Jeune Sendromu - Bes Olgunun Sunumu
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Ozet

Summary

Jeune Sendromu nadir goriilen bir iskelet displazisi
oldugundan tanida gecikmeler yasanabilmektedir. Hastaligin
prognozunu gogiis deformitesinin agirhigr belirlemekte ve
hastalarin  cogu solunum problemleri ile ilk yasta
kaybedilmektedir. Bu makalede klinigimizde Jeune sendromu
tanis1 alan bes olgu sunularak hastaligin klinik o6zelliklerine
dikkat cekilmesi amaglanmistir.

Olgularin tan1 alma yaslar1 2 saat ile 10 ay arasindaydi.
Yasam siireleri ise 5 giin ile 13 ay arasinda degisiyordu.
Olgularin iigiinde hepatik tutulum izlenirken, bir olguda
bobrek tasi, bir olguda ise parmak anomalisi belirlendi.

Hafif seyirli olgularda cerrahi tedavi denenebileceginden
solunum giicliigii ve gogiis deformitesi olan bebeklerde ayirici
tanida Jeune sendromu da mutlaka diisiintilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Jeune Sendromu, Cocuk

T Klin Pediatri 2004, 13:84-90

Jeune Syndrome is a rare skeletal dysplasia and for tha
reason diagnosis can be delayed. Prognosis of the disease it
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 o
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 al
the cases, three had hepatic involvement, one had renal calcul
and one had syndactily.

In milder patients surgery can be an option, so Jeunc
syndrome should be investigated in the differential diagnosis
for infants with respiratory distress and chest deformity.
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Jeune Sendromu 1954°te ilk kez dar rijid
gogiis kafesi ve multipl kikirdak anomalileri olan
bir yenidoganda tanimlanan ve 1/100.000-130.000
siklikta goriilen nadir bir iskelet displazisidir (1).
Otozomal resesif gecen hastaligin ana 6zelligi dar
gogiis kafesi ve kisa ekstremite ciiceligi ile beraber
genel kondrodistrofidir. Hastalarin ¢ogu ilk yasta
solunum yetmezligi veya bronkopnomoni nedeniyle
kaybedilmektedir. Bu donemi atlatan hastalarda
akciger havalanmasinda diizelme goriiliirken bobrek
yetmezligi gelisebilir. Jeune sendromuna hepatik ve
biliyer fibrozis, pelvik anomaliler, polidaktili, retinal
pigmentasyonlar ve dejenerasyonlar gibi klinik
durumlarin eslik edebilecegi bildirilmistir (2-5).
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Bu makalemizde Ekim 1998-Haziran 2000
tarihleri arasinda klinigimize bagvurarak Jeune
sendromu tanis1 alan bes hastayr sunarak bu
sendromun ana Ozelliklerine dikkat c¢ekmeyi
amacladik.

Olgular
Jeune sendromu tanisi alan olgularin genel
ozellikleri Tablo 1’de gosterilmistir.

Olgu 1
Babalar1 amca c¢ocugu olan eslerin evliligi
sonucu normal spontan dogumla 2570 gr. olarak
miadinda dogan kiz ¢cocugunun dykiisiinden, bagka
bir hastanede dogar dogmaz solunum sikintisi
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Tablo 1. Jeune Sendromu tanist alan olgularin genel 6zellikleri

Olgular Tan1 yas1 Yasam siiresi Solunu‘m‘ Karaciger Bobrek Parmak‘
yetmezligi tutulumu tutulumu anomalisi
Olgu 1 3 ay 6 ay + + - -
Olgu 2 1.5 ay 5ay - + - -
Olgu 3 10 ay 13 ay + Tas -
Olgu 4 1 ay 12 ay + + - -
Olgu 5 2 saat 5 giin + - Sindaktili

olmas1 iizerine yenidogan yogun bakim iinitesine
alindig1, kiiciik yasta kaybedilen kardes veya
akraba Oykiisiiniin bulunmadigi, intrauterin 34
haftalik iken yapilan ultrasonografide tiim tubuler
kemiklerde o©zellikle femur ve humerusta kisalik
saptanarak akondroplazi olabileceginin belirtildigi,
bes giin mekanik ventilatore baglh kaldigi,
ekokardiyografi yapilarak patent ductus arteriyozus
ve pulmoner hipertansiyon saptandigi, yogun
bakimda 56 giin tedavi goriip akondroplazi 6n
tanistyla taburcu olduktan bir giin sonra morarma
ve nefes almada zorluk sikayetleri ile acile
bagvurdugu o6grenildi. Hastanin fizik muayene-
sinde agirligi 3000 gr (<3. persantil), boyu 56 cm
(10. persantil) idi, gogiis kafesi transvers capi
belirgin olarak dardi. Solunum sesleri bilateral
kaba idi. Dakika solunum sayisi 88 olan hastada
gogiis cevresi (GC) 31 cm (<3. persantil), abdomen
cevresi (AC) 39 cm (GC/AC: 0.79), karaciger kot
altinda 4 cm, dalak ise 2 cm palpabl idi. Hastanin
pulse oksimetre ile oksijen satiirasyonu oda
havasinda %75, 1 1t/dk oksijen alirken %94 idi.
Biyokimyasal incelemelerde AST 111 IU/It, ALT
47 TU/1t, LDH 859 IU/It disindaki degerler normal
idi. Kan gaz1 pH 7.32, pCO,: 54 mmHg, pO,: 47
mmHg olarak saptandi. Radyolojik incelemede
kardiyomegali belirgin, gogiis kafesi dar, kostalar
kisa, dar ve anteriorda horizontal, ekstremiteler
belirgin olarak kisa ve metafizler genis idi. Batin
ve kraniyel ultrason, goz dibi incelemesi normal
bulundu. Bu bulgularla hasta {i¢ aylik iken Jeune
sendromu tanist aldi. Tekrarlanan
ekokardiyografide hafif patent duktus arteriyozus
ve orta derecede pulmoner hipertansiyon saptandi.
Evde oksijen ihtiyacim1 karsilamak iizere 1 1t/dk
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oksijen verilmeye baslandi. Hastanin AST ve ALT
degerleri diisiis gostermekle beraber 45-107
degerleri arasinda seyretti. Dort ve alti aylik iken
alt solunum yolu infeksiyonu nedeni ile iki kez
hastaneye yatis Oykiisii olan hasta ikinci yatista
solunum

yetmezligi ile kaybedildi.

Olgu 2

Dedeleri teyze cocugu olan eslerin evliligi
sonucu ikiz esi olarak dogan kiz ¢ocugunun
Oykiisiinden, sezaryen dogum ile 2800 gr. olarak
miadinda diinyaya geldigi, kirk giinliik iken sarilik
sikayeti ile doktora basvurdugu, karaciger
biiylimesi oldugu sdylenerek ileri tetkik igin
hastanemize gonderildigi ogrenildi (Sekil 1).
Hastanin gogiis deformitesi ve sariligt olan ve
sekiz aylik iken evde kaybedilmis bir kardes
Oykiisii ve iki saghikli kardesi vardi. Fizik

muayenesinde agirligt 3600 gr (3-10. persantil),

=4 =

Sekil 1. Jeune sendromu olan 2 no’lu olgunun gogiis kafesinin
darlig1 dikkati cekmektedir.
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boyu 55 ocm (25-50. persantil), skleralar
subikterik, gogiis kafesi dardi. Dakika solunum
sayist 52, karaciger 5 cm. palpabl ve umbilikal
hernisi vardi. Gogiis cevresi Ol¢iimii 29.3 cm (<3.
persantil), abdomen cevresi 37.5 cm (GC/AC:
0.78) idi. Hastanin oksijen satiirasyonu oda
havasinda %94  olarak  saptandi.  Batin
ultrasonografik incelemesinde hepatosteatoz ve
hafif derecede hepatomegali mevcuttu.
Biyokimyasal incelemede AST 93 IU/It, ALT 67
[U/1t, total bilirubin 3.4 mg/dl, direkt bilirubin 1
mg/dl, GGT 939 IU/It, LDH 840 IU/1t idi. Hepatit
markerleri ve TORCH negatif olarak bulundu.
Kraniyel ultrasonografi ve gz dibi normaldi.
Hastanin radyolojik incelemesinde toraks dar,
ekstremiteler ise belirgin olarak kisa saptanarak 1.5
aylik iken Jeune sendromu tanmisi aldi, taburcu
edilen hasta daha sonra kontrollere gelmedi. Aile
ile yapilan goriismede hastanin 5 aylik iken evde
kaybedildigi 6grenildi.

Olgu 3

Akraba olmayan ebeveynin 4. erkek cocugu
olarak giin asimi nedeniyle sezaryen ile 3500 gr.
olarak dogan hastanin dykiisiinden, iki giinliik iken
bilinmeyen nedenle kaybedilen bir kardes
Oykiisiiniin oldugu, bes aylik iken sik nefes alip
verme, kaburgalarda ige cokiikliik sikayetleri ile
hastanede bronsiyolit tanis1 konularak 7 giin tedavi
edildigi, sonrasinda sik sik ayni sikayetler ile
defalarca doktora gotiiriildiigii 6grenildi. Bolge
iniversite hastanesinde splenomegali ve gogiis
deformitesi nedeniyle 10 giin interne edilen
hastanin ortopedi konsiiltasyonunda osteogenesis
imperfecta tarda olabilecegi sdylenmis. On aylik
iken nefes darligr ve kaburgalarda ice cokiikliik
sikayetleri ile hastanemize basvuran hastanin fizik
muayenesinde kilosu 5400 gr.(<3. persentil), boyu
69 cm (10-25. persentil), dakika solunum sayis1 48
idi. Akciger oskiiltasyonunda bilateral krepitan
raller duyulurken, midklavikuler hatta karaciger 5
cm., dalak 4 cm. palpabl idi. Gogiis ¢evresi 37 cm
(<3. persantil), abdomen ¢evresi 48 cm. (GC/AC:
0.77) olarak  saptandi.  Hastanin  oksijen
satiirasyonu oda havasinda %95 olarak saptandi.
Cekilen akciger grafisinde bilateral infiltrasyon ve
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dar gogiis kafesi dikkati cekmekteyken el bilegi
grafisi  rikets ile uyumluydu. Laboratuar
tetkiklerinde Hb 9.6 g/dl, AST 30 IU/It, ALT 22
TU/1t, kalsiyum 9.2 mg/dl, fosfor 3.2 mg/dl, alkalen
fosfataz 400 IU/It olarak bulundu. Go6zdibi
incelemesi normal idi. Batin ultrasonunda sag
bobrekte 3x4 mm. boyutlarinda tas vardi. Jeune
sendromu tanisi alan hastaya alt solunum yolu
infeksiyonu ve rikets acisindan uygun tedavi
Takibinde 1iki kez solunum yolu
infeksiyonu nedeniyle hospitalize edilen hasta, 13
aylik iken solunum yolu infeksiyonu esnasinda
gelisen solunum yetmezligi ile kaybedildi.

verildi.

Olgu 4

Akraba evliligi 6ykiisii olmayan ve 3630 gr
olarak sezaryen ile dogan hastanin Gykiisiinden,
dogar dogmaz morarma sikayetinin oldugu, daha
once dort saatlik iken solunum sikintis1 ile
kaybedilen bir kardes Oykiisiiniin mevcudiyeti
ogrenildi. Hasta bir aylik iken dogdugundan beri
oldugu ifade edilen solunum sikintist ile bagvurdu.
Hastanin agirligi 4500 gr (50. persentil), boyu 53
cm (25-50. persentil) idi. Gogiis ¢evresi 31 cm (<3.
persentil), abdominal c¢evresi ise 41 cm olan
hastada GC/AC oran1 0.75 olarak saptandi. Dakika
solunum sayist 80 olan hastanmin  fizik
muayenesinde solunum sesleri kaba, yer yer sibilan
raller alintyordu. Karaciger 5 cm., dalak 1 cm.
palpabl ve sol inguinal hernisi mevcuttu. Hastanin
toraks oOn-arka c¢apinin darligi ve radyolojik
incelemeleri sonucu Jeune sendromu tanisi
konuldu (Sekil 2). Oda havasinda oksijen
satirasyonu %89, 1 lt/dk oksijen alirken ise %94
olarak saptanan hastaya evde oksijen uygulamasina
bagland1 (11t/dk.). Laboratuvar tetkiklerinde AST
173 1UMt, ALT 158 TU/Mt, GGT 490 1U/1t, LDH
509 IU/t olarak saptandi, kan gazi1 degerleri
normaldi. Hasta 3.5 aylik iken nefes darligi ve
zorlu nefes alma sikayeti ile bagvurdu, serviste
tedaviye alinan hastanin kalp yetmezligi tablosu
gelisti, digitalize edildi. Baslangic kan gazinda
solunumsal asidozu mevcut iken tedavi ile normal
degerler saptandi. Hastanede 6 giin tedavi géren
hasta genel durumunun diizelmesi iizerine taburcu
edildi. Hastanin tekrarlayan wheezing ile beraber
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olan solunum problemleri mevcut oldugundan
inhale steroid ve bronkodilatér tedavisi baslandi.
Ara ara solunum sikayetleri tekrarlayan hasta 12
aylik iken solunum sikintisi ile tekrar hastaneye
yatirildi.  Solunum yetmezligi sikayetlerine ek
olarak kalp yetmezligi gelisen hasta yatisinin 3.
giiniinde kaybedildi.

Olgu 5

Miadinda evde dogan erkek hastanin dogum
agirhigr 3350 gr. (50. persantil) olup ebeveyni
birinci derecede akrabaydi. Ailede hastalik oykiisii
bulunmamaktaydi, hastanin saglikli bir kardesi
vardi. Hasta dogar dogmaz morarmasi ve inlemesi
olmas1 {lizerine iki saatlik iken hastanemize
getirildi. Hastanin boyu 49 cm. (25. persantil),
gbgiis cevresi 26 cm.(<3. persantil), batin cevresi
ise 36 cm idi (GC/AC:0.72). Fizik muayenede renk
siyanoze, gogiis kafesi ileri derecede dar, alt
ekstremiteler kisa ve sindaktilisi mevcuttu.
Hastanin subkostal ve interkostal ¢ekilmeleri vardi,
dinlemekle bilateral kaba raller duyuluyordu.
Mezokardiyak ve mitral odakta 2/6’lik sistolik
ifiirim alinmaktaydi, batin gergindi ve 4 cm.
hepatomegali vardi. Oksijen satiirasyonu oda
havasinda %82, 1 It/dk. oksijen alirken %88 idi.
Radyolojik incelemeleri sonucu Jeune sendromu
tanis1 konuldu. Pelvik grafide uzun kemikler kisa,
iliak kemikler karelesmisti (Sekil 3). Kan gazi
degerleri solunumsal asidozla uyumlu olan
hastanin  oksije-nizasyonu  diizelmedigi ig¢in
mekanik ventilatore baglandi. Hasta, 5. giinde
yogun destege ragmen kaybedildi.

Tartisma

Otozomal resesif gecis gosteren Jeune
sendromunun 12. kromozumun kisa kolunda
tagindigr diisiintilmektedir (6). Sendromun en
belirgin 6zelligi dar can seklinde gogiis kafesi ve
abdomenin belirgin, 6ne ¢ikmig olmasidir. Tanida
radyolojik incelemeler oOnemlidir. Karakteristik
radyoloji bulgular1, gogiis kafesinin dar ve can
seklinde olmasi, kaburgalarin kisa ve diizlesmesi
ile kaburgalarda kemik ve kikirdak dokunun
birlestigi yerlerde kabarikliktir. Gogiis kafesi hem
transvers, hem de sagittal akslarda dardir ve
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Sekil 2. Olgu no 4’tin akciger grafisinde gogiis kafesi dar,
kostalar kisa, dar ve anteriorda horizontal olarak
goriilmektedir.

Sekil 3. Olgu 5’in pelvik grafisinde uzun kemikler belirgin
olarak kisa ve metafizler genis olarak goriilmektedir.

kaburgalarin ~ diizlesmis olmasindan  dolay1
solunum hareketi kisithdir (Sekil 2). Kostal
kikirdak ragitik hastalarda oldugu gibi belirgin ve
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diizensizdir. Kostokondral bileskenin mikroskopik
incelemesinde kaburga kisaligina neden olan
diizensiz ve Dbozuk ilerleyen endokondral
kemiklesme saptanir. Bu sendroma eslik eden
iskelet anomalileri arasinda relatif olarak kisa ve
genis kemikler ve kisa ekstremiteler sayilabilir.
Klavikulalar sabit ve yiiksek konumda, pelvis
kiiciik ve hipoplastiktir. Hastalarin 2/3’{inde femur
basinda erken kemiklesme dogumda bile
belirgindir (1). Yang ve arkadaslari radyolojik
bulgulara gére Jeune sendromunda iki tip oldugunu
ileri slirmiis, 1. tipte metafiz u¢larinda diizensizlik
ve histopatolojik olarak  kikirdak-kemik
bileskesinde hipertrofi ve kemiklesmede
diizensizlik oldugu, 2. tipte ise metafiz uglarda
diizlesme ve  kikirdak-kemik  bileskesinde
kemiklesmede gerilik bulundugunu belirtmislerdir
).

Jeune sendromu nadir goriilen bir sendrom
olmas1 nedeniyle hekimlerin ayiric1 tam listesinde
cogu zaman yer almamaktadir. Sundugumuz bes
olguda hastaligin degisik 6Ozelliklerine dikkat
cekilmektedir. Hastalarimizin tiimiinde radyolojik
incelemeler tan1 koydurucu dzellikler tagimaktadir.

Hastaligin tanis1 genellikle dogumdan hemen
sonra gogiis kafesi ¢evresinin bas ¢evresinden cok
daha kisa olmasi ile konulur. Prenatal tami 18
haftaliktan itibaren gogiis ¢evresi/abdominal gevre
oraninin  0.85’ten diisiik olmasi ile miimkiin
olabilmektedir (8). Ancak 19-22. haftalarda
yapilan incelemeleri normal iken ancak 3.
trimesterde prenatal taninin konulabildigi Jeune
sendromlu ii¢ kardesin bildirilmesi bu konudaki
giicliiklere isaret etmektedir (9). Olgu 1’in
Oykiisiinden 34 haftalikken yapilan
ultrasonografide ekstremite kisaliginin  dikkati
cektigi  ancak  akondroplazi  olabileceginin
diisiiniildiigii 6grenilmistir. Bu olgu, intrauterin
ekstremite kisalifinin saptanmasi halinde Jeune
sendromunun da ayirict  tamilar  arasinda
degerlendirilmesi gerekliligini ortaya koymaktadir.
Literatiirde vakalarin yaklasik %50’si ilk ayda
teshis edilirken, bunlarin da %39’u ilk 24 saatte
kaybedildigi bildirilmektedir (D). Bizim
olgularimizin ise ancak bir tanesi dogumda tam
alabilmis, ilk ayda olgularin %40’1 taninabilmistir.
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En erken kaybedilen olgu 5 giin yasayabilmistir
(Olgu 5). Genetik defekt net tanimlanabildiginde
prenatal tanida kolayliklar saglanacaktir.

Jeune sendromunda akciger tutulumunun
siddet derecesi farklilik gosterebilmekte ve yasam
siiresini  belirlemektedir. ik bildirilen olgular
yenidogan doéneminde oOliimle sonuclanmis olup
daha sonraki bildirilerde hastalar icin ¢ok degisik
yasam siireleri verilmistir (10). Bizim olgularimiz-
dan {i¢ii 6 aydan once kaybedilmis, diger ikisi 12.

ve 13. aylara dek yasatilabilmistir.

Hipoplastik kaburgalar, gogiis kafesinin ¢ok
kiiciik ve hareketsiz olmasina bagli olarak
akcigerlerin yetersiz havalanmasina dolayisiyla
bir¢ok hastanin solunum yetmezligi ile dogumdan
hemen sonra kaybedilmesine neden olmaktadir.
Dort aylik iken kaybedilen bir bebekte otopside
saptanan morfometrik Olclimler, gdgiis kafesinin
goreceli hareketsizliginin pulmoner hipertansiyon
ile birlikte vaskiiler yapinin bozulmasina neden
oldugunu gostermistir (11). Bununla birlikte ¢cogu
hastada brong gelisiminin normal oldugu ve alveol
sayisinda ve brong dallanmasinda azalma olmadigi
bulunmustur (11).

Nadir olarak hafif formlarda yenidogan
devresinde hi¢ solunum semptomlarinin olmadigi
veya solunum yetmezliginin siit cocukluguna kadar
gecikebildigi bildirilmistir. Bu hastalarda gogiis
kafesi darligi, akciger gelisiminin yetersiz olmasi,
tekrarlayan pnomoniler veya atelektazi solunum
yetmezliginin baglica nedenleridir (12).

Jeune sendromu olan c¢ocuklarda karaciger
tutulumu da bildirilmistir (2,5). Bu tutulum
kendisini yenidogan sarilifi veya erken hepatik
siroz seklinde gosterebilmektedir (2). Hastalarin
toraks hacminin kiiciikliigiinden dolay1 akcigerler
genisleyebilmek icin diyafragmay1 batin icine
itmekte, bu nedenle de hastalarda
hepatosplenomegali varmis gibi
saptanabilmektedir. Fizik muayenede bu noktaya
dlkki’trgg%le%lﬁhgér)iredebilen karaciger hastaliginin
takibinde transaminaz ve gama-glutamil transferaz
seviyeleri kullanilabilmektedir (5). Olgularimizin
iiclinde karaciger enzimleri yiiksek seyretmistir.
Olgu 2 sarilik sikayetiyle basvurmus olup batin
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ultrasonografisinde hepatosteatoz  saptanmustir.
Takibe gelmeyen ve 5 aylik iken kaybedilen
hastamizin karaciger hastaliginin progresyonunu
saptamak miimkiin olmamistir. Higbir olguda
otopsi olmamasi karaciger tutulumu konusunda
kesin fikir sahibi olmamiz1 engellemistir.

Safra yollar1 proliferasyonu ve portal fibrozis
de Jeune sendromu ile iliskilidir ve iki erken siroz
vakast bildirilmistir (2). Karaciger hastaliginda
prognoz kotii olmakla beraber ursodeoksikolik asit
uygulamasi ile hastalifin ilerlemesi kontrol altina
alinabilmistir (5).

Hafif vakalarda ileri donemlerde biliyer siroz
veya bobreklerde diffiiz interstisyel
goriilebilmektedir (2,13). Solunum bulgular siddetli
olmayan hastalarda kronik bobrek yetmezligi
progresif seyrederek ileri yaslardaki en sik 6lim
nedeni olarak saptanmaktadir (14,15). Daha nadir
olarak pankreasin kistik lezyonlari, retinal pigmen-
tasyonlar ve dejenerasyonlar, korlikk, korpus
kallozum agenezisi, Dandy-Walker sendromu, dis
ve tirnak defektleri goriilebilmektedir (1,3,4).

fibrozis

Ayirict tanida oncelikle, genellikle
ekstremitelerin distal boliimlerinin kisa oldugu,
polidaktili, parmak tirnaklarinin hipoplazisi ve
konjenital kalp hastaligmin (%50-60 siklikta,
atriyal septal defekt ve tek atriyum seklinde)
goriildiigti  Ellis-van Creveld sendromu (EvC)
diigiiniilmelidir. Ancak bu sendromda gogiis
deformitesi daha hafif, akra-balik oram1 ise daha
yiiksektir. Polidaktili de ana bulgulardan biridir.
Jeune sendromunda polidaktili nadiren goriilmekte
ve saptandiginda genellikle hem ellerde hem de
ayaklarda goriiliirken, EvC
ayaklarin tutulumu nadir olmak-tadir. Jeune sen-
dromu olan genellikle
yetmezligi ile kaybedilirken EvC sendro-munda
siklikla konjenital kalp hastaliklar1 mortali-teden
sorumludur (16). Hastalarimizda EvC’de goriilen
kardiyak, parmak ve tirnak anomalilerinin
goriilmemesinden dolay1 tanida EvC’yi

dusumnlﬁiﬂlﬁtéﬁ polidaktili (SRP) sendromlari

olarak bilinen bozukluklar da ayirici tamida
diisiiniilmelidir. Genellikle letal seyreden bu

sendromunda ise

hastalar solu-num
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sendromlar Saldino-Noonan (Tip I), Majewski (Tip
II), Verma-Naumoff (Tip II) ve Beemer-Langer
(Tip IV) sendromlaridir. Bu sendromlarin tiimiine
polidaktili hemen her zaman eslik etmektedir. SRP
I ve III'te anal atrezi ve iirogenital siniis gibi
anomaliler sik saptanirken, SRP II ve IV’te yarik
damak-dudak, laringeal ve epiglottik anomaliler
yiiksek oranda goriilmektedir. SRP sendromlart ve
Jeune sendromunu histolojik olarak ayirmak cok
giic olup bir ailede iki kardesinde hafif formda
Jeune sendromu olan ve SRP III tanist alan bir
olgu olmasi bu sendromlarin tek bir hastaligin
degisik sekilleri olabilecegi
getirmektedir (17). Jeune ve SRPIII tanis1 alan
hastalarin ailelerinde yapilan bir genetik calismada
4. kromozomun EvC sendromu ile iligkili oldugu
diisiiniilen boliimiiyle baglanti analizi yapilmis,
ancak iliski saptanamamistir (18). Otozomal
dominant gecis gosteren Barnes sendromunda ise
toraks patolojisine ek olarak laringeal stenoz da
goriilmektedir (19).

sorusunun akla

Olgularimizin hicbirinde polidaktili
goriilmezken sadece 5 nolu olguda ellerinde
sindaktili saptanmistir. Kardiyak anomali acisindan
olgu no 1°de patent duktus arteriyozus saptanirken,
ifiirim saptanan 5 nolu olguda ekokardiyografik
inceleme yapilamamustir.

Jeune Sendromunda cerrahi girisimlerin
basarist sinirl kalmistir. Tiim girisimlerde sternum
uzunlamasina ikiye ayrilarak intratorasik hacmi
arttrmak icin her iki hemitoraks arasi mesafe
genisletilmektedir. Kaburga  greftleri, c¢elik
kasnaklar, metal plaka fiksasyonlar ile iliak kemik
greftleri ve akrilik protezler bu sternal ayirmanin
devamini  saglayabilmek icin  kullanilmustir.
Ulkemizde 13 aylik bir hastada akrilik protez
kullanilarak yapilan bir miidahaleden iki ay sonra
kaybedildigi  bildirilmistir  (20). Bu  cerrahi
girisimlerin basaris1 altta yatan pulmoner hipoplazi
derecesine gore degigsmektedir (21). Son yillarda
lateral torasik genigletme operasyonunun bir yasin
iistiindeki hastalarda etkili olabilecegi bildirilmistir
(22). Hastalarimizda cerrahi girisim denenememistir.

Jeune Sendromu nadir rastlanan bir anomali
oldugundan klinisyenlerce taninamamakta ve tam
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gecikmektedir. Olgularda gogiis deformitesi agir
oldugunda sadece destekleyici
kullanilmaktadir. Ancak hafif deformitesi olan
hastalarda erken tani saglanabilirse sinirli da olsa
cerrahi girisimden fayda goriilebilecegi ve olasi
akciger, karaciger ve bobrek komplikasyonlarinin
onlenebilecegi unutulmamalidir.
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