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Noral Tiip Defekti Bulunan Spondilotorasik
Dizositoz Tip Jarcho-Levin Sendromu: Bir Olgu

Sunumu
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OZET:

Néral tiip defekti bulunan spondilotorasik dizositoz tip Jarcho-Levin
sendromu: Bir olgu sunumu

Jarcho-Levin sendromu sayisal ve yapisal kosta-vertebral anomalileri igeren nadir bir konjenital send-
romdur. Spondilotorasik dizositoz ve spondilokostal dizositoz olmak lzere iki alt tipi bulunmaktadir.
Kosta ve vertebralarda yaygin deformite oldugu igin solunum sikintisina, sik tekrarlayan solunum
yolu enfeksiyonlarina neden olmaktadir. Bu olgu sunumunda, nadir olmasi nedeniyle, yenidoganda
meningomyeloselin eslik ettigi, agir hidrosefali nedeniyle ventrikilo-peritoneal sant takilan ve gogus
deformitesine bagli olarak solunum cihazindan ayiramadigimiz spondilotorasik dizositoz tip Jarcho-
Levin Sendromu olgusu sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Jarcho-Levin Sendromu, noral tiip 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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ettigi spondilotorasik dizostozlu bir JLS olgusu litera-

tirde nadir gortilmesi nedeniyle sunulmustur.

Jarcho-Levin sendromu (JLS) ilk defa 1938 yilin-

da Jarcho ve Levin tarafindan tanimlanan agir kos-
tovertebral anomalilerin eslik ettigi bir sendrom-
dur. Sendromun spondilokostal dizositoz ve spon-
dilotorasik dizositoz olmak tzere iki alt tipi bulun-
maktadir. Nadir gorilen bu sendromun prevalansi
0.25/ 10000 olup erkek ve kizlarda esit oranda
goralur (1).

Bu yazida hidrosefali ve meningomyeloselin eslik

OLGU SUNUMU

Otuz yasindaki annenin dordiinct gebeliginden
yasayan dordincu bebek olarak sezaryan ile dogan,
1. ve 5. dakika apgar skorlari sirasiyla 3 ve 5 olan kiz
hasta solunum sikintisi ve meningomyelosel nede-
niyle entiibe edilerek yenidogan yogun bakim tnite-
sine yatirildi. Anne ve baba arasinda ikinci derece-
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Sekil-1: Direk grafide olgunun kosto-vertebral anomalileri

den akrabalik saptandi. Oykiisiinden annenin her-
hangi bir ila¢c kullanmadigi, ailede benzer hastalik
oykusi bulunan ¢ocuk olmadigi ve hastaya prenatal
meningomyelosel tanisinin konuldugu 6grenildi.
Dogum agirligi 2800 gr (10-25p), boyu 49 cm (25-
50p), bas cevresi 38 cm (>97p) olarak belirlendi.
Fizik muayenede patolojik olarak 6n fontanel genis-
ligi, stttrlerde aciklik, asimetrik ve kisa gbgus yapisi,
kisa boyun ve meningomyelosel saptandi (Sekil-1).
Solunum sikintisi olan hasta entiibe olarak mekanik
ventilatorde izleme alindi. Laboratuvar testlerinde
tam kan sayimi, karaciger ve bobrek fonksiyon testle-
ri normal olarak degerlendirildi. Akciger grafisinde
skolyoz, hemivertebra, flizyon defektleri, yengec
seklinde kosta anomalileri gorilda. Kranial ultraso-
nografisinde (USG) hidrosefalisi tespit edilen hastaya
meningomyelosel operasyonu yapilarak vetrikiilope-
ritoneal sant konuldu. Renal USG’de bilateral hidro-
nefroz saptanan hastaya temiz aralikli kateterizasyon
uygulandi. idrar kiiltiiriinde klebsiella tiremesi nede-
niyle 14 giin meronepem ve amikasin tedavisi veril-
di. idrar yolu enfeksiyonu proflaksisi icin amoksisilin
baslandi. Uc hafta sonra yapilan kontrol renal USG’de
hidronefrozun geriledigi gorildi. Ekokardiyografik

degerlendirmesi normal saptandi.

Bu klinik ve radyolojik bulgularla spondilotorasik
dizostoz tip Jarcho-Levin Sendromu tanisi konulan
hastanin solunum sikintisinin devam etmesi nedeniy-
le postnatal 76. giintinde trakeostomi actirilarak
mekanik ventilatorde izlemine devam edildi. Hasta
postnatal 120. giininde solunum yetmezligi nede-
niyle kaybedildi.

TARTISMA

Jarcho-Levin sendromu, nadir goriilen konjenital
bir hastalik olup spondilotorasik dizostoz ve spondi-
lokostal dizostoz olmak tzere iki alt tipe ayrilir.
Spondilotorasik dizostoz otozomal resesif gegcisli
olup omurganin degisik seviyelerinde bulunabilen
cok sayida vertebra anomalileriyle birliktedir ve kos-
ta anomalilerinin bulunmasi sart degildir (2). Bu tipte
vertebral anomaliler daha agir oldugu icin hastalar
daha erken donemde solunum yetmezligi ve araya
giren enfeksiyonlar nedeniyle kaybedilirler. Spondi-
lokostal dizostozlu olgularda ise genislemis veya
catallasmis kostalar, pervane kanadi veya yengec
gortnimli kostalar ve asimetrik fiizyon defektleriyle
karakterize intrensek kostal anomalilere rastlanmak-
tadir. Spondilokostal dizostoz otozomal dominant
veya otozomal resesif kalitim gostermekle birlikte
prognozu spondilotorasik dizostoza gore daha iyidir
(3). Spondilotorasik dizostozda en cok 2. kromozo-
mun uzun kolunda (29-32,1), spondilokostal dizos-
toz tipte ise 19. kromozomda delta-like 3 gen (DLL3)
ve MESP2 gen mutasyonu 6nemlidir (4). Olgumuzda
gen mutasyonu calistirilamamakla birlikte anne ve
babasi arasinda akrabalik olmasi, agir kliniginin ve
vertebral anomalilerin eslik etmesi nedeniyle spondi-
lotorasik dizostoz tip JLS tanisi konuldu. Aileye gebe-
lik planlanmadan 6nce genetik danismanlik 6nerildi.

Jarcho-Levin spondilotorasik dizostozda; kisa
boyun ve toraks, batin distansiyonu, inguinal herni,
multipl kosta ve vertebra anamolileri, konjenital kalp
defektleri, genitolriner malformasyonlar, konjenital
diyafragmatik herni, ekstremite anomalileri, noral
ttp defektleri bulunabilir. Daha nadir olarak Arnold-
Chari malformasyonu, spina bifida, meningomyelo-
sel, diastematomyeli, yarik damak-dudak, anal atre-
zi, diyafragma hernisi gibi anomalilere rastlanir (5).
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Bizim olgumuzda kisa boyun ve toraks, yengec gorii-
nimlu kosta, hemivertebra, flizyon defekti, menin-
gomyelosel, sant gerektiren hidrosefali, hidronefroz,
batin distansiyonu vardi. Hastamizdaki bu klinik ve
radyolojik bulgularla JLS tanisi konulmustur.
Jarcho-Levin sendromunda noéral tip defekti
gorulme sikhigr %25’dir (6). Bizim hastamizda da
meningomyelosel saptanmis olup postnatal altinci
gliniinde opere edilmis, sonraki gebeliklerinde yuk-
sek doz folik asit destegi almasi konusunda aile bilgi-
lendirilmistir. JLS radyolojik bulgulari; skolyoz, ver-
tebra anomalileri; daha sik olmak tizere hemiverteb-
ra, hipoplastik vertebra, kelebek vertebra gibi coklu
vertebral segmentasyon defektleri seklindedir. Kosta
anomalileri ise parsiyel kosta fiizyonu, sayi ve kalin-
likta asimetri ve sekil bozuklugu bicimindedir. Etyo-
lojisi net bilinmemekle birlikte anomolilerin intraute-
rin 4-8. haftalari arasinda oldugu tahmin edilmekte-
dir. Olusan kostal deformitelerin notokordal vertebra
kikirdagindaki anormal gelisime bagli oldugu ve 4 ile
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