillin'e hassas 
olduğu saptandı. Ayrıca aynı zamanda alınan göbek 
ve gaita kültürlerinde ise üreme olmadı. Çocuğun 
akciğer grafisinde kalp gölgesi normaldi, akciğer a
lanlarında belirgin infiltrasyon görülmedi. Çekilen 
kemik grafilerinde de vertebralarda anomali sap- . 
tanmadı, uzun kemiklerde görünüm doğaldı ve 
osteoporotik bulgu yoktu. Batın ultrasonografisinde 
bir özellik saptanmadı. KBB muayenesi doğaldı. 

Çocuğun ilk günlerde canlı olan emmesi, 3. 
günden itibaren tembelleşmeye başladı. Na
zogastrik sonda ile beslenen bebeğin kültür ve 
antibiogram sonuçları gelir gelmez Ampici
lin+sulbaktam enj 100 mg/kg dozda başlandı, genel 
durumun gittikçe bozulmaya başlaması üzerine iki 
gün sonra tedaviye iv. Amikacin eklendi (15 mg/ 
kg/g 2 dozda). Yatışının 7. günü yapılan hej 
mogramında Htc: %46, Hb: 14 g/dl, BK: 10000/ mm 
formül lökositerde stab: %16, parçalı : %30, lenfosit: 
%54 olarak görüldü veIlT: 0.33 idi, toksik 
granülasyon saptandı. Fizik muayenesinde emme 
refleksi kaybolan ve genel durumu iyice bozulan, si
yanozu takipnesi, solunum sıkıntısı olan çocuğun, 
dinlemekle her iki akciğerinde yaygın krepitan ral
ler duyuldu. Üçüncü antibiotik olarak sefotaksim 
100 mg/ kg/g iv başlanan çocuğa intravenöz gam
maglobulin temin edilemedi. Yatışının 9. günü 
yaygın peteşial döküntüler ve gastrointestınal sıs
tem kanaması görülen çocukta genel durumun ıy ıce 
bozulması ile dissemine intravasküler koagülasyon 
gelişerek eksitus oldu. 

EMG, BBT planlandığı halde, sosyal nedenler ile 
her iki tetkiki de yaptıramadık. Bu nedenle, tanıyı 
kesinleştirmek için exitus olduktan sonra aileyi ikna 
ederek otopsi izni aldık. Otopsi raporuna göre pa
tolojik anatomik tanı: . 

1) Arthrogryposis, 2)Interstitiel pnömoni, 3) Me
ningoensefalitis (viral kökenli), 4) Sefal hematom, 5) 
Timusta stress involüsyonu, 6) Iç organlarda hı
peremi (asfiksi bulguları) olarak bildirilmiş ve ölüm 
sebebi; interstitiel pnömoni, meningoensefalitis ve 
sonuçta gelişen solunum yetersizliği olarak be
lirlenmiştir. 

Otopside; incelemeler sonucu literatürde rast
lanan, arthrogryposis'e eşlik edebileceği söylenen 
başka bir genetik veya nörolojik bir bozukluğa ait 
bir bulguya rastlanmamıştır. Bulgular muskuler hı
popIazi ile ilişkili bulunmuştur. Ayrıca çizgili 
kaslardan yapılan biopsi sonucuna göre; deltoid ve 
gluteus kasının mikroskopik incelemesinde, çizgil! 
kas lifleri çevresinde artmış oranda olgun tıp te yag 
dokusu kas lifleri arasına girmekte ve bazı kas grup
larının yerini almaktadır. Bazı kas hücrelerinde 
dejenerasyon ve boyut farkları -gözlenmektedir. 
Sonuç; muskuler hipoplazi. 
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Arthrogryposis olgularının prenatal öykülerinde 
fetal hareketlerin azlığı, oligohidramnios ve makat 
prezantasyonu bulunabilir (3,8). Hastamızda bu 
bulguların hepsi doğum esnasında mevcuttu. 

Bu hastalık tablosunda tutulan ekstremite si
lindirik görünümdedir yani normal kontur ve deri 
pilileri kaybolmuştur. Cilt kalınlaşmış şekilde 
görülür ve eklemlere yakın bölgelerde çukurluklar 
(gamze) vardır. Diz, dirsek, el bileği ve diğer ek
lemlerde fleksiyon kontraktürü, kalça ve diğer 
eklemlerde dislokasyon, "dubfoot" ve sklerosis gibi 
yapısal deformiteler sık olarak görülür. Tutulan ek
lemlerde "webbing" olabilir, dirsek ve diz eklemleri 
ekstansiyonda ankiloze olabilir (2-4). Hastamızda 
her iki dirsek, kalça, ayak bileği eklemlerinde flek
siyon, dizde ekstansiyon kontraktürü ve her iki 
dirsek ekleminde webbing mevcuttu. 

Meningomyelosel, myelodysplasia ve Potter 
sendromunda da 'benzer deformiteler görülebilir. 
Damak veya vertebra defektleri, sakrum ve fibula 
yokluğu olabilir (2,4) . Hastamızda bu anomaliler 
görülmedi. 

Bazı arthrogryposis olgularında, diyafragmatik 
dwarfism, myotonik muskuler dystrophy, çeşitli 
konjenital myopatiler ve nörojenik hastalıklarla bir
likte olabilir. Mental retardasyon seyrektir (2). 

Multipl konjenital kontraktürleri olan infantların 
1/3'ünde kasların yerini fibröz doku ve yağ dokusu 
almıştır (amyoplasia). Bu sporadik durum, ek
lemlerde rijidite, bilateral simetrik ekstremite 
tutulumu, yüzde hemanjiomlar, dirsek ve diz ek
lemi çevresinde çukurluklar (gamze) ile 
karakterizedir. Kolların farklı postürü (omuz ek
leminden internal rotasyon dirsekten ekstansiyon, 
el bileklerinde fleksiyon görünümü) klinik tanıda 
yardımcıdır. Bilinmeyen sebepler ile gastrochisis, 
amniotik bantlar ve monozigotik ikizler sıklıkla am
yoplasia'ya eşlik ederler (4). 

MultipI konjenital kontraktürlerin bir başka ne
deni olan "Multipi Pterygium Syndrome" genellikle 
otosomal resessif olmakla birlikte, otosomal do
minan t geçişte bildirilmiştir. Karakteristik webler, 
parmak kontraktürleri ve yüz görünümü ancak za
man geçtikçe iyice belirginleştiğinden doğumda 
tanıya gitmek zordur. Doğumda parmaklar sıkıca 
yumruk yapılmıştır ve daha sonra camptodactili 
gelişir. Bu sendrom için tipik olan yüz görünümü, 
mikrognati, düşük ve arkaya dönük kulaklar ve pi
tozdur. Olguların 1/ 3'ünde yarık damak vardır. 
Ozellikle boynun yan kısmı, dirsekler ve dizlerde 
pterygia ve web mevcuttur (ki bunlar normalde 
doğumda görülmez). Ayaklar pes equinovarus 
görünümündedir. Skolyoz ve kifoz y<ıygındır. Gra
fide sıklıkla posterior füzyon yetersizliği ile birlikte 
vertebral anomaliler görülür (4,7,11). 

Cerebro-okulo-facio-skeletal syndrome, oto
somal resessif geçişli olup konjenital kontraktürlerle 
karakterizedir ve çok kötü bir prognoza sahiptir. 
Doğum kilosu normalolan bu infantların 
büyümeleri çok yavaştır, genellikle beş yaştan önce 
ölürler. Mikrosefali ve intrakranial kalsifikasyonlar 
mevcuttur, katarakt ve mikroftalmi sıktır (4). 

Pena-Shokeir syndromu; multipl ankylosis, 
camptodactili, kısa umbilikal kord, pulmoner hi-
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popiazi, oligohidramnios, intrauterin büyüme ge
riliği ile karakterizedir ve muhtemelen fetal 
akinezinin yol açtığı birçok durumu içermektedir. 0-

tosomal resessif geçiş bildirilmiştir. Bu durumun 
genetik heterogenitesine bağlı olarak spesifik nüks 
risklerini saptamak zordur, ama pek çok bildiri ile 0-

tosomal resessif kalıtım kaydedilmiştir. Ampirik 
kalıtım riski %10-15 arasında bildirilmiştir (6,9). 

Arthrogryposis ise fetal hareket kısıtlılığına yol 
açan herhangi bir nedene sekonder olarak 
gelişebilen bir değişim olduğuna göre, ki bunların 
büyük bir çoğunluğu genetik bir nedene bağlı 
değildir, aynı ailede tekrar görülmesi spesifik bir a
nomalite gösterilemediği sürece olası değildir. 

Drachman'ın çalışması (5), in utero viral en
feksiyonların myopatik arthrogryposis'e neden 
olabileceğini düşündürmüştür, fakat bu fenomenin 
insanlardaki dökümantasyonu şaşutıcıdır. Kon
jenital myopatinin spesifik formlarında kontraktürler 
genellikle şiddetli değildir, kaslar hipoplastik 
değildir ve kas fibrosisi eğer varsa minördür. Karşıt 
olarak konjenital muskuler distrofi doğumda be
lirgin kontraktürler gösteren veya süt çocukluğunda 
bunları geliştiren infantlar saptanmıştır. Bunlarda 
kas biopsisi örneklerinde belirgin bağ dokusu pro
liferasyonu içeren nonspesifik myopatik değişiklikler 
azdır, diğer arthrogryposis congenita multiplex'in 
diğer nedenleri olabilir. 
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