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Spondilotorasik Tip Jarcho-Levin Sendromu:

Yenidogan Olgu Sunumu

Abdurrahman Avar Ozdemir', Aydin Varol'

OZET:

Spondilotorasik tip Jarcho-Levin Sendromu: Yenidodan olgu sunumu
Jarcho-Levin Sendromu kisa torax, kosta ve vertebralarin yapisal ve sayisal anomalileri ile karakte-
rize nadir bir sendromdur. Spondilotorasik ve spondilokostal dizostoz olarak adlandirilan iki gruba
ayrilan bu sendroma diger sistemlere ait anomalilerde eslik edebilmektedir. Bu yazida Jarcho-Levin
Sendromu tanisi alan bir yenidogan olgusu ciddi norolojik tutulumu ve eslik eden anomalileri nede-
niyle sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Chiari tip2, meningomyelosel, spondilotorasik disostoz, yenidogan

ABSTRACT:

Spondylothoracic type Jarcho-Levin Sydnrome: a neonatal case presentation
Jarcho-Levin Syndrome is a rare syndrome, characterized by short thorax, numerical and structural
abnormalities of costae and vertebrae. This syndrome, divided into spondylothoracic and spondy-
locostal subgroups, can be accompanied by other system abnormalities. Herein, we present a new-
born diagnosed with Jarcho-Levin syndrome with serious neurological symptoms and accompanied
abnormalities.
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GiRiS

ilk kez 1938 yilinda Jarcho ve Levin tarafindan
tanimlanan Jarcho-Levin Sendromu (Omim
#277300ICD+) siklikla otozomal resesif (OR) kalitim
gostermektedir (1-3). Bu sendrom icin prevalans
0,25/10000 olarak bildirilmektedir (4). Kisa govde ve
kisa gogus kafesinin yengec benzeri gorinimdi, kisa
ve yassi kosta, hemivertebra, yarik vertebra, kelebek
vertebra, vertebral ve kostal flizyon, sayisal anomaliler
sendromun temel ozelliklerini tanimlamakla birlikte,
sinir sistemi, kardiyak, Griner ve gastrointestinal siste-
mi ilgilendiren bir cok anomali bu sendromda goriile-
bilmektedir (1-5). Spondilokostal ve spondilotorasik
olmak tzere iki alt gruba ayrilmakta, spondilotorasik
tipte mortalite cok daha fazla gortilmektedir. Hastala-
rin ¢cogu solunum yetmezligi, enfeksiyon ya da eslik
eden anomaliler nedeniyle kaybedilmektedir (4,5-8).

Makalemizde chiari tip 2 malformasyonu, hidro-

22 Aralik 2014 / December 22, 2014

Kabul tarihi / Date of acceptance:
18 Ocak 2015 / January 18, 2015

sefali, meningomyelosel, kaudal regresyon gibi sinir
sistemi anomalileri bulunan, diger sistem anomalile-
rinin de eslik ettigi spondilotorasik tip Jarcho-Levin
Sendromu olgusu sunulmustur.

OLGU

Yirmi alti yagindaki annenin 4. gebeliginden, 38
gebelik haftasinda sezaryen ile dogan erkek bebegin
1. ve 5.dakika Apgari sirasiyla 4 ve 7 olarak saptandi.
Solunum sikintisi ve agir sinir sistemi anomalisi nede-
niyle yenidogan yogun bakim tnitesine yatirildi.

Gebeligi suresince takipli iken gebeligin 18. hafta-
sinda saptanan anomaliler nedeniyle aile bilgilendiril-
mis ancak aile gebeligin sonlandirilmasini kabul etme-
misti. Gebelikte ilag kullanimi, hastalik 6ykist yoktu,
anne dizenli olarak folik asit almisti. Aile 6ykistunde
akrabalik veya benzer bir olgu mevcut degildi.

Olgumuzun dogum agirligi 2880 gr (25-50. persen-
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til), boyu 35 cm (<3. persentil), bas cevresi 40 cm (>90.
persentil) idi. Fizik muayenesinde makrosefali, genis
on ve arka fontanel, suturalar arasi acik, frontal bolge-
de genislik, dil buytk, burun koki basik, boyun kisa,
govde ve gogis kafesi kisa, glivercin gogiis gorinimi
mevcut, acikhigr saga bakan skolyoz, torakolomber
bolgede kesesi acilmis meningomyelosel, bilateral sol-
da daha buyik inguinal herni, anal darlik, bilateral pes
ekinovarus deformitesi ve sol ayak bilegi izerinde serit
seklinde basi izi bulunmaktaydi (Resim 1,2).

Hastaya solunum sikintisi nedeniyle baslik ile oksi-
jen destegi, butinligli bozulmus meningomyelosel
kesesi nedeniyle antibiyotik tedavisi baslandi. Hemog-
ram, CRP, kan gazi ve diger biyokimyasal degerler nor-
mal sinirlardaydi. Akciger ve iskelet grafilerinde nor-
malden kiiclik akciger ve gogus kafesi boyutlari, defor-
me, genislemis yengec seklinde gogus kafesi gorini-
mi, sagda 1. ve 2. kostada arkada fiizyon, solda 1.ve

Resim 1: Olgunun genel gérinimi

Resim 2: Eslik eden biiylk boyutlu meningomiyelosel

Resim 3: Olgunun kostavertebral boélge grafisi

2. kostada 6nde fiizyon vardi. Sagda 9, 10 ve 12. kosta
mevcut degildi. Acikligi saga bakan skolyoz, servikal 7.
vertebrada kelebek vertebra, torakal 3-5. vertebrada
hemivertebra, torakal 6-7. vertebrada kelebek vertebra,
lumbosakral bolgede agenezi (kaudal regresyon send-
romu) gorilmekte idi (Resim 3). Kranial tomografide
chiari tip 2 malformasyonu, hidrosefali, serebral paran-
kimde incelme saptandi. Ekokardiyografide patent
foramen ovale disinda 6zellik yoktu. Olgunun batin
ultrasonografisinde ise sag bobrek kucikti ve pelvika-
liektazi (sag renal pelvis 9 mm) saptandi. izleminde
solunum sikintisi gerileyen ve genel durumu nispeten
diizelen olgu acik meningomyelosel kesesi nedeniyle
erken ameliyat edildi. Ameliyat sonrasi solunum sikin-
tisi artan yenidogan bebege pozitif basingli ventilasyon
destegi baslandi. Genel durumu giderek bozulan olgu
6. gininde solunum yetmezligi nedeniyle kaybedildi.

TARTISMA

Jarcho-Levin Sendromu giinimiizde omurga ve
gogus kafesini tutan tim disostozlari icerse de 6zel-
likle spondilotorasik tip disostozu tanimlamak icin
kullanthr (1-4). Bu sendromun klinik siniflandirmasi
ile ilgili farkli gortsler bulunsa bile genellikle spon-
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dilotorasik ve spondilokostal olmak tizere iki gruba
ayrilmakta olup spondilokostal grubun kendi icinde
tip 1 ve tip 2 olmak Gzere iki alt grubu bulunmakta-
dir (5). Bizim vakamizin icinde bulundugu grup olan
spondilotorasik tipde daha agir vertebra ve gogus
kafesi anomalileri bulunmakta ve mortalite hizi
%44-45 olarak bildirilmektedir (1,8).

Literattirde sporadik, OR ve OD kalitim bildirilmis
olmasina ragmen vakalarin cogu OR kalitim goster-
mektedir. Spondilotorasik tipde vakalarin cogu OR
kalitilan MESP2 genindeki mutasyona bagli olarak
ortaya ¢ctkmaktadir (2,5). Puerto Riko ve ispanyol
kokenlilerde ailesel olgulara daha sik rastlanmaktadir
ve olgularin %90’inda MESP2 gen mutasyonu mev-
cuttur (1-3,5). Spondilokostal tipdeki kalitim sekli de
OR’dir ve SCDO1-4 genlerindeki mutasyon sonucu
ortaya ¢itkmaktadir. Bunlar arasinda en sik etkilenen
SCDO1 (DLL3) genidir (2-4,8).

Bizim vakamizda ailede benzer bir éyki yoktu ve
akraba evliligi bulunmamaktaydi. Stk olmamakla
beraber ailesel kalitim gosterdigi icin genetik danisma
onerildi ancak ebeveynler tarafindan kabul edilmedi.

Olusum mekanizmasi tam olarak aydinlatilama-
mis olsa da intrauterin hayatin ilk 6 haftasinda defek-
tif embriyonik indiksiyon sonucu olustugu, 4-5. haf-
talarda somitlerdeki yetersiz segmentasyonun verteb-
ra anomalilerine, notakordal vertebra kikirdagindaki
anormal gelisimin kostal deformitelere yol actigi
dustnilmektedir (5,9).

Siklikla rastlanan iskelet deformiteleri hemiver-
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tebra, hipoplastik vertebra, yarik vertebra, vertebral
fizyon, kelebek vertebra, kostalarda sayisal anomali-
ler, flizyon, asimetri, sekil bozukluklari, yengec goru-
nimli gogus kafesi, kisa govde, kisa boy, frontal
belirginlesme, kisa boyun, pes ekinovarus benzeri alt
extremite anomalileridir (1,2,5). Bizim vakamizda
kisa boy, kisa govde, kisa boyun, frontal belirginles-
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rak bildirilmekle beraber bu sendromda goriilme sik-
g1 %25’e kadar ¢ikmaktadir (1,3,4,9-11). Bizim
vakamizda torakolomber bolgede biyiik meningom-
yelosel (12x8cm), chiari tip 2 malformasyonu ve hid-
rosefali bulunmaktaydi.

Jarcho-Levin Sendromunda bu bulgulara ek ola-
rak kardiyak, triner ve gastrointestinal sistem anoma-
lileri de gorilebilmektedir (2,3,8,12). Olgumuzda
sag bobrek kicukti ve renal pelvikaliektazi vardi.
Bilateral inguinal herni, anal darlik diger bulgulara
eslik etmekteydi.
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