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OZET

Asfiktik torasik distrofi (Jeune Sendromu}, dar toraks
yapisi, kisa ekstremiteler gibi iskelet gelisim bozukluklari ile
seyreden, otozomal resesif kalitim gésteren nadir bir hastaliktir.
Hastalarda genellikle yenidogan dbénemi ya da erken gocukluk
cadinda agir solunum yetmezlIigi sonucu 6liim gérilmektedir. Bu
raporda Jeune Sendromu tanisi alan 36 glinliik erkek hasta
sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Torakai distrofi, Kisa kosta sendromu
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Displaziler grubunda yer alan Kisa kosta polidaktili
sendromlari (Short Rib-Polidactily Syndromes-SRP): oto-
zomal resesif kalitilan, kisa kostalar, dar toraks yapisi,
pulmoner hipoplaziye sekonder agir solunum gig¢ligu ile
ortaya ¢ikan hastaliklardir. SRP | (Saldino-Noonan), SRP
I (Majewski), SRP Il (Verma-Naumoff) sendromlari
yenidoganin letal iskelet displazileri grubunda yer alirlar.
Jeune sendromu ve Ellis-van Creveld sendromu (EVC,
kondroektodermal displazi) yasamla bagdasabilen
iskelet displazileri grubunda incelenmektedir (1-3).

Jeune sendromu, siklikla yagsamin ilk bir yilinda so-
lunum yetmezligi, ya da ileri yaglarda renal yetmezlik ile
letal seyir gésteren solunum gug¢lugu, kemik displazisi,
kisa boy ve degisik derecelerde renal ve hepatik malfor-
masyonlarla karakterize tablodur (1,2). Jeune sendromu
tanisi alan olgu nadir gértilmesi nedeniyle sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

Otuzalti gunlik erkek hasta sik solunum nedeniyle
basvurdu, 6zge¢gmisinden, annenin dérdlinci gebeligin-
den, evde normal spontan dogum ile miyadinda 3100 g
agirhginda dogdugu, goéglis deformitesi ve bronkopnd-
moni 'anilariyla ilk kez hastanede yattigi, soy gegmisin-
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SUMMARY

Asphyxiating thoracic dystrophy is a rare, autosomal
recessive Inherited disease that is caused by abnormality of
skeletal growth. It is characterized by life-threatening respirato-
ry distress, shod extremities and osseous dystrophy. The death
is generally occurred during the early period of life because of
respiratory difficulties. This article is a report on a 36-days-old
male of Jeune Syndrome.
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den anne ve baba arasinda birinci dereceden akrabalik
oldugu 6grenildi.

Hastanin fizik incelemesinde; vicut 1sisi 39.2°C
(rektal), vicut agirligi 3750 g (10.persentil), boyu 54 cm
(25.persentil), gégis cevresi 28 cm (3.persentil), nabiz
200/dakika, TA 100/70 mmHg, solunum sayisiI 54/dakika
bulundu. Solukluk, peroral siyanoz, azalmis deri alti yag
dokusu, dar toraks yapisi ve interkostal ¢ekilmeler dikkati
cekiyordu. Her iki akciger dinleme alanlarinda yaygin
ince railer duyuluyordu. Batin kurbaga karni
goridniminde, karaciger klavikuler orta hatta 6 cm, dalak
1-2 cm ele geliyordu. Konjenital kalp hastaligi, tirnak
hipoplazisi, polidaktili gibi ek anomaliler saptanmadi.
Diger sistem incelemeleri normaldi.

Laboratuvar incelemelerinde; I6kosit  sayisi
15.200/ml, eritrosit sayisi 3.710.000/iml, hemoglobin 11.2
g/dl, hematokrit %33.8, trombosit sayisi 493.000/ml,
MCYV 91 u3, formil I6kositinde %46 notrofil, %44 lenfo-
sit, %9 monosit, %1 bazofil saptandi, idrar incelemesi,
kan, Ure, kreatinin, seker, ALT, AST, total bilirubin, direkt
bilirubin, alkalen fosfataz, elektrolitter normal sinirlarda
bulundu. Kan gazi incelemesinde, pH 7.12, pCO0, 78
mmHg, p0, 55.8 mmHg, BE-ECF -4.2 mmol/L, BE-B -
4.3 mmol/L, HCO0, -24.8 mmol/L, 0, satirasyonu %69.4
saptandi.

Radyolojik incelemelerinde, dar toraks yapisi, kisa,
kaba yapili, horizontal duruslu, turunu tamamlayamamis,
dizensiz kostokondral birlesme gdsteren kostalar, uzun
kemik metafizlerinde genisleme, relatif olarak uzun ve
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Sekil 1. Hastanin akciger grafisi. Dar gogls kafesi, turunu
tamamlayamamis, horizontal duruslu, kisa kostalar, yay sek-
linde ve goreceli olarak uzun klavikulalar gériimektedir.

yay seklinde klavikilalar (bisiklet direksiyonu goérinimu),
pelvis direkt grafilerinde hipoplastik iliak kanatlar, hori-
zontal asetabller gatilar ve siyatik yariklarin alt kenarin-
da dikensi ¢ikintilar saptandi. Kraniyografi ve batin ultra-
sonografisi normal bulundu (Sekil 1,2).

Hasta bu klinik ve laboratuvar bulgulariyla Jeune
sendromu tanisi aldi. Aile éykusinde benzer bulgular
tanimlanmadi. Hastaneye yatisinin tug¢lncl gininde sol-
unum yetmezligi ile kaybedildi. Hastanin otopsisi yapila-
madi.

Yenidogan déneminde farkedilemeyebilen
hastaligin interkosta' cekilmeler, siyanoz gibi solunum
sikintisi belirtileriyle birka¢ hafta ya da ay icinde ortaya
cikabilecegi bildiriimektedir (2,6). Hastamizda bulgular
yenidogan déneminde ortaya ¢ikmistir. Yenidogan doéne-
minde Jeune sendromu ve EVC sendromunun ayirici
tanisi iki hastalikta da torasik displaziye ikincil solunum
guclugu, kisa ekstremiteler, polidaktili gorilebilmesi ne-
deniyle gug¢ olabilmektedir. SRPI, I, Il ve EVC sendro-
munda o6zellikle atrial septal defekt gibi konjenital kalp
hastaliklari ve natal dis, Ust dudakta multipl frenulum,
yarik dudak ya da damak gibi diger ektodermal anomali-
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Sekil 2. Hastanin pelvis ve alt ekstremite uzun kemik grafileri.
Hipoplastik iliak kanatlar, horizontal asetabdller gatilar ve siyatik
yariklarin alt kenarinda dikensi cikintilar, uzun kemiklerde
kisalik, metafizlerde genisleme goérilmektedir.

ler gorilebilmektedir. Jeune sendromunda ise polidaktili
olmayabilecedi ya da yalniz ellerde gorulebilecegdi,
kardiyak anomalilerin sik saptanmadigi, dudak degisiklik-
lerinin olmadigi bildirilmektedir (1,2,6). Hastamizda poli-
daktili, konjenital kalp hastaligi, anal atrezi, urogenital
sinlis, yarik dudak ya da damak, hipoplazik epiglottis
saptanmamasi, pelvis yapisinin normal olmasi nedeniyle
EVC, SRP | ve Il sendromu diislinilmemistir.

Yenidogan ddéneminde belirgin solunum sistemi
komplikasyonlari gérilmeyen ve yasayan hastalarin
blyluk bdlimunde cocukluk ¢aginda renal displazi sonu-
cu interstisyel fibrozis ile renal yetmezlik gelisebilecegi
bildirilmektedir (5). Yapilan otopsi c¢alismalarinda
hastaligin bircok sistemi tuttugu, safra yollari anormallik-
leri ve renal kistik hastalik goérulebilecegi belirtiimektedir.
Sistinliri, pankreatik ve hepatik fibrozis ile birlikte gorilen
olgular bildirilmis; bu nedenle Jeune sendromu tanisiyla
izlenen tim hastalarin hepatik fonksiyon bozuklugu
acgisindan incelenmesi gerektigi vurgulanmistir (2,5,7).
Hastamizda renal ve hepatik fonksiyon bozuklugu olma-
masi acisindan heniz yenidogan déneminde bulunmasi
nedeniyle yorum yapilamamaktadir.
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Radyolojik incelemelerde dar toraks yapisi, kisa ka-
ba yapili, horizontal duruslu, turunu tamamlayamamis,
6nde birlesmemis kostalar, metafizleri genis, epifizleri
koni seklinde uzun kemikler, femur basinda erken ossi-
fikasyon, relatif olarak uzun ve "bisiklet direksiyonu" sek-
linde klavikulalarin saptanmasinin tani koydurucu oldugu
bildiriimektedir. Ek olarak karpal fizyon ve tibial plato
degisikliklerinin olmamasiyla EVC sendromundan ayrila-
bilecedi belirtiimektedir (6). Hastamizda Jeune sendro-
munun tipik radyolojik 6zellikleri bulunmaktaydi.

Jeune sendromunun spesifik bir tedavisinin ol-
madigi bildiriimektedir. Toraksin genisletiimesine yo6nelik
cerrahi girisimlerin uygulanabileceg@i belirtiimekteyse de
basari oranlarina iliskin ¢eliskili sonuglar bulunmaktadir
(5). Ayrica uzun sureli devamli pozitif basingh solunum
uygulamasinin yararli olabilecegi belirtiimektedir.
Solunum sistemi enfeksiyonlarinin uygun tedavisi ve fizik
tedavi rehabilitasyon programlarinin uygulanmasi &éneril-
mektedir.

Ozellikle agir toraks displazisi ve akciger hipoolazisi
olan hastalar genellikle yasamin ilk ayinda kaybedilmekte
ancak daha hafif bulgularla yasayan hastalar tanimlan-
maktadir (2,6). Hastamiz erken donemde kaybedilmistir.

T Klin J Pediatr 1996, 5

1.

115

KAYNAKLAR

Balci S. Blyume geriliginin genetik nedenleri: Neonatal
iskelet displazileri. Katki Pediatri Dergisi 1994; 15(5):382-3.

. Rinaldi S, Dionisi-Vici C, Goftredo B, Dallapiccola B, Rizzon

G. Jeune syndrome and cystinuria, report of two sisters. Am
J Med Genet 1990; 37(3):301-3.

. Pimar T, Balci S. Gaglar M. Short rib Polydactyly Saldino-

Noonan Syndrome. Turk J Pediatr 1982; 24:175-82.

. Nagai T, Nishimura G, Kato R, Hasegawa T, Ohashi H,

Fukushima V. Del (12) (p11.21 p12.2) associated with an as-
phyxiating thoracic dystrophy or chondroectodermal dyspla-
sia -separate entities or disease spectrum. J Med Genet
1990; 27(4):252-5.

. Brueton LA, Dillon MJ, Winter RM. Ellis Van Creveld syn-

drome, Jeune syndrome and renal hepatic-pancreatic dys-
plasia- separate entities or disease spectrum. J Med Genet
1990; 27(4):252-5.

. Edeiken J, Dalinka M, Karasick D. Familial asphyxating tho-

racic dystrophy. In: Edeiken J, Dalinka M, Karasick D, eds.
Roentgen diagnosis of disease of bone. Baltimore: Williams
and Wilkins, 1990:1489-93.

. Hudgins L, Rosengren S, Treem W, Hyams J. Early cirrhosis

in survivors with Jeune thoracic dystrophy. J Pediatr 1992;
120(5):754-6.



