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Jeune Sendromu 1954’te ilk kez dar rijid 
gö�üs kafesi ve multipl kıkırdak anomalileri olan 
bir yenido�anda tanımlanan ve 1/100.000-130.000 
sıklıkta görülen nadir bir iskelet displazisidir (1). 
Otozomal resesif geçen hastalı�ın ana özelli�i dar 
gö�üs kafesi ve kısa ekstremite cüceli�i ile beraber 
genel kondrodistrofidir. Hastaların ço�u ilk ya�ta 
solunum yetmezli�i veya bronkopnömoni nedeniyle 
kaybedilmektedir. Bu dönemi atlatan hastalarda 
akci�er havalanmasında düzelme görülürken böbrek 
yetmezli�i geli�ebilir. Jeune sendromuna hepatik ve 
biliyer fibrozis, pelvik anomaliler, polidaktili, retinal 
pigmentasyonlar ve dejenerasyonlar gibi klinik 
durumların e�lik edebilece�i bildirilmi�tir (2-5). 

Bu makalemizde Ekim 1998-Haziran 2000 
tarihleri arasında klini�imize ba�vurarak Jeune 
sendromu tanısı alan be� hastayı sunarak bu 
sendromun ana özelliklerine dikkat çekmeyi 
amaçladık. 

Olgular 
Jeune sendromu tanısı alan olguların genel 

özellikleri Tablo 1’de gösterilmi�tir.  

Olgu 1 
Babaları amca çocu�u olan e�lerin evlili�i 

sonucu normal spontan do�umla 2570 gr. olarak 
miadında do�an kız çocu�unun öyküsünden, ba�ka 
bir hastanede do�ar do�maz solunum sıkıntısı 
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Özet 
Jeune Sendromu nadir görülen bir iskelet displazisi 

oldu�undan tanıda gecikmeler ya�anabilmektedir. Hastalı�ın 
prognozunu gö�üs deformitesinin a�ırlı�ı belirlemekte ve 
hastaların ço�u solunum problemleri ile ilk ya�ta 
kaybedilmektedir. Bu makalede klini�imizde Jeune sendromu 
tanısı alan be� olgu sunularak hastalı�ın klinik özelliklerine 
dikkat çekilmesi amaçlanmı�tır. 

Olguların tanı alma ya�ları 2 saat ile 10 ay arasındaydı. 
Ya�am süreleri ise 5 gün ile 13 ay arasında de�i�iyordu. 
Olguların üçünde hepatik tutulum izlenirken, bir olguda 
böbrek ta�ı, bir olguda ise parmak anomalisi belirlendi.  

Hafif seyirli olgularda cerrahi tedavi denenebilece�inden 
solunum güçlü�ü ve gö�üs deformitesi olan bebeklerde ayırıcı 
tanıda Jeune sendromu da mutlaka dü�ünülmelidir.  
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 Summary 
Jeune Syndrome is a rare skeletal dysplasia and for that 

reason diagnosis can be delayed. Prognosis of the disease is 
due to the severity of chest deformities and most of the pa-
tients are lost in their first year because of respiratory prob-
lems. In that article, we aimed to describe clinical features of 
the disease by presenting five cases diagnosed as Jeune’s
syndrome in our outpatient clinics. 

In this group of patients, while ages of diagnosis were 
ranging between two hours and 10 months, durations of sur-
vival were ranging between five days and 13 months. Of all 
the cases, three had hepatic involvement, one had renal calculi 
and one had syndactily. 

In milder patients surgery can be an option, so Jeune 
syndrome should be investigated in the differential diagnosis 
for infants with respiratory distress and chest deformity. 
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olması üzerine yenido�an yo�un bakım ünitesine 
alındı�ı, küçük ya�ta kaybedilen karde� veya 
akraba öyküsünün bulunmadı�ı, intrauterin 34 
haftalık iken yapılan ultrasonografide tüm tubuler 
kemiklerde özellikle femur ve humerusta kısalık 
saptanarak akondroplazi olabilece�inin belirtildi�i, 
be� gün mekanik ventilatöre ba�lı kaldı�ı, 
ekokardiyografi yapılarak patent ductus arteriyozus 
ve pulmoner hipertansiyon saptandı�ı, yo�un 
bakımda 56 gün tedavi görüp akondroplazi ön 
tanısıyla taburcu olduktan bir gün sonra morarma 
ve nefes almada zorluk �ikayetleri ile acile 
ba�vurdu�u ö�renildi. Hastanın fizik muayene-
sinde a�ırlı�ı 3000 gr (<3. persantil), boyu 56 cm 
(10. persantil) idi, gö�üs kafesi transvers çapı 
belirgin olarak dardı. Solunum sesleri bilateral 
kaba idi. Dakika solunum sayısı 88 olan hastada 
gö�üs çevresi (GÇ) 31 cm (<3. persantil), abdomen 
çevresi (AÇ) 39 cm (GÇ/AÇ: 0.79), karaci�er kot 
altında 4 cm, dalak ise 2 cm palpabl idi. Hastanın 
pulse oksimetre ile oksijen satürasyonu oda 
havasında %75, 1 lt/dk oksijen alırken %94 idi. 
Biyokimyasal incelemelerde AST 111 IU/lt, ALT 
47 IU/lt, LDH 859 IU/lt dı�ındaki de�erler normal 
idi. Kan gazı pH 7.32, pCO2: 54 mmHg, pO2: 47 
mmHg olarak saptandı. Radyolojik incelemede 
kardiyomegali belirgin, gö�üs kafesi dar, kostalar 
kısa, dar ve anteriorda horizontal, ekstremiteler 
belirgin olarak kısa ve metafizler geni� idi. Batın 
ve kraniyel ultrason, göz dibi incelemesi normal 
bulundu.  Bu bulgularla hasta üç aylık iken Jeune 
sendromu tanısı aldı. Tekrarlanan 
ekokardiyografide hafif patent duktus arteriyozus 
ve orta derecede pulmoner hipertansiyon saptandı. 
Evde oksijen ihtiyacını kar�ılamak üzere 1 lt/dk 

oksijen verilmeye ba�landı. Hastanın AST ve ALT 
de�erleri dü�ü� göstermekle beraber 45-107 
de�erleri arasında seyretti. Dört ve altı aylık iken 
alt solunum yolu infeksiyonu nedeni ile iki kez 
hastaneye yatı� öyküsü olan hasta ikinci yatı�ta 
solunum  
yetmezli�i ile kaybedildi. 

Olgu 2 
Dedeleri teyze çocu�u olan e�lerin evlili�i 

sonucu ikiz e�i olarak do�an kız çocu�unun 
öyküsünden, sezaryen do�um ile 2800 gr. olarak 
miadında dünyaya geldi�i, kırk günlük iken sarılık 
�ikayeti ile doktora ba�vurdu�u, karaci�er 
büyümesi oldu�u söylenerek ileri tetkik için 
hastanemize gönderildi�i ö�renildi (�ekil 1). 
Hastanın gö�üs deformitesi ve sarılı�ı olan ve 
sekiz aylık iken evde kaybedilmi� bir karde� 
öyküsü ve iki sa�lıklı karde�i vardı. Fizik 
muayenesinde a�ırlı�ı 3600 gr (3-10. persantil), 

 

�ekil 1. Jeune sendromu olan 2 no’lu olgunun gö�üs kafesinin 
darlı�ı dikkati çekmektedir. 

Tablo 1. Jeune Sendromu tanısı alan olguların genel özellikleri 

 
Olgular Tanı ya�ı Ya�am süresi Solunum 

yetmezli�i 
Karaci�er 
tutulumu 

Böbrek 
tutulumu 

Parmak 
anomalisi 

Olgu 1 3 ay 6 ay + + - - 
Olgu 2 1.5 ay 5 ay - + - - 
Olgu 3 10 ay 13 ay + - Ta� - 
Olgu 4 1 ay 12 ay + + - - 
Olgu 5 2 saat 5 gün + - - Sindaktili 
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boyu 55 cm (25-50. persantil), skleraları 
subikterik, gö�üs kafesi dardı. Dakika solunum 
sayısı 52, karaci�er 5 cm. palpabl ve umbilikal 
hernisi vardı. Gö�üs çevresi ölçümü 29.3 cm (<3. 
persantil), abdomen çevresi 37.5 cm (GÇ/AÇ: 
0.78) idi. Hastanın oksijen satürasyonu oda 
havasında %94 olarak saptandı. Batın 
ultrasonografik incelemesinde hepatosteatoz ve 
hafif derecede hepatomegali mevcuttu. 
Biyokimyasal incelemede AST 93 IU/lt, ALT 67 
IU/lt, total bilirubin 3.4 mg/dl, direkt bilirubin 1 
mg/dl, GGT 939 IU/lt, LDH 840 IU/lt idi. Hepatit 
markerleri ve TORCH negatif olarak bulundu. 
Kraniyel ultrasonografi ve göz dibi normaldi. 
Hastanın radyolojik incelemesinde toraks dar, 
ekstremiteler ise belirgin olarak kısa saptanarak 1.5 
aylık iken Jeune sendromu tanısı aldı, taburcu 
edilen hasta daha sonra kontrollere gelmedi. Aile 
ile yapılan görü�mede hastanın 5 aylık iken evde 
kaybedildi�i ö�renildi. 

Olgu 3 
Akraba olmayan ebeveynin 4. erkek çocu�u 

olarak gün a�ımı nedeniyle sezaryen ile 3500 gr. 
olarak do�an hastanın öyküsünden, iki günlük iken 
bilinmeyen nedenle kaybedilen bir karde� 
öyküsünün oldu�u, be� aylık iken sık nefes alıp 
verme, kaburgalarda içe çöküklük �ikayetleri ile 
hastanede bron�iyolit tanısı konularak 7 gün tedavi 
edildi�i, sonrasında sık sık aynı �ikayetler ile 
defalarca doktora götürüldü�ü ö�renildi. Bölge 
üniversite hastanesinde splenomegali ve gö�üs 
deformitesi nedeniyle 10 gün interne edilen 
hastanın ortopedi konsültasyonunda osteogenesis 
imperfecta tarda olabilece�i söylenmi�. On aylık 
iken nefes darlı�ı ve kaburgalarda içe çöküklük 
�ikayetleri ile hastanemize ba�vuran hastanın fizik 
muayenesinde kilosu 5400 gr.(<3. persentil), boyu 
69 cm (10-25. persentil), dakika solunum sayısı 48 
idi. Akci�er oskültasyonunda bilateral krepitan 
raller duyulurken, midklavikuler hatta karaci�er 5 
cm., dalak 4 cm. palpabl idi. Gö�üs çevresi 37 cm 
(<3. persantil), abdomen çevresi 48 cm. (GÇ/AÇ: 
0.77) olarak saptandı. Hastanın oksijen 
satürasyonu oda havasında %95 olarak saptandı. 
Çekilen akci�er grafisinde bilateral infiltrasyon ve 

dar gö�üs kafesi dikkati çekmekteyken el bile�i 
grafisi rikets ile uyumluydu. Laboratuar 
tetkiklerinde Hb 9.6 g/dl, AST 30 IU/lt, ALT 22 
IU/lt, kalsiyum 9.2 mg/dl, fosfor 3.2 mg/dl, alkalen 
fosfataz 400 IU/lt olarak bulundu. Gözdibi 
incelemesi normal idi. Batın ultrasonunda sa� 
böbrekte 3x4 mm. boyutlarında ta� vardı. Jeune 
sendromu tanısı alan hastaya alt solunum yolu 
infeksiyonu ve rikets açısından uygun tedavi 
verildi. Takibinde iki kez solunum yolu 
infeksiyonu nedeniyle hospitalize edilen hasta, 13 
aylık iken solunum yolu infeksiyonu esnasında 
geli�en solunum yetmezli�i ile kaybedildi. 

Olgu 4 
Akraba evlili�i öyküsü olmayan ve 3630 gr 

olarak sezaryen ile do�an hastanın öyküsünden, 
do�ar do�maz morarma �ikayetinin oldu�u, daha 
önce dört saatlik iken solunum sıkıntısı ile 
kaybedilen bir karde� öyküsünün mevcudiyeti 
ö�renildi. Hasta bir aylık iken do�du�undan beri 
oldu�u ifade edilen solunum sıkıntısı ile ba�vurdu. 
Hastanın a�ırlı�ı 4500 gr (50. persentil), boyu 53 
cm (25-50. persentil) idi. Gö�üs çevresi 31 cm (<3. 
persentil), abdominal çevresi ise 41 cm olan 
hastada GÇ/AÇ oranı 0.75 olarak saptandı. Dakika 
solunum sayısı 80 olan hastanın fizik 
muayenesinde solunum sesleri kaba, yer yer sibilan 
raller alınıyordu. Karaci�er 5 cm., dalak 1 cm. 
palpabl ve sol inguinal hernisi mevcuttu. Hastanın 
toraks ön-arka çapının darlı�ı ve radyolojik 
incelemeleri sonucu Jeune sendromu tanısı 
konuldu (�ekil 2). Oda havasında oksijen 
satürasyonu %89, 1 lt/dk oksijen alırken ise %94 
olarak saptanan hastaya evde oksijen uygulamasına 
ba�landı (1lt/dk.). Laboratuvar tetkiklerinde AST 
173 IU/lt, ALT 158 IU/lt, GGT 490 IU/lt, LDH 
509 IU/lt olarak saptandı, kan gazı de�erleri 
normaldi. Hasta 3.5 aylık iken nefes darlı�ı ve 
zorlu nefes alma �ikayeti ile ba�vurdu, serviste 
tedaviye alınan hastanın kalp yetmezli�i tablosu 
geli�ti, digitalize edildi. Ba�langıç kan gazında 
solunumsal asidozu mevcut iken tedavi ile normal 
de�erler saptandı. Hastanede 6 gün tedavi gören 
hasta genel durumunun düzelmesi üzerine taburcu 
edildi. Hastanın tekrarlayan wheezing ile beraber 
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olan solunum problemleri mevcut oldu�undan 
inhale steroid ve bronkodilatör tedavisi ba�landı. 
Ara ara solunum �ikayetleri tekrarlayan hasta 12 
aylık iken solunum sıkıntısı ile tekrar hastaneye 
yatırıldı. Solunum yetmezli�i �ikayetlerine ek 
olarak kalp yetmezli�i geli�en hasta yatı�ının 3. 
gününde kaybedildi. 

Olgu 5 
Miadında evde do�an erkek hastanın do�um 

a�ırlı�ı 3350 gr. (50. persantil) olup ebeveyni 
birinci derecede  akrabaydı. Ailede hastalık öyküsü 
bulunmamaktaydı, hastanın sa�lıklı bir karde�i 
vardı. Hasta do�ar do�maz morarması ve inlemesi 
olması üzerine iki saatlik iken hastanemize 
getirildi. Hastanın boyu 49 cm. (25. persantil), 
gö�üs çevresi 26 cm.(<3. persantil), batın çevresi 
ise 36 cm idi (GÇ/AÇ:0.72). Fizik muayenede renk 
siyanoze, gö�üs kafesi ileri derecede dar, alt 
ekstremiteler kısa ve sindaktilisi mevcuttu. 
Hastanın subkostal ve interkostal çekilmeleri vardı, 
dinlemekle bilateral kaba raller duyuluyordu. 
Mezokardiyak ve mitral odakta 2/6’lık sistolik 
üfürüm alınmaktaydı, batın gergindi ve 4 cm. 
hepatomegali vardı. Oksijen satürasyonu oda 
havasında %82,      1 lt/dk. oksijen alırken %88 idi. 
Radyolojik incelemeleri sonucu Jeune sendromu 
tanısı konuldu. Pelvik grafide uzun kemikler kısa, 
iliak kemikler karele�mi�ti (�ekil 3). Kan gazı 
de�erleri solunumsal asidozla uyumlu olan 
hastanın oksije-nizasyonu düzelmedi�i için 
mekanik ventilatöre ba�landı. Hasta, 5. günde 
yo�un deste�e ra�men kaybedildi. 

Tartı�ma 
Otozomal resesif geçi� gösteren Jeune 

sendromunun 12. kromozumun kısa kolunda 
ta�ındı�ı dü�ünülmektedir (6). Sendromun en 
belirgin özelli�i dar çan �eklinde gö�üs kafesi ve 
abdomenin belirgin, öne çıkmı� olmasıdır. Tanıda 
radyolojik incelemeler önemlidir. Karakteristik 
radyoloji bulguları, gö�üs kafesinin dar ve çan 
�eklinde olması, kaburgaların kısa ve düzle�mesi 
ile kaburgalarda kemik ve kıkırdak dokunun 
birle�ti�i yerlerde kabarıklıktır. Gö�üs kafesi hem 
transvers, hem de sagittal akslarda dardır ve 

kaburgaların düzle�mi� olmasından dolayı 
solunum hareketi kısıtlıdır (�ekil 2). Kostal 
kıkırdak ra�itik hastalarda oldu�u gibi belirgin ve 

�ekil 2. Olgu no 4’ün akci�er grafisinde gö�üs kafesi dar, 
kostalar kısa, dar ve anteriorda horizontal olarak 
görülmektedir. 

 
�ekil 3. Olgu 5’in pelvik grafisinde uzun kemikler belirgin 
olarak kısa ve metafizler geni� olarak görülmektedir. 
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düzensizdir. Kostokondral bile�kenin mikroskopik 
incelemesinde kaburga kısalı�ına neden olan 
düzensiz ve bozuk ilerleyen endokondral 
kemikle�me saptanır. Bu sendroma e�lik eden 
iskelet anomalileri arasında relatif olarak kısa ve 
geni� kemikler ve kısa ekstremiteler sayılabilir. 
Klavikulalar sabit ve yüksek konumda, pelvis 
küçük ve hipoplastiktir. Hastaların 2/3’ünde femur 
ba�ında erken kemikle�me do�umda bile 
belirgindir (1). Yang ve arkada�ları radyolojik 
bulgulara göre Jeune sendromunda iki tip oldu�unu 
ileri sürmü�, 1. tipte metafiz uçlarında düzensizlik 
ve histopatolojik olarak kıkırdak-kemik 
bile�kesinde hipertrofi ve kemikle�mede 
düzensizlik oldu�u, 2. tipte ise metafiz uçlarda 
düzle�me ve kıkırdak-kemik bile�kesinde 
kemikle�mede gerilik bulundu�unu belirtmi�lerdir 
(7). 

Jeune sendromu nadir görülen bir sendrom 
olması nedeniyle hekimlerin ayırıcı tanı listesinde 
ço�u zaman yer almamaktadır. Sundu�umuz be� 
olguda hastalı�ın de�i�ik özelliklerine dikkat 
çekilmektedir. Hastalarımızın tümünde radyolojik 
incelemeler tanı koydurucu özellikler ta�ımaktadır. 

Hastalı�ın tanısı genellikle do�umdan hemen 
sonra gö�üs kafesi çevresinin ba� çevresinden çok 
daha kısa olması ile konulur. Prenatal tanı 18 
haftalıktan itibaren gö�üs çevresi/abdominal çevre 
oranının 0.85’ten dü�ük olması ile mümkün 
olabilmektedir (8). Ancak 19-22. haftalarda 
yapılan incelemeleri normal iken ancak 3. 
trimesterde prenatal tanının konulabildi�i Jeune 
sendromlu üç karde�in bildirilmesi bu konudaki 
güçlüklere i�aret etmektedir (9). Olgu 1’in 
öyküsünden 34 haftalıkken yapılan 
ultrasonografide ekstremite kısalı�ının dikkati 
çekti�i ancak akondroplazi olabilece�inin 
dü�ünüldü�ü ö�renilmi�tir. Bu olgu, intrauterin 
ekstremite kısalı�ının saptanması halinde Jeune 
sendromunun da ayırıcı tanılar arasında 
de�erlendirilmesi gereklili�ini ortaya koymaktadır. 
Literatürde vakaların yakla�ık %50’si ilk ayda 
te�his edilirken, bunların da %39’u ilk 24 saatte 
kaybedildi�i bildirilmektedir (1). Bizim 
olgularımızın ise ancak bir tanesi do�umda tanı 
alabilmi�, ilk ayda olguların %40’ı tanınabilmi�tir. 

En erken kaybedilen olgu 5 gün ya�ayabilmi�tir 
(Olgu 5). Genetik defekt net tanımlanabildi�inde 
prenatal tanıda kolaylıklar sa�lanacaktır. 

Jeune sendromunda akci�er tutulumunun 
�iddet derecesi farklılık gösterebilmekte ve ya�am 
süresini belirlemektedir. �lk bildirilen olgular 
yenido�an döneminde ölümle sonuçlanmı� olup 
daha sonraki bildirilerde hastalar için çok de�i�ik 
ya�am süreleri verilmi�tir (10). Bizim olgularımız-
dan üçü 6 aydan önce kaybedilmi�, di�er ikisi 12. 
ve 13. aylara dek ya�atılabilmi�tir. 

Hipoplastik kaburgalar, gö�üs kafesinin çok 
küçük ve hareketsiz olmasına ba�lı olarak 
akci�erlerin yetersiz havalanmasına dolayısıyla 
birçok hastanın solunum yetmezli�i ile do�umdan 
hemen sonra kaybedilmesine neden olmaktadır. 
Dört aylık iken kaybedilen bir bebekte otopside 
saptanan morfometrik ölçümler, gö�üs kafesinin 
göreceli hareketsizli�inin pulmoner hipertansiyon 
ile birlikte vasküler yapının bozulmasına neden 
oldu�unu göstermi�tir (11). Bununla birlikte ço�u 
hastada bron� geli�iminin normal oldu�u ve alveol 
sayısında ve bron� dallanmasında azalma olmadı�ı 
bulunmu�tur (11). 

Nadir olarak hafif formlarda yenido�an 
devresinde hiç solunum semptomlarının olmadı�ı 
veya solunum yetmezli�inin süt çocuklu�una kadar 
gecikebildi�i bildirilmi�tir. Bu hastalarda gö�üs 
kafesi darlı�ı, akci�er geli�iminin yetersiz olması, 
tekrarlayan pnömoniler veya atelektazi solunum 
yetmezli�inin ba�lıca nedenleridir (12). 

Jeune sendromu olan çocuklarda karaci�er 
tutulumu da bildirilmi�tir (2,5). Bu tutulum 
kendisini yenido�an sarılı�ı veya erken hepatik 
siroz �eklinde gösterebilmektedir (2). Hastaların 
toraks hacminin küçüklü�ünden dolayı akci�erler 
geni�leyebilmek için diyafragmayı batın içine 
itmekte, bu nedenle de hastalarda 
hepatosplenomegali varmı� gibi 
saptanabilmektedir. Fizik muayenede bu noktaya 
dikkat edilmelidir.  Progresif seyredebilen karaci�er hastalı�ının 
takibinde transaminaz ve gama-glutamil transferaz 
seviyeleri kullanılabilmektedir (5). Olgularımızın 
üçünde karaci�er enzimleri yüksek seyretmi�tir. 
Olgu 2 sarılık �ikayetiyle ba�vurmu� olup batın 
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ultrasonografisinde hepatosteatoz saptanmı�tır. 
Takibe gelmeyen ve 5 aylık iken kaybedilen 
hastamızın karaci�er hastalı�ının progresyonunu 
saptamak mümkün olmamı�tır. Hiçbir olguda 
otopsi olmaması karaci�er tutulumu konusunda 
kesin fikir sahibi olmamızı engellemi�tir. 

Safra yolları proliferasyonu ve portal fibrozis 
de Jeune sendromu ile ili�kilidir ve iki erken siroz 
vakası bildirilmi�tir (2). Karaci�er hastalı�ında 
prognoz kötü olmakla beraber ursodeoksikolik asit 
uygulaması ile hastalı�ın ilerlemesi kontrol altına 
alınabilmi�tir (5). 

Hafif vakalarda ileri dönemlerde biliyer siroz 
veya böbreklerde diffüz interstisyel fibrozis 
görülebilmektedir (2,13). Solunum bulguları �iddetli 
olmayan hastalarda kronik böbrek yetmezli�i 
progresif seyrederek ileri ya�lardaki en sık ölüm 
nedeni olarak saptanmaktadır (14,15). Daha nadir 
olarak pankreasın kistik lezyonları, retinal pigmen-
tasyonlar ve dejenerasyonlar, körlük, korpus 
kallozum agenezisi, Dandy-Walker sendromu, di� 
ve tırnak defektleri görülebilmektedir (1,3,4).  

Ayırıcı tanıda öncelikle, genellikle 
ekstremitelerin distal bölümlerinin kısa oldu�u, 
polidaktili, parmak tırnaklarının hipoplazisi ve 
konjenital kalp hastalı�ının (%50-60 sıklıkta, 
atriyal septal defekt ve tek atriyum �eklinde) 
görüldü�ü Ellis-van Creveld sendromu (EvC) 
dü�ünülmelidir. Ancak bu sendromda gö�üs 
deformitesi daha hafif, akra-balık oranı ise daha 
yüksektir. Polidaktili de ana bulgulardan biridir. 
Jeune sendromunda polidaktili nadiren görülmekte 
ve saptandı�ında genellikle hem ellerde hem de 
ayaklarda görülürken, EvC sendromunda ise 
ayakların tutulumu nadir olmak-tadır. Jeune sen-
dromu olan hastalar genellikle solu-num 
yetmezli�i ile kaybedilirken EvC sendro-munda 
sıklıkla konjenital kalp hastalıkları mortali-teden 
sorumludur (16). Hastalarımızda EvC’de görülen 
kardiyak, parmak ve tırnak anomalilerinin 
görülmemesinden dolayı tanıda EvC’yi 
dü�ündürmemi�tir. Kısa kaburga polidaktili (SRP) sendromları 
olarak bilinen bozukluklar da ayırıcı tanıda 
dü�ünülmelidir. Genellikle letal seyreden bu 

sendromlar Saldino-Noonan (Tip I), Majewski (Tip 
II), Verma-Naumoff (Tip III) ve Beemer-Langer 
(Tip IV) sendromlarıdır. Bu sendromların tümüne 
polidaktili hemen her zaman e�lik etmektedir. SRP 
I ve III’te anal atrezi ve ürogenital sinüs gibi 
anomaliler sık saptanırken, SRP II ve IV’te yarık 
damak-dudak, laringeal ve epiglottik anomaliler 
yüksek oranda görülmektedir. SRP sendromları ve 
Jeune sendromunu histolojik olarak ayırmak çok 
güç olup bir ailede iki karde�inde hafif formda 
Jeune sendromu olan ve SRP III tanısı alan bir 
olgu olması bu sendromların tek bir hastalı�ın 
de�i�ik �ekilleri olabilece�i sorusunun akla 
getirmektedir (17). Jeune ve SRPIII tanısı alan 
hastaların ailelerinde yapılan bir genetik çalı�mada 
4. kromozomun EvC sendromu ile ili�kili oldu�u 
dü�ünülen bölümüyle ba�lantı analizi yapılmı�, 
ancak ili�ki saptanamamı�tır (18). Otozomal 
dominant geçi� gösteren Barnes sendromunda ise 
toraks patolojisine ek olarak laringeal stenoz da 
görülmektedir (19). 

Olgularımızın hiçbirinde polidaktili 
görülmezken sadece 5 nolu olguda ellerinde 
sindaktili saptanmı�tır. Kardiyak anomali açısından 
olgu no 1’de patent duktus arteriyozus saptanırken, 
üfürüm saptanan 5 nolu olguda ekokardiyografik 
inceleme yapılamamı�tır. 

Jeune Sendromunda cerrahi giri�imlerin 
ba�arısı sınırlı kalmı�tır. Tüm giri�imlerde sternum 
uzunlamasına ikiye ayrılarak intratorasik hacmi 
arttırmak için her iki hemitoraks arası mesafe 
geni�letilmektedir. Kaburga greftleri, çelik 
kasnaklar, metal plaka fiksasyonları ile iliak kemik 
greftleri ve akrilik protezler bu sternal ayırmanın 
devamını sa�layabilmek için kullanılmı�tır. 
Ülkemizde 13 aylık bir hastada akrilik protez 
kullanılarak yapılan bir müdahaleden iki ay sonra 
kaybedildi�i bildirilmi�tir (20). Bu cerrahi 
giri�imlerin ba�arısı altta yatan pulmoner hipoplazi 
derecesine göre de�i�mektedir (21). Son yıllarda 
lateral torasik geni�letme operasyonunun bir ya�ın 
üstündeki hastalarda etkili olabilece�i bildirilmi�tir 
(22). Hastalarımızda cerrahi giri�im denenememi�tir.  

Jeune Sendromu nadir rastlanan bir anomali 
oldu�undan klinisyenlerce tanınamamakta ve tanı 
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gecikmektedir. Olgularda gö�üs deformitesi a�ır 
oldu�unda sadece destekleyici tedavi 
kullanılmaktadır. Ancak hafif deformitesi olan 
hastalarda erken tanı sa�lanabilirse sınırlı da olsa 
cerrahi giri�imden fayda görülebilece�i ve olası 
akci�er, karaci�er ve böbrek komplikasyonlarının 
önlenebilece�i unutulmamalıdır. 
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