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KHONDROPLAST

I. PENDAHULUAN. ( 29395,7 )
Akhondroplasia merupakan suatuy abnormalitas kongeni-
tal yang diturunken dan tidak diketahui penyebabnya.
Mulai terjadi bPada fase embrio, diperkirakan disebab-
kan faktor genetik yang mengakibatkan kegagalan oste-
ogenesisg enkhondral , sedangkan osteogenesis intramém—
branosa tak terganggu,

Akhondroplasia merupskan dwarfisme yang paling banyak
dijumpai, mengenai tulang-tulang benjang dan dituryn-

kan oleh geneautosom dominan.

Pada akhondroplasia, ter jadi pemendekan.tulang-tulang
ekstremitag tipe "rhizomelign yaitu segment Proksimal
yang paling berat terkena. Selgin mengenal tulang-ty-
lang bPanjang juga mehgengi tulang-tulang basis kranii.
Pemendekan tulang-tulang ekstremitas simetris dan me-
nyeluruh. Akhondroplasig banyak dijumpai sebagai pemg
in sirkus, Pementasan-pementasan musik maupun film gi

nematografi.

I1. TERMINOLOGI. ( 243,4,11 )
Istilah akhondroplasig bertams kgli digunakan oleh Ps

rrot pada tahun 1878. Sedangkan Kaufman tahun 1892
-mengusulkan digunakannya istilan khondrodistrofi feta
lis. Sedangkan istilah hipokhondroplasig sering di-
anggap sebagai akhondro plasig bentuk ringan.

Sindroma Ellis van Creveld bukan akhondroplasig oleh

karena kecacatan ekstremitasnys bukan tipe rhizomelig
melainkan tipe akromelia. Sindroma Ellis van Creveld
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terdiri dari
- dwarfisme.
- displasia ektodermal.
- polidaktili.
- defek septum jantung.
Sinonim akhondroplasia seperti khondrodistrofia feta-
lis, mikromelia, khondrodistrofia sekarang tidak digu
nakan lagi. Istilah akhondroplasia tepat oleh karena
menun jukkan patogenesis dasar dari gangguan ini, yai-
tu penurunan pertumbuban kartilago yang sedang ber-
proliferasi pada metafise.
Menurut Kaufman akhondroplasia dibedakan menjadi tiga
tipe
1., Tipe hipoplastik.
merupakan tipe akhondroplasia yang paling banyak
ditemukan. Proliferasi kartilagl pada daerah me-
tafise memperlihatkan penurunan yang uniform.
2. Tipe hiperplgstik.
paling sering terjadi pada bulan-bulan pertama
kehidupan. Pertumbuhan kartilago menurun dan ire
guler sehingga ujung-ujung tulang panjang menja-
di tebal, lebar dan gambarannya seperti jamur.
3. Iipe malgsik.
pada tipe ini, terjadi perlunakan kartilago.
Jadl lebih bersifat patologis daripada klinis.

IIY. ANGKA KEJADIAN. ( 1,2,6,7,9 )
Date-data yang dapat dipertanggung jawabkan mengenai
frekwensi akhondroplasia hampir tidak ada.
Darl pengalaman klinis menunjukkan bahwa akhondropla
sia merupakan kelainan kengenital tulang yang paling
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sering ditemukan, wanita lebih banyak dari pria.
Data statistik Rumah Sakit bayl New York City se-
lama 15 tahun ¢ |
akhondroplasia cccoeseccesecscses 43 kasus.
osteogenesis imperfekta «+sseesse 15 kasus.
ateliotik dwarfisme ...ceeeeeeee. 14 kasus.
Hurler gargoylisme eccescesssssss 10 kasus.
Eksostosis multipel herediter ... 9 kasus.
Data statistik Sloane Hospital for women selama 8
tahun ¢
12,151 kelahiran.
11.71% lahir hidup.
437 stillbirtn
dua dari jumlah bayi yang lahir hidup ada-
lah akhondroplasia.
280 dari 437 stillbirth adalah akhondroplg

sia.

IV. ETIOLOGI DAN PATOGENESA. ( 1,2,6,7,8,11)

Penyebab dari pertumbuhan kartilago yang tidak -
adekwat pada akhondroplasia tidak diketahui. Demi
kian juga patogenesanya. Dahulu diduga karena -
gangguan pada hipofise maupun tiroid, maka etiolo
gl ini tidak bisa diterima.

Ada yang berpendapat disebabkan oleh defek "germ
Plasma" yang biasanya tampak pada akhir bulan ke-
dua perkembangan Janin, tetapi kurang dapat dite-
rima karena menutup kemungkinan penyelidikan 1le-
bih lanjut. Menjelang Parrot menyelidiki akhondrg
Plasla, pada saat itu dibingungkan dengan sinonim
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sinonim yang salah yaitu: riket fetalis, sifilis
fetalis, ateliosis dan hipotiroidisme kongenita.
Pendapat sekarang cenderung untuk mengatakan bah
wa faktor-faktor genetiklah yang menjadi penye-
babnya. Trait akhondroplasia ditentukan oleh fak
tor Mondelian dominan dengan mutasi, sehingga da
pat menjelaskan mengapa pada silsilah keluarga -
ada yang terken_a dan ada yang tidak terkena. Pa-
da keluarga-keluarga yang berbeda ternyata ada
ayah/ibu/ saudara/kakek yang menderita akhondro -
Plasia. Reschbieth mencari hubungan ras dengan
akhondroplasia tetapi oleh percobaan- percobaan-
Catherina d'Medici serta Ann dan Natalie tidak
menghasilkan hasil yang diinginkan. Walaupun pe-
nyebab genetik ini lebih disenangi oleh  banyak
ahli, namun tak menutup kemungkinan bahwa penye-
babnya berupa faktor-faktor lainnya yang sampai
saat ini belum diketemukan. Percobaan -percobaan
Pada binatangpun gagal untulk menemukan faktor-
faktor eksogenetik.

GAMBARAN KLINIS. ( 1,2,%,5,6,9,11.)

Akhondroplasia kelainnya mengenai tulang. Tulang
tulang yang normalnya tumbuh memanjang adalah -
Yang paling parah terkena. Sedang tulang yang
terutama tumbuh dari pertumbuhan subperiostium -
tampak normal. Yang paling menonjol adalah yang
mengenal tulang panjang yaitu tulang-tulang eks-
tremitas dan kosta. Pada akhondroplasia yang klg
sik sifat-sifat lesinya: simetris, pemendekan ty
lang panjang, substansia kompakta lebih tebal
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terutama pada daerah diafise sehingga kavum medy
larenya menyempit. Otot skelet hipotoni dan elag
tis sehinggs melyebabkan kifosis tipe torakolum-
bal. Hidrosefalus pada beberapa kasus disebabkan
karena ruang kranium yang sempit pada fogsg pos~
terior. Tipe hidrosefalusnya tipe komunikatif,ig
Tang yang mengganggu pertumbuhan mentalnya. Fosa
kranii posterior yang menyempit disebabkan kare-
na tidak adanya pertumbuhan sinkhondrosis inter-
sfenoidalis dan sfenoosipitale. 0leh karena ba-
sis kranii pendek, pertumbuhan kranium hanya ke-
atas dan ke muka, mgka dghi tampak menonjoi. Man
dibula yang tumbun normal, tampak relatif membe-

sar disebut prognatisme. Radix nasi datar,sedang

kan torak memipin ventrodorsal, kosta bendek, -
sternum memendelk sehingga kavum toraks sempit.
Kolumng Vertebralils relatif Panjang dan lordotik
abdomen besar pelvisg dan pinggul kecil, Ekstremj
tas pendek dan lebar, tulang proksimal lebih be-
rat dari distal ( mikromelia tipe rhizmelik ),
Pantat besar dan menonjol, kadang-kadang disertai
koksa vara. Tangan pendek dan lebar, jari tengah
bendek dan ada jarak Yang lebar antarg Jari keti

ga dan keempat disebut tangan trisula ( trident
hand of Marie ),
Per tumbuhan mentgl dan seksual normal.
Gambaran karakteristik untuk diagnose yaitu :
- mikromelig tipe rhizomel ik,
- muka yang khas. :

- tangan trisuia,

------..................._______________________________________J




Gambar 1. Akhondroplasia.

- Kepala besgr

- Muks lebar

- Radiks ngsi datar -
( saddle nose)

- Prognatisme

- Mikromelig tipe rni
zomelik

- tibia vars,

< Gambar 2, Tangan trisuyla,

VI. GAMBARAN RADIOLOGI, ( 2,4,7,8,11)
EKSTREMITAS 3
Diameter diafise tulang-tulang ekstremitas normal, me
lebar pads bagian ujung,
Tulang-tulang Panjang meémendek, terutama bagian prok.
simal. Pemendekan tulang tidak hanya padg tulang pan-
Jang, tetapi Juga pada tulang-tulang metacarpal, me-
tatarsal dan tulang-tulang Jari,
Efifise normal, tetapi metafise tumbun melebar sehing
ga terjadi cekungan berbentuk huryf V di ujung metafi
se bagian tengah berhadapan dengan efifise.
Oleh karena diameter diafige bagian tengah normai de-
hgan bagian ujung yang melebar, maka terlinat seperti
"dumb- be1i", Fibula dan klavikulg Jarang terkema. Fi.
bula lebin Panjang dibandingkan dengan tibia,

._____________________________________________..___....__.._________-



Pada anak-angk dijumpai coxa valga sedangkan pada

dewasa lebih sering dijumpai coxa.

Kadang-kadang terlinat bPembengkokan femur dan tibia.
Jari tangan kelimg dan keempat menylimpang dari Jari
ketiga disebut dengan trisula.

Gambar 3. X - Foto tungkai kg
han akhondropla
sia 3

- Metafise lebar.

- Ujung bawah femur pa
da regio metafise,bg
glan tengah memben - ‘
tuk takik berbentulk
huruf Vv,

- Tulang-tulang Pendek 5
kuat dan densitasnya
meningkat,

TULANG KEPALA 3

Kranium besar dengan basis kecii,

Fusi dini dari tulang-tulang tribasilare yang terdiri
dari inti-inti Presfenoid, postsfenoig dan basisfenoig.
Akibat dari Pada fusi dini dari ketiganya, maka bgsis
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kranii pendek, radiks nasi datar. Foramen opipital
magnum sempit sedangkan sela tursika normai.

Ukuran mandibula normgl dan menonjol.

- Basis kranii pendek.

-~ Sinkhondrosis sfenoosipital sudah menuy -
tup.

- Frontal menonjol,

TULANG BELAKANG s

Kolumna vertebralis tidak memendek, walaupun ter jadi
platispondili, Semua elemen tulang lebih kecil, ge-
dangkan elemen kartilago lebin besar, sehingga tidak
terjadi pemendekan kolumng vertebralis. Terjadi rotg
si sakrum sehingga Promontorium ke depan bawah  dan
ujung sakrum ke belakang atas. Malposisi sakrum ini
terjadi sebelum berdiri dan ber jalan.

Penyempitan kanalis vertebralis terjadi bPada lumbgl
kelima, dengan akibat gangguan neurologis di kemudi-
an hari. Fairbank menemukan bghwg anguler kifosis -
lumbal bagian atas terutama lumbgl kedua dan ketiga.
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Pada regio ini bagian depan korpus vertebra berbentuk

ujung peluru.
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ABNORMAL NORMAL

ABNORMAL

Gambar 5. Bagan X-foto proyek Gambar 6. Bagan x-foto

si PA. proyeksi L -
_ regioc lumbal
Regio lumbal ( umur 24 bulan) (umur 2% bln).
- akhondroplas korpus makin - pedikel pendek pada
sempit ( ke bawah ). akhondroplas.
- kanalis spinalls paling seg =~ kanalis spinalis sem
pit pada segmen lumbal ke - Pit.
lima. - tepi dorsal korpus -
konkaf
- tepi ventral korpus
TULANG PELVIS seperti ujung peluru.

Tulang-tulang pelvis lebih kecil daripada normal, teru-
tama tulang ilium. Bagian kaudal tulang ilium sangat
pendek. "Greater sciatic notch" sangat sempit, tepat di
atas kartilago Y. Sakrum kecil dan artikulasinya dengan
tulang ilium rendah. Diameter pelvis baik transversum -
maupun oblique pendek,

NORMAL ACHONDROPLASIA

BRANDY SNIFTER CHAMPAGNE

Gambar 7. Gambar 8.




Gambar 9. Bagan X-foto pelvis anak umur 5 tahun.
(A). Normal. (B). Akhondroplasia. <
- Sakrum sempit, artikulasinya de -
ngan ilium rendah.
- Basis ilium tidak tumbuh.
- Ala osis 11ii tidak tumbuh sempur
- na.
- "Greater sclatic notch" sempit te

pat di atas kartilago Y.
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A& A' ¢ "greater sciatic north"
B & B' ¢ kartilago Y.

C&C' ¢ spina iliaka posterior inferior.

Gambar 10. X-foto dada proyeksi PA akhondroplasia
umur 9 tahun. J
- rongga toraks silindris dan sempit.
-klavikula panjang.
- Jarak kedua skapula lebar. (hiperte-

lorisme).

THORAKS @

Tulang selangka terlihat panjang. Hipertelorisme
skapula merupakan tanda khas, dengan gkibat ter-
dapat jarak antars lengan dengan dada. Kosta dan

sternum pendek, rongga dada menyempit ventrodor-

$
sal.

| ~ MILIK
L PERPUSTAKAAN
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VII. DIAGNOSA DAN DIAGNOSA BANDING. ( 2,3,4,8,10,11.)

Diagnosa akhondroplasia dibuat berdasarkan pemerik

saan klinis dan radiologis. Gambaran karakteristik

untuk membuat diagnosa klinis menurut Hensinger -

adalah terdapatnya

1.
2.
3.

Mikromelia tipe rhizomelik.
Gambaran muka yang khas.

Tangan trisula.

.Diagnosa banding akhondroplasia adalash dwarfisme

yang disertai pemendeks» ekstremitas.

1.

2.

Sindroma Conrsdi @

Diturunkan .secara resesif.

Klinis terdapat kalsifikasi kartilago, men
tal retardasi, frekwensi‘kematiannya tinggi.
Dwarfisme diastrofik :

Diturunkan secara resesif.

Klinis terdapat klabfut, osifikasi telinga,
skoliosis dan ibu jari "hitch-hiker™.
Dwarfisme tanaforik i

Diturunkan secara

Klinis ekstremitas pendek, rongga dada ke-
cil, segera meninggal.

Sindroma Ellis van Creveld:

Diturunkan secara resesif.

Klinis ditemukan polidaktili, cacat Jantung
bawaan dan mikromelia tipe akromelik.

Akhondrogenesis :

Diturunkan secara resesif.

Klinis meninggal pada periode perinatal,
osifikasi ekstremitas, vertebra dan pelvis

sangat sedikit,




6.

7.

9

10.

e e

Osteogenesis imperfekta berat @

Diturunkan secara resesif

Klinis fraktur multipel, sklera biru.

Hipoplasi kartilago - rambut @

Diturunkan secarsa resesif.

Klinis sangat pendek, rambut jarang.

Hipofosfatemik rikets:

Diturunkan secara X linked.

Laboratorium: fosfat darah rendah.

Hipofosfatasiat

Diturunkan secara resesif.

Laboratorium : dalam urine terdapat fosfateta-
nolamin.

Disostosis metafise @

Diturunkan secara dominan.

Klinis ditemukan ekstremitas atas relatif pan-

Jang, ekstremitas bawah bengkok dan pendek, -
kranium dan pelvis normal, metafise seperti rg
kitis.

VIII. PENGOBATAN., ( 2,6,9,11.)

Akhondroplasia tidak memerlukan pengobatan, kecua-
11 bila terjadi ruptur diskus intervertebralis pa-
da umur dewasa, akan menekan medula spinalis dan
radiks daerah lumbosakral mengakibatkan paraplegia
dan gangguan fungsi vesika urinaria.

Pengobatan operatif berupa laminektomi dan eksisi.
Pada pembengkokan femur dan atau tibia perlu diko-
reksi untuk memperbaiki kosmetik maupun jalannya.

Eaaw
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IX. PROGNOSA. ( 2,9,11.)
~ Banyak fetus akhondroplasia meninggal di dalam ra =
him, diantaranya meninggal pada bulan kesembilan kg
hamilan. Dalam bulan-bulan pertama postnatal morta-
litasnya tinggi, sesudah berumur satu tahun, akhon-

droplas sehat, banyak yang mencapai usia dewasa.

X. KESIMPULAN.

1, Penyebabnya belum diketahul secara pasti.

2. Data mengenal angka kejadian hampir tidak ada.

3. Diagnosenya tidak begitu sulit, berdasarkan -
gambaran klinis dan radiologisnya.

4, Pengobatan dilakukan secara operatif bila ter-
dapat penekanan medula spinalis dan radiks ser
ta pembengkokan femur dan tibia.

5. Sesudah berumur satu tahun prognosenya baik.

XI., PENUTUP.
Demikian pembghasan akhondroplasia yang dapat kami
sajilkan dari bahan acuhan.
Dalam kesempatan ini kami ucapkan terima kasih kepg
da
dr. Bemny Huwae, Kepala Laboratorium Radiologi yang
telah memberi kesempatan untuk belajar di Lab. Ra -
diologi; dr. Moch. Soebagyo S. yang telah banyak -
memberi bimbingan serta mengoreksi naskah kami 3
Prof. Basoeki W., Kepala Lab. Ilmu Bedah; dr.I.P.Sy
karna FICS yang telah memberi kesempatan kepada ka-
mi untuk mengikuti pendidikan di Sub Bagian Ortho -

paedi. Juga kepada semua teman sejawat di Lab. Ra-

e
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diologi dan Ilmu Bedah yang telah banyak memberi ban
tuan kepada kami. Tentunya naskah ini masih jauh da-
ri sempurna, untuk itu kami mohon kritik untuk mem -
perbaikinya. | ’

Terima kasih.

Surabaya, September 1986
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