SSK TEPECIK HAST DERG 1995; 5 (1) : 83-7 o 83

ASFIKSIYAN TORASIK DIiSPLAZI OLGUSU

A CASE OF ASPHYXIATING THORACIC DYSPLASIA

Bekir AYDIN
Giilsen DIZDARER
Isin YAPRAK

Esin Emin USTUN

SUMMARY ,
We report a case of six and a half monts old female infant who was noted to have a narrow
constricted rib cage with short ribs and various congenital malformations. The patient was
diagnosed as asphyxiating thoracic dysplasia which is a rare disease. She died when she was
three years old because of respiratory insufficiency.
(Key words: Congenital malformation, Respiratory distress)

OZET

Dar uzun ve immobil gogiis kafesi, kisa kostalar: ve cesitli konjenital malformasyonlar: ile
altibuguk aylik iken klinigimizde asfiksiyan torasik displazi tanisi konulan ve agir solunum
yetmezligi bulgular: ile ti¢ yasinda kaybedilen bir kiz olgu ender gériilmesi nedeni ile sunul-
mugstur.

(Anahtar sozciikler : Konjenital malformasyon, Solunum giicliigii.)
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Ik kez 1954 yilinda Jeune tarafindan
tanimlanan asfiksiyan torasik displazi”, "to-
rasik pelvik falangeal distrofi" ve "Jeune
sendromu" olarak ta adlandirilmaktadir.

Yaklasik 60 olgu yaymlanmuastir (1).

Otozomal resesiv gegisli olan bu sendro-
mun en énemli klinik 6zelligi, toraksmn dar,
uzun ve immobil olmasidir. Toraksm on-ar-
ka ¢ap1 azalmustir, kostalar kisa, uglar1 yu-
varlak mantarimsidir. Kostokondral bilegke-
ler diizensizdir. Klavikulalar siklikla ters po-
zisyondadir. Ekstremiteler orta derecede ki-
sa olup nadiren fazla parmak ve dig anoma-
lisi bulunabilir (2).

Asfiksiyan torasik displazi, genellikle ye-
nidogan ve erken c¢ocukluk dénemlerinde
hayati tehdit eden respiratuar zorluklara ne-
den olur. Literatiirde, hastalarin ¢ogunun
respiratuar yetmezlik nedeniyle ilk bir yil
icinde kaybedildikleri (3), bununla birlikte
daha hafif klinik bulgularla seyreden, hatta
hi¢ respiratuar semptom gdéstermeyen olgu-
larin da bulundugu bildirilmektedir (4).

Asfiksiyan torasik displazili olgularda
tipik olarak gozlenen kiiciik torasik kafes ve
kisa kostalar yanisira, kisa boy, hipoplasik
ilyak kanatlar, asetabulumda diizensizlik
(mahmuz seklinde kemik c¢ikantilari), femur
basi epifizinin erken ossifikasyonu, irregiiler
epifiz ve metafizler (6zellikle ellerde), koni
seklinde epifizler (parmaklarda), distal ve
orta falankslarin epifiz ve metafizleri ara-
sinda erken fiizyon, ulna ve fibulada kisalik,
polidaktili bulunabilir. Ayrica hidrosefali,
lakiiner kafatasi, retinal dejenerasyon, kara-
ciger fonksiyon bozukluklari, biliyer atrezi
ve stenoz, pankreatik kistler, renal kistik
tlbiiler displazi, glomeruler skleroz buluna-
bilmektedir (5,6).

Hastaligin ultrasonografi ile prenatal ta-
nist mitmkiindiir (1,3,7). Olgularm ¢ogunda
erken Olim, asfiksi (genellikle pnémoni ile
birlikte) nedeniyle meydana gelmektedir.

Olgumuz ender goriilmesi ve ¢ok agir so-
lunum yetmezligi ile seyretmesi nedeni ile
sunulmustur.
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OLGU

D. I, 23.9.1991 dogumlu kiz hasta (6,5/
12), 6.4.1992 tarihinde (protokol no: 4029)
SSK Tepecik Hastanesi Cocuk Saghgi ve
Hastaliklar: Klinigine oksiiriik, ateg, solu-
num giigliigl yakinmalar: ile yatirilds

Oz ve soy gecmiginde &zellik tanimlan-
miyor.

Fizik Muayene: Agirhk: 4400gr.(3p.
altinda), Boy:62 cm. (10-25p.), Bas gevresi: 42
cm. (25-50p.) Goglis gevresi: 32 cm., Kardi-
yak Nabiz: 168/dk., Solunum sayist: 86/dk.,
T.A:90/60 mm Hg., Isi: 38 santigrat derece.

Genel goriiniim huzursuz, ajite, belirgin
solunum sikintisi var. On fontanel 1x1 cm.,
normal gerginlikte, perioral siyanoz, burun
kanadi Solunumu var, agiz-bogaz bakis:
olagan.

Gogus kafesi dar ve uzun goriiniimde
(Resim: 1), 6n-arka cap kisa, belirgin inter
kostal, subkostal ve suprasternal ¢ekilmeleri

Resim 1: Hastanin genel gérinimi
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mevcut. Akciger oskiiltasyonunda bilateral-

yaygin ronkiisler ve kaidelerde belirgin kre-
pitan raller isitiliyor. Kardiak oskiiltasyon-
da kalp sesleri tasikardik, ritmik, Gftrim
saptanmadi.

Karm bombe goériintimde, karaciger me-
dioklavikiiler hatta 1 cm. palpe ediliyor, da-
lak palpe edilmedi, barsak sesleri olagan
olarak degerlendirildi.

Ekstremiteler normalden kisa gdriiniim-
de, ayaklarda 2-3. parmaklar arasinda parsi-
yel sindaktili mevcut.

Norolojik bak: ve gozdibi bakist olagan
bulunan olguda diger sistem bakilarn da
olagan olarak degerlendirildi.

Laboratuvar bulgular:: Hemoglobin: 10.5
g/dl., eritrosit: 4 290 000/ mm?3, hematokrit:
34.3, 16kosit: 29 400/ mm?3, ortalama eritrosit
voliimii: 79.9 mikron3, trombosit: 713 000 /
mm3. Sedimantasyon: 40/83 mm. Periferik
yayma: polimorfontikleer 16kosit: %50, len-
fosit: %48, monosit: %2, eritrositler: normok-
rom normositer, trombositler: yeterli, kiime-
li. Rutin idrar bakist: olagan. Ure,seker, krea-
tinin, sodyum, potasyum, kalsiyum, mag-
nezyum, fosfor, alkalen fosfataz, kolesterol,
trigliserid, total bilirubin, direk bilirubin ola-
gan smurlarda. ALT ve AST normalin hafif
iizerinde, HBsAg: (-), anti HBsAb: (-), serum
immunglobulinleri ( IgG, IgA, IgM) yasa
gbre normal smirlarda, kan paratiroid hor-
mon diizeyi: normal, terde sodyum ve klor
olagan sirurlarda.

EKG'de: Sintizal tagikardi, sag ventrikiil
hipertrofisi, sinirda P pulmonale. Ekokardi-
ografi'de pulmoner arter basinct artmig ola-
rak bulundu. ‘

Olgunun iki yoénli akciger. grafilerinde,

pelvis, uzun kemik ve ekstremite grafilerin-
de su radyolojik ozellikler saptandi: toraks
dar ve uzun gériintimde, én-arka capi a-
zalmig, kostalar kisa, uclar1 yuvarlak man-
tarimst, kostokondral . bilegkeler irregiiler,
klavikulalar ters pozisyonda. Akcigerlerde
bilateral bronkopnémonik infiltrasyon gorii-
nimi (sagda daha belirgin) mevcut (Resim
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2). Vertebralar olagan gérimiimde. On-arka
pelvis grafisinde: hipoplastik ilyak kanatlar,
ilyak kanatlarda yarik seklinde diizensizlik-
ler, femur bas: epifizinin erken ossifikasyo-
nu, asetabular diizensizlikler saptandi (Re-
sim 3). Kruris grafilerinde fibulalarda kisa-
Iik, el ve ayak grafilerinde metatarsal ve me-
takarpal kemiklerin distal uclarmda cen-
tiklenmeler saptanda.

Resim 2: Olgunun gdgUs radyografisi (kiglik, ¢can
seklinde gogUs kafesi, kisa ve yuvarlak uclu kostalar,
ters pozisyondaki klavikulalar)

Tim batin ultrasonu (karaciger, safra yol-
lar1, safra kesesi, bébrekler, dalak ve pankre-
as) olagan. IVP normal. Statik bébrek sintig-
rafisinde: sag bobrek iist polde hipoaktif
alan ve kenar diizensizligi, sol bobrek tist
dig kenarda kenar diizensizligi. Dinamik
bobrek sintigrafisinde ise, perfiizyon, kon-
santrasyon ve ekskresyon fonksiyonu nor-
mal sol bébrek, perfiizyon, konsantrasyonu
normal, belirgin nonobstriiktif pelvikaliksi-
yel dilatasyon gosteren sag bobrek olarak
degerlendirilmistir.



J SSK TEPECIK HOSP TURKEY 1995 Vol. 5 No. 1

Resim 3: Pelvis ve femurlarin radyografik gérinimi
(hipoplastik ilyak kanatlar, asebuler duzensizlik, femur
bas! epitisinin erken ossifikasyonu)

Olgumuz tani konulduktan itibaren sik
aralarla solunum giicliigii ve akciger enfek-
siyonlar1 nedeniyle hastaneye yatirilmis, kli-
nik durumuna gore gereken tedaviler (oksi-
jen, antibiyotik, bronkodilatator, ekspekto-
ran, digital, ditiretik, vb.) uygulanmistir.
Fakat kisa siireli ve hafif rahatlamalar
disinda hig bir zaman tam bir iyilik hali elde
edilmemis, solunum gigliigii ve oksijen ihti-
yac1 giderek artmistir. En son 6.7.1994'te agir
solunum yetmezligi ve akciger enfeksiyonu
bulgulari ile klinigimize yatirilan olgu uygu-
lanan tim tedavilere (yogun direkt oksijen,
iv. antibiyotik ve bronkodilatatorler, digital,
- ditiretik, gerektiginde aspirasyon, bikarbo-
nat ve kardiyopulmoner resiisitasyona) ya-
nit vermeyerek 16.9.1994'te kaybedilmistir
(aile dnerilen otopsiyi kabul etmemistir)..

TARTISMA

Iskelet sisteminin displazik hastaliklar:
gurubundan olan asfiksiyan torasik displazi,
Ozellikle uzun, dar, ve immobil bir toraks ve
iskelet deformiteleri ile bazi organ tutu-
luslariyla karakterizedir. Hastalarda gogiis
kafesinin hareketsizligi ve torasik sikisma
nedeni ile sik tekrarlayan akciger infeksi-
yonlari ortaya ¢ikmaktadir (4,8).
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Hastalarin ¢ogu bir yagmdan once respi-
ratuar distres veya enfeksiyonla karsilasirlar
(8). Hastamizda da taru 6.5 aylikken siddetli
respiratuar distres ve akciger enfeksiyonu
nedeni ile hastaneye yatirildigimda konul-
mustur. Fizik bakisinda, asfiksiyan torasik
displaziye uyan, dar, uzun ve immobil to-
raks, kisa ve wuclar1 yuvarlak kostalarn
varligi, ekstremitelerin kisa ve uzun, kemik
metafizlerinin genis olmasi nedeniyle asfik-
siyan torasik displazi olarak degerlendiril-
mistir. Olgunun radyolojik incelemesinde de
asfiksiyan torasik displaziye ait radyolojik
ozellikler saptanmustir.

Arastiricilarin % 50 oranunda saptamis ol-
duklar: polidaktili (9), olgumuzda goriilme-
migtir, fakat ayaklarda 2-3. parmaklar ara-
sinda parsiyel sindaktili saptanmustir.

Olgumuzda kranium grafileri olagan ola-
rak degerlendirilmistir. Ayrica, asfiksiyan
torasik displazili olgularda bulunabilecegi
bildirilen hidrosefali ve biiyiik ventrikiiller
(6), olgumuza gektirilen beyin BT'sinde sap-
tanmarrustir.

Belirgin kalp patolojisi asfiksiyan torasik
displazili hastalarin bir 6zelligi olmamakla
birlikte (8,9), hastalardaki alveoler hipoplazi
ve goglis kafesindeki yapr bozuklugu, ge-
girilen akciger infeksiyonlar: sirasmda erken
olarak konjestif kalp yetmezligi bulgularmmn
ortaya ¢ikmasma neden olmaktadir. Olgu-
muzda da klinikteki izlem sirasmda konjes-
tif kalp yetmezligi gelismis, muhtemelen al-.
veolar hipoplazi ve gégiis kafesi yapi bo-
zukluguna baglanmustir. Ekokardiografide
belirgin bir kalp anomalisi saptanmayan ol-
gumuzda artmig bulunan pulmoner arter
basincimnin akciger patolojisine bagh oldugu
distiniilmiigtiir.

Asfiksiyan torasik displazili olgularda
kronik bobrek yetmezligi gelisme riski
yiksektir (2,8). Olgumuzda bobrek fonksi-
yon testleri, bobreklerin ultrasonografik in-
celemesi ve I[VP normal olarak degerlendiril-
mistir, fakat statik ve dinamik bobrek sintig-
rafilerinde, sag bobrek iist polde hipoaktif
alan ve kenar diizensizligi (skar ile uyumlu),
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ayrica belirgin nonobstriiktif pelvikaliksiyel
dilatasyon ile sol b&brek {ist dig kenarinda
kenar diizensizligi saptanmis olup her iki
bobregin perfiizyon ve konsantrasyon fonk-
siyonlar: normal olarak degerlendirilmistir.

Asfiksiyan torasik displazili hastalarda
karaciger ve safra kanallarinda anomaliler
ve karacier fonksiyonlarmnda bozukluklar
olabilecegi bildirilmektedir (5,6). Olgumuz-
da karacigerin ve safra yollarmin ultraso-
nografik incelemesi normal olarak deger-
lendirilmis olup, karaciger fonksiyon testle-
rinde hafif bir bozukluk saptanmistir.

Hastaligin spesifik tedavisi yoktur. Ope-
ratif diizeltme girisimleri genelde basarili
olamamaktadir (1). Gogiis duvarmin genis-
letilmesi igin multipl kondrotomiler yapil-
mig fakat basarisiz olunmustur. Waterson'
un vertikal sternotomi yaparak sternumu
ayirmasi ve ayrilan parcalar arasma otojen
kosta parcalari koyarak gogiis duvarmi
genisletmesi ile iyi sonugclar elde ettigi bildi-
rilmektedir. Fakat yiiksek oranda kompli-
kasyonlart nedeniyle gereksiz yere yapi-
lacak bir erken operasyondan kagmilmasi
gerektigi belirtilmektedir.

Akciger ve bobrek patolojilerinin agir
olmadig: olgularda enfeksiyondan korunma
ve iyi bir tedavi programu ile pek az hasta
erigkin yasa ulasabilmektedir.

87

KAYNAKLAR

1. HansenT, CorbetA. Disorders of the Chest Wall and
Diaphragm. In.: Taeusch HW, Ballard RA, Avery ME, eds.
Diseases of the Newborn. 5th ed. Philadelphia: WB Saun-
ders Company; 1991 : 557-8.

2. Giinoz H. Konstitiisyonel Kemik Bozukluklari, Neyzi
O, Ertugrul T. edr. Pediatri-II'de. Istanbul: Nobel Tip Kita-
pevi; 1990 : 1499.

3.Avery ME, First LR. Pediatric Medicine. Baltimore:
Williams and Wilkins; 1989 : 286.

4. Canet E, Bureay MA. Chest Wall Disease and
Dysfunction in Children. In: Chemick V, Kendig EL, eds.
Kendig's Disorders of the Respiratory Tract in Child-
ren. 5th. ed. Philadelphia: WB Saunders Company; 1990 :
660.

5. Winter RM, Baratsier M. Multiple Congenital
Anomalies. 1st ed. London: Chapmen and hall Medical;
1991 : 315.

6. Smith DW. Recognizable Patterns of Human Mal-
formation. 3rd. ed. Philadelphia: WB Saunders Company;
1982 : 224.

7. Meniel K, Himmel D. Status of ultrasound and roent-
gen diagnosis in prenatal detection osteochondrodysplasias.
Zentralbl Gynecol. 1987;109(21) : 1303-13.

8. Behrman RE, Kliegman RM, Nelson WE, Vaughan
VC. Nelson Textbook of Pediatrics. 14th ed. Philadelphia:
WB Saunders Company; 1992

9. Tanag R, Ustiin EE, Kiititkiiler N, Memis A. Torasik
Asfiksiant Displazi. Izmir Gogiis Hstl. Hstn. Derg. 1986 ;
2:87-91.





