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OZET
Brakidaktili, genellikle konjenital olarak karsimiza ¢ikmasina ragmen, nadir olarak metabolik hastaliklar ve travma gibi nedenlerle de goriilebilir. Cok
farkli radyografik bulgularla karakterize olabildiginden siniflama yapmak olduk¢a zordur. Brakidaktili tip C, otozomal dominant gegisli olup fenotipik
varyasyonlar gostermektedir. Tiim bireylerde ¢esitlilik gostermesine ragmen el tutulumu baskin bir 6zelliktir. Bu yazida, 18 yasinda bir erkek olguda
saptanan, el ve ayak tutulumu gosteren ender goriilen brakidaktili tip C olgusunun direkt grafi bulgular1 sunulmus ve literatiir bilgileri gdzden gegiril-
mistir.
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ABSTRACT
Brachydactyly Type C: A Case Report

Despite brachydactyly is a congenital anomaly, it also is associated with trauma or certain metabolic diseases rarely. It is very difficult to make a
classification of this anomaly because of the existence of many different radiographic appearances. Brachydactyly type C is inherited as an autosomal
dominant trait and shows wide phenotypic variations. Although there are great varieties between cases, hands are almost always affected. Here, we
present a case of barcydactyly type-C diagnosed with radiographic findings in 18 year-old male patient who had involvements at hands and feet and

discuss this phenomenon under the light of current literature.
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Brakidaktili falanks ve/veya metakarplarin anormal gelisimine
bagl olarak ortaya ¢ikan, tek bir parmakta veya elin tiim par-
maklarinda goriilebilen kisalikla karakterizedir. Brakidaktili,
genellikle konjenital olarak gdzlenmesine ragmen, metabolik
hastaliklar ve travma gibi nedenlere bagl olarak ta goriilebilir.
Literatiirde, iskelet displazisi ve multipl konjenital anomali
sendromlarinin bir bulgusu olarak veya izole bir anomali olarak
goriilebildigine dair 135’ten fazla bildirim mevcuttur (1,2).
Cok farkli radyografik bulgularla karakterize olabildiginden
siniflama yapmak oldukca zordur. Bu ¢alismada, ender goriilen
brakidaktili tip C olgusunun direkt grafi bulgulari sunulmus ve
literatiir bilgileri gézden gegirilmistir.

OLGU SUNUMU

Saglik kurulu raporu almak i¢in hastaneye bagvuran 18 ya-
sinda erkek olgunun yapilan fizik muayenesinde el parmakla-
rinda kisalik oldugu fark edildi. Hastanin Oykiisiinde; el
parmaklarindaki kisaligin dogdugundan beri oldugu, anne ve
babasinda akrabalik olmadigi, diger dort kardesinde ve ebe-
veynlerinde fiziksel olarak herhangi bir anormallik olmadig:
ogrenildi. Laboratuar incelemesinde herhangi bir anormal
bulgu saptanmadi.

El parmaklarindaki kisalig1 ve ona eslik edebilecek di-
ger kemik anomalilerini arastirmak amaciyla ¢ekilen iskelet
sisteminin direkt grafi incelemesinde, her iki el grafisinde; 3.

parmaklarda hipersegmentasyon, 2., 3. ve 5. parmaklarin orta
falankslarinda ve her iki 3. parmagmn proksimal falanksla-
rinda kisalik, 2. parmaklarin proksimal falanks tabanlarinin
radyal yiiziinde uzama, eklemde hipoplazi, unlar deviasyon
ve her iki elin 5. parmaklarinda klinodaktili goriildi. Ek
olarak her iki elin 1. parmak metakarplarinda da kisalik tespit
edildi (Resim 1). Her iki ayak grafisinde; 1. parmaklar hari¢
diger tiim parmaklarin orta falankslarinda kisalik ve her iki
ayak 1. metatars distalinde mediale deviasyon oldugu dikkati
¢ekti (Resim 2). Diger kemik grafileri normaldi. Bu bulgular-
la olgu brakidaktili tip C olarak tanimlandi.

TARTISMA

izole brakidaktili el ve ayak parmak kemiklerinin sekil ve
boyutunda degisikliklerle karakterizedir. Etkilenen bireyler
arasinda fenotipik varyasyon gosteren otozomal dominant
gecisli bir iskelet anomalisidir (2). Olgumuzda el ve ayak
parmaklarindaki bulgular disinda herhangi bir kemik anomalisi
olmamast ve bu duruma yol agabilecek metabolik bir neden
saptanmamasi nedeniyle izole brakidaktili tanis1 konuldu.

izole brakidaktili ilk olarak 1951°te Julia Bell tarafin-
dan fenotipik olarak karakteristik parmak ve kemik tutulu-
muna gore smniflandirilmistir (3). Bu smiflandirmaya gore
brakidaktili; parmaklarin orta falankslarindaki kisalik A tipi,
el ve ayak bagparmaklarinda deformite ile birlikte olan, par-
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maklarin orta ve distal falankslarinin yoklugu veya kisaligi B
tipi, 2. ve 3. parmagin orta ve proksimal falankslarinin kisali-
81, proksimal falankslarinda hipersegmentasyon ve 2. parma-
gin unlar deviasyonu C tipi, el ve ayak 1. parmak distal
falankslarinin kisa ve genis olmasi D tipi, bir veya daha fazla
metakarp ve metatars kisalig1 E tipi olarak tanimlanan 5 genel
tipe ayrilmistir. Daha sonraki yillarda Temtamy ve McKusick
tarafindan bu siniflama modifiye edilmis ancak genel hatlari
degismemistir (4). Olgumuzda, diger parmak anomalileri ile
birlikte hipersegmentasyon olmasi ve hipersegmentasyonun
sadece C tipinde tanimlanmig olmasit nedeniyle olguya
brakidaktili C tipi tanis1 konuldu.

Brakidaktili C tipi, otozomal dominant gegisli olup, ge-
nin etkilenme derecesine gore degisik varyasyonlar goster-
mekte ve bu nedenle de bireyden bireye degisik bulgularla
karsimiza ¢ikmaktadir. Genin tam olarak etkilenmedigi du-
rumda; elde orta falanksta ve 1. metakarpta kisalik, 2. parmak
proksimal falanks tabaninin radyal yiiziinde uzama ile sinirlt
bulgular gézlenirken, genin tamamu etkilendiginde; elde orta
falankslarda kisalik, 2. ve 3. parmak proksimal falankslarda
kisalik, 2. parmak proksimal falanks tabaninin radyal yiiziin-
de uzama ve buna bagh yamuk seklinde epifiz, 2. ve 3. par-
magin metakarpafalangeal ekleminde unlar deviasyon, 2. ve
3. parmaklarda hipersegmentasyon, 5. parmakta klinodaktili
gibi ¢esitli bulgularla kendini gésterebilmektedir (5). Bunlar
disinda literatiirde brakidaktili C tipi tanist olan bir olguda,
bir elde 2. ve 3. parmak falankslarinda klasik radyografik
bulgular olmasma ragmen, diger elde farkli olarak 2. ve 3.
parmaklarin proksimal falankslarinin melek goriiniimiinde
olduklart bildirilmistir (6). Bu olgunun daha 6nceki yillarda
cekilen el grafileri incelendiginde, diger el ile karsilagtirildi-
ginda bu falankslarin ossifikasyonunda belirgin bir gecikme
oldugu fark edilmis ve melek goriiniimiinde falankslarin buna
baglt gelistigi belirtilmistir (6). Olgumuzda ise elde saptamis
oldugumuz bulgularin genin tam olarak etkilendigi durumda
ortaya ¢ikan bulgularla benzer oldugu goriilmektedir.

Brakidaktili tiim bireylerde gesitlilik gdstermesine rag-
men el tutulumu baskin bir 6zelliktir. Ancak el tutulumu
disinda nadiren iskelet sisteminin diger elemanlar1 da etkile-
nebilmektedir. Literatiirde el tutulumu ile birlikte boyda
kisalik, omuz displazisi, vertebralarda kamalagma radyoulnar,
humeroulnar anomaliler, Madelung deformitesi, epifizyel
degisiklikler (7,8,9), ayak parmak anomalileri ve fasiyal
anomaliler (10) bildirilmistir. Olgumuzda bagparmaklar hari¢
diger tiim parmaklarin orta falankslarinda kisalik ve her iki
ayak 1. metatars distalinde mediale deviasyon mevcuttu.

Brakidaktilide kemiklerin etkilenme derecesine bagl ola-
rak, nadir de olsa cerrahi tedavi gerekebilmektedir. Viseral
tutulum olmamas: nedeniyle, tam1 konulduktan sonra ileri
incelemeye gerek goriilmemektedir. Laboratuar, fizik muayene
ve radyografik bulgular sonucunda izole brakidaktili tanist
konulabilmektedir ve radyografik olarak saptanan hiperseg-
mentasyon C tipi igin karakteristik bir bulgudur.
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Resim 1. Her iki el grafisinde; 3. parmaklarda hipersegmentasyon,
3., 2. ve 5. parmaklarin orta falankslarinda ve her iki 3. parmagin
proksimal falankslarinda kisalik, 2. parmaklarin proksimal falanks
tabamimin  radyal yiiziinde uzama, eklemde hipoplazi ve unlar
deviasyon ve her iki el 5. parmaklarda klinodaktili goriilmektedir.
Bununla birlikte her iki el 1. metakarpinda kisaltk mevcuttur.

Resim 2. Her iki ayak grafisinde; her iki ayak 1. metatarsin
distalinde mediale deviasyon, diger parmaklarin orta falankslarinda
kisalik goriilmektedir.
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