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Ozet

Kongenital kontraktiirel araknodaktili olarak da bilinen Beals Hecht sendro-
mu artrogripozis multipleks kongenita ailesinin bir tyesidir. Marfan sendro-
mundaki gibi biytik glikoprotein molekiill olan fibrilin genindeki bir defekt
nedeniyle olusur. Araknodaktili, dar viicut yapisi, skolyoz, kongenital kon-
traktiirler ve dig kulak deformiteleri ile karakterizdir. Restriktif akciger
hastaligi ciddi skolyoz ile iliskilidir. Biz, Beals Hecht sendromlu bir ¢ocuk
hasta ile bu sendrom ile ilgili literatiiri ve rehabilitasyonun bu hasta
grubundaki 6nemini vurgulamay! amacladik. Tirk Fiz Tip Rehab Derg
2011,;57:178-81.

Anahtar Kelimeler: Artrogripozis multiplex, Beals Hecht Sendromu,
pediatrik rehabilitasyon

Summary

Beals Hecht syndrome, also known as congenital contractural arachnodactyly,
is a member of arthrogryposis multiplex congenita family. Similar to Marfan
syndrome, it is caused by a defect in the gene encoding fibrillin, a large
glycoprotein. This syndrome is characterized by arachnodactyly, narrow body
habitus, scoliosis, congenital contractures, and external ear deformities.
Restrictive lung disease may be associated with the severe scoliosis. We
describe a child with Beals Hecht syndrome, review the relevant literature
and emphasize the impact of early rehabilitation on these patients.
Turk | Phys Med Rehab 2011,57:178-81.
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Girig

Kongenital kontraktiirlerle giden araknodaktili, karakteristik
goruniime sahip artrogripozis multipleks ailesi icinde yer alan,
genetik olarak otozomal dominant gecis gosteren ve fibrilin genin-
deki defekt sonucu olusan bag dokusunun primer hastaligidir. Beals
Hecht sendromu olarak da bilinen bu hastalik, multipl fleksiyon
kontrakturleri, araknodaktili, ciddi kifoskolyoz, anormal kulak gori-
nimi ve muskiler hipoplazi ile karakterizedir. Fibrilin 2 geninde
bulunan defekt, fibrilin 1 geninde bulunan defekt ve fiziki gérind-
muindeki 6zellikler taninin koyulmasina ve fibrilin 2 geninde defekt
bulunan Marfan sendromundan ayirt edilmesine yardim eder (1).

Artrogripozis multipleks kongenita ailesinin icinde, distal artrogripo-
zis grubunda bulunur. Bamshad ve ark. (2) tarafindan genisletilen
tanimlama kriterlerine gore iki ya da daha fazla farkl distal viicut
bolgesinin kongenital kontrakturleriyle karakterize, ekstremite fonk-
siyonunu etkileyebilecek primer bir norolojik ve/veya kas hastaligi-
nin olmadigi, kalitimsal, primer ekstremite malformasyon bozuklu-
gu olarak tanimlanmustir. Belirtilen yeni siniflama sisteminde gene-
tik aragtirma Onerilmis ve genetik ayristirma sonrasi 9 alt tip tanim-
lanmistir. Beals Hecht sendromu olarak da bilinen kongenital kont-
rakturlerle giden araknodaktili, distal artrogripozis tip IX olarak sinif-
landinlmisti. Hastaligin tanisinin konulmasi rehabilitasyon prog-
ramlarinin erken baslatimasina, dogumsal olarak mevcut olan
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kontraktirlerin, organ tutulumlari ile ilgili takip ve tedavilerin yapi-
labilmesine, dolayisiyla hastalarin yasam kalitelerinin arttirilabilme-
sine olanak tanir.

Kongenital kontrakturler, araknodaktili, skolyoz, anormal
kulak goriinimu ve muskuler hipoplazi ile karakterize artrogripo-
zis tip IX Beals Hecht tanisi alan olgumuz 1siginda, bu grup hasta
icin yapilabilecek rehabilitasyon prensiplerini literatiir esliginde
tartismayi amacladik.

Olgu

Onalti aylik erkek cocuk hasta el, ayak ve diz eklemlerindeki
sekil bozuklugu ve hareket kisithhgi, yarimede glglik sikayetle-
ri ile klinigimize kabul edildi. Eklem sikayetlerinin dogumundan
itibaren oldugu 6grenilen hasta, 24 yasindaki anne ile 34 yasin-
daki babanin ikinci erkek cocuguydu. ilk cocuk sag ve saglikliyd.
Prenatal oykide, annenin gebeligi siiresince radyasyon maruzi-
yeti, gecirilmis infeksiyon, travma Oykusi ya da metabolik hasta-
hk 6ykistnin olmadigi, normal ve takipli bir gebelik oldugu
ogrenildi. Miyadinda, makat gelis nedeniyle sezaryen yolla diin-
yaya gelen olgumuzun 3100 gr dogdugu, dogum boyunun
bilinmedigi, postnatal oykide o6zellik olmadigi 6grenildi.
Norolojik gelisim acisindan bas tutma 1. ay, destekli oturma 6.
ay, desteksiz oturma 9. ay, emekleme 9. ay ve ayakta durma 12.
aydaydi ve bu gelisim basamaklari normal fizyolojik sinirlardaydi.
Dogumun hemen sonrasinda olgumuzda bulunan karakteristik
kulak deformiteleri, parmak gérinimu ve kontraktirleri nede-
niyle genetik boliimiine yonlendirilen hastanin yapilan genetik
incelemelerinde Beals Hecht sendromu tanisi almis ve kontrak-
tirlerinin  tedavisi amaciyla hastanemize yonlendirilmisti.
Olgumuz klinigimize anne kucaginda ellerinden tutuldugunda
adimlayabilir durumda kabul edildi. Sistemik sorgulamasinda
herhangi bir patoloji saptanmayan olgumuzun boyu 95 cm
(%97 persentil), kilosu 14,250 gr (%50-75 persentil)’di. Psikometrik
degerlendirmede zeka diizeyi (IQ) 100 (normal) olarak saptandi.
iki kelimeli ciimlelerle konusabiliyordu. Fizik incelemede burun
kokl genis, palpebral araliklar asagi cekik, kulaklar duisuk ve
arkaya rotasyonda ve her iki kulakta heliks-antiheliks deformite-
leri (burusuk kulak) farkedildi (Resim 1). Orofarengeal muayene-
sinde yiiksek damak izlendi.

Resim 1. Kulakta heliks- antiheliks deformiteleri (burusuk kulak).

Hasta bir el ile anne desteginde 6ne egik postirde, her iki kalca
ic rotasyonda, her iki diz fleksiyonda ve her iki ayak inversiyonda
ambuleydi. Bas tutmasi, destekli ve desteksiz oturma ve diz Ustl
dengesi mevcuttu. Kas iskelet sistemi muayenesinde her iki baspar-
mak avug icinde, el parmaklari fleksiyondaydi (Resim 2). El par-
maklari normalden uzun ve inceydi. Parmaklarda ulnar deviasyon
mevcuttu. Sag dirsekte 50°, sol dirsekte 30°, sol dizde 5°, sag dizde
10° ekstansiyon kisitlihgr mevcuttu. El parmaklarinda proksimal
interfalangeal ve distal interfalangeal eklemlerde fleksiyon kontrak-
tlrd vardi. Alt ekstremitelerde her iki dizde bilateral genu varum
deformitesi mevcuttu. Ayak bilegi dorsifleksiyon hareket acikhg
normalden fazlaydi (50 derece) (Resim 3). Ayak parmaklarinda da
proksimal ve distal interfalangeal eklemlerde ekstansiyon kisithydi
ve sol ayak bagparmagi 2. parmagin lzerindeydi. Diger eklemlere
ait patolojik muayene bulgusu yoktu. Skolyoz muayenesinde tora-
kolomber bolgede acikhigr saga bakan C tipi skolyoz saptandi.
Hastanin norolojik muayenesinde tim ekstremitelerde kas kuvveti
4+/5'di. Yiizeyel duyu muayenesi normaldi. Derin tendon refleksle-
ri Ust ve alt ekstremitede alinamadi. Patolojik refleks yoktu.

Laboratuvar incelemesinde rutin biyokimya, hematoloji ve
idrar tetkikleri normaldi. Eritrosit sedimentasyon hizi, C-reaktif pro-
tein, ASO (anti-streptolizin O) duzeyleri normaldi. Cekilen torako-
lomber radyografik tetkiklerde acikigi saga bakan skolyoz, alt eks-

Resim 2. Eldeki bagparmak avug icinde, parmaklarin fleksiyondaki goriintimi.

Resim 3. Ayak bilegi dorsifleksiyon eklem hareket acikliginin normalden
fazla gorinumi (50 derece).
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tremite kemiklerinde bowing deformitesi (Resim 4) ve jeneralize
osteopeni izlendi. Kranyal manyetik rezonans goriintilemede mik-
rosefali disinda bulgu yoktu. Elektronéromiyografik degerlendir-
me, ailesi kabul etmedigi icin yapilamadi. Beals Hecht sendromuna
eslik eden sistemik tutulum degerlendirimi amaciyla yapilan goéz
hastaliklari konsiiltasyonunda herhangi bir patoloji saptanmadi.
Kardiyoloji konstiltasyonu sonunda istenen ekokardiyografik deger-
lendirmede sol ventrikil trabekilasyonunda artis, interventrikiler
septumda hafif kalinlasma saptandi.

Hasta klinigimize Beals Hecht Sendromu tanisiyla kabul edilerek
mevcut kontraktirlerini diizeltmek amaciyla dirseklere kontrakttir
germe cihazi, bas parmak destekli el-elbilegi istirihat splinti ve alt eks-
tremiteler icin dizleri ekstansiyonda, ayak bileklerini notral pozisyon-

Resim 4. Alt ekstremite kemiklerinde bowing deformitesi.

Resim 5. Hastanin bir cift terrﬁoplastik materyalden yapilmus yiizik kilitli
uzun ylrime ortezi ile gorinimdi.

da tutan istirahat splinti kullanmasi 6nerildi. Skolyoz icin Boston tipi
torakolomber skolyoz korsesi verildi. Fizik tedavi programinda ytize-
yel sicak (hotpack), dirsek, el bilek, el parmak, diz eklemleri ve ayak
parmaklari icin germe egzersizleri, skolyoz ve postir egzersizleri,
ambulasyon egitimi, rehabilitasyon amaciyla yardimar cihaz egitimi
seklinde rehabilitasyon recetesi planlandi. Tim program boyunca
aileye ev programina yonelik egzersizler ve evde yapilabilecek modi-
fikasyonlar hakkinda bilgiler verildi. Taburculukta pasif eklem hareket
acikhdr degerlerinde sag dirsekte 18°, sol dirsekte 13°, dizlerde de
5%lik iyilesme gorildi. Sag dizde tam ekstansiyon yapilabilirken, sol
dizde ekstansiyonun son 5°si kisitli idi; buna ragmen hasta ytrirken
diz agin fleksiyonda ve one egik postiirde yiriyordu. Sik diismeleri-
nin olmasi ve yiirlirken diz ekstansiyonunu koruyamamasi sebebiyle
hastaya bir cift termoplastik materyalden yapilmis ytzik kilitli uzun
yuriime ortezi verildi (Resim 5).

Diizenli poliklinik kontrollerine ¢agrilan hastanin bir yil sonraki
poliklinik kontroltinde hastanin kontrakttrlerinde ilerleme, ylrime-
de bozulma saptanmasi tizerine tekrar klinigimize yatirildi. Hastanin
yatisinda dirsek ekstansiyonu sagda 40°, solda 32°, diz ekstansiyo-
nu ise sagda 16° ve solda 12° kisitliydi. Daha 6nceki rehabilitasyon
recetesi tekrarlanan hastanin taburculugunda dirsek ekstansiyonu
sagda 20°, solda 12° ve sag dizde 5°lik ekstansiyon kisithli§i mev-
cuttu, sol diz tam ekstansiyona gelebiliyordu. Bagimsiz ve destek-
siz ambule olabilen hastanin diismelerinin sik olmasi izerine destek
olarak walker kullanmasi, gece Ust ve alt ekstremite icin statik splint-
ler ile takibi, glindiiz kullanmi icin dirsek ekstansor splintleri, posti-
rinun dizeltilebilmesi ve diz fleksiyon kontraktiirliniin 6nlenebil-
mesi icin uzun ylriime ortezi 6nerildi.

Tartisma

Konjenital kontraktiirel araknodaktili, nadir otozomal dominant
gecis gosteren bir bag dokusu hastaligidir. Frederick Hecht ve
Rodney Beals 1971 yilinda bu hastaligi araknodaktili, kontrakturler,
kulak deformiteleri, progresif kifoskolyoz olmasi g6z ve kardiyovas-
kiiler komplikasyonlarin sik olmamasi gibi 6zellikleri ile Marfan sen-
dromundan ayirt etmislerdir. Hastalia sebep olan mutasyon 5q23-
31 kromozomundaki fibrillin 2 (FBN 2) genindedir. Hastaligin diger
bulgular osteopeni, uzun, ince vicut yapisi, pektus ekskavatum ya
da karinatum, muskdler hipoplazi ve yiiksek damaktir (3).

Bizim vakamizda da oldugu gibi intrauterin dénem genelde nor-
maldir, fakat siklikla dogumda makat gelis vardir (2). Hastalarin
buyutk cogunlugu normal bir hayat stresi yasarlar, fakat ciddi 6lim-
cuil vakalar da bildirilmistir (4). Atrial ve/veya ventikiiler septal defekt,
mitral yetmezlik ve patent duktus arteriozis gibi ciddi kardiyak prob-
lemlerle karsilagilabilir. Ciddi akciger hastaligi; skolyoz ve torakal kafes
anomalilerine baghdir (5,6). Beals Hecht sendromlu hastalarda
deformitelerinin dogumda maksimum oldugu, multidisipliner yakla-
simla iyilesme saglanabildigi, tedavinin erken baslatiimasi ve uzun
stirmesi gerektigi aileye anlatiimalidir (7). Hoffer ve arkadaglar (8)
fonksiyonel ambulasyon icin dizlerde 20 dereceden daha az fleksiyon
kontraktiiriiniin olmasi gerektigini saptamislardir. 40 derece ve uzeri
kontraktirler ciddi tedavi zorlugu yaratir. Cerrahi olmayan yontem-
ler (seri alcilama ve splintleme gibi) ve izole yumusak doku gevset-
meleri (hamstring uzatma ve posterior kapstilotomi gibi) sadece hafif
kontraktiirlerde etkilidir. Suprakondiler femoral ekstansiyon osteoto-
mileri; yumusak doku gevsetmesi ile birlikte olarak veya gevsetme
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yapilmadan ciddi diz fleksiyon kontrakttirlerinde kullanilir. 12 yasin-
dan gen¢ cocuklara uygulanan osteotomilerin rekiirrens riski ytksek-
tir, ayrica cilt nekrozu, noropraksi ve vaskiiler sikintilara yol acabilir
(9,10). Artrogripozis multipleks ailesinde genelde dirseklerde ekstan-
siyon kontraktrleriyle karsilasilir, fleksiyon kontraktiiri daha nadirdir.
Beals Hecht sendromlu hastalarda ise dirseklerde de fleksiyon kont-
rakturt gorulir. Tekerlekli iskemleye bagimli c¢ocuklarda dirsegin
sabit flekiyon postiriinde olmasinin dirsek fleksiyon kontrakttriinin
artmasina katkida bulundugu dustndlmektedir.

Beals Hecht sendromunda en 6nemli problemlerden biri ilerle-
yici skolyozdur. Cocuklarin yarisinda ve eriskinlerin hemen hemen
hepsinde skolyoz g6zlemlenmistir (11). Bircok yazar bu hastalarda
skolyoz tedavisinde, korse tedavisinin yetersiz olduguna inanmak-
tadir, fakat erken ¢ocukluk déneminde bu tedavinin egriligi engel-
lemekte veya varolan egriligin daha ileri yaslarda spinal enstri-
mentasyon konulana kadar progresyonu durdurmada onemli ola-
cagini vurgulamaktadir. Radyolojik 6lclimlerde progresyon varsa ve
ozellikle egrilik 40°’den fazla olursa, cerrahi tedavi distintlmelidir.
Tavsiye edilen operasyon posterior yaklasimli stabilizasyon operas-
yonudur (12). Bizim hastamizda ol¢iilen egriligin 12 derece olmasi
Uzerine korse tedavisine ortopedi ile ortak olarak karar verilmis ve
takiplerde ilerleme olmadigi gorilmastur.

Sonug olarak, Beals Hecht sendromu nadir gortilen bir artrogri-
pozis multipleks konjenita tipidir. Béyle olgularda, yapilmasi gere-
ken ilk adim, stiphelenildiginde taniyi kesinlestirmektir. Genetik bir
hastalik oldugundan aileye genetik danismanlik veriimelidir. Beals
Hecht sendromlu hastalar mental olarak normaldir ve biyuk ihti-
malle normal bir hayat stiresi yasayacaklardir. Asil problem kontrak-
turlere ve muskiler hipoplaziye bagli motor gelisim geriligidir.
Kontrakturler zamanla kendiliginden bir miktar azalacaktir, ama her
zaman rezidii kontraktir kalacaktir. Progresif skolyoz en onemli
problemlerin basinda gelir. Bu hastalarda rehabilitasyona cok erken
donemde baslanmali, aileye egzersiz egitimi verilmeli ve egzersizle-
rin surekliligi bilinci yerlestirilmelidir. Dinamik ve statik splintlerle
eklem hareket acikhgr korunmalidir. Skolyoz egzersizleri ve korsele-

me erken yasta baslatilmali ve diizenli radyolojik takiplerle egriligin
derecesi takip edilmeli, gerektiginde hasta cerrahiye yonlendirilme-
lidir. Ozellikle kas iskelet sisteminde mevcut olan tiim bu problem-
ler detayli ve dikkatli inceleme gerektirir. Erken dénemde konulan
tani hastanin tedavi programinin kalitesini arttirir. Olusabilecek
kontraktrlerin erken farkedilmesi tedavinin bagarisi icin 6nemlidir.
Skolyoz, diger dikkat gerektiren problemdir ve ilerleyici karakterde
olma egilimindedir. Ortaya cikan skolyoz stirec icerisinde restriktif
akciger hastaligina zemin hazirlar, bu nedenle hastalar koopere ola-
bildikleri donemden itibaren kardiyopulmoner rehabilitasyon prog-
ramlarina alinmali ve bu agilardan da takip edilmelidirler.
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