Respir Case Rep 2016;5(1):71-74 DOI: 10.5505/respircase.2016.82905

OLGU SUNUMU CASE REPORT

Konjenital Kemik Displazili Bir Hastada
Uykuda Solunum Bozuklugu: Olgu Sunumu

Sleep Respiratuar Disorder in A Child with Congenital Bone Dysplasias:
A Case of Report

Melike Batum!, Aysin Kisabay?, Sinem Oguz?, Bilge Oktan?, Hikmet Yilmaz?
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Abstract

Akondroplazi; otozomal dominant gecis gdsteren,
servikomediller kompresyon, spinal kord enfarktlari,
sinir kék kompresyonlari ve uykuda solunum bozuk-
luklar gibi bircok nérolojik semptomun goérildigu,
konjenital kemik displazilerinin en sik gérilen formu-
dur. On iki yasinda akondroplazi tanisi alan olgu,
horlama, uykuda nefes durmasi ve uykululuk hali
yakinmalaryla  bagvurdu. Polisomnografi tetkikinde
agir obstriktif uyku apne sendromu saptanmasi Uze-
rine iki seviyeli pozitif hava yolu basinc destegi ile
titrasyona alindi ve apne-hipopne indeksi geriledi.
Hasta pozisyon ve iki seviyeli pozitif hava yolu basinc
destegi tedavisi ile taburcu edildi.

Anahtar Sézcikler: Akondroplazi, Obstruktif Uyku
Apnesi Sendromu, polisomnografi, titrasyon.

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.

Akondroplazi, otozomal dominant gegis gdsteren
iskelet displazilerinden biridir. Dérdinci kromo-
zom (4p16.3) Uzerinde yer alan fibroblast biyime
faktort reseptérd 3 (FBFR3) genindeki bozukluk
akondroplaziye neden olur. Sorun kikirdaktan
kemik dokusunun gelisimindedir (1-3). Ciceligin
en yaygin sebeplerinden biri olan akondroplazinin
gorilme sikhgr canli dogumlarda 1/25000 ile
1,5/10000 arasinda degismektedir (4).

Uyku sirasinda horlama, parsiyel obstriksiyon,
santral apne ve tam obstrikiif apne gibi solunum
Obstriktif apneler
hipoplazik yiz ve nazofaringeal bogluktaki azalma

problemlerine rastlanir  (5).

ile iliskili bulunmugtur (1). Solunum kaslarini inerve
eden alt motor néronlann kompresyonu obstriktif
apneye, mediller solunum merkezlerinin kompres-
yonu ise santral apneye yol agmaktadir (1). Akond-
roplazili hastalarda gérilen obstriktif uyku apne
sendromunda (OUAS), siklikla cerrahi tedavi uygu-
lanmakta, ayrica basing destekli tedavi de gereke-
bilmektedir (6).

Bu yazida, akondroplazi ile obstriktif uyku apne
sendromu disinilen, cerrahi tedaviden fayda
goérmemis, basing destekli tedavi ile apne/hipopne
indeksinde belirgin azalma saptanan olgu payla-

sildr.
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Son iki yildir artan gece uykusu sirasinda horlama, uyku-
da her pozisyonda solunum durmasi yakinmalari, uykuda
terleme, gece sk sik kicik tuvalete cikma, sabahlan
yorgun kalkma, sabahlar bas agrsi, gin icinde agin
uyuma istegi, dikkat eksikligi ve unutkanlik gibi yakinma-
larla uyku birimi poliklinigine bagvuran, 12 yasindaki kiz
cocugu OUAS acisindan degerlendirildi.

Ozgecmisinde gestasyonun 6. ayinda ultrasanografi 8l-
gumlerinde kemik gelisimi ile ilgili patoloji saptanan olgu
sezaryen dogum sekli ile miadinda 3 kg olarak dogmus.
Olgunun 3. aya kadar gelisim basamaklar normal ola-
rak izlenmis, 5 aylikken bagini tutamama ve kafa capla-
rnnda genisleme olmasi Uzerine tetkik edilmis. Frontal
sGturlarda genigleme ile uyumlu bulgular saptanmasi
nedeniyle ‘kommunikan hidrosefali’ tanisi ile ventrikilo-
peritoneal sant operasyonu olmus. Basta biyime, basin
tutamama, dengesizlik yakinmalan ortadan kalkmig. On
yasinda horlama yakinmasi nedeniyle tonsillektomi-
adenoidektomi operasyonu olmus. Operasyon sonrasi bir
yil boyunca gindiz ve gece uykuda soluk alip vermesi
rahatlamis ve son bir yildir horlama ve tanikli apneleri
belirginlesmis. Takip edildigi gocuk endokrinoloji b&li-
minde, akondroplaziye yénelik yaptirilan genetik testlerde
A113082 mutasyonu bulunmus.

Psikomotor gelisim basamaklar normal saptanan hasta-
nin gastrodzafageal refliye sekonder olarak sik araliklarla
gorilen akciger enfeksiyonu gecirme 6ykisi mevcuttu.
Soygecmisinde herhangi bir ézelligi olmayan olgunun
anne ve baba akrabaligi da bulunmuyordu.

Fizik muayenesinde, kraniofasiyal bakida frontal bossing
ile birlikte bas cevresinde genisleme ve midfasiyal hipop-
lazi, ayrica akondroplazinin dismorfik ézellikleri olan kisa
ekstremiteler, kisa ve kalin parmaklar mevcuttu. On
kol/kol ve bacak/kalca oranlan distk asimetrik olarak
8lguldi. Hasta 41 kilogram agirhiginda ve 1 metre bo-
yunda, morbid obez, (viicut kitle indeksi:41) olup akond-
roplazi persantillerine uygundu. Olgunun dinlemekle her
iki akcigerinde bazallerde belirgin ral ve ronkisleri mev-
cuttu.

Laboratuvar tetkikleri, demir eksikligi anemisi ile uyumlu
ve serum CRP ve sedimantasyon degerleri normal sinir-
larda bulundu. Tiroid fonksiyon testlerinde; T3 ve T4
yUksekligi mevcut iken, TSH degeri normaldi ve herhangi
bir elektrolit dengesizligi yoktu. EKG, normal sinUs ritmi
ile uyumlu idi. Akciger grafisinde bilateral havalanma
arhigi ve kardiyotorasik oranda artis gérildi. Batin ultra-

sonografisinde hepato-splenomegali  mevcuttu.  Hasta
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obezite-hipoventilasyon sendromu acisindan da deger-
lendirildi. Hastada kor pulmonale olmamasi ve bu send-
romda yizde elliden fazla oranda gérilen hemotokrit
yuksekligi saptanmamasi nedeniyle bu tani dislandi. Kan
gazi tetkiki planlanan hastanin ailesi morbid obezite se-
bebi ile kan gazi alinmasina onay vermedi.

OUAS dusiuntlen hastanin klinigimiz uyku bozukluklarn
birimine yahrilmasi ve polisomnografi (PSG) tetkiki plan-
landi. PSG &ncesinde kulak burun bogaz tarafindan kon-
sGlte edilen hastanin muayenesi olagan saptandi. PSG
tetkikinde oksijen satirasyonunun % 86'dan %33’lere
kadar distigiu goézlendi. Saatte 65 sikliginda olan apne
ve hipopneleri agir OUAS olarak degerlendirildi (Sekil
Tve 2). Bunun Uzerine olgu fitrasyon tetkikine alindi. Tit-
rasyon tetkiki sirasinda CPAP (Continuous Positive Airway
Pressure=Surekli Pozitif Havayolu Basing Destegi) ile
bulgularinda diizelme olmamasi Gzerine BIPAP tedavisine
gecildi. Iki litre oksijen desteginde BIPAP (Bilevel Positive
Airway Pressure) inspiryum 20, ekspiryum 16 milibar
basinclar olacak sekilde, horlama ve uykuda anormal
solunum olaylarinin belirgin olarak azaldigi, daha énceki
polisomnografi incelemesinde saatte 65 olan apne ve
hipopne indeksinin saatte 19’lara kadar geriledigi géz-
lendi (Sekil 3). Sirtisti pozisyonda hasta desatire olmasi-
na ragmen, pozisyon tedavisi tek basina olarak bu agir
olguda uygulanmayip, sadece ek tedavi olarak uygulandi.
Sit UstG pozisyonunda oksijen satirasyonu % 85-90
arasinda degisirken pozisyon tedavisi sonrasi oksijen
satirasyonu % 90-95 arasina yikselmistir. Olguya, 2 litre
oksijen desteginde ve pozisyon tedavisi esliginde, BIPAP
ile ilgili solunum cihazini dizenli olarak kullanmasi éne-
rildi.

Hastanin 1 ay sonraki kontrol degerlendirmesinde horla-
ma, uykuda solunum durmasi, dikkat eksikligi sikayetleri-

nin geriledigi 6grenildi.

Sekil 1: Polisomnografi tetkikinde, bir epok &rnegi, desatirasyon ve
hipopneleri vardir. CPAP tedavisi uygulanirken belirgin olarak desaturas-
yonlar devam etmektedir.
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Sekil 2: Polisomnografi tetkikinin &zet grafiginde, uyku evrelerine ve
pozisyona gére desatirasyon, horlama ve solunumsal olay indeksini
g6stermektedir. Horlama yakinmasinin olduk¢a azaldigi, BIPAP tedavisi
sonrasi gece uykusu boyunca foplam 3 kez REM uykusuna girebildigi,
uyku yapisinin dizeldigi gérilmektedir.

Polysomnography Report

Total Recording Time: S hours 30 minutes ( 330 mirutes )
Lights Off Clack Time: 16.04.2014 23:32
Lights OnClock Time: 17.04.2014 5:02

Patient Information

Name: ERDEN, OYKU Date of Birth: 01.01.2004

ID: 5444949 Age: 10
Address: HURRIYET MaH SANDAL SOK NO: 20 Gender:  Female
City.  IZMIR, KBMALPASA Height 1,00 m
Zip Code: Weight: 410 kg
E-Mail: BMI: 410
Phone:  [05547545814 Cheyre Stokes Breathingg  No
Sleep Summary
Total Recarding Time: B0,0mirutes  Apnea + Hypopnea (A+H): 100 193/h
Sleep Period: 35,8 mirutes Cbstructive Aprea: 0 00/h
Wake After Sleep Onset: 14,8 mirutes Central Aprea: 1 02/h
Total Seep Time: 311,0 mirutes Mixed Apnea: 0 00/h
Sleep Onset: 4,3mirutes  Hypopnea (Al 9 191/h
Sleep Efficiency: 4,2 % Cbstructive Hypoprea: - -
Number of Awakenings: 2 Central Hypoprea:
Sleep Latercy toN1: 4,3 minutes Mixed Hypoprea:
SleepLatercy to N2: 6,3mirutes  OxygenDesaturation Events
SleepLatercy toN3(SWS): 738 mirutes  (OD): 100 193/h
StageR Latency from Sleep Srore Time: 00mirutes  0,0%
Onset: 19,0 minutes | jmb Movement 18
PLMI: 00

Sekil 3: Hastanin BIPAP tedavisi sonrasi 6zet raporu; iki litre oksijen
desteginde BIPAP (Bilevel Positive Airway Pressure)16-20 milibar basing-
lar arasinda horlama ve uykuda anormal solunum olaylarinin belirgin

olarak azaldigi, daha énceki polisomnografi incelemesinde saatte 65

olan apne ve hipopne indeksinin saatte 19’lara kadar geriledigi gézlendi.

TARTISMA

Akondroplazi, servikomediller kompresyon, uyku bozuk-
luklar, spinal kord enfarktlar ve sinir kék kompresyonlar
gibi bircok nérolojik semptomun olusumuna yol acabile-
cek olan konjenital kemik displazilerindendir (7). Bu has-
talikta hipotoni, hidrosefalinin eslik ettigi veya etmedigi
makrokrania, psikomotor gelisme geriligi, apne, uyku
bozukluklar, kompresif spinal sendromlar ve foramen
magnum stenozu gibi nérolojik belirtiler hastalarn %35-
47'sinde goérulebilir (2).

Solunumsal  bozukluklar,  akondroplazik  hastala-
nn %85'inde gérilmektedir ve cogu solunum merkezinin
kompresyonuna, obstriktif uyku apnesine, kicik ve az
gelismis paranasal sinislere, kicik torasik alana ve ciddi
hipotoniye baghdir. Akondroplazik gocuklarda en sik
gérilen solunumsal bozukluk obstriktif uyku apnesidir (2).
ik kez akondroplazide QUAS 1983°te tanimlanmighr
(2,3,8,9).

Akondroplazi ile birlikte gégus deformiteleri, Ust solunum
yolu obstriktif uyku ile iliskili solunum bozukluklari, kronik
pulmoner hastaliklar ve nérolojik komplikasyonlar géril-
mektedir.

Klinik olarak olgular t¢ gruba aynimaktadir. ilk grupta
norolojik komplikasyonu olmayan, sadece OUAS olan
olgular, ikinci grupta, adenotonsillektomi operasyonuna
ragmen direncli OSAS, santral apne ve Ust solunum yolla-
rinda kaslarda fonksiyon bozuklugu birlikteligi olan olgu-
lar, G¢incy grupta ise QUAS kliniginin yani sira oksijen
satirasyonun disikligonin fazla oldugu progresif seyir
gosteren ve yaklagik 3/5’inde kardiyopulmoner yetmezlik
sonucu 8lim gelisen olgular yer almaktadir (5). Bizim
olgumuz ikinci grup igerisindedir.

Akondroplazi ve OUAS birlikteligi olan cocuklarda hiper-
tansiyon, metabolik sendrom, iskemik kalp hastaliklar ve
inme genel populasyona gére 10 yil daha erken ortaya
¢tkma egilimindedir (5).

Akondroplazide tedavi yéntemleri arasinda ventrikisloperi-
toneal santlar, servikomediller dekompresyon, trakeos-
tomi, akciger hastaligi icin oksijen destegi, adenoidektomi
ve/veya tonsillektomi ve nazal maske ile CPAP bulunmak-
tadir (10-12). Son 15 yildan beri trakeostomi yerini CPAP
tedavisine birakmishr. Hastalara %5,3-12,3 arasinda
degisen oranlarda uzun sireli CPAP veya BIPAP tedavi
énerilmektedir (6). OUAS tedavisi adenotonsillektomi
ve/veya CPAP ile yapildiginda uzun dénem komplikas-
yonlari ve solunumsal olaylan azaltmada &nemli bir rol
oynamaktadir (11,12).
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OUAS ve akondroplazi birlikteligi olan olgumuz, tonsil-
lektomi ve adenoidektomi operasyonundan ve ardindan
uygulanan CPAP tedavisinden fayda gérmemis, uyguladi-
gimiz BIPAP, pozisyon ve oksijen destek tedavisi ile apne
hipopne indeksi gerilemis ve sikayetlerinde belirgin azal-
ma olmustur.

CIKAR CATISMASI

Bu makalede herhangi bir cikar catismasi bildirilmemistir.
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