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ÖZET:
Nöral tüp defekti bulunan spondilotorasik dizositoz tip Jarcho-Levin 
sendromu: Bir olgu sunumu
Jarcho-Levin sendromu sayısal ve yapısal kosta-vertebral anomalileri içeren nadir bir konjenital send-
romdur. Spondilotorasik dizositoz ve spondilokostal dizositoz olmak üzere iki alt tipi bulunmaktadır. 
Kosta ve vertebralarda yaygın deformite olduğu için solunum sıkıntısına, sık tekrarlayan solunum 
yolu enfeksiyonlarına neden olmaktadır. Bu olgu sunumunda, nadir olması nedeniyle, yenidoğanda 
meningomyeloselin eşlik ettiği, ağır hidrosefali nedeniyle ventrikülo-peritoneal şant takılan ve göğüs 
deformitesine bağlı olarak solunum cihazından ayıramadığımız spondilotorasik dizositoz tip Jarcho-
Levin Sendromu olgusu sunulmuştur.
Anahtar kelimeler: Jarcho-Levin Sendromu, nöral tüp defekti, meningomyelosel, spondilotorasik 
dizositoz 

ABSTRACT:
Case report: spondylothoracic dysostosis type Jarcho-Levin syndrome with 
neural tube defect
Jarcho-Levin syndrome is rare a congenital disorder characterized by numerical and structural cos-
to-vertebral abnormalities. The subtypes of this syndrome are, spondylothoracic and spondylocostal 
dysostosis. Rib and vertebrae aberrations cause respiratory insufficiency and result in recurrent res-
piratory infections. Since it is a rare entity, a newborn diagnosed as spondylothoracic dysostosis with 
meningomyelocele, who had ventriculoperitoneal shunting due to severe hydrocephalus and could 
not be weaned from respiratory support due to chest deformity, is presented in this case report.
Key words: Jarcho-Levin Syndrome, neural tube defect, meningomyelocele,  spondylocostal 
dysostosis
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 GİRİŞ

 Jarcho-Levin sendromu (JLS) ilk defa 1938 yılın-
da Jarcho ve Levin tarafından tanımlanan ağır kos-
tovertebral anomalilerin eşlik ettiği bir sendrom-
dur. Sendromun spondilokostal dizositoz ve spon-
dilotorasik dizositoz olmak üzere iki alt tipi bulun-
maktadır. Nadir görülen bu sendromun prevalansı 
0.25/ 10000 olup erkek ve kızlarda eşit oranda 
görülür (1). 
 Bu yazıda hidrosefali ve meningomyeloselin eşlik 

ettiği spondilotorasik dizostozlu bir JLS olgusu litera-
türde nadir görülmesi nedeniyle sunulmuştur.

 OLGU SUNUMU

 Otuz yaşındaki annenin dördüncü gebeliğinden 
yaşayan dördüncü bebek olarak sezaryan ile doğan, 
1. ve 5. dakika apgar skorları sırasıyla 3 ve 5 olan kız 
hasta solunum sıkıntısı ve meningomyelosel nede-
niyle entübe edilerek yenidoğan yoğun bakım ünite-
sine yatırıldı. Anne ve baba arasında ikinci derece-
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den akrabalık saptandı. Öyküsünden annenin her-
hangi bir ilaç kullanmadığı, ailede benzer hastalık 
öyküsü bulunan çocuk olmadığı ve hastaya prenatal 
meningomyelosel tanısının konulduğu öğrenildi. 
Doğum ağırlığı 2800 gr (10-25p), boyu 49 cm (25-
50p), baş çevresi 38 cm (>97p) olarak belirlendi. 
Fizik muayenede patolojik olarak ön fontanel geniş-
liği, sütürlerde açıklık, asimetrik ve kısa göğüs yapısı, 
kısa boyun ve meningomyelosel saptandı (Şekil-1). 
Solunum sıkıntısı olan hasta entübe olarak mekanik 
ventilatörde izleme alındı. Laboratuvar testlerinde 
tam kan sayımı, karaciğer ve böbrek fonksiyon testle-
ri normal olarak değerlendirildi. Akciğer grafisinde 
skolyoz, hemivertebra, füzyon defektleri, yengeç 
şeklinde kosta anomalileri görüldü. Kranial ultraso-
nografisinde (USG) hidrosefalisi tespit edilen hastaya 
meningomyelosel operasyonu yapılarak vetrikülope-
ritoneal şant konuldu. Renal USG’de bilateral hidro-
nefroz saptanan hastaya temiz aralıklı kateterizasyon 
uygulandı. İdrar kültüründe klebsiella üremesi nede-
niyle 14 gün meronepem ve amikasin tedavisi veril-
di. İdrar yolu enfeksiyonu proflaksisi için amoksisilin 
başlandı. Üç hafta sonra yapılan kontrol renal USG’de 
hidronefrozun gerilediği görüldü. Ekokardiyografik 

değerlendirmesi normal saptandı.
 Bu klinik ve radyolojik bulgularla spondilotorasik 
dizostoz tip Jarcho-Levin Sendromu tanısı konulan 
hastanın solunum sıkıntısının devam etmesi nedeniy-
le postnatal 76. gününde trakeostomi açtırılarak 
mekanik ventilatörde izlemine devam edildi. Hasta 
postnatal 120. gününde solunum yetmezliği nede-
niyle kaybedildi.

 TARTIŞMA

 Jarcho-Levin sendromu, nadir görülen konjenital 
bir hastalık olup spondilotorasik dizostoz ve spondi-
lokostal dizostoz olmak üzere iki alt tipe ayrılır. 
Spondilotorasik dizostoz otozomal resesif geçişli 
olup omurganın değişik seviyelerinde bulunabilen 
çok sayıda vertebra anomalileriyle birliktedir ve kos-
ta anomalilerinin bulunması şart değildir (2). Bu tipte 
vertebral anomaliler daha ağır olduğu için hastalar 
daha erken dönemde solunum yetmezliği ve araya 
giren enfeksiyonlar nedeniyle kaybedilirler. Spondi-
lokostal dizostozlu olgularda ise genişlemiş veya 
çatallaşmış kostalar, pervane kanadı veya yengeç 
görünümlü kostalar ve asimetrik füzyon defektleriyle 
karakterize intrensek kostal anomalilere rastlanmak-
tadır. Spondilokostal dizostoz otozomal dominant 
veya otozomal resesif kalıtım göstermekle birlikte 
prognozu spondilotorasik dizostoza göre daha iyidir 
(3). Spondilotorasik dizostozda en çok 2. kromozo-
mun uzun kolunda (2q-32,1), spondilokostal dizos-
toz tipte ise 19. kromozomda delta-like 3 gen (DLL3) 
ve MESP2 gen mutasyonu önemlidir (4). Olgumuzda 
gen mutasyonu çalıştırılamamakla birlikte anne ve 
babası arasında akrabalık olması, ağır kliniğinin ve 
vertebral anomalilerin eşlik etmesi nedeniyle spondi-
lotorasik dizostoz tip JLS tanısı konuldu. Aileye gebe-
lik planlanmadan önce genetik danışmanlık önerildi.
  Jarcho-Levin spondilotorasik dizostozda; kısa 
boyun ve toraks, batın distansiyonu, inguinal herni, 
multipl kosta ve vertebra anamolileri, konjenital kalp 
defektleri, genitoüriner malformasyonlar, konjenital 
diyafragmatik herni, ekstremite anomalileri, nöral 
tüp defektleri bulunabilir. Daha nadir olarak Arnold-
Chari malformasyonu, spina bifida, meningomyelo-
sel, diastematomyeli, yarık damak-dudak, anal atre-
zi, diyafragma hernisi gibi anomalilere rastlanır (5). 

Şekil-1: Direk grafide olgunun kosto-vertebral anomalileri
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Bizim olgumuzda kısa boyun ve toraks, yengeç görü-
nümlü kosta, hemivertebra, füzyon defekti, menin-
gomyelosel, şant gerektiren hidrosefali, hidronefroz, 
batın distansiyonu vardı. Hastamızdaki bu klinik ve 
radyolojik bulgularla JLS tanısı konulmuştur.
 Jarcho-Levin sendromunda nöral tüp defekti 
görülme sıklığı %25’dir (6). Bizim hastamızda da 
meningomyelosel saptanmış olup postnatal altıncı 
gününde opere edilmiş, sonraki gebeliklerinde yük-
sek doz folik asit desteği alması konusunda aile bilgi-
lendirilmiştir. JLS radyolojik bulguları; skolyoz, ver-
tebra anomalileri; daha sık olmak üzere hemiverteb-
ra, hipoplastik vertebra, kelebek vertebra gibi çoklu 
vertebral segmentasyon defektleri şeklindedir. Kosta 
anomalileri ise parsiyel kosta füzyonu, sayı ve kalın-
lıkta asimetri ve şekil bozukluğu biçimindedir. Etyo-
lojisi net bilinmemekle birlikte anomolilerin intraute-
rin 4-8. haftaları arasında olduğu tahmin edilmekte-
dir. Oluşan kostal deformitelerin notokordal vertebra 
kıkırdağındaki anormal gelişime bağlı olduğu ve 4 ile 

5. haftalardaki somitlerdeki yetersiz segmentasyon 
gelişiminin vertebra deformitelerine yol açtığı düşü-
nülmektedir (7). Bizim hastamızda da vertebral seg-
mentasyon defektleri, kostovertebral bileşkede füz-
yon ve skolyoz mevcut idi.
 Torakal vertebra ve kostaların karakteristik bulgu-
larının prenatal USGde 12-16. hafta sonrası görülme-
siyle hastalığın tanısından şüphelenir. Eliyahu ve 
arkadaşları, 12-13. gebelik haftasında prenatal USG 
da vertebra anamolisi ve yengeç şeklinde göğüs kafe-
si tespit edilmiş spondilotorasik dizostozis olgusu 
sunmuşlardır (8). Ancak hastalığın nadir görülmesi 
nedeniyle hastamızda olduğu gibi prenatal tanı konu-
lamayabilir.
 Prenatal erken tanı aileye prognozla ilgili bilgi 
vermek açısından önemlidir. JLS’nun kalıtsal geçişli 
bir hastalık olması ve farklı klinik şekillerde seyrede-
bilmesi nedeniyle ailelerin sonraki gebelikleri planla-
madan önce genetik danışmanlık almaları ve gebelik 
süresince düzenli izlenmeleri yararlı olacaktır.
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