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Olgu Sunumu

Spondilokostal Dizostozis: Tipik Bulgular1 Olan Bir
Yenidogan Olgusu

Mehmet Sah IPEK*, Niliifer OKUR!
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OZET

Spondilokostal dizostozis, kosta ve vertebra anomalilerinin eslik ettigi kisa gogiis kafesi ciiceligi ile karakterize Jarcho-Levin sendromunun iki
fenotipik grubundan biridir. Burada sendromun tipik bulgularini gosteren bir spondilokostal dizostozisli yenidogan olgusu sunuldu. Prenatal ve
neonatal donemde erken tani konulmasi, uygun genetik danigmanlik ve tedavinin saglanmasina olanak saglar.

Anahtar Sézciikler: Spondilokostal dizostozis, Jarcho-Levin sendromu, Yenidogan.

ABSTRACT

Spondylocostaldysostosis: A Newborn Case with The Typical Findings

Spondylocostal dysostosis is one of two phenotypic groups of Jarcho-Levin syndrome, which characterized by short trunk dwarfism associated with
rib and vertebral abnormalities. Here, we report a case of a newborn infant with spondylocostal dysostosis, which illustrates the typical findings of the
syndrome. The early diagnosis in prenatal and neonatal period allow to provide appropriate genetic counseling and managing.
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Jarcho-Levin  sendromu (JLS, OMIM 277300)
segmental kostovertebral deformitelerin  bulundugu
sayisal ve yapisal vertebra-kosta anomalilerini igeren
konjenital bir sendromdur. Jarcho ve Levin tarafindan
ilk olarak  1938’de  tamimlanmigtir (1,  2).
Spondilotorasik displazi (STD) ve spondilokostal
dizostozis (SCD) seklinde iki alt gruptan olusur. STD,
vertebra deformiteleri ile karakterize ve eslik eden
diger anomaliler daha sikken, SCD’de Kkosta
anomalileri 6n plandadir (1-3). Prognozu daha iyi olan
SCD’nin sikligimin 0.25/10000 oldugu rapor edilmistir
(1). Kalhtimsal gecis, otozomal resesif ve nadiren
dominant seklinde olabilmektedir (1,2). Burada tipik
radyolojik bulgular1 olan bir SCD’li yenidogan olgusu
sunuldu.

OLGU SUNUMU

Yirmi yedi yasindaki annenin 3. gebeliginden 3.
yasayan olarak 39 haftalik 3000 gram agirliginda
sezaryen ile dogan erkek hastanin 1 ve 5. dakika Apgar
skoru sirastyla 5 ve 7 olup solunum sikintis1 ve toraks
deformitesi nedeniyle yenidogan yogun bakim
Unitesine yatigi yapildi. Hastanin fizik muayenesinde;
genel durumunun kéti, takipneik (74/dk), dispneik,

goguste c¢ekilmesi, kisa boyun, artmig gogiis 6n-arka
cap1, diizensiz gorlinimli kostalar ve skolyoz tespit

edildi. Hastanin diger sistemik muayenesinde bir
Ozellik yoktu. Hastanin direk grafilerinde, kostalarda
posteriorde fiizyon anomalisi, sayisal eksiklik, sekil ve
boyut diizensizligi, torakal vertebralarda sayisal
eksiklik ve hemivertebra tespit edildi (Resim 1
ve Resim 2). Ekokardiyografisinde patent duktus
arteriyozus saptandi. Transfontanel ve karin ultrasonu
normal idi. Solunum sikintisi olan hastaya ampirik
antibiyotik baglandi. Hasta nazal devamli pozitif
havayolu basinci (CPAP) destegine alindi. Yasaminin
ikinci gilinliinde serbest oksijen tedavisine gecildi ve
hastaya agizdan beslenme baslandi. Kan kiiltiiriinde
ireme olmayan hastanin antibiyotik tedavisi 5. giin
kesildi. Oksijen tedavisi azaltilarak kesilen hasta 14
giinliikken Onerilerle taburcu edildi (Resim 3).
Maalesef hastada molekiiler ¢alisma yapilamadi.
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Resim 1. Anterior-posterior g6gls grafisinde, asimetrik torasik
malformasyon, torakal vertebralarda segmentasyon ve formasyon
defekti ve kostalarda fiizyon, genisleme ve catallasma anomalileri
gbrilmektedir.

Resim 2. Yan vertebral grafide, torakal vertebralardaki sayisal eksiklik
gorilmektedir.

Resim 3. Genel gériinimde, boyun kisaligi, kisa toraks yapisi ve
karinda éne dogru belirginlesme gériilmektedir.
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Hastanin taburculugunu takiben ilk 10 aylik
sirecte 6 kez akciger enfeksiyonundan dolay1
hastaneye yatmasi gerekti. Evde aralikli oksijen
ihtiyact olan hastaya diizenli gogiis fizyoterapisi
uygulanmaktadir. Hasta, ¢ocuk g6giis hastaliklart ve
gbgiis cerrahisi takibinde olup ileri doénemde
operasyonu planlanmaktadir.

TARTISMA

Spondilokostal ~ dizostozis, vertebra ve  kosta
olusumunun  nedeni  bilinmeyen  nadir  bir
bozuklugudur. Bununla birlikte bu sendromun
patogenezinde gozlenen vertebral anomalilerin fetal
hayatin 4 ve 8. haftasindaki bir gelisimsel bozukluga
ikincil gelistigi  diistiniilmektedir. Anormal kosta
gelisminin de bu vertebral malformasyona bagl
gelistigi gorilmektedir (1, 4). Genetik etiyolojide
SCD’li hastalarin bazilarinda 19. kromozomdaki Delta-
like 3 (DI13) geninde mutasyonlar gosterilmistir. DII3,
Notch gen sinyal yolundaki (normal somit olusumunda
onemlidir) bir ligandi kodlamaktadir (5). Akraba olan
iki hastada da ise MEPS 2 gen mutasyonu
tanmimlanmistir (6). Diger taraftan son yillarda MEPS 2
gen mutasyonu STD’li  bazt hastalarda da
tanimlanmistir (7). Sonug olarak, bir¢ok hastada hala
genetik bir etiyoloji tanimlanmig degil ve muhtemel bir
heterojeniteyi  barindirtyor — gibi  gériinmektedir.
Maalesef hastamizda genetik testler yapilamadi.

Solomon ve ark. (3), JLS’yi iskelet anomalilerinin
dagilim1 ve yaygiligi, kalitim paterni ve prognozu goéz
oniinde bulundurarak iki major klinik fenotipe
ayrmigtir. SCD, multipl vertebral segmentasyon ve
formasyon defektleri ile kosta anomalilerini igeren
heterojen bir radyolojik fenotipe sahiptir. Genisleme,
catallasma ve kosta fiizyonu gibi intrinsik kosta
anomalileri tipik bulgulardir. Bu bulgular asimetriktir.
Bir hemitoraksta baskin olan bu malformasyonlar
siklikla torakal omurgada ilerleyici skolyoza neden
olur. Konjenital kalp hastaligi, trogenital ve anal
anomaliler, ekstremite anomalileri, tortikollis ve
diyafragma, umblikal ve inguinal herniler eslik
edebilir. Literatiirdeki vakalarin ¢ogunda prognoz iyi
olarak rapor edilmistir (1, 4, 8). Ikinci tip olan STD,
otozomal resesif gegis gosterir ve tipik bulgularinda
hemivertebra, blok vertebra ve ayrilmamig kaliplar gibi
servikal, torakal ve lumbar omurganin segmentasyon
ve formasyon defektleri vardir. Burada intrinsik bir
kosta anomalisinden ziyade vertebral defektlere bagl
siklikla kostovertabral birlegkede total bir flizyon
mevcuttur ve bundan dolay: toraks grafisinde yengeg
benzeri (crab-like) bir gériniim vardir. Bunlara ek
olarak kisa ve sert boyun, kisa toraks, belirgin
abdomen, inguinal ve umblikal herniler, iiriner sistem
anomalileri, noral tiip defekti ve orantisiz kisa boy
tanimlanmistir.  Literatiirde tamimlanmis vakalarin
cogunda, pndmoni, konjestif kalp yetmezligi ve
pulmoner hipertansiyon gibi solunum
komplikasyonlarina bagli olarak kotii bir prognoz
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vardir. Mortalite %45 civarinda bildirilmistir ve yasam
orani siklikla hastaligin ve pulmoner hipoplazinin
derecesine baglidir (1, 9).

Spondilokostal dizostozis’in tamis1 klinik ve
radyolojik bulgulara dayanir. Ayrici tanisinda, diger
bircok anomalinin eslik ettigi vertebral anomalilerle
seyreden sendromlar (CHARGE, OMIM 214800;
VATER/VACTERL, OMIM 192350; Klippel-Feil,
OMIM 148900; spondilokarpotarsal sinostozis, OMIM
272460 gibi) ve dogumsal skolyoz yer almaktadir.
Sunulan olguda, baska anomalilerin olmayisi ve tipik
radyolojik bulgularla SCD tanis1 konuldu.

Prenatal tani, vertebral ve kostal anomalilerin
(tam birlesmemis ve yetersiz olusmus vertebralar,
kostalarda posterior fiizyon defekti, diizensiz ve cakil
taslarindan olugmus izlenimi veren omurga goriiniimii,
kisa ve dar toraks yapisi) goriilmesi ile (yiiksek
¢Ozlinilirlikli  ultrason ile) ilk trimesterde dahi
miimkiindiir (1, 4, 10, 11). Eger ailesel bir gen defekti
tanimlanmigsa amniyosentez veya koryonik villus
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diizeltilmesini igeren bir dizi cerrahi girisim
gerekebilmektedir (4, 8).

Prenatal ve neonatal donemde erken tani
konulmasi, uygun genetik danigmanlik ve tedavinin
saglanmasina olanak saglar.
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