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0zZET

Klinik ve radyolojik bulgulan ile tirnak-patella sendromu tanisi alan 54 ya-
sinda baba ve 24 ve 21 yaslarinda 2 oglu patella ve patellar tendon yapilan,
patellar oluk agilari ve diz fonksiyonlan agisindan degerlendirildi. Patella
biiyiikliigiiniin artmasi ile sulkus derinliginin ve hareket acikhginin azaldigi
ve diz 6nii agnsi sikayetinin arttigi gozlenmistir.

Anahtar sozciikler: patella, diz, kalitsal

irnak-Patella Sendromu (TPS) otozomal dominant

kaltsal gecis gOsteren, tirnak ve iskelet sistemi tu-

tulumu 6n planda olan bir hastaliktir (1,2,6,7,8).
Bobrek, goz, sinir sistemi tutulumu da gorilebilmektedir
(2,6,7,8). Herediter oniko-osteodisplazi olarak da isimlen-
dirilir (7,8). Tirnak tutulumu sendromun en sabit bulgusu-
dur (1). Iskelet sistemi tutulumu ise patella aplazisi veya
hipoplazisi, radius basi ¢ikidi, iliak kemiklerde boynuzsu
kemik cikintilar seklindedir (1,6,7,8). Calismamizda tirnak-
patella sendromu olan 54 yasinda bir erkek hasta ile 24
ve 21 yaslarindaki 2 oglunun patella ve patellar oluklari ve
bunun klinik yansimalari incelenmistir.

Olgu sunumu
Diz 6nl agnsi sikayeti ile klinigimize basvuran 24 ve 21
yasinda iki erkek kardese klinik muayeneleri ve radyolojik

Gonderilme Tarihi: 27 Subat 2012 - Revizyon Tarihi: 14 Temmuz 2012 « Kabul Tarihi: 23 Temmuz 2012
iletisim: Nadir Sener - E-Posta: nsener@asg.com.tr

206

EVALUATION OF PATELLAR GROOVE IN NAIL-PATELLA SYNDROME: 3 CASES
ABSTRACT

We report three cases which are of a 54-year-old man and his two sons who ages
24 and 21 years. The dinical examination and radiologic findings confirmed the
diagnosis of nail-patella syndrome. We evaluated and compared the patella and
patellar tendon, angles of patellar groove and knee functions of the cases. The
bigger patella was associated with smaller patellar groove angle, more limited
range of motion of the knee and more anterior knee pain complain.

Keywords: patella, knee, hereditary

tetkikleri ile tirnak-patella sendromuna tanisi konuldu.
Aile Uyeleri tarandiginda babalarinin da tirnak-patella
sendromuna sahip oldugu anlasildi. Literatiir taramasinda
tirnak-patella sendromunun vaka sunumu olarak yayin-
landigi ancak diz sikayetleri ve bulgulari yéniinden spesi-
fik olarak degerlendirilmedigi goriildi. Bu nedenle bu ol-
gular diz sikayetleri ve dlctiimleri agisindan degerlendirildi.

Olgularimiz 1 baba (54 yas) ve 2 oguldan (24 ve 21 yas)
olugmaktadir. 3 olguda da el tirnaklarinda trianguler (V
seklinde) lunula mevcuttur. Tirnaklar parmak ucuna ulas-
mamaktadir ve 6zellikle bagparmak tirnaklar tipik olarak
kisadir. Ayrica tirnaklar kirilgan, hipoplazik, dar, yumusak,
kasik seklinde, ince ve longitudinal cizgilenme goster-
mektedir (Sekil 1A). Ayak tirnaklari normaldir. Tirnak tu-
tulumu simetriktir. 3 olguda da iliak kemik ¢ikintilar ve
patellar hipoplazi mevcuttur. Hastalarin hicbirinde dirsek
tutulumu bulunmamaktaydi. Olgularin hepsinde radyolo-
jik olarak tespit edilebilen ancak asemptomatik iliak kemik
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diz fleksiyon acikhgi.

Sekil 2. Yukandan asagiya sirasiyla baba, biiyiik ogul ve kiigiik ogulun
tanjansiyel patella grafileri.

cikintilar bulunmaktaydi. Tirnak ve iskelet sistemi bulgula-
ri disinda olgularin liclinde de hafif derecelerde proteiniri
Olcllmustir.

Olgularin lglinde de degisik derecelerde patellar hipop-
lazi mevcuttur. Babanin diz hareket acikhd normaldir
(Sekil 1 B,C). Cocuklarda ise blyiik ogulda S: 0-0-125, ki-
¢lik ogulda S: 0-0-120 derece hareket acikligi mevcuttur.
Patella boyutlan kiicukten buyuge sirasi ile baba, buytk

Sekil 1A. Babanin tirnaklar kirilgan, hipoplazik, dar, yumusak, kasik seklinde, ince ve longitudinal gizgilenme gdstermektedir. B ve C Babanin viicut goriintisii ve

Sekil 3. Soldan saga baba, biiyik ogul ve kiigik ogulun lateral diz grafileri.
Olgularin Insall-Salvati oranlarinda patella boyutlari farkii olmasina karsin
patellar tendon boyutlaninin ayni oldugu dikkati cekmektedir.

ogul ve kiiciik ogul seklindedir (Sekil 2). Hastalarin tan-
jansiel patella grafilerinde patella boyutlarinin artmasi ile
sulcus derinliginin azaldigi dikkat cekmektedir. Hastalarin
direkt lateral grafilerinde patella ylksekligi sirasiile 13, 32,
40 mm olarak ol¢tlmistir. Insall-Salvati oranlari (patellar
tendon boyu / patella boyu) her bir hastanin iki dizinde de
ayni degerlerde Olclilmustir. Her hastanin Insall-Salvati
oranlari ve patella konumlari sirasiyla 25/13 (1,92), 25/32
(0,78), 25/40 (0,62) olarak hesaplanmistir. Insall-Salvati
orani babada patella alta gosterse de Blumensaat ¢izgi-
sine gore degerlendirildiginde tim patellalar patella baja
olarak degerlendirilmistir. Insall-Salvati oranlarinda patel-
la boyutlari farkli olmasina karsin patellar tendon boyut-
larinin ayni oldugu dikkati cekmektedir (Sekil 3). Olgulara
patellofemoral uyum ve patellar oluklarini degerlendir-
mek icin diz bilgisayarli tomografi (BT) tetkiki yapilmistir.
BT'de patellar oluk agilari sag ve sol dizde sira ile 66 - 68°,
90 - 95°, 110 - 110° olarak olctlmustiir (Sekil 4). Patella ve
patellar tendon boyutlari, Insall-Salvati oranlar, patellar
oluk acilar Tablo 1'de verilmistir.
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Tablo 1. Olgularin patellar élgiimleri ve patellar oluk agilari.

Patella boyu Patellar tendon uzunlugu Patellar oluk agisi
(sag ve sol diz ayni) (sag ve sol diz ayni) Insall-Salvati orani (sag diz- sol diz)
Baba 13 mm 25 mm 1.92 72-76
Biiyik ogul 32 mm 25 mm 0.78 100 - 100
Kiigtik ogul 40 mm 25 mm 0.62 126 - 130

Sekil 4. Yukaridan agagiya sirasiyla baba, biiyiik ogul ve kiigiik ogulun BT ile
patellar oluk agilarinin 6lgiimd.

Tartisma

Tirnak-patella sendromu (TPS) LMX1B geni {izerinde olusan
bir mutasyon ile gelisen otozomal dominant herediter bir
hastaliktir. Olgularin %88'inin ebeveynlerinde de hastalik
vardir. %12'sinde ise hastaligin gelisimi de novo mutasyon
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seklindedir (1,2). Kadin/erkek orani esittir. Hastaligin klasik
dortllst tirnak displazisi, patella hipoplazisi, iliak kemik ¢I-
kintilari ve radius basi cikigidir. Ayrica bobrek, goz, sinir sis-
temi tutulumu da olabilmektedir (1-8).

Tirnak ve iskelet sistemi disindaki tutulumlarin en sik go-
rileni renal tutulumdur. Olgularin % 30-50'sinde gorliir
(1,6). Siklikla proteiniri ve hematiri seklindedir. Bobrek
tutulumu olan vakalarin icinde bobrek yetmezligi %5 ora-
ninda gozlenir. Goz tutulumu ise agik acili glukom ve oku-
ler hipertansiyon seklindedir. Sikligi literatiirde bildirilme-
migstir (1). Sinir sistemi tutulumu ise ellerde agri ve 1s1 du-
yarliiginin azalmasi, ve seyrek olarak epilepsi seklindedir
(1). Bunlarin disinda da konstipasyon, irritabl barsak send-
romu, ince dis minesi raynaud fenomeni, isitme kaybinin
eslik edebildigi bazi bulgular literatlrde bildirilmistir (1).
Bizim olgularimizda tirnak iskelet sistemi tutulumu disin-
da 3 hastada da sadece proteiniiri mevcuttu ve semptom
vermemekteydi.

TPS'da tirnak tutulumlarn en sik gorilen (%98) ve send-
romun en sabit bulgusudur (1,6,7,8). Ayak tirnaklar ¢ok
seyrek tutulur. Tirnaklar olmayabilir veya hipoplastik ve
distrofiktir. Siklikla bas parmak ve orta parmak tutulumu
vardir. ince, kisa, kasik seklinde ve cizgilenmis bir tirnak
yapisi vardir. En tipik tirnak bulgusu lunulanin yarim daire
yerine t¢gen seklinde olmasidir. Bizim olgularimizin hep-
sinde de ellerde bas parmakta displazik ve ticgen lunulal
tirnak tutulumu mevcuttu. Ayak tirnak tutulumlan yoktu.
Tirnak tutulumu patellanin da en hipoplazik oldugu baba-
da en agir formundaydi.

TPS'da iskelet sistemi tutulumunda belirgin bulgular pa-
tella hipoplazisi, iliak kemik ¢ikintilari ve radius basi ¢iki-
gidir (1,3,4,5,6,7,8,9). Diz tutulumu TPSda %74 siklikta
gozlenir. Patella yok ya da hipoplazik. Bu durum simetrik
veya asimetrik olabilir. Rekirrren patella subluksasyonu
veya dislokasyonu siktir. Lateral femoral kondil ve patel-
lar oluk da siklikla hipoplaziktir (1,3,8,9). Bizim olgulari-
mizin hepsinde sirasiyla baba - blyiik ogul - kiicik ogul
olmak Uzere patellar hipoplazi mevcuttu. Patellar hipop-
lazi arttikca patellar oluk derinligi de artmakta azaldikca

ACU Saghk Bil Derg 2012(3):206-212



Sener Nve ark.

oluk siglasmaktaydi. Patellar tendon boyutu sabit kalirken
patella boyutunun kii¢lilmesi nedeniyle diz hareketleri
sirasinda kuadrispes tendonunun patellar oluk lizerinde-
ki kontakt basincinin patellar oluk derinligini artirdigini
diustinliyoruz. Bu gelisimde diger bir olasilik da patella
blyukliginin patellar olugu sekillendirmesi olabilir.
Patellanin boyutunun buyidikce olukta kendine daha
genis bir temas alani yaratmasi ile agiklanabilir. Patella ki-
clildukge patellar olukta daha yiiksek basing olusmakta ve
oluk derinlesmektedir.

TPS'da dirsegi ilgilendiren bulgular hareket kisithhig, kubi-
tus valgus, radius basi displazisi ve posteriora dislokasyo-
nu olabilmektedir (1,4,5,9). Olgularin %70'i dirsek bulgu-
su gostermektedir. Bizim vakalarimizda dirsek tutulumu
bulunmamaktaydi.
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