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OZET

Jarcho-Levin Sendromu segmental kostovertebral deformitelerin bulundugu, ¢cok sayida sayisal ve yapisal vertebra ve kos-
ta anomalilerinin yer aldigi konjenital bir sendromdur. Bu sendromda gdgiis duvarinin gériiniimii adeta “yengec”e benze-
mektedir. Kostalarin ve vertebralarin yaygin deformiteleri ve anormal birlesme géstermeleri solunum sikintisina ve sik tekrar-
layan solunum yolu enfeksiyonlarina neden olmaktadir. Spondilotorasik displazide basta hemivertebra olmak iizere vertebra
deformiteleri, spondilokostal displazide kosta deformiteleri goriiliirken, her ikisi de Jarcho-Levin sendromunun alt grubu ola-
rak degerlendirilmektedir. Sik goriilen bir tablo olmadigi igin yarik damakla dogmus olan spondilotorasik displazisi olan yeni-
dogan olgusu sunulmustur. (Giincel Pediatri 2007; 5: 125-8)

Anahtar kelimeler: Spondilotorasik dizostozis, yarik damak, yenidogan

SUMMARY

Jarcho-Levin syndrome is a congenital, segmental costo-vertebral deformation with multiple vertebral and numerical or
structural rib abnormalities resulting in the ‘crab-like' aspect of the chest. The clinical picture composed of thoracal verte-
bral and costal malformations and the affected vertebrae and costa were abnormally fused with each other and resulted in
respiratory difficulties with recurrent respiratory infections. In spondylothoracic dysplasia, malformed vertebral bodies
including hemivertebral are the major anomalies where as spondylocostal dysplasia refers to intrinsic anomalies of the ribs
and both of them are defined as subgroups of Jarcho-Levin syndrome. Since it is a very rare entity, a newborn diagnosed as
spondylothoracic dysplasia associated with cleft palate is presented. (Journal of Current Pediatrics 2007; 5: 125-8)
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Giris

Jarcho-Levin sendromu ilk defa 1938 yilinda S.
Jarcho ve P.M. Levin tarafindan tammlanmistir (1).
Jarcho-Levin sendromu icin otozomal dominant ve re-
sesif kaltim oldugu bildirilmistir (2,3,4). Onceleri hasta-
larin tani aldiktan sonra tekrarlayan solunum yolu en-
feksiyonlari nedeniyle bir yil igcinde dlmeleri nedeniyle
bu sendromun oldukga dliimciil oldugu diisiiniiliiyordu
(5). Spondilotorasik disostozis omurganin degisik sevi-
yelerinde bulunabilen ¢ok sayida vertebra anomalile-
riyle birliktedir. Bu anomaliler hemivertebra, vertebra-
larin yoklugu, “kelebek seklinde” vertebralar, “kama
seklinde” vertebralar, posterior fiizyon defektiyle birlik-

te birlesmis, hipoplastik vertebralar ve kostovertebral
flizyon defektleri olarak tanimlanmislardir (5,6). Spondi-
lotorasik disostozisde kosta anomalilerinin bulunmasi
sart degildir (7,8). Spondilokostal dizostozisli olgularda,
genislemis veya catallagsmis kostalar, “pervane kanadi
veya yengeg goriiniimlii” veya arkada birlesme defekti
gosteren kotsalar ve asimetrik flizyon defektleriyle ka-
rakterize intrinsik kostal anomalilere rastlaniimaktadir
(8,9). Jarcho-Levin sendromu igin bildirilmis olan pre-
valans 0,25/10.000'tir (9). Spondilotorasik displazili olgu-
larda bebeklerin gogunun solunum yetmezIliginden kay-
bedilmesi nedeniyle, spondilokostal dizostozisten prog-
nozun daha kotii oldugu bilinmektedir. Prenatal olarak
Jarcho-Levin sendromu tanisi konulan olgular igin ge-
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beligin sonlandiriimasi dnerilmektedir (10). Daha iyi tib-
bi bakim imkanlarinin geligmis olmasi sayesinde Jarc-
ho-Levin sendromlu, ciddi anomalileri olan olgularin
yasam sanslari artmigtir (11).

Olgu Sunumu

Gestasyonel yasi 36 hafta olan kiz bebegin, 23 ya-
sindaki annenin ilk gebeliginden durdurulamayan do-
gum eylemi nedeniyle sezeryan seksiyo yapilarak dev-
let hastanesinde dogurtuldugu, dogum agirliginin 2.400
gram oldugu ve anoksik dogum dykiisii olmadi§i 6gre-
nildi. Annenin prenatal takibinin yapilmadigi, prenatal
dénemde ilag kullanimi, sigara aliskanhgi veya enfeksi-
yon oOykiisli olmadigi, akraba evliligi bulunmadig, 6li
dogum veya dogumsal anomalileri olan akrabalarinin
olmadigi 6grenildi. Yasaminin ii¢iincii giiniinde trombo-
sitopeni geligsmesi iizerine hastanemize nakledildi. Has-
tanemize ilk gelisinde bebegdin genel durumu iyi, aktivi-
tesi normaldi (Resim 1). Yapilan fizik muayenede viicut
agirhgr 2.370 gram (25-50p), boyu 45 cm (25p), bas cev-
resi 33cm (50-75p), viicut sicakhgr 36,5 °C, kalp tepe
atim sayisi 144/dk., solunum sayisi 52/dk, arteryal 02
satiirasyonu %90 bulundu. Boynu ve go6giis kafesi kisa
olan olguda, dorsal skolyoz ve iki tarafli komplet yarik
damagin bulundugu tespit edildi (Resim 1,2,3). Tam kan
sayiminda Hb 16,9gr/dl, Htc %50, MCV 96, I6kosit
17,600/mm?, trombositler 91.000/mm?®, periferik yayma-
nin incelenmesinde her sahada 4'lii, 5'li trombositlerin
oldugu, eritrositlerin normokrom-normositer oldugu,
hemoliz bulgusu olmadigi tespit edildi. Yapilan kan gaz-
lar incelemesi, bobrek ve karaciger fonksiyon testleri
ve tam idrar tetkiki normal sinirlarda bulundu. Bakilan
PT, aPTT ve INR diizeyleri normal sinirlardaydi. Hasta-
nemize yatirildiktan {i¢c giin sonra trombositopeni ken-
diliginden diizeldi, trombosit sayisi 150.000/mm*e ulas-
t. Cekilen dn-arka akciger grafisinde 10. torakal ver-
tebra hizasinda, sagda 9. kostada genig goriiniim oldu-
gu, vertebrayla posterior fiizyon defekti bulundugu, sol
hemitoraksta 10 tane kostanin, sag hemitoraksta ise 11
tane kostanin bulundugu goriildi (Resim 4). Torakal
vertebralarda yukarida acikhigi sola, asagida acikhg
safa bakan skolyozun oldugu tespit edildi (Resim 5).
Bakilan transfontanel, karin ultrasonografileri ve eko-
kardiyografi incelemesi normal bulundu. Bebegin kan
grubu ve annenin kan gruplari A Rh (+)'ti. Klinik ve rad-
yolojik bulgular spondilotorasik dizostozisle uyumlu bu-
lundu. Olguya go6giis fizyoterapisi yapilmaya baslandi.
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Anne siitli yeterli olmadigi icin mama verilerek, yarik
damak olmasi nedeniyle kagsikla beslenmesi saglandi.
Yarik damak igin Plastik ve Rekonstriiktif Cerrahi Bilim
dali tarafindan optimal kosullarda opere edilmek iizere
takibe alindi. Gégiis duvari ve omurga deformiteleriigin
de ileride diizeltici operasyonlarin yapilmasi planland.

Tartisma

Jarcho Levin sendromunun etiyopatogenezi kesin
olarak agikhga kavugmamistir. Mevcut gelisimsel de-
fektlerin intrauterin yasamin 4-8. haftalarn arasinda
olugsmaya basladigi tahmin edilmektedir. Kostalardaki
deformitelerin notokordal vertebra kikirdagindaki anor-
mal gelisime bagh oldugu, 4. ve 5. haftalarda somitler-
deki yetersiz segmentasyonun vertebralardaki deformi-
telere yol agtigi diistintilmektedir (7,8,15). Jarcho Levin
sendromunun klinik ve radyolojik bulgularr iyi tanimlan-
migtir. Dogumdan hemen sonra normal klinik goriinim
olabilecegi bildirilmigken, prenatal dénemde kisa gév-
deye bagh boy kisaliginin tespit edilebilecegdi soylen-
mistir (8). Bazi hastalarda servikodorsal skolyoz veya ki-
foskolyoz, pektus karinatus ve “yelken goglis” birlikteli-
gi tanimlanmistir (4,8). Jarcho Levin sendromuna eglik
ettigi bildirilen fazla sayida anomali bulunmaktadir. Bu
anomaliler; fasiyal dismorfizm, hidrosefali, hidrolirete-
ronefroz, meningomiyelosel, spina bifida, bifid uvula,
ASD, VSD, renal agenezis, renal hipoplazi, polikistik
bdbrek, at-nali bébrek, mesane duplikasyonu, noral tiip
defektleri, diyafragma hernileri, anal atrezi, imperfore
aniis, Meckel divertikiilii ve Sprengel deformitesi olarak
bildirilmistir (12-16). Kosta anomalilerinin vertebral bo-
zuklukluklara ikincil olarak geligtigi distinilmektedir
(17). Pulmoner hipoplazinin agirhig, yenidogan done-
minden sonra yasam siiresini belirleyen baslica faktor-
diir (18). Simdiye kadar en uzun yasadig bildirilen vaka
33 yasina dek tedavisiz izlenmistir (19). Hayatin ilk 6
ayinda spondilotorasik dizostozisli olgularda spondilo-
kostal dizostozisli olgulara gére mortalitenin daha yiik-
sek oranda (%45) oldugu, dlimlerin tekrarlayan pnémo-
niler ve pulmoner hipertansiyona ikincil gelisen solu-
num yetmezligine bagh oldugu bildirilmistir (4,9). Koryon
villus biyopsisi yapildiginda spondilotorasik dizostozisli
olgularda en ¢ok ikinci kromozomun uzun kolunda (2g-
32.1), spondilokostal dizostozisli olgularda ise en ¢ok 19.
kromozomun uzun kolunda (19g-13) Delta-like 3gene =
DLL3 mutasyon oldugu bildirilmigtir. Toplam olarak 17
homozigot veya birlesik heterozigot mutasyon tanimlan-
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mistir (2,3,20). Bu olgular icin prenatal taninin konsepsi-
yon olustuktan 16 hafta sonrasindan itibaren yapilabile-
cegi ve amniotik sivi incelemelerinin normal oldugu bil-
dirilmigtir (20). Jarcho Levin sendromlu olgularda pre-
natal USG yapilarak pek cok anomalinin gozlenebilece-
gi bildirilmigtir. Bu anomaliler tam birlesmemis ve yeter-
siz olusmusg vertebralar, kostalarin posterior fiizyon de-
fektleri, diizensiz ve cakil taglarindan olugmus izlenimi
veren omurga goriiniimii, kisa gbvdeye karsin normal
uzunluktaki ekstremiteler, abdominal distansiyon, kasik-
taki ve umblikustaki herniler olarak tanimlanmiglardir
(15,21). Jarcho Levin sendromu tanisiyla bildirilmis olan
biitiin olgularda normal zeka diizeyinin oldugu ve néro-
lojik bir kayip tespit edilmedigi bildirilmigtir (22).
Sundugumuz olgu yenidogan déneminde Jarcho Le-
vin sendromu tanisi almigtir. Olgumuzda daha &nce
Jarcho Levin sendromlu olgularda tanimlanmis olan to-
rakal skolyoz, hemivertebra, vertebral posterior fiizyon
defekti ve genis kostalar mevcuttu. Simdiye kadar
Jarcho Levin sendromu tanisi almis olan olgularda ya-
rik damak tanimlanmamis olmasi nedeniyle bu birlikte-
ligin oldugunu bildirmek i¢in olgumuzu sunduk. Hasta
bize yagsamin 3. giiniinde trombositopenisinin arastiril-

Resim 2. Dorsal skolyoz
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masi igin gonderilmisti. Trombositopeniye yol agabile-
cek ilag kullanim dykiisii yoktu. Fizik muayenede enfek-
siyon lehine bir bulgu yoktu. Palpasyonla karaciger ve
dalak biyiikligi tespit edilmedi. Trombositopeniye yol
acabilecek hemanjiom tespit edilemedi. Tam kan sayi-
mi ve periferik yaymada hemoliz olmadigi goriildi ve
malign hastaliklar lehin e bulgu tespit edilemedi. Yeni-
dogan iinitemize yatisinin 3. giiniinde trombositopeni-
nin kendiliinden diizelmesi nedeniyle daha ileri ince-
lemelerin yapilmasina gerek duyulmadi. Yenidogan ba-
kim sartlarinin ileriye gitmesi, solunum sistemi enfeksi-
yonlarinin etkili tedavisi ve tekrarlamasinin énlenmesi
sayesinde Jarcho Levin sendromlu olgularin yagam sii-
releri uzamaya baslamigtir. Bdylece bu sendromlu ol-
gularin sayisi artig gostermektedir. Jarcho Levin sen-
dromundan siiphelenilen olgularin eslik edebilecek de-
gisik sistemlere ait anomaliler i¢in ayrintili incelenme-
leri gereklidir.

Resim 4. On-arka akciger grafisinde genis 9. kosta, 10. torakal ver-
tebrada hemivertebra ve posteriorda fiizyon defekti, sol hemitorak-
sta 10 tane kosta, sag hemitoraksta ise 11 tane kosta mevcut

Bl moipagieoung



BGincelPediatri

Sen ve ark. Yarik Damakli Yenidogan Olgumuzda Jarcho-Levin Sendromu

Resim 5. Torakal vertebralarda yukarida acikhg sola, asagida
acikhi saga bakan skolyoz mevcut
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