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ÖZET
 
Jarcho Levin sendromu, spondilokostal / spondilotorasik 
disostozun özel bir şeklidir. Bu patolojinin pek çok farklı 
sınıflaması bulunmakla birlikte, temel olarak 2 grup içinde 
incelenmektedir (spondilotorasik displazi ve spondilokos-
tal displazi) ve her ikisinin de prognozları farklıdır. 
Sunumunu yaptığımız gebelik, obstetrik öyküsünde herhan-
gi bir özellik göstermeyen, aile öyküsü de normal olan, 
prenatal saptanmış bir olgudur. Postnatal düz grafiler ve 
otopsi ile birlikte prenatal tanı kesinleştirilmiştir.  
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SUMMARY

The Jarcho–Levin syndrome is a specific form of spondylo-
costal / spondylothoracic dysostosis. There have been 
various classifications of this syndrome, but it is mainly 
classified in two subgroups (spondylothoracic dysplasia 
and spondylocostal dysplasia) with different outcomes. We 
present a pregnancy with unremarkable obstetric and fami-
liy history, and prenatal diagnosis. Postnatal x-ray explo-
ration and autopsy confirmed our prenatal diagnosis
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GİRİŞ

Jarcho Levin sendromu (JLS) ilk kez 1938 yılında 
tanımlanmış (1), omurga ve kostaların disostozu ile 
seyreden ve kendini cücelik, dar göğüs boşluğu, 
kosta anomalileri ve vertebra defektleri ile gösteren 
bir patolojidir (2). JLS sınıflaması için Solomon ve 
ark. (3), tanının, prognozun ve tekrarlama riskinin 
daha iyi değerlendirildiği bir alt sınıflama önermiştir: 
spondilotorasik displazi (STD) ve spondilokostal 
displazi (SKD).

STD ölümcül bir klinik durum olup, vertebra cimcik-
lerinin deformasyonu ve kaburgaların yelpaze şeklin-
de düzleşmesi ile giden bir patolojidir. Puerto Riko 
kökenli insanlarda daha sık olmakla birlikte, tüm 
etnik gruplarda görülebilmektedir. Bu şeklinin otozo-

mal resesif kalıtım gösterdiği kabul edilmektedir 
(2-4).

Buna karşın SKD, yine vertebra ve kaburgaların 
deformitesi ile gitmektedir, ancak kaburgaların düz-
leşmediği görülür ve daha iyi bir prognoza sahiptir 
(5). Bu olgular otozomal dominant geçiş göstermekte 
olup, kosta ve vertebraların dışında, multipl anomali-
ler ile seyreder. Bu grup hastaların destekle yaşama 
olasılığı olmakla birlikte, yaşamlarının ilerleyen 
dönemlerinde skolyoz, sinir köklerine bası bulguları, 
nörolojik disfonksiyon ve parapleji gibi bulgular 
görülebilir (6-8).

Literatürde JLS için pek çok yayın olmakla birlikte, 
prenatal tanının konduğu yayınlar sınırlı sayıdadır 
(4,9-20). 

OLGU

Olgu G2P1Y1, 26 haftalık gebelik ve nöral tüp 
defekti şüphesi ile kliniğimize refere edilmişti. 
Antenatal izlemi düzensiz olan ve tarama testlerini 
yaptırmamış olan hastanın ultrason ile  değerlendir-
mesinde (GE Voluson 730 Expert, GE Medical 
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Systems, Austria), fetal biyometrinin 3 hafta geri 
olduğu görüldü ve torako-lomber alanda açık bir 
nöral tüp defekti saptandı. Yapılan ek değerlendirme-
de, nöral tüp defektine bağlı olarak serebellumun 
herniye olduğu ve hipoplazik gelişim gösterdiği 
görüldü. Bunun yanı sıra alınan koronal kesitlerde, 
eksik kosta sayısı saptandı. Fetusun sagital görüntü-
lerinde, başın hiperekstansiyonda olduğu görülerek, 
vertebranın iniensefali durumu saptandı (Şekil 1). 
Transvers kesitlerin değerlendirmesinde, toraksın dar 
gelişim gösterdiği ve kardiyo-torasik indeksin artmış 
olduğu görüldü. Aileye, klinik bulgular ve prognoz 
konusunda danışma verilerek, hasta perinatoloji – 
neonatoloji konseyinde görüşüldü. Yapılan görüşme 
sonrası, aile bilgilendirilerek, gebeliği sonlandırma 
seçeneği sunuldu.

Gebeliği sonlandırma kararı sonrası gebe, perinatolo-
ji kliniğine yatırılarak fetosit uygulandı ve doğum 
için indüksiyon başlandı. Doğum sonrası, fetustan 
alınan grafilerde (ön-arka ve yan grafiler), eksik kos-

Şekil 1. Sagital planda açık nöral tüp defekti ile birlikte anor-
mal oksiput şekli dikkat çekmektedir.

Şekil 2. Düz grafide servikal vertebraların patolojik formasyo-
nu ile vertebranın iniensefali şekli ve eksik kostalar görülmek-
tedir. 

Şekil 3. Torakolomber spina bifida ve hipoplazik serebellum.
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talar ile vertebranın servikal ve torakal deformiteleri 
gösterildi (Şekil 2). Yapılan otopside, prenatal olarak 
saptanmış torakolomber açık nöral tüp defekti göz-
lendi ve kraniyotomi sonrası hipoplazik kalmış sere-
bellum görüldü (Şekil 3). Torakotomi sonrası verteb-
radaki patolojik servikal ve torakal alanlardaki 
defektler ile kostaların patolojik gelişimi görüldü 
(Şekil 4). 

TARTIŞMA 

JLS’na ait tanılar genellikle postnatal olarak konul-
maktadır (4). 1938’ten beri literatürde 130’dan fazla 
tanısı konmuş olgu olmakla birlikte, bunun ancak çok 
az bir kısmı prenatal olarak saptanmıştır (4,9-20). 

Olgumuzda görüldüğü gibi, STD’nin karakteristik 
şekilleri, kısa bir gövdenin oluşturduğu cücelik duru-
mu, kostaların yelpaze tarzında düzleşmesi ve açılan-
ması ile vertebrada  kifoskolyoz ve nöral tüp defekti 
gibi patolojiler görülebilmektedir. Ek olarak verteb-
ranın füzyon defektlerine bağlı olarak, olgumuzda 
görüldüğü gibi vertebranın sayısal eksiklikleri veya 
hemivertebra ve “kelebek şekilli vertebra” gibi mal-
formasyonlar da görülebilir. JLS’u ile birlikte “club 
feet”, üriner anomaliler, herniler, anal atrezi, yarık 
damak ve kalp anomalileri de eşlik edebilir (19-21). 
Kostovertebral patolojiler ile vertebra ve nöral doku-
lar arasındaki birliktelik ve yaygınlık, başka yayınlar-
da da gösterilmiştir (22). Bununla birlikte JLS’ nun her 
iki tipi arasında ayırıma gitmek önemlidir; bunun da 

nedeni STD’lerin büyük oranda ölümcül seyretme-
sindendir. Bu iki tip patolojinin ayrımında da en 
önemli yardımcı faktör kostaların yapılanmasıdır. 
STD’lerde “yengeç-göğüs” benzeri yapılanma, kos-
taların posterior uçlarının füzyonundan kaynaklan-
maktadır. Bunun dışında herhangi bir kromozom, 
genetik veya biyokimyasal değerlendirmenin ayırt 
edici bir katkısı yoktur. STD tanısı almış hastalarda 
postpartum mortalite oranı % 45 oranındadır ve 
doğum sonrası daha da artmaktadır. SKD tanılı hasta-
larda daha iyi bir prognoz gözlenmekte olup, bunun 
da nedeni torakal yapılardaki asimetrik gelişim ve 
buna bağlı olarak daha az restriktif bir göğüs yapısı-
nın varlığıdır (23).
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