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Noral Tiip Defekti ve Iniensefali ile Komplike
Olmus Jarcho-Levin Sendromu
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OZET

Jarcho Levin sendromu, spondilokostal | spondilotorasik
disostozun ozel bir seklidir. Bu patolojinin pek cok farkli
smiflamast bulunmakla birlikte, temel olarak 2 grup icinde
incelenmektedir (spondilotorasik displazi ve spondilokos-
tal displazi) ve her ikisinin de prognozlart farklidir.
Sunumunu yaptigimiz gebelik, obstetrik oykiisiinde herhan-
gi bir ozellik gostermeyen, aile Oykiisii de normal olan,
prenatal saptanmis bir olgudur. Postnatal diiz grafiler ve
otopsi ile birlikte prenatal tanm kesinlestirilmigtir.

Anahtar kelimeler: Jarcho-Levin sendromu, prenatal tant

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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GIRIS

Jarcho Levin sendromu (JLS) ilk kez 1938 yilinda
tanimlanmig ¥, omurga ve kostalarin disostozu ile
seyreden ve kendini ciicelik, dar gogiis boslugu,
kosta anomalileri ve vertebra defektleri ile gosteren
bir patolojidir @. JLS siniflamasi i¢in Solomon ve
ark. @, tanmmn, prognozun ve tekrarlama riskinin
daha iyi degerlendirildigi bir alt siniflama 6nermistir:
spondilotorasik displazi (STD) ve spondilokostal
displazi (SKD).

STD o6liimciil bir klinik durum olup, vertebra cimcik-
lerinin deformasyonu ve kaburgalarin yelpaze seklin-
de diizlesmesi ile giden bir patolojidir. Puerto Riko
kokenli insanlarda daha sik olmakla birlikte, tiim
etnik gruplarda goriilebilmektedir. Bu seklinin otozo-
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mal resesif kalitim gosterdigi kabul edilmektedir
@4

Buna karsin SKD, yine vertebra ve kaburgalarin
deformitesi ile gitmektedir, ancak kaburgalarin diiz-
lesmedigi goriiliir ve daha iyi bir prognoza sahiptir
©. Bu olgular otozomal dominant gecis gostermekte
olup, kosta ve vertebralarin diginda, multipl anomali-
ler ile seyreder. Bu grup hastalarin destekle yasama
olasiligr olmakla birlikte, yasamlarinin ilerleyen
donemlerinde skolyoz, sinir koklerine basi bulgulari,
norolojik disfonksiyon ve parapleji gibi bulgular
goriilebilir ¢,

Literatiirde JLS i¢in pek ¢cok yayin olmakla birlikte,

prenatal taninin kondugu yaymlar sinirhi sayidadir
(4.9-20)

OLGU

Olgu G2P1Y1, 26 haftalik gebelik ve noral tiip
defekti stiphesi ile klinigimize refere edilmisti.
Antenatal izlemi diizensiz olan ve tarama testlerini
yaptirmamis olan hastanin ultrason ile degerlendir-
mesinde (GE Voluson 730 Expert, GE Medical
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Sekil 1. Sagital planda acik noral tiip defekti ile birlikte anor-
mal oksiput sekli dikkat cekmektedir.

Systems, Austria), fetal biyometrinin 3 hafta geri
oldugu goriildii ve torako-lomber alanda acik bir
noral tiip defekti saptandi. Yapilan ek degerlendirme-
de, noral tiip defektine bagli olarak serebellumun
herniye oldugu ve hipoplazik gelisim gosterdigi
goriildii. Bunun yami sira alinan koronal kesitlerde,
eksik kosta sayis1 saptandi. Fetusun sagital goriintii-
lerinde, bagin hiperekstansiyonda oldugu goriilerek,
vertebranin iniensefali durumu saptand: (Sekil 1).
Transvers kesitlerin degerlendirmesinde, toraksin dar
gelisim gosterdigi ve kardiyo-torasik indeksin artmig
oldugu goriildii. Aileye, klinik bulgular ve prognoz
konusunda danigma verilerek, hasta perinatoloji —
neonatoloji konseyinde goriisiildii. Yapilan goriisme
sonrasi, aile bilgilendirilerek, gebeligi sonlandirma
secenegi sunuldu.

Sekil 2. Diiz grafide servikal vertebralarin patolojik formasyo-
nu ile vertebranin iniensefali sekli ve eksik kostalar goriilmek-
tedir.
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Sekil 3. Torakolomber spina bifida ve hipoplazik serebellum.

Gebeligi sonlandirma karar1 sonras: gebe, perinatolo-
ji klinigine yatirilarak fetosit uygulandi ve dogum
icin indiiksiyon baglandi. Dogum sonrasi, fetustan
alian grafilerde (6n-arka ve yan grafiler), eksik kos-
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Sekil 4. Torakotomi sonrasi servikal vertebralardaki fiizyon
defekti, kostalarin patolojik ve eksik yapilanmasi.

talar ile vertebranin servikal ve torakal deformiteleri
gosterildi (Sekil 2). Yapilan otopside, prenatal olarak
saptanmis torakolomber agik noral tiip defekti goz-
lendi ve kraniyotomi sonrasi hipoplazik kalmis sere-
bellum goriildii (Sekil 3). Torakotomi sonrasi verteb-
radaki patolojik servikal ve torakal alanlardaki
defektler ile kostalarin patolojik gelisimi goriildi
(Sekil 4).

TARTISMA

JLS’na ait tanilar genellikle postnatal olarak konul-
maktadir @, 1938ten beri literatiirde 130°dan fazla
tanis1 konmus olgu olmakla birlikte, bunun ancak ¢ok
az bir kismui prenatal olarak saptanmigtir 4920,

Olgumuzda goriildiigii gibi, STD’nin karakteristik
sekilleri, kisa bir gdvdenin olusturdugu ciicelik duru-
mu, kostalarin yelpaze tarzinda diizlesmesi ve ag¢ilan-
masi ile vertebrada kifoskolyoz ve noral tiip defekti
gibi patolojiler goriilebilmektedir. Ek olarak verteb-
ranin fiizyon defektlerine baglh olarak, olgumuzda
goriildiigii gibi vertebranin sayisal eksiklikleri veya
hemivertebra ve “kelebek sekilli vertebra” gibi mal-
formasyonlar da goriilebilir. JLS’u ile birlikte “club
feet”, tiriner anomaliler, herniler, anal atrezi, yarik
damak ve kalp anomalileri de eslik edebilir %2V,
Kostovertebral patolojiler ile vertebra ve noral doku-
lar arasindaki birliktelik ve yayginlik, baska yaymlar-
da da gosterilmistir “». Bununla birlikte JLS’ nun her
iki tipi arasinda ayirima gitmek onemlidir; bunun da

nedeni STD’lerin biiyiik oranda 6liimciil seyretme-
sindendir. Bu iki tip patolojinin ayriminda da en
onemli yardimer faktor kostalarin yapilanmasidir.
STD’lerde “yengec-gogiis” benzeri yapilanma, kos-
talarin posterior ug¢larmin fiizyonundan kaynaklan-
maktadir. Bunun disinda herhangi bir kromozom,
genetik veya biyokimyasal degerlendirmenin ayirt
edici bir katkist yoktur. STD tanist almis hastalarda
postpartum mortalite orant % 45 oranindadir ve
dogum sonrasit daha da artmaktadir. SKD tanili hasta-
larda daha iyi bir prognoz gozlenmekte olup, bunun
da nedeni torakal yapilardaki asimetrik gelisim ve
buna bagl olarak daha az restriktif bir gogiis yapisi-
nin varhigidir @,
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