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Jarcho-Levin Sendromu: Spondilokostal Displazili
Yenidoganda Direkt Grafi Bulgular

Hasan AYDIN *, Egemen CIFCI !, Baki HEKIMOGLU !

! Diskap1 Yildinnm Beyazit Egitim ve Arastirma Hastanesi Radyodiagnastik Boliimii, ANKARA

OzZET

Jarcho-Levin sendromu segmental kostovertebral defor-
mitelerin bulundugu sayisal ve yapisal vertebra-kosta
anomalilerini iceren konjenital bir sendromdur. Spondilo-
torasik ve spondilokostal displazi seklinde iki alt gruptan
olusur. Spondilotorasik displazide vertebra deformiteleri,
spondilokostal displazide kosta anomalileri daha sik
gozlenir. Kostalarin ve vertebralarin yaygin deformiteleri,
anormal birlesme gostermeleri solunum sikintisina ve sik
tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlarina neden olmak-
tadir. Nadir gérialdagtnden dolayi, yenidoganda spina bifida
okkulta ve yaygin kostal agenezi iceren bir spondilokos-
tal displazi olgusu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler : Spondilokostal displazi, konjenital
kosta anomalisi, yenidodanin solunum sikintisi

ABSTRACT

Jarcho-Levin syndrome is a congenital disorder, including
segmental costo-vertebral deformities with multiple
numerical and structural vertebral and rib abnormalities.
It is composed of two subgroups:Spondylothorasic and
spondylocostal displasia. In spondylothorasic displasia
vertebral deformities in spondylocostal displasia rib
deformities are major abnormalities. Diffuse abnormalities
of ribs and vertebrae, abnormally fused affected
vertebrae and ribs cause respiratory insufficiency and
result to recurrent respiratory infections. Since it is a rare
entity, a newborn diagnosed as spondylocostal displasia
with spina bifida occulta and diffuse costal agenesia is
presented.
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GIRIS

Jarcho-Levin sendromu ilk defa 1938 yilinda S.
Jarcho ve P.M.Levin tarafindan tanimlanmistir!.
Nadir konjenital bir hastalik olup familial, otozomal
dominant ve resesif kalitim paternleri ile gegis
gésterdigi bildiriimistir>*. Spondilokostal ve spondilo-
torasik displazi (dizostozis) alt gruplarindan olusan
Jarcho-Levin sendromu literatirde o6zellikle Puerto-
Ricoda ve Ispanyol orijinli halkda ylksek preva-
lansda bildirilmistir®>. Jarcho-Levin sendromu igin
bildirilmis prevalans 0.25-10.000'dir®. Literaturde
farkli kalitim paternlerinden bahsed,lde de son
yayinlarda sendromun otozomal resesif gecisli
oldugu bildirilmistir®>. Alt gruplarindan spondiloto-
rasik displazi hemivertebra, vertebral agenezi,
kelebek vertebra, kama vertebra, hipoplastik
vertebra ve kostovertebral flizyon defektleri gibi
cok sayida vertebra anomalileriyle birlikte bulunur®™.
Spondilotorasik dizostozisde kosta anomalileri
bulunmasi sart degildir*”:®. Prognoz spondilokostal
tipten daha kotu olup bebeklerin ¢odu respiratuar
yetmezlikten ve enfeksiyonlardan kaybedilmektedir.
Spondilokostal displazi, genislemis veya catallasmis
kostalar, pervane kanadi ya da yengeg goérinimlu
veya arkada asimetrik birlesme defekti g&steren
kostalar, kostal agenezilerle karakterize kostal
anomalilerle seyreden bir alt gruptur®®®. Tip1 ve
Tip 2 olarak iki alt grupta incelenir*®. Tipl kéti
prognozlu tip olup otozomal resesif kalitimda ve

Puerto-Rikolularda gézlenir, 15 ay iginde genel
olarak respiratuar yetmezlikten liimle sonuglanir®°.
Tip2 daha hafif form olup otozomal dominant
kalitimdadir. Spondilotorasik ve spondilokostal
dizostozisde ayrica kisa boyun ve toraks, dwarfism,
rotoskolyoz, yengec seklinde goéglis kafesi sikca
bulunur. Daha nadir olarakda spina bifida, noral
tip defektleri, yank damak-dudak, anal atrezi,
diyafram hernileri ve idrar vyollan anomalilerine
rastlanir’31%!1 prenatal olarak Jarcho-Levin sendro-
mu tanisi alan gebeliklerin sonlandirilmasi 6neril-
mektedir>!2,

Spondilokostal displazili olgumuzdaki yaygin kosta
agenezileri, kosta anomalileri, fizyon defektleri ve
spina bifida okkulta bulgular direkt grafiler egli-
ginde sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Gestasyonel yasi 39 hafta 4 glin olan kiz bebek,
21 yasindaki annenin ilk gebeligi olarak normal
spontal vajinal dogum ve epizyotomi ile dogurtul-
mustur. Dogum adirligi 2400 gram olup anoksik
dogum 6ykilst bulunmamaktadir. Annesinin prenatal
dénemde takibi tam olup, prenatal donemde ilag
kullanimi, sigara aliskanhdi veya enfeksiyon Oykusu
olmadidi, akraba evliligi bulunmadigi, annenin ilk
gebeligi ve ilk dogumu oldugu, daha 6nce 61t dogum
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veya dogumsal anomalileri olan akrabalarinin ol-
madidi 6drenildi. Apgar skoru 6 olan bebedin genel
durumu iyi olup, ilk 2 giin emmesi ve beslenmesi
normal olarak izlenmistir. 3.gln sabahi belirgin
respiratuar yetmezligi gelisen bebek entlbe edilip
hastanemiz pediatri bolimi yenidodan acil Unite-
sine refere edilmistir. Yapilan fizik muyenede:
Vicut adirligi 2400 gram (%25-50 p), boyu 44 cm
(%25 p), bas gevresi 35,5 cm (%90 p) olup vucut
sicakh§i, nabiz normal bulunmustur. Inspeksiyon-
la boyun ve gogls kafesi kisa, batini hafif distandi
olan bebekte belirgin takipne gdzlenmekteydi.
Yapilan laboratuar tetkiklerde: Hb, Htc, MCV,
Lokosit ve trombosit sayilari normal olup bdbrek
ve karaciger fonksiyon testleri, arterial saturasyon
ve idrar incelemesi normal sinirlarda idi. Cekilen
PA ve sag yan akciger grafisinde: Sagda arkada
11, solda arkada 12 kosta goézlenmektedir. Sagda
6nde kot izlenmezken solda 6nde 1. ve 2. kostalar
mevcuttur. Diger 10 adet anterior kot izlenmemis-
tir (Resim 1).

Resim 1 ve 2. Sagda 6n kotlar, solda 1 ve 2. 6n kosta
harig diger kostalar izlenmemektedir. Ayrica dedisik sevi-
yelerde vertebra flizyon defektleri ve spina bifida okkiilta
mevcuttur

T3-T7 vertebralar arasi spina bifida okkilta g6z-
lenmis olup sagda 3. -7. arka kotlarda medialde
belirgin vertebral flizyon defektleri saptanmistir
(Resim 1,2). Torakal vertebralarda aciklidi sada
bakan roto-skolyoz mevcuttur (Resiml). Sadda
3.,5. ve 6. arka kotlarda solda 3. ve 4. arka kosta-
larda catallasmalar, pervane kanadi seklinde
genislemeler dikkati cekmistir, solda 5. ve 6. arka
kotlarda orta kesimde flizyon goézlenmistir (Resim
1). Servikal ve torakal vertebralarda belirgin
vertebra anomalisine rastlanmamistir (Resim1,2).
Lumbosakral bdlgede vertebralar normal gériiniimde
olup sakral bélgede belirgin vertebral agenezi ve
disrafizm bulgusu saptanmamistir (Resim 3,4).Ust
ve alt ekstremite uzun kemikleri normal gérinim-
dedir (Resim 1,3). Bebedin batin ve kranial ultraso-
nografisi, ekokardiografik incelemesi normal bu-
lunmustur. Klinik ve 06zellikle radyolojik bulgular
spondilokostal dizostozisle uyumlu bulundu. Yaklasik
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20 glin yenidogan acil unitesinde takip edilen ve 1
kez pnomoni atadi geciren bebek tedavisinden
sonra taburcu oldu. Su an 4 aylk olan olgumuz
klinik takipte, saglikli ve izlemi devam ediyor.

Resim 3.

Resim 4.

Resim 3,4 Arka kostlarda catallasmalar ve pervane
kanadi seklinde genislemeler izleniyor. Ayriva lumbo-
sakral bélgede herhangibir vertebra anomalisi izlenmiyor

TARTISMA

Jarcho-Levin sendromunun etiyopatogenezi net
bilinmemekte olup mevcut anomalilerin intrauterin
hayatin 4-8. haftalari arasi olusmaya basladigi
tahmin edilmektedir®. Kostal deformitelerin noto-
kordal vertebra kikirdaginda anormal gelisime bagh
oldugu, 4 ve 5. haftalarda somitlerdeki yetersiz
segmentasyonun vertebralardaki deformitelere yol
actigi dustnilmektedir’®13, Jarcho-Levin sendro-
munun klinik ve radyolojik bulgulan iyi tanimlan-
mistir.  Spondilokostal ve torasik displazilerde
bilinen kostal ve vertebral anomalilere eslik eden
cok sayida anomali bildirilmistir.

Roberts et a.l'° 2’si spondilotorasik, 5'i spondilo-
kostal dizostozisli toplam 7 olgusunda vertebral ve
kostal anomalilere eslik eden skolyoz-boy kisaligi-
pektus karinatus-anal atrezi varligini bildirmistir.
Murr et al'3, Kulkarni et al.!* ve Devod et al.'®
bildirdikleri Jarcho-Levin olgularinda ayni para-
aksiyal mesoderm defektine bagh oldugundan
vertebra ve kosta anomalilerine eslik eden cok
sayida defekt-agenezi ve anomali bildirmislerdir.
Bu anomaliler: Hidrosefali, hidrolreteronefroz,
meningomyelosel, ASD, VSD, renal agenezi ve



hipoplazi, polikistik bébrek, anal atrezi, diyafram
hernileri, 6zefago-trakeal fistll, imperfore anus,
sprengel deformitesi, meckel divertikill, bifid uvula,
spina bifida, polidaktili, sindaktili vb.dir. Bulgulan da
Vacterl paterni seklinde siniflandirmiglardir (Ver-
tebral-anal-kardiak-trakeal-osefageal-renal-radial alt
ekstremite deformiteleri).

Simdiye dek Jarcho-Levin sendromu ile en uzun
yasadigi bildirilen olgu 33 yasina dek tedavisiz
izlenmistir'®.

Hayatin ilk 6 ayinda spondilokostal dizostozisli
olgulara goére spondilotorasik displazili olgularda
mortalitenin daha ylksek oranda oldugu (%45),
6limlerin de tekrarlayan pnomoniler ve pulmoner
hipertansiyona sekonder gelisen solunum yetmez-
ligine bagl oldugu bildirilmistir®°. Koryon villus
biyopsisi ile de Jarcho-Levin sendromu tanisi
konulabilmekte olup spondilotorasik dizostozisde
en ¢ok 2.kromozomun uzun kolunda (2g-32,1),
spondilokostal displazili olgularda ise en cok 19.
kromozomun uzun kolunda (19g-13) Delta-gizgisi 3
gen=DLL3 mutasyon oldudu bildirilmistir?**’,
Jarcho-Levin sendromu tanisi intrauterin 12-16.
hafta ve sonrasinda amniotik mayi incelemeleri
normal bile olsa prenatal ultrasonografi ile
konulabilir3:2:12:18,

Cuiller et al® 16. haftada yapilan rutin gebelik
ultrasonografisinde, kisa omurga-spina bifida-
belirgin torakal kifoskolyoz ve yaygin vertebral
segmentasyon defektleri ile karakterize spondilo-
torakal displazi olgusu bildirmistir.

Kaufman et al.° ve Dane et al.!? ilk trimester
sonunda 13. haftada yaplan prenatal ultrasonografilerde

H. Aydin ve ark.

yaygin vertebral anomaliler, skolyoz, kisa
omurga; yengec seklinde gogus kafesi ile karakte-
rize spondilotorasik dizostozis olgulari sunmuslar-
dir.

Eliyahu et al.'® bir Arap ailenin 4 bebeginde de 12-
13 haftalik yaptigi transvajinal ultrasonografi tet-
kikinde yaygin vertebral defektler, kardiak anoma-
liler, dizensiz omurga gorinimi ve flizyon
defektleri saptamis ve bunlar Jarcho-Levin send-
romuna ornekler olarak bildirmistir.

Jarcho-Levin sendromu tanisiyla bildirilmis olan
bltlin olgularda normal zeka dlizeyinin oldugu ve
nérolojik kayip bulunmadigi bildirilmistir?*°.

Bizim olgumuz yenidogan déneminde Jarcho-Levin
sendromu tanisi almis olup daha 6nce spondilo-
kostal displazi alt grubunda tanimlanmis, skolyoz-
spina bifida okkulta-kostovertebral flizyon defektleri-
kostalarda catallasma, pervane kanadi seklinde
genislemeler vb. bulgular icermekteydi. Sagda 6n
kotlarda total agenezi, solda yalnizca iki 6n kot
varligi nedeniyle olgumuzu bildirdik, literattirde
spondilokostal displazi olgularinda bu denli kostal
agenezi daha 6nce tanimlanmamistir.

Olgumuz halen 4 aylik olup izlemdedir, yenidogan
déneminde bir kez pnomoni atagi gegirmesine
ragmen daha sonra solunum glicligli ve enfeksi-
yon bulgusu saptanmamistir. Yenidogan bakim
sartlarinin ilerlemesi, solunum yollari enfeksiyon-
larinin etkili tedavisi ve tekrarlamasinin énlenmesi
sayesinde Jarcho-Levin sendromlu olgularin 6zellikle
Spondilokostal dizostozis alt grup hastalarinin
yasam surelerinin belirgin uzayacagdi distnilmek-
tedir.
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