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Akondroplazi; otozomal dominant geçiş gösteren, 

servikomedüller kompresyon, spinal kord enfarktları, 

sinir kök kompresyonları ve uykuda solunum bozuk-

lukları gibi birçok nörolojik semptomun görüldüğü, 

konjenital kemik displazilerinin en sık görülen formu-

dur. On iki yaşında akondroplazi tanısı alan olgu, 

horlama, uykuda nefes durması ve uykululuk hali 

yakınmalarıyla başvurdu. Polisomnografi tetkikinde 

ağır obstrüktif uyku apne sendromu saptanması üze-

rine iki seviyeli pozitif hava yolu basıncı desteği ile 

titrasyona alındı ve apne-hipopne indeksi geriledi. 

Hasta pozisyon ve iki seviyeli pozitif hava yolu basıncı 

desteği tedavisi ile taburcu edildi. 

Anahtar Sözcükler: Akondroplazi, Obstruktif Uyku 

Apnesi Sendromu, polisomnografi, titrasyon. 

 

 

Akondroplazi, otozomal dominant geçiş gösteren 

iskelet displazilerinden biridir. Dördüncü kromo-

zom (4p16.3) üzerinde yer alan fibroblast büyüme 

faktörü reseptörü 3 (FBFR3) genindeki bozukluk 

akondroplaziye neden olur. Sorun kıkırdaktan 

kemik dokusunun gelişimindedir (1-3). Cüceliğin 

en yaygın sebeplerinden biri olan akondroplazinin 

görülme sıklığı canlı doğumlarda 1/25000 ile 

1,5/10000 arasında değişmektedir (4). 

Uyku sırasında horlama, parsiyel obstrüksiyon, 

santral apne ve tam obstrüktif apne gibi solunum 

problemlerine rastlanır (5). Obstrüktif apneler 

hipoplazik yüz ve nazofaringeal boşluktaki azalma 

  

 

Achondroplasia is the most common form of congen-

ital bone dysplasia, which is inherited, autosomal 

dominantly and characterized by cervicomedullary 

compression, infarction of the spinal cord, nerve root 

compression, and respiratory disorders during sleep. 

A 12-year-old patient with a diagnosis of achondro-

plasia was presented with complaints of snoring, 

sleep apnea, and lethargy. Upon finding severe ob-

structive sleep-apnea syndrome with polysomnogra-

phy, the patient received titration with the support of 

two-level positive airway pressure and apnea-

hypopnea index regressed. The patient was dis-

charged with position and support from two-level 

positive airway pressure.  

Key words: Achondroplasia, Obstructive Sleep Apnea 

Syndrome, polysomnography, titration. 

 

ile ilişkili bulunmuştur (1). Solunum kaslarını inerve 

eden alt motor nöronların kompresyonu obstrüktif 

apneye, medüller solunum merkezlerinin kompres-

yonu ise santral apneye yol açmaktadır (1). Akond-

roplazili hastalarda görülen obstrüktif uyku apne 

sendromunda (OUAS), sıklıkla cerrahi tedavi uygu-

lanmakta, ayrıca basınç destekli tedavi de gereke-

bilmektedir (6). 

Bu yazıda, akondroplazi ile obstrüktif uyku apne 

sendromu düşünülen, cerrahi tedaviden fayda 

görmemiş, basınç destekli tedavi ile apne/hipopne 

indeksinde belirgin azalma saptanan olgu payla-

şıldı.   

 

1
Uşak Devlet Hastanesi, Nöroloji Kliniği, Uşak 

2
Celal Bayar Üniversitesi Tıp Fakültesi Hastanesi, Nöroloji Kliniği, 

Manisa 

1
Department of Neurology, Uşak State Hospital, Uşak, Turkey 

2
Department of Neurology, Celal Bayar University Faculty of 

Medicine Hospital, Manisa, Turkey 

Başvuru tarihi (Submitted): 08.02.2015 Kabul tarihi (Accepted): 08.06.2015 

İletişim (Correspondence): Melike Batum, Uşak Devlet Hastanesi, Nöroloji Kliniği, Uşak 

e-mail: drmelikeyaman@hotmail.com

R
ES

P
IR

A
TO

R
Y

 C
A

SE
 R

EP
O

R
TS

 

http://dx.doi.org/10.5505/respircase.2016.82905


Respiratory Case Reports 

 

Cilt - Vol. 5 Sayı - No. 1   72  72 

OLGU 

Son iki yıldır artan gece uykusu sırasında horlama, uyku-

da her pozisyonda solunum durması yakınmaları, uykuda 

terleme, gece sık sık küçük tuvalete çıkma, sabahları 

yorgun kalkma, sabahları baş ağrısı, gün içinde aşırı 

uyuma isteği, dikkat eksikliği ve unutkanlık gibi yakınma-

larla uyku birimi polikliniğine başvuran, 12 yaşındaki kız 

çocuğu OUAS açısından değerlendirildi.  

Özgeçmişinde gestasyonun 6. ayında ultrasanografi öl-

çümlerinde kemik gelişimi ile ilgili patoloji saptanan olgu 

sezaryen doğum şekli ile miadında 3 kg olarak doğmuş. 

Olgunun 3. aya kadar gelişim basamakları normal ola-

rak izlenmiş, 5 aylıkken başını tutamama ve kafa çapla-

rında genişleme olması üzerine tetkik edilmiş. Frontal 

süturlarda genişleme ile uyumlu bulgular saptanması 

nedeniyle ‘kommunikan hidrosefali’ tanısı ile ventrikülo-

peritoneal şant operasyonu olmuş. Başta büyüme, başını 

tutamama, dengesizlik yakınmaları ortadan kalkmış. On 

yaşında horlama yakınması nedeniyle tonsillektomi-

adenoidektomi operasyonu olmuş. Operasyon sonrası bir 

yıl boyunca gündüz ve gece uykuda soluk alıp vermesi 

rahatlamış ve son bir yıldır horlama ve tanıklı apneleri 

belirginleşmiş. Takip edildiği çocuk endokrinoloji bölü-

münde, akondroplaziye yönelik yaptırılan genetik testlerde 

A113082 mutasyonu bulunmuş.  

Psikomotor gelişim basamakları normal saptanan hasta-

nın gastroözafageal reflüye sekonder olarak sık aralıklarla 

görülen akciğer enfeksiyonu geçirme öyküsü mevcuttu. 

Soygeçmişinde herhangi bir özelliği olmayan olgunun 

anne ve baba akrabalığı da bulunmuyordu. 

Fizik muayenesinde, kraniofasiyal bakıda frontal bossing 

ile birlikte baş çevresinde genişleme ve midfasiyal hipop-

lazi, ayrıca akondroplazinin dismorfik özellikleri olan kısa 

ekstremiteler, kısa ve kalın parmaklar mevcuttu. Ön 

kol/kol ve bacak/kalça oranları düşük asimetrik olarak 

ölçüldü. Hasta 41 kilogram ağırlığında ve 1 metre bo-

yunda, morbid obez, (vücut kitle indeksi:41) olup akond-

roplazi persantillerine uygundu. Olgunun dinlemekle her 

iki akciğerinde bazallerde belirgin ral ve ronküsleri mev-

cuttu. 

Laboratuvar tetkikleri, demir eksikliği anemisi ile uyumlu 

ve serum CRP ve sedimantasyon değerleri normal sınır-

larda bulundu. Tiroid fonksiyon testlerinde; T3 ve T4 

yüksekliği mevcut iken, TSH değeri normaldi ve herhangi 

bir elektrolit dengesizliği yoktu. EKG, normal sinüs ritmi 

ile uyumlu idi. Akciğer grafisinde bilateral havalanma 

artışı ve kardiyotorasik oranda artış görüldü. Batın ultra-

sonografisinde hepato-splenomegali mevcuttu. Hasta 

 

obezite-hipoventilasyon sendromu açısından da değer-

lendirildi. Hastada kor pulmonale olmaması ve bu send-

romda yüzde elliden fazla oranda görülen hemotokrit 

yüksekliği saptanmaması nedeniyle bu tanı dışlandı. Kan 

gazı tetkiki planlanan hastanın ailesi morbid obezite se-

bebi ile kan gazı alınmasına onay vermedi.  

OUAS düşünülen hastanın kliniğimiz uyku bozuklukları 

birimine yatırılması ve polisomnografi (PSG) tetkiki plan-

landı. PSG öncesinde kulak burun boğaz tarafından kon-

sülte edilen hastanın muayenesi olağan saptandı. PSG 

tetkikinde oksijen satürasyonunun % 86'dan %33’lere 

kadar düştüğü gözlendi. Saatte 65 sıklığında olan apne 

ve hipopneleri ağır OUAS olarak değerlendirildi (Şekil 

1ve 2). Bunun üzerine olgu titrasyon tetkikine alındı. Tit-

rasyon tetkiki sırasında CPAP (Continuous Positive Airway 

Pressure=Sürekli Pozitif Havayolu Basınç Desteği) ile 

bulgularında düzelme olmaması üzerine BIPAP tedavisine 

geçildi. İki litre oksijen desteğinde BIPAP (Bilevel Positive 

Airway Pressure) inspiryum 20, ekspiryum 16 milibar 

basınçları olacak şekilde, horlama ve uykuda anormal 

solunum olaylarının belirgin olarak azaldığı, daha önceki 

polisomnografi incelemesinde saatte 65 olan apne ve 

hipopne indeksinin saatte 19’lara kadar gerilediği göz-

lendi (Şekil 3). Sırtüstü pozisyonda hasta desatüre olması-

na rağmen, pozisyon tedavisi tek başına olarak bu ağır 

olguda uygulanmayıp, sadece ek tedavi olarak uygulandı. 

Sırt üstü pozisyonunda oksijen satürasyonu % 85–90 

arasında değişirken pozisyon tedavisi sonrası oksijen 

satürasyonu % 90–95 arasına yükselmiştir. Olguya, 2 litre 

oksijen desteğinde ve pozisyon tedavisi eşliğinde, BIPAP 

ile ilgili solunum cihazını düzenli olarak kullanması öne-

rildi.  

Hastanın 1 ay sonraki kontrol değerlendirmesinde horla-

ma, uykuda solunum durması, dikkat eksikliği şikâyetleri-

nin gerilediği öğrenildi. 

 

 

Şekil 1: Polisomnografi tetkikinde, bir epok örneği, desatürasyon ve 

hipopneleri vardır. CPAP tedavisi uygulanırken belirgin olarak desaturas-

yonlar devam etmektedir. 
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Şekil 2: Polisomnografi tetkikinin özet grafiğinde, uyku evrelerine ve 

pozisyona göre desatürasyon, horlama ve solunumsal olay indeksini 

göstermektedir. Horlama yakınmasının oldukça azaldığı, BIPAP tedavisi 

sonrası gece uykusu boyunca toplam 3 kez REM uykusuna girebildiği, 

uyku yapısının düzeldiği görülmektedir. 

 

 

Şekil 3: Hastanın BIPAP tedavisi sonrası özet raporu; iki litre oksijen 

desteğinde BIPAP (Bilevel Positive Airway Pressure)16-20 milibar basınç-

ları arasında horlama ve uykuda anormal solunum olaylarının belirgin 

olarak azaldığı, daha önceki polisomnografi incelemesinde saatte 65 

olan apne ve hipopne indeksinin saatte 19’lara kadar gerilediği gözlendi. 

 

TARTIŞMA 

Akondroplazi, servikomedüller kompresyon, uyku bozuk-

lukları, spinal kord enfarktları ve sinir kök kompresyonları 

gibi birçok nörolojik semptomun oluşumuna yol açabile-

cek olan konjenital kemik displazilerindendir (7). Bu has-

talıkta hipotoni, hidrosefalinin eşlik ettiği veya etmediği 

makrokrania, psikomotor gelişme geriliği, apne, uyku 

bozuklukları, kompresif spinal sendromlar ve foramen 

magnum stenozu gibi nörolojik belirtiler hastaların %35-

47'sinde görülebilir (2).  

Solunumsal bozukluklar, akondroplazik hastala-

rın %85'inde görülmektedir ve çoğu solunum merkezinin 

kompresyonuna, obstrüktif uyku apnesine, küçük ve az 

gelişmiş paranasal sinüslere, küçük torasik alana ve ciddi 

hipotoniye bağlıdır. Akondroplazik çocuklarda en sık 

görülen solunumsal bozukluk obstrüktif uyku apnesidir (2). 

İlk kez akondroplazide OUAS 1983´te tanımlanmıştır 

(2,3,8,9).  

Akondroplazi ile birlikte göğüs deformiteleri, üst solunum 

yolu obstrüktif uyku ile ilişkili solunum bozuklukları, kronik 

pulmoner hastalıklar ve nörolojik komplikasyonlar görül-

mektedir.  

Klinik olarak olgular üç gruba ayrılmaktadır. İlk grupta 

nörolojik komplikasyonu olmayan, sadece OUAS olan 

olgular, ikinci grupta, adenotonsillektomi operasyonuna 

rağmen dirençli OSAS, santral apne ve üst solunum yolla-

rında kaslarda fonksiyon bozukluğu birlikteliği olan olgu-

lar, üçüncü grupta ise OUAS kliniğinin yanı sıra oksijen 

satürasyonun düşüklüğünün fazla olduğu progresif seyir 

gösteren ve yaklaşık 3/5’inde kardiyopulmoner yetmezlik 

sonucu ölüm gelişen olgular yer almaktadır (5). Bizim 

olgumuz ikinci grup içerisindedir. 

Akondroplazi ve OUAS birlikteliği olan çocuklarda hiper-

tansiyon, metabolik sendrom, iskemik kalp hastalıkları ve 

inme genel populasyona göre 10 yıl daha erken ortaya 

çıkma eğilimindedir (5). 

Akondroplazide tedavi yöntemleri arasında ventriküloperi-

toneal şantlar, servikomedüller dekompresyon, trakeos-

tomi, akciğer hastalığı için oksijen desteği, adenoidektomi 

ve/veya tonsillektomi ve nazal maske ile CPAP bulunmak-

tadır (10-12). Son 15 yıldan beri trakeostomi yerini CPAP 

tedavisine bırakmıştır. Hastalara %5,3-12,3 arasında 

değişen oranlarda uzun süreli CPAP veya BIPAP tedavi 

önerilmektedir (6). OUAS tedavisi adenotonsillektomi 

ve/veya CPAP ile yapıldığında uzun dönem komplikas-

yonları ve solunumsal olayları azaltmada önemli bir rol 

oynamaktadır (11,12).  
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OUAS ve akondroplazi birlikteliği olan olgumuz, tonsil-

lektomi ve adenoidektomi operasyonundan ve ardından 

uygulanan CPAP tedavisinden fayda görmemiş, uyguladı-

ğımız BIPAP, pozisyon ve oksijen destek tedavisi ile apne 

hipopne indeksi gerilemiş ve şikâyetlerinde belirgin azal-

ma olmuştur. 
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