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0z

Jeune sendromu nadir gérilen otozomal resesif kalitim gosteren bir iske-
let kondrodistrofisidir. Hastalar genellikle solunum yetmezliginden erken
stit cocuklugu déneminde kaybedilirler. Hastalik renal displazi, hepatik
ve pankreatik fibrozisi iceren genis bir klinik tabloya sahiptir. Burada to-
raks on arka ve transvers gapta daralma, asetabular tavanda dizlesme
saptanarak tani konulan Jeune sendromlu bir olguyu sunduk. Ani 6lim
riski tagimalari nedeniyle erken taninip yakindan takip edilebilmesi ge-
rekliligini vurgulamayi amagladik.

Anahtar kelimeler: Neonatoloji, dar gégiis, Jeune Sendrom

GIRIS

Jeune Sendromu olarak da bilinen asfiktik torasik distrofi dar bir gégus, kisa
kaburgalar, prenatal ultrasonografide teshis edilebilen kol ve bacaklarda kisa
kemikler, kisa boy, el ayaklarda polidaktili ile karakterize, otozomal resesif
olarak kalitilan bir kemik biytime bozuklugu iskelet siliopatisidir (1, 2). Basta
IFT80, DYNC2H1, WDR19 ve TTC21B olmak Uizere ok sayida genle iligkilidir
(3). Hastaligin gérilme sikigi 1/126.000 dogumdur (4). Ek iskelet anomalileri;
olagandisi sekilli kopriicik kemidi ve pelvik kemikler, koni seklinde sonlanan
el ve ayaklardaki uzun kemiklerdir. Bu sendromdaki bebeklerin gogu akciger-
lerin blylimesini ve genislemesini kisitlayabilen, dar ¢an seklinde bir gogtis
kafesi ile dogar. Asfiktik torasik sendromu olup daha hafif iskelet anomalisine
sahip olan bazi hastalarin hizli nefes alma ve nefes darligi sikintilari olup,
etkilenme oranina gore ergenlik ve yetiskinlige kadar yasayabilirler. Bebek-
lik déneminden sonra bébrek fonksiyon bozuklugu ve yetmezligi, kalp prob-
lemleri ve hava yollarinda darlik gérilebilir. Karaciger hastaligi, pankreasta
kistler, dis problemleri, gérme kaybi ile beraber giden retinal distrofi, asfiktik
torasik sendromu ile beraber daha nadir gérilen antitelerdir (5).

Solunum sikintisi nedeniyle Klinigimize bagvuran ve Jeune Sendromu tanisi
koyulan hasta, nadir gortilen bir hastalik olmasi nedeniyle sunuldu.

OLGU SUNUMU

Gebelik yasina gore kiguk, 40 hafta, 3.1 kilo olarak dogan hasta solunum
sikintist nedeniyle yenidogan yogun bakim nitesine kabul edildi. Oykiistin-
de aralarinda 3. dereceden akrabalik olan anne babanin ilk ¢ocugu oldugu,
annesinin gebelikte hastalik dykist ve ilag kullanim dykistnin olmadigl,
prenatal ultrasonografi takiplerinde ekstremite kisaligi tespit edildigi ancak
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Jeune syndrome is a skeletal chondrodystrophy, which is rarely seen in
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aile onay vermedigi icin amniyosentez yapilamadigi 6grenildi. Hastanin fi-
zik incelemesinde genel durumu orta, solunum sikintisi disinda vital bulgular
stabil idi. Vicut agirigi dogum haftasina gére 10 persentilin altinda iken boy
ve kilosu 25-50 percentildeydi. Hastanin gégis gevresi karin gevresi orani
0.74, gogus gevresi bas cevresi orani 0.78 idi. Pektus ekscavatumu ve 1/6
sistolik Gfiirim0, dar, uzun gogus kafesi, interkostal retraksiyonlari, Ust ve alt
ekstremitelerde rizomelik kisalik ve batinda distansiyonu mevcuttu (Resim 1).

Resim 1. Olgunun ¢an seklinde dar gdgus kafesi, siskin karni

Hastanin solunumu 5 guin invaziv olmayan ventilasyonla desteklendi. Tam
kan sayimi, karaciger ve bobrek fonksiyonlari, tam idrar tetkiki normal idi.
Akut faz reaktanlarinda ylikseklik olan hastaya antibiyotik tedavisi baglandi.
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Abdominal ve transfontanel ultrasonografi ve ekokardiyografi normal bulundu.
Fenotipik olarak bir hastaligin bulgusu olabilece§i diisiintilen stigmalara sahip
olan hasta gocuk genetik bolimiine danisildi. Genetik tetkikleri planlandi. Ta-
kibinde belirgin akciger patolojisi gézlenmeyen, izole takipnesi gerilemeyen,
kan gazinda sinirda hiperkarbisi olan hastanin mevcut bulgulariyla iskelet
displazisi agisindan kemik grafileri incelendiginde ¢an seklinde dar gogus
kafesi, kisa kaburgalari, bisiklet gidonu seklinde klavikulasi, pelvik asetabular
tavanda kemik ¢ikintisi (trident asetabulum) gézlendi (Resim 2,3).

Resim 2. Olgunun dar g6gus kafesi, kisa kaburgalari, bisiklet gidonunu an-
diran klavikulasi

Resim 3. Olgunun asetabular tavanda kemik gikintilari (trident asetabulum)

Mevcut klinik ve radyolojik bulgularla hastaya Jeune Sendromu tanisi koyul-
du. Pediatrik gégis hastaliklarina konsulte edildi ve takip onerildi. Postnatal
20. glintine kadar oksijen ihtiyaci devam etti. Solunum sikintisi diizelen, ok-
sijen ihtiyaci kalmayan hasta postnatal 23.giinlinde takibinde aralikli oksijen
ihtiyac olabilecedi ongortilerek oksijen konsantratori ile taburcu edildi. Geli-
sebilecek diger sistem tutulumlari agisindan ilgili bélimlere poliklinik takibine
yonlendirildi. Hastamizin poliklinik kontroliinde postnatal 50. guintinde aralikli
oksijen ihtiyaci oldugu géraldu.

Vaka sunumu icin gerekli onamlar alindi.
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TARTISMA

Jeune Sendromuna tani klinik ve radyolojik olarak koyulmaktadir. Hastalar
genellikle dogumdan hemen sonra gégis kafesi gevresinin bas gevresinden
daha kisa olmasi ile taninir. Jeune Sendromunda anormal gégiis gelisimi, in-
terkostal kaslarin solunum sistemine katkida bulunmasini 6nler ve hastalarin
yarisi solunum yetmezligine bagl olarak 6 ayliktan énce hayatini kaybeder.
Goguls duvar rekonstriiksiyonu icin cerrahi, sinirli sayida olgu serisinde 1
yasindan sonra gergeklesirse sonuglar umut vadeden tarzda olmakla bera-
ber 1 yagindan dnceki olgularda mortalite %50 civarindadir (6). Ug yasindan
sonra bobrek yetmezligi Jeune Sendromlu hastalarda en énemli énde gelen
6lim nedenidir. Dogum sonrasi solunum sikintisi olan hastamizda da ¢an
seklinde gdgus kafesi, trident pelvik kemik, kostalarda kisalik oldugu tespit
edildi. Hastamizin ayirici tanisinda kalp bulgularinin, tirnak displazisinin ol-
mamasi toraks bulgularinin belirgin olmasi nedeniyle Ellis Van Creveld Send-
romundan, laringeal stenozu olmamasi nedeniyle de Barnes sendromundan
uzaklasildi (7, 8). Yarik damak ve dudak olmamasi ile Majewski sendromun-
dan uzaklagildi. Genitolriner ve gastrointestinal anomalisinin olmamasi ile
Saldino-Noonan sendromundan uzaklasildi (9). Jeune Sendromuna eslik
edebilecek renal ve g6z bulgulari yoktu. Hastamizin prenatal ultrasonunda
ekstremite kisaliginin saptanmis olmasi bu hastalarda Jeune Sendromunun
da ayirici tanilar arasinda degerlendirilmesi gerektigini ortaya koymaktadir.
Hafif formlarda yenidogan devresinde hig solunum semptomlarinin olmadig
ve solunum yetmezliginin stt ocukluguna kadar gecikebildigi bildiriimistir. Bu
cocuklarda gogtis kafesi darligi, akciger gelisiminin yetersiz olmasi, tekrarla-
yan akciger enfeksiyonlari ve atelektazi solunum yetmezliginin baslica nede-
nidir (10). Bizim hastamizda da baglangicta solunum sikintisi olmus, kisa si-
reli invaziv olmayan solunum destegi uygulanmis ancak hastamiz oksijensiz
olarak taburcu edilebilmistir. Gelisebilecek olasi akciger sorunlari agisindan
g6gus hastaliklari takibine yonlendirilmistir.

Tedavide sternum uzunlamasina ikiye ayrilarak intratorasik hacmi artirmak
icin her iki hemitoraks arasi mesafe genisletiimektedir. Bu cerrahi girisimle-
rin bagarisi altta yatan pulmoner hipoplazinin derecesine gére degismektedir
(11).

Jeune Sendromu nadir rastlanan bir anomali oldugundan klinisyenlerce ta-
ninmamakta ve tani gecikmektedir. Hafif deformitesi olan hastalarda erken
tani saglanabilirse sinirli da olsa cerrahi girisimden fayda goriilebilecegi ve
olasi akciger, karaciger ve bobrek komplikasyonlarinin 6nlenebilecedi unu-
tulmamalidir.
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