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OZET:

Asfiktik torasik distrofi otozomal resesif gecisli,
basta iskelet sistemi olmak iizere bircok sistemi
etkileyen nadir bir iskelet displazisidir. Sendromun
en belirgin ozellikleri, kisa kostalarla birlikte dar
gogiis kafesi, mikromeli, multipl kikirdak
anomalileri ve rizomelik tipte kisa extremiteli
ciiceliktir. On arka ve transvers capi daralmis can
seklinde toraks pulmoner hipoplazinin derecesini
belirler. Erken cocukluk doneminden sonra renal
sorunlar on plana gecer. Bu yazida dogumda ciddi
solunum sikintisit nedeniyle yenidogan yogun bakim
tinitesine kabul edilip asfiktik torasik distrofi tanisi
alan bir yenidogan bebegin ozellikleri
sunulmaktadir. Bu vaka nadir gdriilmesi ve
yenidogan doneminde klinik ozellikleri ile tanm
konulabilmesi nedeniyle vurgulanmak istenmigtir.

Anahtar Kelimeler: Asfiktik torasik distrofi,
yvenidogan, dar toraks, rizomelik kisa boy

SUMMARY:
A neonate with asphyxiating thoracic dystrophy

Asphyxiating thoracic dystrophy is a rare
autosomal recessive skeletal dysplasia which
involves multiple organs especially skeletal system.
The syndrome is characterized by a narrow chest
with short ribs, micromelia, multiple cartilage
anomalies and rhizomelic type dwarfism with short
extremity. Bell shaped thorax with narrow anterior-
posterior and transverse diameters determine the
degree of pulmonary hypoplasia. Beyond early
childhood period renal problems come into
prominence. Here, a newborn who had respiratory
distress at birth and hospitalised in NICU with the
diagnosis of asphyxiating thoracic dystrophy is
presented. This case was presented to emphasize
as asphyxiating thoracic dystrophy is rare and the
diagnose can be made with the characteristic
features in neonatal period.
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Asfiktik torasik distrofi (Jeune sendromu)
letal, ciicelikle seyreden otozomal resesif gegisli
tipik bir iskelet displazisidir. Patogenezi agik
olmayan bu sendrom dar torax, mikromeli,
rizomelik ekstremite kisaligi, solunum
yetmezligi ve renal anomalilerle
karakterizedir!. Hastaligin seyri uzun-dar kiiciik
anormal toraksa ikincil solunum yetmezliginin
derecesine bagli olarak degiskendir. Genellikle
hastalarin biiyiik bir kismi erken siit cocuklugu
doneminde kaybedilir. Bu donemi
atlatabilenlerde bobrek, karaciger ve pankreas
yetmezligi gelistigi bildirilmistir. Daha geg
donemdeki mortaliteden renal lezyonlar
sorumludur. Yas ilerleyip thorax gelistikce
semptomlar hafifler hatta kaybolabilir2 ancak
toraks konfigiirasyonu degismez. Radyolojik
olarak kisa kostalarin ¢cevreledigi dar toraks,
kisa ekstremiteler ve kalcada ilyak kanat
hipoplazisi tipiktir3 . Tan1 klinik ve radyolojik
bulgularla birlikte konulur. Ayrica hepatik ve
bilyer fibrozis, pankreasta kistik degisiklikler
ve egzokrin yetersizlik, pelvik anomaliler,

polidaktili, retinal pigmentasyonlar ve
dejenerasyonlar gibi klinik durumlarin da eslik
edebilecegi de bildirilmistir. Bu sunumda
dogum sonrasi ciddi solunum sikintisi nedeniyle
girisim yapilip yenidogan yogun bakim
tinitesine kabul edilen vaka, nadir goriilmesi
ve yenidogan doneminde klinik ve radyolojik
ozellikleri ile tan1 konulabilmesi nedeniyle
sunulmaktadir.

Vaka Takdimi

Aralarinda akrabalik olmayan
ebeveynlerden 25 yasindaki sagliklt annenin
ikinci gebeliginden ikinci yasayan ¢ocugu
olarak C/S ile 38 haftalik 2650 gr agirliginda
dogan erkek bebegin dykiisiinden; prenatal
donemde annenin enfeksiyon gecirmedigi, ilag
kullanmadig1, prenatal izleminin dtuzenli
yapilmadigi, fakat annenin son trimestrinde
yapilan ultrasonografisinde tiim uzun
kemiklerde kisalik, dar toraks ve
polihidroamnios saptandigi 6grenildi. Ailenin
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yasayan bir saglikli kiz ¢ocuklar1 oldugu
ve yakin akrabalarinda benzer hastalik olmadigi
bilgisi edinildi. Dogdugunda ciddi solunum
sikintis1 nedeniyle entiibe edilip solunum
cihazina baglanan genel durumu kétii olan
hastanin fizik muayenesinde; viicut agirligi
2650 gr (25-50p), boyu 40 (<3p), bas cevresi
34.5 cm (50-75p) idi. Organomegali
saptanmadi. Gogiis ve karin ¢evresi orani
(32cm/35¢m) 0,91 bulundu. Toraks 6n arka
cap1 ve transvers capi dar, abdomen genis, her
iki extremitede rhizomelik kisalik, el ve ayaklar
kiictik bulundu (Sekil 1).

Sekil 1: Jeune sendromlu hastanin dar ¢an seklindeki
toraks yapisi ve rizomelik tipte ekstremite kisaligi resimde
goriilmektedir.

Cekilen tiim viicut grafisinde kostalar kisa
kalin, diizlesmis ve toraks dardi, iliak kemik
hipoplazik ve acetabulum g¢atisinda diizlesme
mevcut idi (Sekil 2).

Sekil 2: Jeune sendromlu hastanin tipik radyolojik
bulgulart: hipoplastik iliak kanatlar, kisa ve horizontal
kostalardan olusan dar toraks, diizlesmis asetabular a¢i
goriilmektedir.

Hastamizin ek olarak yarik damak, penis
ve skrotumda yapisiklik gibi anomalileri de
mevcuttu. Arastirdigimiz vakalarin bir kisminda
gozlemlenen polidaktili ve sindaktili hastamizda
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bulunmamaktaydi. Yapilan laboratuvar
tetkiklerinde hemogram, biyokimya, tiroid
fonksiyon testleri normaldi. Kranial
ultrasonografisi normaldi. Batin
ultrasonografisinde sol bobrek pelvisinde
minimal ektazi disinda bulgu saptanmadi.
Ekokardiyografisinde periferik pulmoner
stenoz, ve fizyolojik foramen ovale saptandi.
Yapilan g6z dibi muayenesinde bilateral optik
disk hipoplazisi.Hasta bu bulgularla “Jeune
torasik distrofi” tanisiyla izleme alindi. Dogum
sonras1 yenidogan yogun bakim iinitesinde
solunum cihazina bagli olarak izlenen hasta,
postnatal 4. giin ekstiibe edilebilmesine ragmen
mevcut pulmoner hipoplazisi ve tekrarlayan
pnomonileri nedeniyle aralikli olarak yeniden
solunum cihazina baglanmasi gerekti ve bir¢ok
kez antibiyotik tedavisi aldi. Hastamiz sepsis,
solunum ve konjestif kalp yetmezligi nedeniyle
postnatal yetmis altinci giintinde eksitus oldu.
Postmortem inceleme icin aileden izin
alinamadi.

TARTISMA

[k kez 1955°te Jeune tarafindan tanimlanan
asfiktik torasik ciicelikteki dar toraks yapisi
fetal donemde akciger gelisimini bozar. Bu
durum dogumdan sonraki solunum yetmezligi
ve yineleyen akciger enfeksiyonlarina zemin
hazirlar. Bu sendromun klinik seyri, mevcut
solunum yetmezIliginin ciddiyetine bagl olarak
hastalarin ¢ogunun erken bebeklik déneminde
kaybedildigi letal formdan baslangicta hafif
solunum sikintis1 olup eriskin doneme erigebilen
hafif formlara dek degisir. Daha ge¢ cocukluk
donemindeki mortalite ve morbiditeden sorumlu
olan renal displazi disinda az sayida hastada
hepatik fibrozise bagl ilerleyici hepatik
bozukluklar goriilebilir. Bu klinik seyir ve organ
tutulum cesitliliginin sebebi hastaligin genetik
heterojenitesidir.Jeune distrofili hastalarin
yaklasik beste biri yenidogan dénemi sonrasina
dek yasayabilir ve bunlarin ¢cogunlugunda
kronik bobrek yetersizligine dek giden bilateral
renal mikrokistik hastalik ve periglomeriiler
fibrozis gorulur. Hastaligin 3 farkli bobrek
tutulumu vardir™; 1) proksimal ve distal tubulus
dilatasyonu, bowman kapsiiliiniin interstisyel
fibrozis 2) renal kistik displazi 3) kronik
tubulointerstisyel hastalik. Bizim hastamizda
batin ultrasonografisindeki sol bobrekteki
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minimal ektazik degisiklik disinda
bobreklere ait goze carpan bulgu yoktu. Ancak
otopsi izni alinamadigindan renal lezyonlar
hakkinda daha detayl1 bilgi sahibi olamadik.
Ayrica daha uzun siire yasatabilseydik belki
de ileriki ddonemde renal sorunlar:
gozlemleyebilecektik.
Toraks kavitesi, pelvis ve ekstremite anomalileri
Ellis von Creveld (EVC) sendromun ile benzer
oldugu i¢in bu iki sendrom arasinda ayrim
yapllmalldlrs. EVC sendromunda ellerde
postaksiyel ve aksiyel polidaktili (bazen
ayaklarda) ve ektodermal displaziye ikincil
tirnak displazisi beklenirken, Jeune
sendromunda tirnak anomalisi goriilmez,
polidaktili sart degildir ve olsa da daha ¢ok
ayaklarda goriiliir. Ayrica EVC sendromunda
kardiyak anomaliler sik iken Jeune
sendromunda daha ¢ok renal anomaliler eslik
edebilir. Ayirici tanida benzer sekilde Saldino
Noonan tipi kisa kaburga-polidaktili sendromu
da pelvis ve toraks yapisit nedeniyle akla
gelebilir. Ancak bu sendromda postaksiyel
polidaktili, genitotiriner anomaliler, anorektal
malformasyonlar, kardiyak defektler sik
goriildiigiinden bu taniy1 diistinmedik. Ayrica
torakolaringopelvik displaziyle (Barnes
sendromu) de karisabilir, ama bizim hastamizda
laringeal stenoz olmadig1 i¢in bu taniy1 disladik.
Toplumda 100000-130000 de bir goriilen
hastaligin %25 tekrarlama sans1 vardir”. Gen
lokusu 15q13 olan sendromun patogenezi agik
degildir7. Hastaligin daha nadir bir gen lokusu
ise 3q24-3q26° dir. Patogenezinden
intraflagellar transport veya primer silia
islevindeki bir defekt sorumlu tutulmusturg.
Prenatal ultrasonografi ile 18. gebelik
haftasindan_itibaren s6z konusu tani
dﬁsﬁnijlebilirg. Bizim hastamizin ne yazik ki
diizenli prenatal izlemi olmadigindan tanisi
ancak dogum sonrasi konulabilmistir.
Hastaligin tedavisi genetik dismorfik
hastaliklarin bir¢ogunda oldugu gibi
semptomatiktir. Bu hastalarin akciger
enfeksiyonlarindan korunmasi ve uygun
antibioterapi tedavide 6nemlidir. Son yillarda
ozellikle bir yagin tstiindeki olgularda cerrahi
rekonstriksiyonla basarili sonucglar
bildirilmektedir. Ne yazik ki bizim hastamiz
da tekrarlayan pndomoniler neticesinde
yenidogan yogun bakim tinitesinde yatisinin
76. giinltinde kaybedilmistir.
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Sonug olarak solunum sikintisiyla dogan
dar toraks yapisi, rizomelik tipte ekstremite
kisalig1 ve mikromeli goriiniimiiyle dogan
yenidoganlarin klinik seyri olduk¢a degisken
olan asfiktik torasik ciicelik sendromu agisindan
da degerlendirilmeli, aileye gercekei bir genetik
danismanlik vermek ve prognozu belirlemek
icin ayirict tanida akilda tutulmalidir.
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