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Meningomiyelosel ve hidrosefali ile birliktelik gosteren Jarcho-Levin

sendromlu iki olgu sunumu

Two cases of Jarcho-Levin syndrome with meningomyelocele and hydrocephalus

Umit Ece!, Hacer Yapicioglu2, Ikram Kavuncu?, Giilseren Bilen Yurdakul!, Pelin Yildirim!,

Ozgii Celiloglu!

10Ozel Adana Algomed Hastanesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklart Boliimii, 3Nérosirutji Boliimi, Adana, Turkey
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Neonatoloji Bilim Dali, Adana, Turkey

Cukurova Medical Journal 2017;42(2):369-372

Abstract

Jarcho-Levin syndrome is associated with vertebra, central
netvous system, cardiac, urinary and gastrointestinal
system abnormalities. Incidence is 2.5/100000 and
meningomyelocel and hydrocephalus is rare, in about 1/4
of the Jarcho-Levin cases. Patients die due to respiratory
insufficiency. Here we present two cases of Jarcho-Levin
syndrome  operated  for  meningomyelocele  and
hydrocephalus.
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GIRIS

Ik defa 1938 yiinda S. Jarcho ve P.M. Levin
tarafindan tanimlanan Jarcho- Levin sendromu
(spondilokostal dizostosis, spondilotorasik
dizostosis) siklikla otozomal resesif (OR) kalitim
gostermektedit!. Prevalanst 2,5/100.000°dit? Jarcho-
Levin sendromu intrauterin yasamin 4-8. haftalari
arasinda notokordal vertebra kikirdagindaki anormal
gelisime bagl kosta deformitelerinin, 4-5. haftalarda
somitlerdeki yetersiz segmentasyona baglt vertebra
deformitelerin  oldugu ve sinir sistemi, kardiyak,
driner ve gastrointestinal sistemi ilgilendiren bircok
anomalinin de eslik edebildigi bir sendromdur3*.

Vertebralarda yaygin deformiteler, hemivertebra,
vertebra yoklugu, kelebek veya kama seklinde
vertebralar  ve  posterior  flizyon  defektleri
gozlenebilir. Kisa gévde, kisa gbglis kafesiyle bitlikte

Oz

Jarcho-Levin sendromu vertebra deformitelerin oldugu ve
sinir sistemi, kardiyak, Griner ve gastrointestinal sistemi
ilgilendiren bircok anomalinin de eslik edebildigi bir
sendromdur. Insidanst 2.5/100.000 olup
meningomiyelosel ve hidrosefali bu olgularin dértte birine
eslik eder. Hastalar genellikle solunum yetmezligi ile
kaybedilirler. Bu yazida meningomiyelosel ve hidrosefalisi
olan ve opere edilen iki spondilotorasik tip Jarcho-Levin
olgusu sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Jarcho-Levin syndrome, hidrosefali,
meningomiyelosel.

solunum stkintist ve stk tekrarlayan solunum yolu
enfeksiyonlarinin  gorildigh bir sendromdur. Bu
sendromda g6gis duvarinin  gérinimi  yengece
benzemektedir>S.

Bu yazida yenidogan déneminde meningomiyelosel
ve hidrosefalinin eslik ettigi spondilotorasik tip
Jarcho-Levin  Sendromlu iki yenidogan bebek
sunulmustur.

OLGU 1

Otuzbes  yasinda  preeklamptik  annenin 3.
gebeliginden 3. yasayan bebek olarak, 39.gestasyon
haftasinda sezaryen ile 2930 gr agirliginda dogan,
1.ve 5.dakika Apgar skorlart 4-7 olarak saptanan
erkek bebek multip] anomalilerin olmasi, solunum
stkintist olmast ve meningomiyelosel olmast nedeni
ile hastanemize refere edilmisti. Annenin gebeliginin
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18.haftasinda  fetal  ultrasonografide  (USG)
anomalilerin saptanmasi {izerine aileye prognoz
hakkinda bilgi verildigi, gebeligin sonlandirilmasinin
onerildigi ancak ailenin kabul etmedigi 6grenildi.
Anne baba arasinda akrabalik yoktu ve ailede benzer
olgu tarif edilmedi.

Bebegin fizik muayenesinde entiibe oldugu, belirgin
dispnesinin oldugu gorilda. Agitligr 2930 gr (25-50
persentil), boyu 49 cm (50p), bas cevresi 37,7cm
(>90p) idi. Bas makrosefalik, fontaneller genisti.
Boyun kisa ve retrofleksiyonda, kulaklar disik,
g6gis kafesi dar, sirtta skolyozu vardi. Ensesinde 4 x
4 cm'lik intakt kese ve torakolumbal bélgede 10 x 10
cm'lik yirulmis meningomiyelosel kesesi mevcuttu.
Hastaya Jarcho- Levin sendromu tanist konuldu.
Entiibe takip edilen hastaya meningomiyelosel
kesesinin  butinliginin  bozulmast  nedeniyle
antibiyoterapi bagland.

Resim 1. Olgu P’in genel gériiniimii

Resim 2. Olgu 1 yengeg sekilli kostalar, vertebra
anomalileri

Direk grafide servikal ve torakal vertebralarin
posteriyorunda fiizyon defektleri, kosta anomalileri,
torakolomber vertebral kanalin genisledigi go6raldi
(Resim 1, 2). Beyin tomografisinde falks serebri
disgenezisi, hidrosefali, periventrikiiler l6komalazi
saptandt. Batin USG’sinde sol toplayict sistemde
hafif dolgunluk disinda 6zellik yoktu.
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Hastaya yatisinin 4.giintinde meningomiyelosel kese
onarimi yapildi ve ventrikilloperitoneal sant takildi.
Orogastrik sonda ile beslenen bebegin, sik stk batin
distansiyonu olmast nedeni ile beslenmesine ara
verilmekle birlikte tamamen beslenebildi. Birka¢ defa
denenmesine ragmen ekstiibe edilemedi. Yatisinin
87.guntinde bakteriyemi nedeni ile eksitus oldu.
Olgunun mutasyon calismalari beklenmektedir.

OLGU 2

Yirmi iki yasindaki saglikli annenin ilk gebeliginden
ilk yasayan olarak, 38.gestasyon haftasinda sezaryen
ile dogan, 1.ve 5.dakika Apgar skorlar1 5-7 olarak
saptanan kiz bebek multipl anomali, solunum
sikintisi, makrosefali ve meningomiyelosel kesesinin
olmast nedeni ile yenidogan yogun bakim tnitemize
yatirilmistt. Anne baba arasinda akrabalik yoktu ve
ailede benzer olgu tarif edilmedi.

Agirligr 3055 gr (25-50 persentil), boyu 52 cm (50p),
bas cevresi 48cm (>90p) idi. Bas makrosefalik,
fontaneller genisti. Boyun kisa ve retrofleksiyonda,
yiksek damak, dar gogiis kafesi, sirtta belirgin
skolyoz,  bilateral  pes  ekinovarusu  vardi
Servikotorakolumbal bélgede 21 x 15 cm'lik intakt
meningomiyelosel kesesi mevcuttu (Resim 2a, b).
Hastaya Jarcho- Levin sendromu tanist konuldu.

Resim 4. Olgu 2’ nin genel gériiniimii ve yengeg
sekilli kostalar, vertebra anomalileri



Ece ve atk.

Enttbe takip edilen hastanin direk grafisinde torakal
vertebralarda fiizyon defektleri, kosta anomalileri ve
skolyoz goéruldi. Beyin tomografisinde hidrosefali,
serebral parankimin, bilateral ozellikle
oksipitoparietalde ileri derecede inceldigi saptandi.
Hastaya yatisinin 2.glininde meningomiyelosel kese
onarimi yapildi ve ventrikilloperitoneal sant takildi.

Postoperatif 3. glniinde ventilatérden ayrildi.
Anneye orogastrik  beslenme egitimi  verilerek
yatsinin - 39.giintinde  taburcu edildi.  Olgunun
mutasyon calismalar1 beklenmektedir.
TARTISMA

Jarcho- Levin sendromu kosta ve vertebra

anomalileri ile seyreden iskeletin anormal gelisimidir.
Patogenezinden ilk trimesterdeki somitogenezin
anormalligi sorumludur ve delta-like 3, PAXI,
PAX3, MESP 2, HES7, TBX6, RIPPLY?2 genlerinde
mutasyonlar  tespit edilmistir’”. Koryon villus
biyopsisi yapildiginda spondilotorasik dizostozisli
olgularda en ¢ok ikinci kromozomun uzun kolunda
(29-32.1), spondilokostal dizostozisli olgularda ise en
¢ok 19. kromozomun uzun kolunda (19q-13) DLL3
geninde homozigot veya heterozigot mutasyon
tanimlanmistir.  Anne-babalart akraba olan olgular
tanimlandigt gibi, aralarinda akrabalik olmayan
ebeveynler de vardir. Tki olgumuzun da anne ve
babast akraba degildi ve ailede benzer bir &yka
yoktu. Olgularin mutasyon calismalart ise heniz
sonuglanmadi.

Jarcho-Levin sendromlu olgularda prenatal USG
yapilarak pek ¢ok anomalinin gbzlenebilecegi
bildirilmistir. Olgularimizda da meningomiyelosel ve
hidrosefali  tespit  edilmekle  birlikte  olgular
intrauterin  Jarcho-Levin sendromu tanisi
almamuslardr. Jarcho- Levin sendromuna hidrosefali,
meningomiyelosel, spinabifida, atriyoseptal defekt,
ventriktloseptal ~ defekt, renal agenezi, renal
hipoplazi, hidrotreteronefroz, polikistik bobrek, at-
nali  bébrek, mesane duplikasyonu, diyafragma
hernileri, anal atrezi, imperfore ants ve Meckel
divertikiild gibi anomaliler eslik edebilmektedir®!0.
Olgularimizda da santral sinir sistemi ve iskelet
sistemine ait patolojiler mevcuttu. Her iki
olgumuzda da hidrosefali, kisa boyun, kostalarda
fiizyon ve sayisal eksiklik, yenge¢ gérinimli gégts
kafesi bulunmaktaydi.

Tibbi bakim imkanlarinin gelismis olmast, yenidogan

yogun bakim sartlarinin ileriye gitmesi, solunum
sistemi enfeksiyonlarinin etkili tedavisi sayesinde,
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ciddi anomalileri olan Jarcho- Levin sendromlu
olgularin  yasam streleri uzamaya baslamustir.
Pulmoner hipoplazinin agirhigy, yenidogan
déneminden sonra yasam siiresini belirleyen baglica
faktordir. Hayatn ilk 6 ayinda spondilotorasik
dizostozisli olgularda spondilokostal dizostozisli
olgulara gbre mortalitenin daha yiksek oranda
(%45) oldugu, olumlerin tekrarlayan pnémoniler ve
pulmoner hipertansiyona ikincil gelisen solunum
yetmezligine bagh oldugu bildirilmistit'!. PBirinci
olgumuz yaklastk 3 ay entibe kalmis ancak
ekstiibasyonu tolere edememis ve nozokomiyal
enfeksiyon nedeni ile kaybedilmistir. Diger olgu ise
belirgin kosta anomalileri ve skolyozuna ragmen
ekstiibasyonu tolere edebilmistir.

Jarcho-Levin ~ sendromlu  hastalarin ~ ¢ogunda
norolojik anormalliklerin  olmamast ve zekanin
normal olmasina ragmen eger meningomiyelosel
eslik ediyorsa beyin gelisimi genelde anormaldir ve
zeka dustktir. Noral tip defektleri (NTD), Jarcho-
Levin sendromlu hastalarin yaklastk %25' inde
gozlenir; gizli spina bifida ise %40' mna eslik eder!2
Noéral tip defektleri, embriyonik dénemde noral
tipin kapanmasindaki yetersizlikten kaynaklanan
klinik bir tablodur. Avrupa ve ABD’ de NTD sikligt
1000 canli dogumda 1-2 arasinda bildirilmektedir.
Ulkemizdeki NTD sikligt ise 1000 canli dogumda 3
olarak rapor edilmistir. Noral tip defekti gérilme

sikligt  1rk, sosyoekonomik durum, tek gen
bozukluklari,  teratojen  maddelere  maruziyet,
MTHFR gen polimorfizmi gibi predispozan

faktorlerin varligina goére degisiklik gostermektedir.
Noral tip defekti izole bir anomali olabilecegi gibi
bazt sendromlara eslik eden bir bulgu da olabilir.
Yapilan ¢alismalarda NTD’li ¢ocuklarda vertebral
agenezi ve hemivertebra gibi vertebra anomalileri ile
bitlikte kostalarda sekil bozukluklari ve kosto-
vertebral  flizyon defektlerine de rastlandig
gOsterilmistir!>14.

Sonu¢ olarak meningomiyelosel ve hidrosefali ile
seyreden Jarcho- Levin sendromlu hastalar nadir
gorilmektedir.  Olusumunda  heterozigot  ve
homozigot gen mutasyonlart tespit edilmistir.
Intrauterin tanimlandiginda progresi hakkinda aileye
bilgi verilmeli ve bu ailelerin ileriki dénemlerde
gebelik planlamadan 6nce genetik danigmanlik
almalar1 6nerilmelidir.
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