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Klippel-Feil sendromu ve eslik eden dogumsal anomaliler:
23 olgunun incelenmesi

Klippel-Feil syndrome and associated congenital abnormalities: evaluation of 23 cases
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Amac: Bu calismada Klippel-Feil sendromlu eriskin ol-
gular gozden gecirildi.

Calisma plani: Calismaya Klippel-Feil sendromlu 23 erkek
hasta (ort. yag 20.5, dagilim 19-27) alindi. Tiim hastalar or-
topedik klinik muayene yaninda, servikal fleksiyon ve eks-
tansiyonda ve normal 6n-arka ve yan grafiler, dorsolomber
ve lumbosakral on-arka ve yan grafiler; abdominal ultraso-
nografi; iirolojik muayene; elektrokardiyografi, ekokardi-
yografi ve kardiyolojik muayene; piir ton odyometri, konus-
ma odyometrisi, timpanometri ve kulak burun bogaz mu-
ayeneleri; norolojik ve psikiyatrik muayeneler ile incelendi.
Yedi hastada temporal bilgisayarli tomografiye, iic hastada
servikal manyetik rezonans goriintiilemeye basvuruldu.

Sonuglar: Hastalarin hepsinde skolyoz, servikal fiizyon (2-
5 vertebra arasinda), diisiik ense ¢izgisi ve kisa boyun var-
di. Bir hastada lomber vertebralarda da fiizyon goriildii. Bir
hastada tek tarafli renal agenezi; dokuz hastada cesitli dere-
celerde isitme kaybi; bes hastada kardiyak sorun saptandi.
Bir hastada epilepsi, bir hastada dikkat cekecek kadar ileri
diizeyde, bir hastada ise hafif diizeyde ayna hareketi vardi.

Cikarmmlar: Klippel-Feil sendromlu olgular, servikal
vertebra flizyonu disinda diger sistem patolojileri acisin-
dan da degerlendirilmelidir.

Anahtar soézciikler: Anomali, multipl; servikal vertebra/anor-
mallik; Klippel-Feil sendromu/komplikasyon.

Objectives: The purpose of this study was to review adult
patients with Klippel-Feil syndrome.

Methods: The study included 23 male patients (mean age
20.5 years, range 19 to 27 years) with Klippel-Feil syn-
drome. Besides orthopedic clinical evaluations, all the
patients were assessed by anteroposterior and lateral cer-
vical flexion/extension and thoracolumbar radiographies,
abdominal ultrasonography, and were subjected to sys-
temic examinations to detect any urological, cardiologi-
cal, otorhinolaryngological, neurological, and psychiatric
findings. Temporal computed tomography was performed
in seven patients, and cervical magnetic resonance imag-
ing in three patients.

Results: Scoliosis, fusion of the cervical vertebrae
(between 2-5 vertebrae), low hairline and short neck were
found in all the cases. Lumbar fusion was detected in one
patient. Other findings included renal agenesis (n=1), dif-
ferent types of hearing loss (n=9), cardiac pathologies
(n=5), epilepsy (n=1), and marked (n=1) or mild (n=1)
mirror movements.

Conclusion: Patients with Klippel-Feil syndrome should
be assessed for associated systemic abnormalities besides
cervical fusion.

Key words: Abnormalities, multiple; cervical vertebrae/ abnor-
malities; Klippel-Feil syndrome/complications.

Klippel-Feil sendromu servikal vertebralarin do-
gumsal fiizyonudur. Iki vertebranin veya tiim servi-
kal vertebralarin fiizyonu olarak goriilebilir. Do-

gumsal servikal fiizyon, servikal somitlerin normal
segmentasyonundaki yetersizlik sonucu olusur. Bu
yetersizligin nedeni bilinmemektedir ve gestasyo-
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nun 3-8. haftalarinda olmaktadir. Sikliginin yakla-
sik 40000-42000 dogumda bir oldugu tahmin edil-
mektedir ve kizlarda biraz daha fazla goriilmekte-
dir."

Klippel-Feil sendromunun klasik klinik ti¢le-
mesi, diisiik ense ¢izgisi, kisa boyun, bas ve boyun
hareketlerinin kisithiligidir. Bu ii¢ 06zelligin bir
arada olmasi %40-50 arasindadir ve en sik rastla-
nan bulgu %50-76 oraniyla hareket kisitliligidir.””
Orta derecede tutulumu olan hastalarda bu klasik
ticleme goriilmeyebilecegi gibi, ileri derecede ser-
vikal tutulumu olan hastalarda boyun hareketlerin-
de belirgin kisitlanma goriilmeyebilir. Klippel-Fe-
il sendromu ile birlikte skolyoz ve/veya kifoz
(%60), Sprengel deformitesi (%30) ve tortikolis
gibi iskelet sistemi anomalileri, liriner sistem ano-
malileri (%35), isitme kayb1 (%30), yiizde asimet-
ri ve ensede yayvanlasma (%?20), sinkinezi veya
ayna hareketleri (%20), dogumsal kalp hastalikla-
11 (%4.2-14) goriilebilir. Beyin sap1 anomalileri,
dogumsal servikal stenoz, adrenal aplazi, pitoz, la-
teral rektus felci, fasyal sinir felci, sindaktili, iist
ekstremitede diffiiz ya da fokal hipoplaziye de
rastlanabilir."™

Bu calismada, 20-25 yaglarina gelmis Klippel-
Feil sendromlu olgular gdzden gecirilerek, Klippel-
Feil sendromlu olgularda muayenede hangi sistem-
lerin dikkatle incelenmesi gerektigi ve bu olgularin
tedavileri degerlendirildi.

S
i

Sekil 1. Klippel-Feil sendrom
olmasi dikkati cekmektedir.

Hastalar ve yontem

Ekim 2000-Temmuz 2002 tarihleri arasinda orto-
pedi poliklinigine basvuran Klippel-Feil sendromlu 23
erkek hasta (ort. yas 20.5, dagilim 19-27) incelendi.

Tiim hastalarda ortopedik klinik muayenenin ya-
ninda su muayene ve incelemeler yapildi: Servikal
fleksiyon ve ekstansiyonda yan grafiler, normal 6n-
arka ve yan grafiler, dorsolomber ve lumbosakral
on-arka ve yan grafiler; abdominal ultrasonografi;
tirolojik muayene; elektrokardiyografi, ekokardi-
yografi ve kardiyolojik muayene; piir ton odyomet-
ri, konusma odyometrisi timpanometri ve kulak bu-
run bogaz muayeneleri; norolojik muayene, psiki-
yatrik muayene ve incelemeleri. Ayrica, yedi hasta-
ya temporal bilgisayarli tomografi, li¢ hastaya servi-
kal manyetik rezonans goriintiileme (MRG) yapildi.

Hastalarin normal ortopedik muayenesi yapilir-
ken bas-boyun hareketleri, ense ¢izgisinin seviyesi,
tortikolis ve skolyoz varligi, ekstremite anormallik-
lerinin varlig1 kaydedildi.

Sonuclar

Hastalarin tiimiinde servikotorasik bolgede skol-
yoz saptandi. Bunlar, tip 1 (Cobb agis1 ortalama 20°,
n=21), tip 2 (Cobb ag1s1 15°, n=1) ve tip 3 (Cobb ac1-
s1 10°, n=1) dogumsal skolyoz idi.

Tiim hastalarda servikal fiizyon (2-5 vertebrada),
diisiik ense ¢izgisi ve kisa boyun saptand1 (Sekil 1).
Bas ve boyun hareketleri alti hastada fleksiyon eks-
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tansiyon, saga sola egilme ve rotasyonlar yoniinden
hareket genisliginin %50’sinden az kisith iken, do-
kuz hastada hareket genigliginin %50°sinden fazla
kisitlilik vardi. Ozellikle tortikolisli yedi hastada ro-
tasyonlardaki kisithilik daha belirgindi.

Yedi hastada (%30.4) tortikolis ve buna baglh
ylizde asimetri, bes hastada (%21.7) Sprengel defor-
mitesi saptandi.

Bir hastada lomber vertebralarda fiizyon vardi.
Ayni hastada radius ve ulnada iki tarafli egilme, ka-
linlasma ve kisalma tarzinda daha belirgin olmak
iizere list ekstremite gelisim anormallikleri de vardi
ve bu klinik tablosu en agir olan hastaydi.

Bir hastada tek tarafli renal agenezi, baska bir
hastada asemptomatik renal kist, dort hastada orta
derecede ileti tipi isitme kaybi, iki hastada orta dere-
cede, bir hastada ileri derecede sensorindral igitme
kaybi, iki hastada kombine tam isitme kaybi1 vardi.
Iki hastada hafif mitral yetersizlik, bir hastada aort
yetersizligi, diger bir hastada ise mitral kapak pro-
lapsusu, mitral yetersizlik ve aort yetersizligi bir ara-
da bulundu. Bagka bir hastada ise ameliyat edilmis
atriyal septal defekt ve mitral kapak prolapsusu sap-
tand1. Bir hastada epilepsi vard. Iki hasta hidrosefa-
li sant ameliyat1 gecirmisti. Bir hastada dikkat ¢eke-
cek kadar ileri diizeyde, bagka bir hastada hafif dii-
zeyde ayna hareketi vardi. Bu iki hastaya psikiyatrik
anket formlar1 uygulandi.

Hastalarin ifadeleriyle c¢ikarilan soyagaclarinda,
tic hasta birinci derece akrabalarinda benzer hastalig
olan birer tariflerken, diger hastalar tarafindan benzer
hastalig1 olan aile bireyleri olmadig1 belirtildi.

Tartisma

Klippel-Feil sendromunun klasik klinik ticlemesi
kisa boyun, diisiik ense cizgisi, boyun hareketlerinde
kisithiliktir. Eger iicten daha az vertebrada fiizyon
varsa veya alt servikallerde tutulum varsa, boyun ha-
reketlerinde kisitlilik daha az goriilebilir. Boyun ki-
saligint hastaliga eslik eden bir tortikolis maskeleye-
bilir.

Vertebral fiizyonlarin yerlesimine gore Klippel-
Feil sendromlu hastalar ii¢ gruba ayrilabilir. Tip 1°de
servikal vertebralarin tamaminda veya tamamina ya-
kiminda ve iist torakal vertebralarda fiizyon vardir.
Tip 2’de ikili veya iiglii segmentler halinde fiizyon
bulunur. Tip 3’te servikal vertebra fiizyonuna alt

lomber vertebral fiizyon eslik eder. Tip 1 ve 3 otozo-
mal resesif gecis gosterirken, tip 2 daha ¢ok otozo-
mal dominanttir. Tip 2 diger iskelet sistemi anomali-
leri ile daha sik ilgili goriinse de, tip 1 ve 3’te iske-
let sistemi anomalileri daha agir seyreder."**” Olgu-
larimizin 21°1 tip 1, bir hasta tip 2, bir hasta da tip 3
olarak degerlendirildi (Sekil 2, 3). Tip 2 olan hasta-
da diger iskelet sistemi anormallikleri digerlerinden
daha belirgin degilken, tip 3 olan hasta, tablosu en
agir olan hastaydi, ayrica lomber fiizyonu ve belirgin
iist ekstremite anomalileri vardi. Clarke ve ark.™
Klippel-Feil sendromunu servikal vertebra fiizyon
pozisyonu, ailesel gecis durumu ve 6zelliklerine go-
re siniflandirmiglardir. Bu siniflamada 4 siif (KF 1,
2, 3, 4) vardir. Buna gore, KF1°de C, fiizyonu belir-
gindir ve otozomal resesif gecis vardir; KF2’de C,;
flizyonu mutlaka vardir ve otozomal dominant gecis
gosterir; KF3’te C; fiizyonu belirgindir ve gecis
azalmis penetrans veya otozomal resesiftir; KF4’te
ise servikal fiizyona eslik eden géz anomalileri belir-
gindir ve X-bagimli ge¢is vardir.

Fiizyon olmayan vertebralarda hipermobilite olur-
sa servikal omurga semptomlart ortaya ¢ikabilir. No-
rolojik sekeller olabilir. ilerleyici ve direngli instabili-
teler olursa, spinal kord etkilendiginde spastisite, giic-
stizliik, hiperrefleksi, kuadripleji ve hafif travmalar
sonucu ani dliimler goriilebilir. Tedavi gerekliligi da-
ha cok deformite ve eslik eden diger sistem bulgulari-
nin neden olabilecegi patolojilere baghdir. Herhangi
bir norolojik defisit varlig1 veya potansiyeli tedavi ge-
reklilifini ortaya c¢ikarabilir. Oksipitoservikal gecis
bolgesi anomalilerinde tedavide morbidite ve mortali-
te orani yiiksekligi korkutucudur; ciinkii, servikal
kord ve beyin sap1 birbirine ¢ok yakindir.”

Basin saga veya sola yatmaya baslamasi veya ro-
tasyonunun tedavisi i¢cin cogu zaman halo kullanimi1
gerekmektedir. Halo ile eszamanli diizeltme yapila-
bilir. Hem kafatas1 pozisyonu hem de iist servikal
omurga diizeltilebilir. Eger kafatasinin saga sola yat-
mast veya rotasyonu artig gosterirse veya pasif ola-
rak diizeltilemiyorsa cerrahi gerekebilir. Bu durum-
da cerrahi fiizyon uygulanabilir. Eszamanli bir halo
destegi de yapilabilir. Hasta yasina ya da soruna go-
re anterior veya posterior fiizyon uygulanabilir.**”

Pizzutillo ve ark."” bu riskler iizerinde durmuglar
ve hareketli fleksiyon ekstansiyon grafileriyle servikal
vertebralardaki agikliklar1 incelemisler; nadiren de ol-
sa, 0zellikle genc ve servikal vertebralarda instabilite-
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Sekil 2. (a) Tip 1 ve (b) tip 2 Klippel-Feil sendromlu iki olgunun lateral servikal grafileri.

si olan hastalarda cerrahi fiizyon gerekebilecegini vur-
gulamiglardir. Ancak, Nagashima ve ark."" servikal
vertebralarda ciddi hipermobilitesi olan bir hastada 40
yildir hi¢cbir norolojik sorun olmadigini bildirmisler;
bu nedenle, ciddi hipermobilitesi olan hastalarda bile
profilaktik fiizyonun -daha sonradan cikabilecek disk
sorunlar1 yiiziinden- hastanin nérolojik sorunlari ol-

madan yapilmamasini 6nermiglerdir. Hall ve ark."

ise, boyun ekstansiyonu ile ciddi ndrolojik bulgular
gelisen 16 yasindaki bir hastada ameliyat sonrasinda
yakinmalarin diizeldigini bildirerek, nérolojik semp-
tomla seyreden instabilitelerde cerrahiyi dnermisler-
dir. Ozellikle bu tip hastalarda, instabilitenin ortaya
konulmasinda MRG’nin biiyiik kolaylik sagladigi,

Sekil 3. Tip 3 Klippel-Feil sendromlu bir olgunun lateral servikal ve lumbosakral grafisi.



238

Acta Orthop Traumatol Turc

hatta stenoz, kord basisi gibi eslik eden diger sorunla-
rin da saptanabilecegi bildirilmistir."”" Olgularimizin
hicbirinde hareketli radyolojik incelemelerle saptana-
bilen hipermobiliteye bagli instabilite veya norolojik
sorun goriilmedi. Bu yiizden, hastalarimizda herhangi
bir cerrahi tedavi diisiiniilmedi.

Konstantinou ve ark."" iist ekstremitede agri,
uyusma hissi, sogukluk, renkte bozulma ve zayiflik
gelisen Klippel-Feil sendromlu bir hastanin grafile-
rinde C, ve Tj; arasinda fiizyon ve iki tarafli servikal
kaburga saptamiglardir. Iki tarafli torasik ¢ikis send-
romu tanisi kondugunda, kotlarin eksizyonu yapil-
mustir. Servikal kaburga Klippel-Feil sendromuyla
birlikte yaygin olarak goriilse de, olgularimizda
semptomatik servikal kaburgaya rastlamadik.

Theiss ve ark." Klippel-Feil sendromlu 32 has-
tayt 10 yildan fazla izlemisler ve sonuclari bildirmis-
lerdir. Hastalarin yalmzca yedisinde servikal fiiz-
yonlara bagh iist ekstremite ve boyun agrist oldugu
belirtilmistir. Anilan ¢alismada, fiizyon seviyesi ve
flizyon uzantisi ile agri siddeti arasinda iliski oldugu
ileri siirlilmiistiir.

Thomsen ve ark.”™” ilk muayenede yas ortalama-
st 12 olan 57 hastada %70 oraninda skolyoz, %26
oraninda Sprengel deformitesi ve %9 oraninda iist
ekstremite anomalileri saptamislardir. Ayrica, hasta-
larin %>5’inde isitsel anormallikler bulunmus;
%69’unda tek seviyeli, %28’inde iki seviyeli,
%3’tinde ii¢ seviyeli fiizyon oldugu bildirilmistir.
Klippel-Feil sendromunun klasik ticlemesi ise hasta-
larin %74’iinde goriilmiistiir. Yazarlar, skolyozun
derecesi ile Klippel-Feil sendromu tip 1, 2, 3 arasin-
da iliski oldugunu vurgulamiglardir. Olgularimizin
hepsinde skolyoz, %21.7’sinde Sprengel deformite-
si, %4.3’linde iist ekstremite anomalisi, %39.1’inde
isitme kaybi saptadik. Hepsinde klasik ticleme vardi.

Hensinger ve ark.nin” ¢alismasinda Klippel-Feil
sendromlu 50 hasta incelenmis ve eslik eden énemli
sendromlar ortaya konmustur. Anilan calismada
Klippel-Feil sendromunun klasik ii¢clemesi hastala-
rin %50’sinden azinda goriilmiistiir. Hastalarin
%20’sinde yiizde asimetri, tortikolis ve boyunda ge-
nisleme saptanmis; 21 hastada Sprengel deformitesi
bulunmustur. Yazarlar, Sprengel deformitesi ve
Klippel-Feil sendromu arasindaki iligkinin anne kar-
ninda ayni bolgedeki gelisme bozuklugundan kay-
naklandigini ileri siirmiiglerdir. Ayni ¢alismada has-
talara intravendz piyelografi yapilmis ve 16 hastada

renal anomali saptanmistir. Yedi hastada patent duk-
tus arteriyozus ve ventrikiiler septal defekt basta ol-
mak iizere ciddi kardiyak sorunlar saptanmustir. Alti
hastada isitme sorunlari, dokuz hastada ayna hareke-
ti bildirilmistir. Calismamiz, eglik eden diger sistem
patolojileri yoniinden anilan calismayla benzerlik
gosterse de, klasik bulgular ve iskelet anomalileri
yoniinden tam bir uyum bulunmamaktadir.

Paksoy ve ark."” bag donmesi, agri1 ve boyun ha-
reket kisitligi ile bagvuran Klippel-Feil sendromlu
43 yasindaki bir hastada C, ve C; arasinda flizyon ve
MRG anjiyografide sol internal karotis ve basilar ar-
ter arasinda persistan trigeminal arter (PTA) sapta-
miglardir. Yazarlar Klippel-Feil sendromunda krani-
yovertebral bileske anomalilerinin ve spinal timor-
lerin daha 6nce tanimlandigini bildirmigler; ancak,
PTA varliginin cok sik karsilasilmadigimi belirtmis-
lerdir. Calismamizda hastalar PTA yo6niinden arasti-
rilmamig; ayrica, benzer yakinmasi olan bir hastaya
da rastlanmamuistir.

Bu calismada, ortopedistlerin rutin poliklinikte
karsilasabilecekleri Klippel-Feil sendromlu hastalar-
da servikal vertebra fiizyonu disinda diger sistem pa-
tolojilerinin de olabilecegini ortaya koymak amac-
lanmistir. Olgularimizin yalnizca yetiskinlerden
olusmast ve olgu sayinin fazla olmamasiyla birlikte,
bulgularimizin, 6zellikle Klippel-Feil sendromlu co-
cuk hastalarla kargsilasildiginda, dogru tiplendirme-
nin yapilabilmesi, tiim sistemlerin ve eslik edebile-
cek patolojilerin arastirilmasi ve gerekiyorsa erken
tedavi yapilabilmesi acisindan yardimci olabilecegi-
ne inaniyoruz.
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