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Tekrarlayan akciger enfeksiyonunun nadir bir nedeni: Jeune sendromu

A rare cause of recurrent pulmonary infection: Jeune syndrome
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Oz

Otozomal resesif gegisli bir hastallk olan Jeune sendromu, birgok sistem tutulumu ile giden nadir bir iskelet
displazisidir. Asfiktik torasik distrofi olarak da bilinen bu hastalikta, solunum sikintisina yol agan c¢an seklinde dar
gogus kafesi, kisa ekstremiteli clcelik ve pelvik kemik anomalileri en tipik muayene bulgularidir. Tekrarlayan alt
solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle klinigimize bagvuran ve Jeune sendromu tanisi koyulan 7 aylik kiz gocuk, nadir
gorilen bir hastalik olmasi nedeniyle sunulmustur.

Anahtar Sozciikler: Asfiktik torasik displazi, Jeune sendromu, tekrarlayan pnémoni.

Abstract

Jeune syndrome, is a rare autosomal recessive skeletal dysplasia characterized by multisystem involvement. In this
disease, otherwise called as “asphyxiating thoracic dystrophy”, bell-shaped narrow thorax that leads to respiratory
distress, short-limbed dwarfism, and typical pelvic abnormalities are the most common clinical signs. Herein we
present a 7-month-old girl who admitted to our clinic because of recurrent lower respiratory tract infection and

diagnosed as Jeune syndrome and we report the case due to its rarity.
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Giris

Jeune sendromu otozomal resesif gegisli ¢oklu organ
tutulumu gosteren nadir bir iskelet displazisidir. Asfiktik
torasik distrofi olarak ta bilinen bu hastalikta, solunum
sikintisina yol agan ¢an seklinde dar gégus kafesi, kisa
ekstremiteli cticelik ve pelvik kemik anomalileri en sik
gorilen klinik dzelliklerdir. Olgularin cogunlugu bebeklik
doéneminde akciger hipoplazisi veya tekrarlayan akciger
enfeksiyonlarina bagh solunum yetmezliginden
kaybedilirken; daha buyik yastaki ¢ocuklarin bir kismi
da bobrek, karaciger ve pankreas yetmezligi gibi
nedenlerle kaybedilmektedir. Ancak literatirde erigkin
yasa ulasabilmis az sayida vaka bildirilmistir (1). Jeune
sendromuna hepatik ve biliyer fibrozis, pelvik anomaliler,
polidaktili, retinal pigmentasyonlar ve dejenerasyonlar
gibi klinik durumlarin eslik edebilecegi bildiriimistir (2,3).
Hastaligin prognozunu goégis deformitesinin agirlig
belirlemektedir. Bu makalede tekrarlayan akciger enfek-
siyonu yakinmasi ile bagvuran ve iskelet anomalileri olan
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¢ocuklarda, nadir bir neden olarak Jeune sendromunun
ayirici tanilar arasinda disinilmesi ve ailenin hastalik
hakkinda bilinglendiriimesinin  éneminin vurgulanmasi
amaglanmistir.

Olgu Sunumu

Yedi aylik kiz hasta dksuruk, hirilti, nefes almada zorluk
ve ates yakinmalari ile bagvurdu. Mevcut yakinmalarla 5
gun 6nce dis merkeze bagvuran ve ayaktan tedaviye
yanit alinmayan hasta klinigimize sevk edilmisti. Yirmi
bes yasindaki anneden G2P2Y1 olarak sezaryen ile
miadinda 2550 g dogan hastamizin 6zgecmisinde 2 kez
akciger enfeksiyonu nedeni ile baska bir merkezde
yatarak tedavi Oykusunin oldugu o6grenildi. Gebelik
boyunca takipli olan hastaya dogum o&ncesinde ve
dogumdan sonraki slrecte herhangi bir hastalik stiphesi
oldugu séylenmedigi ve gogus kafesi ile ilgili herhangi bir
inceleme de yapilmadidi ifade edildi. Soy gecmiste
ebeveynlerin akraba olmadigi, ancak ilk gebelikten canli
dogan bebegin ilk 24 saatte 6ldugu séylendi.

Fizik muayenesinde, genel durumu iyi, biling agik, vicut
sicakhgi 36.7°C, vicut agirhgr 5800 g (< 3p), boyu 64
cm (3-10 p), bas cevresi 43 cm (10-25 p), gogus
cevresi/karin gevresi orani 0.73, kulag mesafesi kisa
Olgllen hastanin bas-pubis/pubis-topuk orani 1.44, bas-
pubis/boy orani %59 idi. Oksijen satirasyonu %93,

181


https://orcid.org/0000-0001-8625-9045
https://orcid.org/0000-0003-3764-2288

solunum sayisi 56/dk, nabzi 148/dk ve tansiyonu 95/50
mmHg bulundu. inspeksiyonda dar, uzun ve gan seklinde
gogus kafesi, interkostal retraksiyonlari, Ust ve alt
ekstremitelerde rizomelik kisallk ve batin distansiyonu
onemli fizik muayene bulgulan idi (Sekil-1a). Dinlemekle
akcigerlerde yaygin bilateral krepitan raller duyuldu. Diger
sistem bulgulari normaldi.

Laboratuvar tetkiklerinde, hemoglobin 12.4 g/dL,
hematokrit  %33.7, I6kosit 11.200/mm*®  trombosit
351.000/mm® bulundu. Karaciger, bdbrek fonksiyon

testleri, kalsiyum ve diger serum elektrolitleri, bilirlibin,
total protein, albimin dizeyleri, tam idrar tetkiki, tiroid
fonksiyon testleri, C-reaktif protein, protrombin zamani,
parsiyel tromboplastin zamani, serum immiinglobulin (A,
G, M) diizeyleri, arteriyel kan gazlar, paratiroid hormunu
ve 25-hidroksi D vitamini duizeyleri normal bulundu.
Radyografik incelemede akciger grafisinde dar gogls
kafesi, kisa kostalar ve solda daha belirgin olmak uzere
Gift tarafli pnémonik infiltrasyon oldugu gérildi. On-arka
pelvis grafisinde hipoplastik iliyak kanatlar, sivri
sakrosiyatik ¢entiklerle birlikte siglasmis asetabular agilar
ve inceleme alanina giren uzun kemiklerde belirgin olarak
kisalik ve metafizer geniglik oldugu gorildu ($ekil-1b).

Sekil-1. a. Hastanin genel gériinimunde dar, uzun ve ¢an seklinde
gogls kafesi, uzuvlarin proksimal kisimlarinda kisalik ve
batinda distansiyon izlenmekte, b. Pelvis grafisinde
hipoplastik iliyak kanatlar ve inceleme alanina giren uzun
kemiklerde belirgin olarak kisallk ve metafizer genislik
mevcut.

Transfontanel ultrasonografi (USG) ve ekokardiyografi
normal bulundu. Ancak batin USG incelemesinde sol
bobrekte 2. derece hidronefroz saptandi.

Mevcut bulgularla hastaya Jeune sendromu tanisi
konuldu. Akciger enfeksiyonu igin seftriakson ve
klaritromisin  tedavileri baslandi. Gogus  cerrahi
konsiiltasyonu sonucunda cerrahi endikasyon olmadigi
belirtildi. Tedavinin 11. gliniinde genel durumu diizelen
hasta, hidronefrozun takibi i¢cin Cocuk Nefroloji
poliklinigine ve genetik danigsmanlik almak igin Tibbi
Genetik anabilim dalina yonlendirilerek taburcu edildi.
Aileye sendrom hakkinda bilgi verildi.
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Hastanin yasal vasisinden tibbi verilerinin
yayinlanabilecegine iligkin yazili onam belgesi alindi.

Tartigsma

Jeune sendromu, ilk kez 1954 yilinda dar gd6gus
duvarina sahip, multipl kikirdak anomalisi bulunan ve
erken perinatal dénemde solunum yetmezliginden
kaybedilen bir yenidoganda tanimlanmig otozomal
resesif gegisli bir hastaliktir (4). Bu hastalar gogunlukla
hipoplastik kaburgalara bagli kiguk ve hareketsiz gégus
kafesinin yol actigi solunum yetmezligine bagh olarak
yenidogan doéneminde kaybedilmektedir. Olgumuzda
oldugu gibi, nadiren yenidogan ddéneminde solunum
sistemi yakinmalari olmadan sut ¢ocuklugu déneminde
tekrarlayan solunum sistem yakinmalari ile de
hastanelere basvurular yapilabilmektedir. Bu hastalarda
brongiyal gelisim normal iken alveolar gelisim bozuktur
ve ¢ogu hastada pulmoner hipoplazi eslik etmektedir (5).
Yasamin ilk yilinda en temel yagamsal problem solunum
sistemi hastaliklaridir. Bu dénemi atlatabilen ¢ocuklarda
solunum problemleri yas arttikga azalmasina ragmen;
sonradan ortaya cikan ilerleyici bobrek ve karaciger
hastaliklari prognozu belirleyen en 6nemli faktorler
olmaktadir (1,6). Hastamizda erken slt c¢ocuklugu
déneminde baslayan tekrarlayan akciger hastaliklari,
kisa uzuvlar (6zellikle proksimal kemiklerde) ve kigik
gogus kafesi en 6nemli klinik 6zellikler idi.

Bu hastalarda karaciger ve bobrek tutulumu disinda,
pankreas tutulumu, géz tutulumu, parmak sayl ve yapi
anomalileri, kardiyak tutulum ve korpus kallozum
agenezisi gibi patolojiler eslik edebilecegdi igin bu
acilardan ayrintili inceleme yapilmasi 6nerilmistir (7). Biz
de hastamizda yaptigimiz incelemede sol bdbrekte 2.
derece hidronefroz saptadik.

Can seklinde ve dar gogus kafesi, dizlesmis, kisa ve
kalinlagsmis kaburgalar, kostokondral kikirdaklarda
belirginlesme, genis metafizler, kisa ekstremiteler,
hipoplastik iliyak kanatlar ve daraltiimis asetabular agilar
hastalik icin karakteristik radyolojik bulgulardir (8).
Hastamizda belirtilen radyolojik bulgularin neredeyse
tim{ mevcuttu.

Henliz hastaligin prenatal tanisinda etkin olarak
kullanilabilen herhangi bir genetik veya biyokimyasal
belirte¢ yoktur. Bu dénemde en kullanigh tani yontemi
olan USG, risk durumuna gore 14 ile 16. gebelik haftalar
arasinda yapilabilmektedir (6). Ayrica, 18. haftadan
sonra yapilan USG'de g0gis c¢evresi/karin cgevresi
oraninin 0.85’ten kugik olmasi 6nemli bir belirte¢ kabul
edilmektedir (9). Hastahgin dogum sonrasi tanisi
genelde tipik klinik ve radyolojik  &zelliklere
dayandiriimaktadir. Biz de hastamiza tipik klinik ve
radyolojik bulgular esliginde Jeune sendromu tanisi
koyduk.

Ellis-van Creveld sendromu, Barnes sendromu ve kisa-
kosta polidaktili sendromu gibi durumlar ayirici tanilar
arasinda akilda bulundurulmalidir. Birgok ortak bulgu

Ege Tip Dergisi



olmasina ragmen, polidaktili, kardiyak patolojiler,
laringeal stenoz, anal atrezi, yarik damak/dudak
anomalisi gibi bircok klinik 6zellikler ile ayirici taniya
gidilmektedir. Hastamizda dar goégus kafesine eslik

mudahalelerin basarisi ile ilgili uzun doénem veriler
mevcut degildir. Destek tedavisi olarak, enfeksiyonlarla
micadele, gerektiginde mekanik ventilasyon,
gerektiginde nazogastrik sonda veya gastrostomi ile

edebilen bu bulgularin higbiri olmadigi icin Jeune  besleme ve bdbrek yetmezliginde renal transplantasyon
sendromu dusunuldu. ve diyaliz yapilabilir. Ayrica, bu ailelere mutlaka genetik
Hastaligin tedavisinde medikal ve cerrahi tedavi danisma verilmelidir. Biz hastamizda medikal tedavi

uygulayip, genetik danisma verdik. Sonu¢ olarak;
tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu, boy kisaligi ve
gogus deformitesi ile basvuran olgularda Jeune
sendromu da ayirici tanida akilda tutulmalidir ve ailelerin
genetik danismanlik almasi saglanmalidir.

secenekleri mevcut olmasina ragmen; genelde destek
tedavilerinin baskin oldugu medikal tedaviler tercih
edilmektedir. Cerrahi olarak sternum uzunlamasina
acilarak ve otolog ve sentetik greftlerle aralikli olarak
tespit edilerek iki hemitoraks arasi mesafe
genigletiimeye ¢alisiimaktadir  (10). Ancak cerrahi
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