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Jeune sendromu: bir olgu sunumu
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OZET

Jeune sendromu, nadir gorillen otozomal resesif kalitim gosteren bir iskelet
kondrodistrofisidir. Hastalar genellikle solunum yetmezliginden erken siit
cocuklugu doneminde kaybedilirler. Hastalik renal displazi, retinitis pigmen-
toza, hepatik ve pankreatik fibrozisi iceren genis bir klinik tabloya sahiptir.
Burada solunum sikintisi bulgulanyla basvuran, radyolojik incelemede to-
raks On arka ve transvers ¢apta daralma, asetabular tavanda diizlesme ve
nefrokalsinozis saptanan Jeune sendromlu bir olguyu ani 6lim riski tagima-
lar nedeniyle erken taninip yakindan takip edilmesi gerekliligini vurgulamak
amaclyla sunduk.

Anahtar kelimeler: Dar toraks, Jeune sendromu

SUMMARY

Jeune syndrome: a case report

Jeune syndrome is a rare skeletal chondrodystrophy inherited autosomal
recessively. Patients usually die from respiratory insufficiency in early in-
fancy. The disease has a wide clinical spectrum including renal dysplasia,
retinitis pigmentosa, and hepatic and pancreatic fibrosis. We herein present
a case of Jeune syndrome admitted with findings of respiratory distress
and detected to have anteroposterior and transverse thoracic narrowing,
flatting of acetabular ceiling and nephrocalsinosis on radiologic examination
in order to emphasize the need of early diagnosis and close observation in
these cases because of sudden death risk.
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Girig

Jeune sendromu veya diger adiyla asfiksik torasik
displazi nadir goriilen, solunum sikintisinin eglik
ettigi can seklinde dar toraks ve tipik pelvik kemik
anomalileri ile karakterize, otozomal resesif kalitim
gosteren bir iskelet displazisidir (1). Solunum sistemi
ve renal bulgular en sik karsilasilan sorunlardir (2). Bu
cocuklarin biiyiik bir kismi erken infant déneminde
akciger hipoplazisi veya tekrarlayan akciger enfeksi-
yonlarina bagli solunum yetmezli§inden veya daha
sonraki donemde bobrek yetmezligi nedeni ile kay-
bedilirler (3).

Olgu Sunumu

Ug aylik kiz hasta, hizli solunum, gogiis kafesinde
cekilmeler, dudaklarda ve parmak uglarinda morarma
gibi solunum sikintist sikdyetleri ile klinigimize ka-
bul edildi. Hasta aralarinda akrabalik olmayan anne
babanin ilk ¢ocugu idi. Prenatal olarak annenin en-
feksiyon gecirme ve ilac alma hikayesi yoktu. Normal
spontan vajinal yolla, zamaninda ve 2900 gram agir-
Iiginda dogmustu. Anamnezinden soy gecmis ve 0z
gecmisinde 6zellik olmadig1 6grenildi.

Fizik muayenesinde boy 48 cm, viicut agirligr 2900
gr, bas cevresi 34 cm, gogiis ¢evresi meme hizasindan
28 cm, viicut 1s1s1 36.5 °C (Aksiller), kalp atim hizi
170/dk, solunum sayis1 80/dk idi. Periferik siyanozu,
dar gogsi, burun kanadi solunumu ve retraksiyonlari
mevcuttu. Kulac mesafesi kisa dl¢iilen hastanin bas-
pubis\pubis-topuk orani 1.45, bas-pubis/boy orani
%60 olarak bulundu. Batinin solunuma eslik ettigi
gozlendi. Laboratuvar incelemesinde hemogram, kan
elektrolitleri, karaciger ve bobrek fonksiyon testle-
ri normal saptandi. Tim viicut kemik grafisinde to-
raks on arka ve transvers capta daralma, horizontal
yerlesimli ve uclar1 genislemis kostalar ile asetabular
tavanda diizlesme tespit edildi (Sekil 1). Hastada ak-
ciger enfeksiyonu bulgulari saptanmamasina ra§men
ciddi solunum sikintisi bulgularinin olmas: ve kan
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Sekil 1. Tum viicut kemik grafisinde 6n-arka ¢api daralmis ¢an
seklinde toraks, horizontal yerlesimli ve uglari genislemis kostalar ile
asetabular tavanda diizlesme izlenmektedir

gazlarinda bozulma nedeniyle mekanik ventilasyon
destegi uygulandi. Ultrasonografik incelemede nef-
rokalsinozis saptanan hastanin ekokardiyografik in-
celemesi normal olarak degerlendirildi. Yatisinin 3.
haftasinda solunum sikintisi bulgularinin azalmasi
nedeniyle hasta nazal oksijen destegiyle eve taburcu
edildi. Nefrokalsinozis acisindan nefroloji servisinde
takibi devam eden ve 11 aylik olan hastamizin son
alt1 aydir oksijen ihtiyaci kalmadi (Sekil 2).

Tartisma

Jeune sendromu dar ¢an seklinde toraks, belirgin ba-
tin ile karakterize otozomal resesif gecis gosteren bir
hastaliktir (1). Cinsiyet ayirimi gostermeyen bu send-
romun tahmini insidanst 100000-130000 dogumda
bir olarak tahmin edilmektedir. Cesitli yayinlarda ytize
yakin olgu bildirildigi belirtilmektedir (4). Toraks hem
horizontal, hem de sagittal olarak daralmistir. Kisa ge-
nis horizontal yerlesimli kosta anomalileri solunum
hareketlerini iyice azaltip zorlastirir. Olgularin énemli
bir kisminda pulmoner hipoplazi eslik eder. Bu has-
talarda bronsiyal gelisim normal olmasina ragmen,
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Sekil 2. Can seklinde toraks izlenmektedir

alveolar gelisim bozuktur. Ik bir y1l icinde pulmoner
sorunlan hafifleyen olgularda ilerleyen donemlerde
bobrek patolojileri 6n plana ¢ikar. Mikrokistik renal
hastalik, tiibiiler atrofi ortaya cikabilir ve daha son-
raki yillarda oliim genellikle bobrek yetmezlig§inden
olur (5). Periportal hepatik, pankreatik fibrozis ve safra
yollar proliferasyonu daha az olguda karsimiza ¢ikar.
Pankreatik yetmezIlik gelisebilir (6,7). Enfeksiyonlarin
araya girmesiyle solunum sistemi ile ilgili sikayetler be-
lirginlesebildigi gibi, bazi olgularda respiratuvar semp-
tomlar hic¢ goriilmeyebilir (8). Fizik muayenede iskelet
displazilerinden baska, gozlerde retinal dejenerasyon
(9,10), gastroenterit ve buna bagli malabsorbsiyon,
rektal prolapsus goriilebilir. Hastamizda ti¢ aylikken
ortaya cikan ve ventilasyon destegi gerektiren solu-
num sistemi bulgularinin disinda, sadece nefrokalsi-
nozis mevcuttu. Solunum sistemi ve renal bulgularin
disinda hastamizda baska bir patolojiye rastlanmadi.
Oksijen destegiyle taburcu edilen hastanin oksijen ih-
tiyac giderek azaldi ve son alt1 aydir oksijen ihtiyaci
kalmadi. Klinik takiplerinde bobrek fonksiyonlar: nor-
mal seyretti. Sadece beslenme problemi yasamasindan
dolay1 agirlik aliminda yavaslama mevcuttu. Kalori ve
siv1 gereksinimleri ayarlanarak normal agirlik artisi eg-
risine ulasildi.

Hastaligin tanisi, toraks ve pelvik direkt grafilerde 6n
arka capta daralmaya bagl ¢an seklinde toraks ve kisa
genis horizontal kot anomalilerinin goriilmesi ile ko-
nulur. Asetabular tavanin diizlestigi belirlenebilir. Iliak
kanatlar kisa ve kare seklindedir. Bizim olgumuzda be-
lirtilen radyolojik bulgularin hepsi mevcuttu.

Jeune sendromunun ayirict tanisinda 6ncelikle tora-
kolaringopelvik displazi (Barnes sendromu) ve kond-
roektodermal displazi (Ellis-van Creveld sendromu)
diisiiniilmelidir. Barnes sendromu ¢an seklinde toraks
ve laringeal stenozun beraber seyrettigi bir hastaliktir
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(11). Olgumuzda laringeal stenozun bulunmayis: ne-
deniyle bu sendromdan uzaklasildi. Ellis-van Creveld
sendromlu hastalarin hemen hepsinde polidaktili
gorilir ve ¢ogunda da bulgulara ektodermal disp-
lazi eslik eder (12). Bizim olgumuzda bu oOzellikler
bulunmamaktaydi.

Tedavide medikal ve cerrahi tedavi secenekleri var-
dir. Medikal tedavi daha cok destek tedavilerinden
olusmaktadir. Cok ciddi vakalarda mekanik venti-
lasyon denenebilir. Enfeksiyonlar ile bas edilmelidir.
Nazogastrik veya gastrostomi ile beslenme gereksinimi
olabilir. Genetik danisma bu ailelere mutlaka verilme-
lidir. Toraksin sternotomi ile genisletilmesi ve rekons-
triksiyonunda kemik greft veya protez kullanimi ile
lateral torasik genisletme cok agir vakalarda denene-
bilir (13,14). Ancak cerrahi sonuclar ile ilgili uzun do-
nemli veriler mevcut degildir. Renal yetmezlikte renal
transplantasyon ve diyaliz yapilabilir.

Sonug olarak solunum sikintisi bulgulariyla gelen ve
direkt kemik grafilerinde 6n-arka ve transvers capta da-
ralma saptanan hastalarda Jeune sendromu disiintl-
meli, bu hastalarin solunum sistemi bulgular1 kaybolsa
dahi ileri donemlerde bobrek yetmezligi agisindan ya-
kin takip edilmeleri gerektigi dikkate alinmalidur.
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