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Jarcho-Levin sendromu (JLS) ilk defa

Jarcho-Levin sendromu anormal kostovertebral segmentasyon, “yenge¢ seklinde” toraks kafesi
goriniimine neden olan ve omurga yapisini etkileyen kostovertebral bileskede kostalarin bila-
teral komplet fiizyon defektleri ile karakterize konjenital bir sendromdur. Bu sendromun spondi-
lotorasik ve spondilokostal dizostoz olmak uzere iki alt tipi vardir. Spondilotorasik tipte vertebra
deformiteleri, spondilokostal tipte ise kosta anomalileri daha sik gozlenir. Jarcho-Levin sendro-
muna noral tlp defektleri, kardiyak, renal ve gastrointestinal anomaliler eslik edebilir. Bu yazida
meningomiyelosel ve hidrosefali eslik eden spondilotorasik tip Jarcho-Levin sendromu tanisi alan
bir yenidogan olgu nadir goriilmesi nedeniyle literatir bilgileri isiginda sunuldu.

Anahtar Sozcukler : Konjenital anomali, yengec seklinde gogiis kafesi, spondilotorasik dizos-
toz, meningomiyelosel

Jarcho-Levin syndrome is a congenital disorder characterized by abnormal vertebral segmenta-
tion, defects affecting spine formation with complete bilateral fusion of the ribs at the costover-
tebral junction producing a “crab-like” configuration of the thorax. This syndrome is composed
of two subgroups: spondylothorasic and spondylocostal dysostosis. While vertebral deformities
are frequent in spondylothorasic type, costal abnormalities are common in spondylocostal type.
Jarcho-Levin syndrome may be associated with neural tube defects, cardiac, renal, and gastroin-
testinal anomalies. In this report, a newborn diagnosed to be Spondylothorasic type Jarcho-Levin
syndrome and associated with meningomyelocele and hydrocephalus was presented with litera-
ture highlight because of its rarity.

Key Words : Congenital disorder, crab-like thorax, spondylothoracic dysostosis, meningomye-
locele

deniyle kaybedilen STD tip JLS olgu-
1938 yilinda Jarcho ve Levin tarafin- su literatiir bilgileri 1s1ginda sunuldu.
dan tanimlanan nadir bir sendrom
olup prevalanst 0.25/10.000dir (1).
Jarcho-Levin  sendromunda  hemi-

vertebra, vertebral agenezi, kelebek Yirmi iki yagindaki annenin ikinci gebeli-

Olgu sunumu

Corresponding author

Uz. Dr. Dilek Dilli
Zekai Tahir Burak Kadin Saghgi Egitim ve Arastirma Hastanesi
Neonatoloji Bilim Dali

Phone :+903123065270
Gsm 1490542236 8150
Fax :+903123065271

E-mail Address : dilekdilli2@yahoo.com

vertebra, kama vertebra, hipoplastik
vertebra ve kostovertebral fiizyon de-
fektlerine sik rastlanmaktadir ve bu
sendroma noral tiip defektleri (NTD),
kardiyak, renal ve gastrointestinal
anomaliler eslik edebilir. Sendromun,
spondilokostal dizostoz (SKD) ve
spondilotorasik dizostoz (STD) olmak
tizere iki alt tipi vardir. STD’nin prog-
nozu SKD’ye goére daha kot olup,
olgularin ¢ogu solunum yetmezligi ya
da enfeksiyon nedeniyle kaybedilmek-
tedir (2).

Bu yazida meningomiyelosel ve hidrosefali

eslik eden ve solunum yetmezligi ne-

ginden 36. gebelik haftasinda yasayan
ilk bebek olarak vajinal yolla dogan, 1.
ve 5. dakika Apgar skorlar1 4 ve 8 olan
kiz hasta solunum sikintst ve ¢oklu
anomalileri olmasi nedeniyle yenido-
gan yogun bakim {initesine yatrildi.

Annenin gebelik siiresince diizenli olarak

izleme gitmedigi, 16. haftada yapilan
obstetrik ultrasonografide meningo-
miyelosel ve hidrosefali saptandig1 ve
gebeligin sonlandirilmasinin 6nerildi-
gi, ancak ailenin istegi {izerine gebeli-

Anne ve baba arasinda akrabalik yok-

65



Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Mecmuasi 2010, 63(2)

tu. Annenin teratojen maddeye maruz
kalmadigy, folik asit eksikligine neden
olabilen ila¢ kullanmadig1 ve ailede
benzer hastalig1 olan ¢ocuk éykiisii ol-
madig; saptandi.

Hastanin dogum agithigt 1730 gr (3-10.

p), boyu 43 cm (10. p), bas cevresi
33,5 cm (75-90. p) idi. Fizik muaye-
nede 6n fontanel genis, arka fontanel
ve siiturlar agik, boyun ve gogiis kafesi
kisa olup torakal diizeyde biittinlagi
bozulmus meningomiyelosel kesesi
mevcut idi (Sekil 1). Solunum sikin-
tist olan hastaya serbest O2 ve ampirik
antibiyotik tedavisi baglandi. Yatsinin
ikinci giintinde solunum yetmezligi
derinlesen ve SPO2< % 80 seyreden
hasta mekanik ventilatére baglandi.
Noral tiip defekti etiyolojisini arastir-
mak amact ile annede serum vitamin
B12, folik asit ve ¢inko diizeyleri 6l-
¢iildii; normal diizeylerde oldugu be-

lirflendi. Meningomiyeloselli olgularda
MTHFR gen mutasyonuna stk rast-
lanmast nedeniyle hastamizda da bu
inceleme yapildi ve MTHEFR geninde
heterozigot mutasyon saptandi. Kar-
yotip analizi normaldi (46, XX).

Hastanin iskelet grafilerinde hemiverteb-

ra, fiizyon defekdleri, skolyoz ve yengeg
seklinde kosta anomalileri griintiilen-
di (Sekil 2,3). Kraniyel ultrasonogra-
fide hidrosefali (sag lateral ventrikiil
25 mm, sol lateral ventrikiil 41 mm),
septum pellusidum agenezisi ve sere-
bellar herniasyon saptandi. Kraniyel
tomografi bulgulari ultrasonografi ile
uyumlu idi. Renal ultrasonografi ve
ckokardiografi bulgulari normaldi. Bu
klinik ve radyolojik bulgular ile hasta-
ya STD tip JLS tanist konuldu.

Hastanin izleminde postnatal 7. giin kan

kiiltiiriinde Escherichia coli iiredi ve
uygun antibiyotik degisikligi yapildi.
Hospitalizasyon siiresince mekanik
ventilatér destegi gereksinimi devam
eden hasta postnatal 45. giin solunum
yetmezligi ve septik sok nedeniyle kay-
bedildi.

Tartisma

masindaki yetersizlikten kaynaklanan
klinik bir tablodur. Avrupa ve ABD’
de NTD sikligi 1000 canli dogum-
da 1-2 arasinda bildirilmektedir (3).
Ulkemizdeki NTD sikligt ise 1000
canli dogumda 3 olarak rapor edilmis-
tir (4,5). Noral tiip defekti goriilme
sikligr 1rk, sosyoekonomik durum, tek
gen bozukluklari, teratojen maddelere
maruziyet, MTHEFR gen polimorfizmi
gibi predispozan faktorlerin varligina
gore degisiklik gostermekeedir. Néral
tiip defekti izole bir anomali olabilecegi
gibi bazi sendromlara eslik eden bir bul-
gu da olabilir (3). Yapilan caligmalarda
NTD’li cocuklarda vertebral agenezi, ve
hemivertebra gibi vertebra anomalileri
ile birlikte kostalarda sekil bozukluklar:
ve kosto-vertebral flizyon defekdlerine
de rastlandig1 gosterilmistir (6,7).

Jarcho-Levin sendromu, nadir goriilen bir

konjenital hastalik olup spondilotora-
sik dizostoz (STD) ve spondilokostal
dizostoz (SKD) olmak tizere iki alt tipi
vardir. Spondilotorasik dizostoz otozo-
mal resesif gecislidir. Bu tipte verteb-
ral anomaliler daha agir olup, kosto-
vertebral bileskede fiizyon defekdleri
mevcuttur. Bu nedenle hastalar pno-
moni ya da restrikdif akciger hastaligs
sonucu erken dénemde kaybedilir (8).
Spondilokostal dizostoz ise otozomal
dominant ve otozomal resesif kalitim

Jarcho-Levin sendromlu hastalarda NTD
goriilme sikligr yaklagik %25 dolayin-
dadir (3). Noral tip defekderi, emb-

riyonik donemde néral tiipiin kapan-

gosterebilir, prognozu STD’ye gore
daha iyidir (9). Olgumuzun anne ve
babasi arasinda akraba evliligi yoketu.
Aile, gebelik planlamadan énce gene-
tik danigmanlik alinmasi, annenin ge-
belik boyunca diizenli izleme gitmesi
ve bir sonraki gebeliginde yiiksek doz
folik asit destegi almasi gerektigi konu-

larinda bilgilendirildi.

Sekil 1: Olgunun fiziki gérinimu; kisa
boyun, dar toraks kafesi, deforme omurga ve
meningomyelosel kesesi gortilmektedir.

Jarcho-Levin  sendromunda radyolojik
bulgular; skolyoz, toraks ve lomber
bolgeyi igerebilen vertebra anomalile-
ri; daha sik olmak iizere hemivertebra,
yartk vertebra, hipoplastik vertebra,
kelebek vertebra gibi ¢oklu vertebral
segmentasyon defekdleri geklindedir.
Kosta anomalileri ise parsiyel kosta
fiizyonu, say1 ve kalinlikta asimetri ve
sekil bozuklugu bicimindedir (8). Bi-
zim hastamizda da vertebral segmen-
tasyon defektleri, kostovertebral biles-

Sekil 2 ve 3: Ayni olgunun direk grafileri; skolyoz, kostovertebral flizyon defektleri ve goklu

vertebra anomalileri ile yengec seklinde toraks gérunimu dikkati cekmektedir. kede fuzyon ve SkOIYOZ meveut idi.
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Jarcho-Levin sendromuna NTD digin-
da kardiyovaskiiler, genitotiriner ve
parankimal organ patolojileri eslik
edebilir. Hidrosefali, hidrotireteronef-
roz, meningomiyelosel, atriyal septal
defeke, ventrikiiler septal defekt, renal
agenezi/ hipoplazi, polikistik bobrek,
anal atrezi, diyafram hernisi, 6zofa-
go-trakeal fistiil, sprengel deformitesi,
Meckel divertikiilii, bifid uvula bildiri-

len anomaliler arasindadir (10).

Koryon villus biyopsisi ile JLS tanist an-
tenatal dénemde konulabilmektedir.
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