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ASFiKSiYAN TORASiK DiSPLAZi OLGUSU 

A CASE OF ASPHYXIATING THORACIC DYSPLASIA 

SUMMARY 

BekirAYDIN 
Gülşen DİZDARER 

Işın YAPRAK 
Esin Emin ÜSTÜN 

W e report a case of six and a half monts old female infant who was noted to have a narrow 
constricted rib cage with short ribs and various congenital malformations. The patient was 
diagnosed as asphyxiating thoracic dysplasia which is a rare disease. She died when she was 
three years old because of respiratory insufficiency. 

(Keywords: Congenital malformation, Respiratory distress) 

ÖZET 
Dar uzun ve immobil göğüs kafesi, kısa kostaları ve çe~itli konjenital malformasyonları ile 

altıbuçuk aylık iken kliniğimizde asfiksiyan torasik displazi tanısı konulan ve ağır solunum 
yetmezliği bulguları ile üç ya~ında kaybedilen bir kız olgu ender görülmesi nedeni ile sunul
mu~tur. 

(Anahtar sözcükler: Konjenital malformasyon, Solunum güçlüğü.) 
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İlk kez 1954 yılında Jeune tarafından 
tanımlanan asfiksiyan torasik displazi", "to
rasik pelvik falangeal distrofi" ve "Jeune 
sendromu" olarak ta adlandırılmaktadır. 

Yakla~ık 60 olgu yayınlanmı~tır (1). 

Otozornal resesiv geçi~li olan bu sendro
mun en önemli klinik özelliği, toraksın dar, 
uzun ve immobil olmasıdır. Toraksın ön-ar
ka çapı azalmı~tır, kastalar kısa, uçları yu
varlak mantarımsıdır. Kostokondral bile~ke
ler düzensizdir. Klavikulalar sıklıkla ters po
zisyondadır. Ekstremiteler orta derecede kı
sa olup nadiren fazla parmak ve di~ anama
lisi bulunabilir (2). 

Asfiksiyan torasik displazi, genellikle ye
nidoğan ve erken çocukluk dönemlerinde 
hayatı tehdit eden respiratuar zorluklara ne
den olur. Literatürde, hastaların çoğunun 
respiratuar yetmezlik nedeniyle ilk bir yıl 
içinde kaybedildikleri (3), bununla birlikte 
daha hafif klinik bulgularla seyreden, hatta 
hiç respiratuar semptom göstermeyen olgu
ların da bulunduğu bildirilmektedir (4). 

Asfiksiyan torasik displazili olgularda 
tipik olarak gözlenen küçük torasik kafes ve 
kısa kastalar yanısıra, kısa boy, hipoplasik 
ilyak kanatlar, asetabulumda düzensizlik 
(mahmuz ~eklinde kemik çıkıntıları), femur 
ba~ı epifizinin erken ossifikasyonu, irregüler 
epifiz ve metafizler (özellikle ellerde), koni 
~eklinde epifizler (parmaklarda), distal ve 
orta falanksiarın epifiz ve metafizleri ara
sında erken füzyon, ulna ve fibulada kısalık, 
polidaktili bulunabilir. Ayrıca hidrosefali, 
laküner kafatası, retinal dejenerasyon, kara
ciğer fonksiyon bozuklukları, biliyer atrezi 
ve stenoz, pankreatik kistler, renal kistik 
tübüler displazi, glomeruler skleroz buluna
bilmektedir (5,6). 

Hastalığın ultrasonografi ile prenatal ta
nısı mümkündür (1,3,7). Olguların çoğunda 
erken ölüm, asfiksi (genellikle pnömoni ile 
birlikte) nedeniyle meydana gelmektedir. 

Olgumuz ender görülmesi ve çok ağır so
lunum yetmezliği ile seyretmesi nedeni ile 
sunulmu~tur. 
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OLGU 

D. İ, 23.9.1991 doğumlu kız hasta (6,5/ 
12), 6.4.1992 tarihinde (protokol no: 4029) 
SSK Tepecik Hastanesi Çocuk Sağlığı ve 
Hastalıkları Kliniğine öksürük, ate~, solu
num güçlüğü yakınmaları ile yatırıldı. 

Öz ve soy geçmi~inde özellik tanımlan
mıyor. 

Fizik Muayene: Ağırlık: 4400gr.(3p. 
altında), Boy:62 cm. (10-25p.), Ba~ çevresi: 42 
cm. (25-50p.) Göğüs çevresi: 32 cm., Kardi
yak Nabız: 168/dk., Solunum sayısı: 86/dk., 
T.A: 90/60 mmHg., Isı: 38 santigrat derece. 

Genel görünüm huzursuz, ajite, belirgin 
solunum sıkıntısı var. Ön fontanel 1x1 cm., 
normal gerginlikte, perioral siyanoz, burun 
kanadı Solunumu var, ağız-boğaz bakısı 

olağan. 

Göğüs kafesi dar ve uzun görünümde 
(Resim: 1), ön-arka çap kısa, belirgin inter 
kostal, subkostal ve suprasternal çekilmeleri 

Resim 1: Hastanın genel görünümü 
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mevcut. Akciğer oskültasyonunda bilateral· 
yaygın ronküsler ve kaidelerde belirgin kre
pitan raller işitiliyor. Kardiak oskültasyon
da kalp sesleri taşikardik, ritiDik, üfürüm 
saptanmadı. 

Karın bombe görünümde, karaciğer me
dioklaviküler hatta 1 cm. palpe ediliyor, da
lak palpe edilmedi, barsak sesleri olağan 
olarak değerlendirildi. 

Ekstremiteler normalden kısa görünüm
de, ayaklarda 2-3. parmaklar arasında parsi
yel sindaktili. mevcut. 

Nörolojik bakı ve gözdibi bakısı olağan 
bulunan olguda diğer sistem bakılan da 
olağan olarak değerlendirildi. 

Laboratuvar bulguları: Hemoglobin: 10.5 
g/ dl., eritrosit: 4 290 0001 mm3, hematokrit: 
34.3, lökosit: 29 400/ mm3, ortalama eritrosit 
volümü: 79.9 mikron3, trombosit: 713 000 1 
mm3. Sedimantasyon: 40/83 mm. Periferik 
yayma: polimorfonükleer lökosit: %50, len
fosit: %48, monosit: %2, eritrositler: normok
rom normositer, trombositler: yeterli, küme
li. Rutin idrar bakısı: olağan. Üre, şeker, krea
tinin, sodyum, potasyum, kalsiyum, mag
nezyum, fosfor, alkalen fosfataz, kolesterol, 
trigliserid, total bilirubin, direk bilirubin ola
ğan sınırlarda. ALT ve AST normalin hafif 
üzerinde, HBsAg: (-),anti HBsAb: (-),serum 
immunglobulinleri ( IgG, IgA, IgM) yaşa 
göre normal sınırlarda, kan paratiroid hor
mon düz.eyi: normal, terde sodyum ve klor 
olağan sınirlarda. 

EKG'de: Sinüzal taşikardi, sağ ventrikül 
hipertrofisi, sınırda P pulmonale. Ekokardi
ografi'de pulmoner arter basıncı artmış ola
rak bulundu. 

Olgunun iki yönlü akciğer, grafilerinde, 
pel vis, uzun kemik ve ekstreıiüte ·gr atilerin
de şu radyolojik özellikler saptandı: toraks 
dar ve uzun görünümde, ön-arka çapı a
zalmış, kostalar kısa, uçları yuvarlak man
tarımsı, kostokondral , bileşkeler irregüler, 
klavikulalar ters pozisyonda. Akciğerlerde 
bilateral bronkopnömonik infiltrasyon görü
nümü (sağda daha belirgin) mevcut (Resim 
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2). Vertebralar olağan görünümde. ön-arka 
pelvis grafisinde: hipoplastik ilyakkanc;ı.tlar, 
ilyak kanatlarda yarık şeklinde düzetısizlikc
ler, femur başı epifizinin erken ossifikasyo
nu, asetabular düzensizlikler saptandı (Re
sim 3). Kruris grafilerinde fibulalardakısa
lık, el ve ayak grafilerinde metatarsal ve ine
lakarpal kemiklerin distal uçlarında ç~n
tiklenmeler. saptandı. 

Resim 2: Olgunun göğüs radyografisi (küçük, çarl 
şeklinde göğüs kafesi, kısa ve yuvarlak uçlu kostalar, 
ters pozisyondaki klavikulalar) 

Tüm batın ultrasonu (karaciğer, safra yol
ları, safra kesesi, böbrekler, dalak ve pankre
as) olağan. IVP normal. Statik böbrek sintig
rafisinde: sağ böbrek üst polde hipoaktif 
alan ve kenar düzensizliği, sol b<;>brek üst 
dış kenarda kenar düzensizliği. Dinamik 
böbrek sintigrafisinde ise, perfüzyon, kon
santrasyon ve ekskresyon fonksiyonu nor
mal sol böbrek, perfüzyon, konsantrasyonu 
normal, belirgin nonobstrüktif pelvikaliksi
yel dilatasyon gösteren sağ böbrek olarak 
değerlendirilmiştir. 
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Resim 3: Pelvis ve farnurların radyografik görünümü 
(hipoplastik ilyak kanatlar, asebuler düzensizlik, femur 
başı epitisinin erken ossifikasyonu) 

Olgumuz tanı konulduktan itibaren sık 
aralarla solunum güçlüğü ve akciğer enfek
siyonları nedeniyle hastaneye yatırılmış, kli
nik durumuna göre gereken tedaviler (oksi
jen, antibiyotik, bronkodilatatör, ekspekto
ran, digital, diüretik, vb.) uygulanmıştır. 

Fakat kısa süreli ve hafif rahatlamalar 
dışında hiç bir zaman tam bir iyilik hali elde 
edilmemiş, solunum güçlüğü ve oksijen ihti
yacı giderek artmıştır. En son 6.7.1994'te ağır 
solunum yetmezliği ve akciğer enfeksiyonu 
bulguları ile kliniğimize yatırılan olgu uygu
lanan tüm tedavilere (yoğun direkt oksijen, 
iv. antibiyotik ve bronkodilatatörler, digital, 
diüretik, gerektiğinde aspirasyon, bikarbo
nat ve kardiyopulmoner resüsitasyona) ya
nıt vermeyerek 16.9.1994'te kaybedilmiştir 
(aile önerilen otopsiyi kabul etmemiştir). 

TARTIŞMA 

iskelet sisteminin displazik hastalıkları 
gurubundan olan asfiksiyan torasik displazi, 
özellikle uzun, dar, ve immobil bir toraks ve 
iskelet deformiteleri ile bazı organ tutu
luşlarıyla karakterizedir. Hastalarda göğüs 
kafesinin hareketsizliği ve torasik sıkışma 

. nedeni ile sık tekrarlayan akciğer infeksi
yonları ortaya çıkmaktadır (4,8). 
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Hastaların çoğu bir yaşından önce respi
ratuar distres veya enfeksiyonla karşılaşırlar 
(8). Hastamızda da tanı 6.5 aylıkken şiddetli 
respiratuar distres ve akciğer enfeksiyonu 
nedeni ile hastaneye yatırıldığında konul
muştur. Fizik bakısında, asfiksiyan torasik 
displaziye uyan, dar, uzun ve immobil to
raks, kısa ve uçları yuvarlak kostaların 

varlığı, ekstremitelerin kısa ve uzun, kemik 
metafizlerinin geniş olması nedeniyle asfik
siyan torasik displazi olarak değerlendiril
miştir. Olgunun radyolojik incelemesinde de 
asfiksiyan torasik displaziye ait radyolojik 
özellikler saptanmıştır. 

Araştırıcıların % SO oranında saptamış ol
dukları polidaktili (9), olgumuzda görülme
miştir, fakat ayaklarda 2-3. parmaklar ara
sında parsiyel sindaktili saptanmıştır. 

Olgumuzda kranium grafileri olağan ola
rak değerlendirilmiştir. Ayrıca, asfiksiyan 
torasik displazili olgularda bulunabileceği 
bildirilen hidrosefali ve büyük ventriküller 
(5), olgumuza çektirilen beyin BT'sinde sap
tanmamıştır. 

Belirgin kalp patolojisi asfiksiyan torasik 
displazili hastaların bir özelliği olmamakla 
birlikte (8,9), hastalardaki alveoler hipoplazi 
ve göğüs kafesindeki yapı bozukluğu, ge
çirilen akciğer infeksiyanları sırasında erken 
olarak konjestif kalp yetmezliği bulgularının 
ortaya çıkmasına neden olmaktadır. Olgu
muzda da klinikteki izlem sırasında konjes
tif kalp yetmezliği gelişmiş, muhtemelen al
veolar hipoplazi ve göğüs kafesi yapı bo
zukluğuna bağlanmıştır. Ekokardiografide 
belirgin bir kalp anamalisi saptanmayan ol
gumuzda artmış bulunan pulmoner arter 
basıncının akciğer patolojisine bağlı olduğu 
düşünülmüştür. 

Asfiksiyan torasik displazili olgularda 
kronik böbrek yetmezliği gelişme riski 
yüksektir (2,8). Olgumuzda böbrek fonksi
yon testleri, böbreklerin ultrasonografik in
celemesi ve İVP normal olarak değerlendiril
miştir, fakat statik ve dinamik böbrek sintig
rafilerinde, sağ böbrek üst polde hipoaktif 
alan ve kenar düzensizliği (skar ile uyumlu), 



SSK TEPECiK HAST DERG 1995 Vol. 5 No. 1 

ayrıca belirgin nonobstrüktif pelvikaliksiyel 
dilatasyon ile sol böbrek üst dı~ kenarında 
kenar düzensizliği saptanmı~ olup her iki 
böbreğin perfüzyon ve konsantrasyon fonk
siyonları normal olarak değerlendirilmi~tir. 

Asfiksiyan torasik displazili hastalarda 
karaciğer ve safra kanallarında ano:ri:ı.aliler 
ve karaciğer fonksiyonlarında bozukluklar 
olabileceği bildirilmektedir (5,6). Olgumuz
da karaciğerin ve safra yollarının ultraso
nografik incelemesi normal olarak değer
lendirilmi~ olup, karaciğer fonksiyon testle
rinde hafif bir bozukluk saptanmı~tır. 

Hastalığın spesifik tedavisi yoktur. Ope
ratif düzeltme giri~imleri genelde ba~arılı 
olarnamaktadır (1). Göğüs duvarının geni~
letilmesi için multipl kondrotomiler yapıl
mı~ fakat ba~arısız olunmu~tur. Waterson' 
un vertikal stemotomi yaparak stemumu 
ayırması ve ayrılan parçalar arasına otojen 
kosta parçaları koyarak göğüs duvarını 
geni~letmesi ile iyi sonuçlar elde ettiği bildi
rilmektedir. Fakat yüksek oranda kompli
kasyonları nedeniyle gereksiz yere yapı
lacak bir erken operasyondan kaçınılması 
gerektiği belirtilmektedir. 

Akciğer ve böbrek patolojilerinin ağır 

olmadığı olgularda enfeksiyondan korunma 
ve iyi bir tedavi programı ile pek az hasta 
eri~ kin ya~a ula~abilmektedir. 

' ) 
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