
eune sendromu (asfiktik torasik distrofi), otozomal resesif geçiş gösteren
ve multisistem organ tutulumu ile seyreden nadir bir iskelet displazisi-
dir. İskelet bulguları, küçük kostalarla birlikte dar göğüs kafesi, kısa eks-

tremiteler, polidaktili ve pelvik anormalliklerle karakterizedir.1,2 Olguların
büyük çoğunluğu erken bebeklik döneminde solunum yetmezliğinden kay-
bedilirken bu dönemi atlatanlarda daha sonra böbrek, karaciğer ve pankre-
as yetmezliği gelişir.1-3 Bu yazıda erken bebeklik döneminde kolestaz tespit
edilen Jeune sendromlu bir olgu sunulmuştur.

OLGU SUNUMU

Üç aylık erkek hasta, doğumda fark edilen dar göğüs kafesi ve polidaktilisi
dışında, 4 haftalık iken tespit edilen yüksek serum transaminaz ve bilirubin
düzeyleri ile uzamış protrombin zamanı (PTZ) ve aktive tromboplastin za-
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Kolestatik Karaciğer Hastalığının
Nadir Bir Sebebi: Jeune Sendromu

ÖÖZZEETT  Jeune sendromu, karakteristik iskelet displazisi ve böbrek yetmezliği, karaciğer fibrozisi,
pankreatik kistler ve retinal distrofi gibi iskelet dışı tutulumla seyreden otozomal resesif
multisistemik bir hastalıktır. Bu sendromun önemli bulgularından biri olan karaciğer tutulumunun
erken dönemde tanısı, uzun dönem prognoz açısından önem arzetmektedir. Doğumda dar göğüs
kafesi ve polidaktilisi gözlenen olgumuzda bir aylıkken solunum sıkıntısı ve karaciğer fonksiyon
testlerinde bozulma başladığı ve solunum sıkıntısı nedeni ile hastanede izlendiği öğrenildi. Bu olgu,
nadir görülmesi ve erken dönemde kolestaz ile prezente olması nedeni ile sunulmuştur.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Jeune sendromu; kolestaz; sindaktili

AABBSSTTRRAACCTT  Je u ne syndro me, is a mul tisy stem au to so mal re ces si ve di sor der as so ci a ted with a cha -
rac te ris tic ske le tal dyspla si a and nons kle tal in vol ve ment inc lu ding re nal in suf fi ci ency, li ver fib ro -
sis, pan cre a tic cysts, and re ti nal dystrophy. Early di ag no sis of li ver in vol ve ment, as an im por tant
ma ni fes ta ti on in this syndro me, is re qu i red im por tan ce for the long-term prog no sis. In our ca se, the
baby had a nar row rib ca ge and poly dac ti li a, in the first month of li fe res pi ra tory dis tress and li ver
func ti on ab nor ma li ti es had star ted and he had be en hos pi ta li zed be ca u se of res pi ra tory dis tress.
This ca se is pre sen ted as it is ra re and cho les ta sis is the ma in symptom in early in fancy.

KKeeyy  WWoorrddss::  Je u ne syndro me; cho les ta sis; syndactyly
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ma nı (APTZ) ne de ni ile has ta ne mi ze sevk edil di.
Öy kü sün den, 25 ya şın da ki an ne nin ta kip siz ilk ge-
be li ğin den mi a dın da 2500 g ola rak doğ du ğu öğ re -
nil di. Do ğum da ki ilk mu a ye ne sin de dar gö ğüs
ka fe si, he pa to me ga li si ve po li dak ti li si tes pit edi len
has ta bir ay lık iken ge li şen so lu num sı kın tı sı ne de -
ni ile has ta ne ye yat mış. İlk ola rak bu dö nem de se -
rum tran sa mi naz ve bi li ru bin dü zey le rin de
yük sek lik ile PTZ ve APTZ’de uza ma ol du ğu tes pit
edi li yor. Has ta da sa rı lık, is hal ve ako lik dış kı hi kâ -
ye si yok tu. An ne-ba ba ara sın da ak ra ba lık mev cut
olup ai le hi kâ ye sin de özel lik yok tu.

Fi zik mu a ye ne sin de; ge nel du ru mu iyi de ğil,
bi lin ci açık, skle ra la rı do ğal, so lu num sa yı sı 60/dk,
so lu num sı kın tı lı, ret rak si yo nu yok, ak ci ğer din le -
me bul gu la rı do ğal ve na bız ok si met re ile ok si jen
sa tü ras yo nu %90 idi. Vü cut ağır lı ğı 3200 g (< 3p),
bo yu 55 cm (3-10 p), baş çev re si 39 cm (3-10 p) öl-
çül dü. Dar gö ğüs ka fe si, üst ve alt eks tre mi te ler de
ri zo me lik kı sa lık, el ler de pos tak si al ak se su ar par-
mak ve sağ el de 5. ve 6. par mak lar da sin dak ti li me -
vcut tu (Re sim 1, 2). Ka ra ci ğer sağ kos ta ke na rın dan
6 cm, da lak ise sol kos ta ke na rın dan 4 cm ele ge li -
yor du. Cilt te ik ter ve eks tre mi te ler de ödem tes pit
edil me yen has ta nın di ğer sis tem mu a ye ne sin de
özel lik yok tu. 

La bo ra tu var in ce le me sin de, böb rek fonk si yon
test le ri, se rum elek tro lit le ri, kan şeke ri, ar te ri yel
kan gaz la rı ve tam kan sa yı mı nor mal idi. İdrar in-
ce le me sin de bi li ru bin po zi tif bu lun du. Se rum tran-
sa mi naz, al ka len fos fa taz, gama glu ta mil
trans pep ti daz (γGT) ve bi li rü bin dü zey le ri Tab lo 1’ -
de görülmektedir. Al bu min, PTZ ve APTZ nor mal
idi. He pa tit A, B ve C vi rüs le ri, sitomegalovirüs
(CMV), Ebstein Barr virüs (EBV) ve HIV için ba kı -
lan se ro lo jik in ce le me ler ne ga tif bu lun du. Ka lıt sal
me ta bo lik has ta lık için ya pı lan tet kik le rin de id rar
ve kan ami no a sit le ri, tan dem mass spek tro fo to met -
re si ve id rar da or ga nik asit de ğer le ri nor mal bu lun -
du. Rad yog ra fik in ce le me de dar gö ğüs ka fe si ve kı sa
kos ta lar, hi pop las tik iliy ak ka nat lar ve siv ri sak ros -
ya tik çen tik ler le bir lik te sığ laş mış ase ta bu lar açı lar
tes pit edil di (Re sim 3). Ba tın ul tra so nog ra fi sin de ka-
ra ci ğer eko je ni te si nor mal ve kot ke na rı nı 4 cm ge-
çi yor (ya şı na gö re bo yu tu nor mal), da lak kos ta
ke na rı nı 3 cm ge çi yor (ya şı na gö re bo yu tu nor mal),

tes pit edi lir ken; böb rek ler, saf ra ke se si ve saf ra yol-
la rı nor mal ola rak iz len di. Ka ra ci ğer ve da la ğın bo-
yut la rı nın ya şa gö re nor mal bu lun ma sı kı sa ve dar
gö ğüs ka fe si ile iliş ki len di ril di. Eko kar di yog ra fi
(EKO) ve he pa to bi liy er sin tig ra fi (HBS) nor mal ola-

RESİM 1: Dar göğüs kafesi ve rizomelik ekstremite kısalığı görülüyor.

RESİM 2: 5 ve 6. parmaklarda sindaktili görülmektedir.



rak de ğer len di ril di. Manyetik rezonans (MR) ko lan-
jiy og ra fi de anor mal lik sap tan ma dı. Ka ra ci ğer bi yop-
si si has ta nın ge nel du ru mu nun çok iyi ol ma ma sı ve
ai le nin de bi op si ya pıl ma sı nı ka bul et me me si ne de -
ni ile ya pı la ma dı.

Has ta ya, kli nik ve rad yo lo jik bul gu la ra da ya -
nı la rak Je u ne sen dro mu ta nı sı ko nul du. Yağ da eri-
yen vi ta min ler le bir lik te or ta zin cir li trig li se rid
içe ren for mü la ve ok si jen ve ril di. Gö ğüs fiz yo te ra -
pi si uy gu lan dı. Ko les taz ne de ni i le ur so de ok si ko lik
asit (20 mg/kg/g) baş lan dı. Üç haf ta lık iz lem son ra -
sı ge nel du ru mu ya tı şı na gö re da ha iyi olan, be lir -
gin so lu num sı kın tı sı ol ma yan has ta ya ai le si nin iz ni
ol ma dı ğı için ka ra ci ğer bi op si si ya pı la ma dı ve ta-
bur cu edi le rek iz le me alın dı. Ta bur cu luk tan üç
haf ta son ra aspartat aminotransferaz (AST), alanin
aminotransferaz (ALT), al ka len fos fa taz (ALP) ve
bi li ru bin de ğer le rin de düş me ol du ğu, γGT de ğe ri -
nin ise se bat et ti ği gö rül dü (Tab lo 1). Ta kip le ri ne
gel me yen has ta nın 7 ay lık ken öl dü ğü öğ re nil di.

TARTIŞMA
Je u ne sen dro mu ve ya di ğer adıy la as fik tik to ra sik
dis tro fi, na dir gö rü len oto zo mal re se sif bir is ke let
disp la zi si olup, mul ti sis te mik bir tu tu lum gös ter -
mek te dir. Ta nı sı sık lık la kli nik ve ti pik rad yo lo jik
bul gu lar la ko nur.1,2 Kon je ni tal kalp has ta lı ğı ve üst
du dak anor mal lik le ri nin eş lik et ti ği El lis-van Cre-
veld sen dro mu ve di ğer “kı sa-kos ta po li dak ti li sen-
drom la rı ” (Sal di no-No o nan, Ma jews ki ve
Ver ma-Na u moff tip le ri) ayı rı cı ta nı da dü şü nül me -
dir.4-6 Ger çek te bu sen drom la rın bir çok özel li ği ça-
kış ma sı na rağ men ayı rı cı ta nı, rad yo lo jik ve fa siy al,
ge ni tal ve la ren ge al ano ma li gi bi birta kım kli nik
bul gu lar la ya pı la bi lir. Has ta mız da Je u ne sen dro mu
ta nı sı kli nik ve rad yo lo jik bul gu la ra da ya nı la rak
ko nul du. Je u ne sen dro mun da na dir ola rak bil di ri -
len sin dak ti li has ta mız da da mev cut olup Je u ne
sen dro mun da ki el ano ma li le ri nin bir par ça sı ola bi -
le cek ni te lik te idi.7

Je u ne sen dro mu nun pre na tal ta nı sı yük sek risk -
li ge be ler de (da ha ön ce Je u ne sen drom lu be bek do -
ğum hi kâ ye si olan) ge be li ğin 14., dü şük risk li
ge be ler de ise 16. haf ta sın da ka rak te ris tik is ke let de-
ği şik lik le ri nin USG’de ta nın ma sı ile ko nu la bil mek -
te dir8. Ai le ye bu yön lü ge ne tik da nış ma öne ril di. 

Je u ne sen drom lu has ta la rın ço ğu ye ni do ğan
dö ne min de so lu num yet mez li ğin den kay be di lir. Bu
dö nem den son ra ya şa yan lar da uzun dö nem prog-
noz, iler le yi ci böb rek ve ka ra ci ğer ha sa rı na bağ lı
ola rak kö tü sey ret mek te dir.1,2,9
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RESİM 3: Hastanın radyografik incelemesinde, kısa kostalarla birlikte dar
göğüs kafesi, hipoplastik pelvis ve sakrosyatik çentiklerde sivrileşme
görülmektedir.

3 aylık 4,5 aylık 

1 aylık (başvuru) (tedavinin 6. haftası)

AST (IU/ L) 123 63 56

ALT (IU/ L) 136 83 65

ALP (IU/ L) 2114 1954 1362

γGT (IU/L) yok 1023 1188

Total bilirubin (mg/dL) 7.4 3.4 1.6

Direkt bilirubin (mg/dL) 4.8 2.7 1.1

İndirekt bilirubin (mg/dL) 2.6 0.7 0.5

TABLO 1: Hastanın başvurudan önce ve izlemdeki
serum transaminaz, alkalen fosfataz, gama glutamil

transpeptidaz ve bilirubin düzeyleri.

AST: Aspartat aminotranferaz; ALT: Alanin aminotransferaz; ALP: Alkalen fosfataz; 
γ GT: Gama glutamil transpeptidaz.
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Je u ne sen dro mun da ka ra ci ğer tu tu lu mu, he pa-
to me ga li, por tal hi per tan si yon, sa rı lık ve yük sek
tran sa mi naz, ALP, γGT ve bi li ru bin dü zey le ri ni
içe ren kli nik ve la bo ra tu var bul gu lar la ken di ni gös-
te re bi lir.2,3,9-11 Da ha ön ce ya pı lan post mor tem in-
ce le me ve ka ra ci ğer bi yop si bul gu la rın da, saf ra
ka na lı pro li fe ras yo nu ve ha fif por tal fib ro zis ten si-
ro za ka dar de ği şen oran da fib ro zis ile ka rak te ri ze
his to pa to lo jik de ği şik lik le rin ol du ğu gö rül müş -
tür.2,3,9,11 Ye ri an ve ark. ka ra ci ğer trans plan tas yo -
nu na gi den bir ol gu, Lab ru ne ve ark. ise
ur so de ok si ko lik asit te da vi si nin ka ra ci ğer de ki iler-
le yi ci de ği şik lik le ri kon trol ede bil di ği ni gös te ren 3
ol gu bil dir miş tir.9,11

Ka ra ci ğer has ta lı ğı nın pa to ge ne zi tam ola rak
açık de ğil se de bü yük ola sı lık la, epi tel yal ka nal la rın
pro li fe ras yo nu ve di las tas yo nu ile bir lik te ge li şim -
sel me zen şim anor mal lik le ri ne yol açan bir gen
mu tas yo nu ve ya mu tas yon la rı so nu cun da ka ra ci -
ğer de kon je ni tal bir fib ro kis tik has ta lık ge liş me si
söz ko nu su dur.9,12 Bu açı dan de ğer len di ril di ğin de
“he pa to re nal fib ro kis tik sen drom la r” dan bi ri ola-
rak da ka bul edil mek te dir.12 Bu nun la bir lik te, Je u -
ne sen dro mu nun pa to ge ne zin de kat kı da bu lu nan
ola sı ge nin kro mo zom 15q13 üze rin de lo ka li ze ol-
du ğu dü şü nül mek te dir.13

Ka ra ci ğer tu tu lu mu, er ken be bek lik dö ne min -
de na di ren kli nik bul gu ver me si ne rağ men, so lu -
num yet mez li ğin den do la yı kay be di len ol gu la rın
post mor tem in ce le me sin de bu nu des tek le yen pa to -
lo jik de ği şik lik ler gös te ril miş tir.2,3,10 Bu nun la bir lik -
te, bu dö nem de tes pit edi len bul gu la rın bir sü re
son ra nor ma le dön me si ne rağ men ka ra ci ğer de ki de-
ği şik lik le rin yaş ile bir lik te iler le me ye de vam et ti ği
ra por edil miş tir.10,11,14 Ol gu muz da da baş lan gıç ta
yük sek ola rak tes pit edi len tran sa mi naz, ALP ve bi-
li ru bin dü zey le ri nin ta kip te düş tü ğü, an cak yük sek
γGT dü ze yi nin se bat et ti ği gö rül dü. Ka ra ci ğer bi-
yop si si ya pı la ma dı ğın dan, ne ya zık ki bu de ği şik -
lik ler his to pa to lo jik ola rak gös te ri le me miş tir.

So nuç ola rak, Je u ne sen dro mu so lu num sı kın -
tı sı nın eş lik et ti ği dar gö ğüs ka fesi ve is ke let disp-
la zi le ri ile ka rak te ri ze na dir bir has ta lık tır. Je u ne
sen dro mun da ka ra ci ğer tu tu lu mu her ne ka dar ile -
ri dö nem de bul gu ve ri yor ol sa da, ol gu muz da da
gö rül dü ğü gi bi yük sek sey re den γGT dü zey le ri ile
ka ra ci ğer de ki pa to lo jik de ği şik lik le rin er ken be-
bek lik dö ne min den iti ba ren baş la dı ğı tes pit edi le -
bi lir. Dar gö ğüs ka fe si ne bağ lı sık ve yü ze yel
so lu num, has ta ne de uzun sü re iz le min en önem li
ne de ni dir ve bu yüz den gö ğüs fiz yo te ra pi si ne ge-
rek si nim var dır.
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