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Yetiskin yasa ulasmis Jeune sendromu olgusu
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OZET

Jeune sendromu veya asfiksik torasik distrofi kiiclik ve dar bir gogts kafesi ve
buna bagli solunum sikintisi ile karakterize, bir cok organ anomalisinin eslik ettigi
oldukca nadir bir hastaliktir. Hastalar genellikle ilk yasta solunum sikintisi ve
komplikasyonlari nedeniyle kaybedilmektedir. 25 yasinda erkek bir hasta jeune
sendromu tanisiyla klinigimize basvurdu. Hastanin gogus kafesinin kiguk ve dar
oldugu goégus kafesi capinin transvers ve sagital capinin kisa oldugu radyolojik
olarak tespit edildi. Yetiskin Jeune sendromlu hasta ¢ok az sayida bildirilmistir.
Hastalarin  prognozunu solunum sikintisi  belirlemektedir. Yasla solunum
problemleri gerilemektedir. Zamanla bobrek ve karaciger hasari gelisebilmektedir.
Bu nedenle bu hastalara dogumdan itibaren yogun solunum destegi verilmesi,
karaciger ve bobrek fonksiyonlarinin takip edilmesi 6nemlidir.
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SUMMARY

The Jeune syndrome in an adult: A case report

Jeune syndrome or asphyxiating thoracic dystrophy characterized by narrow rib
cage and respiratory distress, accompanied by a multi-organ anomaly is a rare
disease. Patients usually die due to complications of respiratory distress and in
their first year. 25-year-old man was admitted to our clinic with the diagnosis of
Jeune syndrome. We detected radiologically that patient's rib cage was small and
narrow and transverse and sagittal diameter of the rib cage was short . It has been
reported in a small number of adult patients with Jeune syndrome. The respiratory
distress determines the prognosis of patients. The respiratory problems decrease
with age. Over time, kidney and liver damage may occur. For this reason, intensive
respiratory support for these patients from birth and the follow-up of liver and
renal functions are important.

Key words: Jeune syndrome, asphyxiating thoracic dystrophy

* GATA Haydarpasa Egitim Hastanesi Gégiis Cerrahisi Servisi, Istanbul

Ayri Basim istegi: Nurettin Yiyit . )
Adres: GATA Haydarpasa Egitim Hastanesi Gégus Cerrahisi Servisi Uskiidar/Istanbul
Tel: 05325108680

e-mail: drnurettinyiyit@yahoo.com

Makalenin Gelig Tarihi: Dec 09, 2012 + Kabul Tarihi: Jan 29, 2013 « Gevrim igi Basim Tarihi: 30 Haziran 2015

188 ® Haziran 2015 ¢ Giilhane Tip Derg

Girig

Jeune sendromu diger adiyla asfiksik torasik distrofi kiiglik
ve dar gogus kafesi ile karakterize bir cok organ anomalisinin
eslik edebildigi, otozomal resesif gegisli nadir bir iskelet disp-
lazisidir (1,2). 1/100.000-130.000 canli dogumda gorulir. Tani-
si radyolojik ve klinik bulgularla konulmaktadir (2). Hastalarin
akibetini gdgus deformitesinin agirlidi belirlemekte ve hastalar
genellikle solunum problemleri ile ilk yasta kaybedilmektedir
(1-3). Klinigimize jeune sendromu tanisiyla basvuran yetiskin
yasa ulasmis hasta, nadir olmasi ve yetiskin yasa ulasmanin
en 6nemli sartinin solunum problemleri ile etkin micadelede
yattigina dikkat cekmek amaciyla sunuldu.

Olgu sunumu

Eforda solunum sikintisi sikayeti olan 25 yasinda erkek
hasta servisimize basvurdu. Hastanin éykisinden dogum-
dan itibaren bir yasina kadar ciddi solunum sikintisi yasadigi,
kiiclk bir gogus kafesi ve belirgin bir karin gortintisi oldugu
ve bu dénemde kendisine jeune sendromu tanisi konuldugu
ogrenildi. Yodun bir sekilde medikal, paramedikal ve 6zellikle
solunum fizyoterapi deste@i saglanan hastanin bir yasindan
itibaren solunum sikintisinin zamanla azaldigi 6grenildi. Soy
gecmisinden tek kardes oldugu, anne-babasi arasinda akra-
balik olmadigi ve ailede 6nemli hastalik olmadigi 6grenildi.
Fizik muayenesinde, genel durumunun iyi ve solunum sikintisi
bulgusunun olmadigi géruldiu. Radyolojik incelemede jeune
sendromuna uygun sekilde dar ve ¢an seklinde gogus kafesi-
ne sahip oldugu ve gogus kafesi transvers ve sagital ¢apinin
kisalmis oldugu goérildi (Resim 2,3). Hasta renal ve hepatik
yetmezlik agisindan degerlendirildi. Yetmezlik bulgusu olma-
yan hasta takibe alindi.

Tartisma

Jeune sendromu ilk 1955 yilinda Jeune ve arkadaslari tara-
findan dar gégus kafesi ve multipl kikirdak anomalisi olan ve
solunum yetmezligi nedeniyle dogumdan sonra kaybedilen bir
hastada tanimlanmistir (1). Asfiktik torasik distrofi olarak da
bilinen sendrom otozomal resesif gegislidir. Klinik ve tipik rad-
yolojik bulgular tani koymak icin yeterlidir. Transvers ve sagital
¢ap! daralmig, dar ve ¢an seklinde gogus kafesi ve nispeten
belirginlesmis karin tipik gérinidmleridir. (1-3). Hastamizin ula-
sabildigimiz bebeklik fotografinda tipik goégis ve karin yapisi
Resim 3’de gorilmektedir. Radyolojik bulgular Jeune sendro-
mu tanisinda énem arz etmektedir. Sendroma 6zel radyolojik
bulgular ¢an seklinde ve dar gégis kafesi, kisa, kalin ve diiz
kostalar, belirginlesmis, kostokondral kikirdaklar, metafizlerde
genigsleme, kisa ekstremiteler, pelviste hipoplastik iliyak ka-
natlar ve sivri sakrosiyatik gentiklerle (trident pelvis) birlikte
siglasmis asetabular acilardir (2,3). Hastamizin yenidogan
dénemine ait bir cok raporda tipik radyolojik bulgular tarif edi-
yor olsa da radyolojik tetkiklerine ulasilamadi. Mevcut haliyle
yapilan degerlendirmede sendromun en belirgin 6zelligi olan
c¢ap! daralmig, dar ve ¢an seklinde bir toraks, kisa, kalin ve
diz kostalar radyolojik olarak gosterilmistir (Resim 1,2). Jeu-
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Resim 1. Hastanin gégls ve batin réntgeni

Resim 2. Bilgisayarli tomografi.

ne sendromlu hastalarda, hipoplastik kostalara bagl kicuk ve
hareketsiz g6gus kafesi nedeniyle akcigerler yeterince havala-
namamaktadir. Bu nedenle ilk yasta solunum yetmezliginden
ve sik tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlarindan hastalar
kaybedilir (1-3). Hastamizin 6ykusinden bir yasina kadar
interkostal retraksiyonlari, stridor ve sik solunum yolu enfek-
siyon ataklari bulundugu 6grenildi. Bu surreci yogun medikal
ve paramedikal destek ve de solunum fizyoterapisi ile gegiren
hastanin bir yasindan itibaren solunum sikintisinin geriledigi

i

Resim 2. Hastanin 9. aylik resimi.

ve paralel olarak belirgin karin gérintistnin hafifledigi 63-
renildi. Bu dénemi atlatabilen hastalarin solunum problemleri
ilerleyen yasla beraber daha iyi seyir goéstermektedir. Bu duru-
mun buyumeyle birlikte gégus kafesinin mekanik 6zelliklerinin
gelismesinin sonucu olabilecegi disunilmektedir (1). Yetiskin
yasa ulasmis, Jeune sendromlu hasta ¢ok az sayida bildiril-
mig, olup bu hastalarda zamanla ilerleyici bobrek ve karaci-
ger hasari ortaya ¢ikmakta ve prognozu belirleyici olmaktadir
(2,4). Bu nedenle hastamiz ortaya ¢ikabilecek karaciger ve
bobrek hasari agisindan takibe alinmistir. Jeune sendromun-
lu hastalarda karaciger ve bobrek tutulumu disinda, pankreas
tutulumu, goz tutulumu, polidaktili, sindaktili, kardiyak tutulum
ve korpus kallozum agenezisi gibi patolojiler eslik edebilir.
Hastalar karaciger, bobrek, pankreas, kalp ve g6z tutulumuna
ait bulgular agisindan da degerlendirilmelidir (2). Ayirici tanida
Ellis-van Creveld sendromu, Barnes sendromu ve kisa-kosta
polidaktili sendromlari akilda bulundurulmalidir (2,5). Aslinda
bu sendromlarin higbirinde gégus kafesi tutulumu Jeune send-
romu kadar belirgin degildir. Ellis-van Creveld sendromunda
benzer g6gls deformitesi olabilecegi gibi ekstremite distalinde
kisalik, polidaktili ana bulgular olup % 50-60 konjenital kalp
hastaligi eslik etmektedir (5). Jeune sendromunda ise poli-
daktili ve konjenital kalp hastaligi nadiren gérilmektedir (2).
Barnes sendromunda goégus kafesi anomalisi laringeal stenoz
birlikteligi gorulmektedir. Kisa-kosta polidaktili sendromlarina
her zaman polidaktili eslik eder. Bunun yaninda bu sendrom-
lara anal atrezi, larengeal ve epiglottik anomaliler, yarik da-
mak ve dudak anomalileri eslik edebilir (2,5). Jeune sendromu
tedavisinde, bildirilmis, cerrahi tedaviler mevcuttur. Cerrahide
amag, otolog ve sentetik greftlerle toraks hacmini blyutmektir.
Sunulmus, basarili cerrahi tedavi uygulanmis, olgulara rag-
men cerrahi tedavinin basarisi sinirlidir.(2,6,7). Cerrahi basari
altta yatan pulmoner hipoplazi derecesi ile iligkilidir (2). Hasta-
larin en buyuk problemi solunum sikintisi oldugundan tedavi-
de esas olan bu hastalara verilen destek tedavileridir. Yogun
bakim modalitelerindeki gelismeler bu hastalarin prognozuna
iyi yonde katki saglamaktadir (1).

Sonug, olarak; Jeune sendromu bir ¢gok organ tutulumu olan
dar gégus kafesi ve solunum sikintisinin éne ¢iktidi, iskelet
displazileri ile karakterize nadir bir hastaliktir. Hastalar solu-
num sikintina bagh nedenlerle erken dénemde kaybedilmek-
tedir. Yetiskin yasa ulasabilmeleri icin iyi bir solunum destek
tedavisi verilmelidir. Bu sireci atlatan hastalarda yasla birlikte
solunum sikintis| azalmakta ise de bobrek ve karaciger hasari
gelisebileceginden bu hastalar diizenli takibe alinmalidirlar.
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