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Jeune sendromu asfiktik torasik distrofi olarak da isimlendirilen
otozomal resesif gecisli coklu organ tutulumu olan bir iskelet disp-
lazisidir. Dar, gan seklinde gogiis duvari, farkli derecelerde kol
ve bacak kisaligi bu sendromun en karakteristik 6zelligidir. Jeune
sendromlu cocuklarin ¢ogunda erken siit cocuklugu déneminde
agir solunum yetmezligi gorilir. Burada dogumun hemen ardin-
dan solunum yetmezligi gelisen ve Jeune sendromu tanisi alan bir
olgu nadir goriilmesi nedeniyle sunulmustur. Akraba evliliklerinin
sik oldugu llkemizde solunum sikintisi bulgularinin yaninda dar
gogus kafesi, kisa kol ve bacaklarin gorildugu bebeklerde Jeune
sendromu akla gelmelidir.

Jeune syndrome, also known as asphyxiating thoracic dystrophy, is a
rare autosomal recessive skeletal dysplasia with multiorgan involve-
ment. Clinically, Jeune syndrome is characterised by a bell-shaped,
narrow chest and variable limb shortness. Most of the children suf-
fering from this syndrome present with severe respiratory failure dur-
ing the early infancy period. Here we report a neonate with serious
postnatal respiratory insufficiency who was diagnosed with Jeune
syndrome. Since intermarriage is frequent in Turkey, when a new-
born with respiratory failure has a bell-shaped, narrow chest and
variable limb shortness, Jeune syndrome should be considered.
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GiRis

Jeune sendromu asfiktik torasik distrofi olarak da isimlendirilen otozomal resesif gecisli bir iskelet displazisidir [1,2]. ilk
kez 1955 yilinda Jeune ve arkadaslari tarafindan tanimlanmistir ve yaklasik olarak 100.000-130.000 canli dogumda bir
goriilmektedir [1-4]. Dar, can seklinde g6giis duvari, kol ve bacak kisaligi bu sendromun en karakteristik 6zelligidir [1].
Ayrica bobrek, karaciger, pankreas ve goz bulgulari da hastaliga eslik edebilir [1-4]. Jeune sendromu tanisi alan olgular-
da hayatin ilk yilinda sikhkla solunum problemleri gozlenir ve 6limiin en 6nemli nedeni solunum yetmezligidir [2].
Yasayan olgularda sonraki yillarda ortaya ¢ikan bobrek yetmezligi ise bir diger 6nemli sorundur [2,5]. Burada dogumun
hemen ardindan baslayan solunum sikintisi nedeniyle yenidogan yogun bakim initesine yatirilan ve Jeune Sendromu
tanisi alan bir olgu ebeveynlerinin onami alinarak sunulmustur.

OLGU SUNUMU

On dokuz yasinda annenin ikinci gebeliginden 39. gebelik haftasinda sezaryen ile dogan bebegin dogumun ardindan
solunum sikintisinin gézlenmesi izerine yenidogan yogun bakim Unitesine yatirildi. Annenin gebelik boyunca herhangi
bir hastaligi olmadig), ilag kullanmadig ve radyasyona maruz kalmadigi 6grenildi. Dogumdan bir ay kadar 6nce yapilan
ultrasonografide bebegin gogiis kafesinin dar, kol ve bacaklarinin kisa oldugu saptanmisti. Soy gegmisinde anne ile baba
arasinda tglincii derecede akrabalik vardi. Ailenin ilk ¢ocugunun gogis kafesinin dar oldugu ve bes aylikken solunum
yetmezligi nedeniyle kaybedildigi 6grenildi. Bebegin iki kuzeninin de gégis kafeslerinin dar oldugu ve ikisinin de siit
cocuklugu doneminde solunum yetmezligi nedeniyle kaybedildikleri 6grenildi. Fizik incelemede bebegin gogiis kafesi
dar, kol ve bacaklari kisa, viicut agirhgr 3640 gr (%50-75), boyu 47 cm (%10-25), bas cevresi 34 cm (%50-75), gogis
cevresi 28 cm idi (Resim 1). Bebekte inleme, burun kanadi solunumu, kaburgalar arasi ¢ekilme vardi ve solunum sayisi
92/dk idi. Dinlemekle akciger sesleri iyi duyulamiyordu. Kalp hizi 154/dk ve Gfiirim yoktu. Karin hafif sis gériinimdey-
di ancak kitle veya karaciger ve dalakta biiyiime yoktu. Dig genital yapilar kiz gériinimdeydi. Laboratuvar incelemele-
rinde kan gazinda solunumsal asidoz saptandi. Tam kan sayimi, periferik yayma, karaciger ve boébrek islev testleri, kan
sekeri, serum elektrolitleri, C-reaktif protein degerleri normal sinirlardaydi. Ekokardiyografi, karin ultrasonografisi ve
fontanelden yapilan ultrasonografi normaldi. Tiim viicut kemik grafisinde humerus ve femur boyu kisa, gégus kafesi dar,
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Celik ve ark. Jeune Sendromu

Resim 1. Olgunun ¢an seklinde dar g6gis kafesi,hafif siskin karni,
kisa kol ve bacaklari izlenmekte

kaburga uclari genis, klavikulada bisiklet gidonu goriinimii
ve asetabular tavanda kemik ¢ikintilar (trident asetabulum)
saptandi (Resim 2, 3). Bu bulgularla hastaya Jeune sendromu
tanisi koyuldu. izleminde burundan siirekli pozitif hava yolu
basinci uygulanan bebegin solunumsal asidozunun devam
etmesi lzerine entlibe edilerek yapay solutma baslandi ve on
alti giin streyle devam edildi. Otuz giinlik iken solunum
destegi ihtiyaci olmayan ve agizdan tamamen beslenen
bebek ayaktan izlenmek lzere taburcu edildi.

TARTISMA

Jeune sendromu iskelet sistemi basta olmak tizere akcigerle-
ri, bobrekleri, karacigeri, pankreasi, gbzii, merkezi sinir sis-
temini etkileyebilen dogumsal bir bozukluktur [1-6]. Tani
klinik ve radyolojik bulgularla konur [1,6,7]. Hastalarda
genellikle dar gogus kafesi, sigkin karin, kisa kol ve bacaklar
dikkati ceker. Dogum sonrasinda olgiilen gogls cevresi
genellikle bas cevresinden kiigiiktiir [6]. Bizim olgumuzda
gogls kafesi ileri derecede dar, gogls cevresi bas gevresin-
den kiigiik, karin goreceli olarak siskin, kol ve bacaklar
kisaydi. Jeune sendromunda radyografide siklikla can seklin-
de dar gogus kafesi, kisa ve yatay kaburgalar, bisiklet gidonu
seklinde klavikula, kiiciik pelvis kemikleri asetabular tavan-
da kemik cikintilar (trident asetabulum) vardir [1,2]. Jeune
sendromu tipik radyolojik bulgularla Ellis-van Creveld send-
romu disinda diger iskelet displazilerinden kolayca ayirt
edilir. Ellis-van Creveld sendromunda benzer radyografik
bulgular bulunmakla birlikte g6gus kafesi daha hafif olarak
etkilenmistir. Ayrica Ellis-van Creveld sendromunda siklikla
ektodermal displazi, polidaktili, dogumsal kalp hastaligi
bulunurken Jeune sendromunda bu bulgular genellikle sap-

Resim 2. Olgunun arka 6n akciger grafisinde dargogiis kafesi, kisa
kaburgalari, bisiklet gidonunu andiran klavikulalari izlenmekte

Resim 3. Olgunun 6n arka pelvis grafisinde kiigiik iliak kemikler ve
asetabular tavanda kemik ¢ikintilar (trident asetabulum) izlenmekte

tanmaz [1]. Bizim olgumuzda Jeune sendromu igin tipik olan
radyografik bulgular vardi, ayrica ektodermal displazi, poli-
daktili ve dogumsal kalp hastaligi yoktu.

Son yillarda Jeune sendromu silyopatiler olarak adlandirilan
bir grup hastaligin icinde siniflandinimaktadir. Otozomal
resesif polikistik bobrek hastaligi, nefronofitiziler, Bardet
Biedl sendromu, Meckel Gruber sendromu, Joubert sendro-
mu, Altstrom sendromu, Ellis van Creveld sendromu, kisa
kosta-polidaktili sendromu, Sensenbrenner sendromu ve
Jeune sendromu silyopatiler iginde yer alir [8]. Silyum omur-
galilarin hiicrelerinde bulunan, bazal cisim ve uyarlanmig bir
sentrozomdan olugan mikrotiibiiler bir yapidir. Silyum hiicre
¢ogalmasi, hiicre farklilagmasi, sinir gelisimi ve doku btiin-
[Ggtinlin saglanmasi igin gerekli hiicre disi sinyallerin hiicre
icine aktarilmasinda gorev alir ve silyum bozuklugu coklu
doku ve organ tutulumu olan hastaliklarla sonuglanir.
Silyumun iskelet gelisiminde 6nemli olan Hedgehog yola-
ginda sinyal iletiminde 6nemli roll oldugu yapilan hayvan
deneylerinde gosterilmistir [8]. Silyumun yapisindaki prote-
inleri kodlayan gen mutasyonlari bu yolagin islevini bozabi-
lir. Jeune sendromunda kamgi igi tasima genlerinde (IFT-
Intraflagellar transport gene) mutasyonlar saptanmustir. IFT80,
IFT140, tetratrikopeptit tekrar dizesi 21B (TTC21B-
tetratricopeptide repeat domain 21B) ve dinein-2 agir zin-
cir-1 (DYNC2H1-dynein 2 heavy chain 1) gen mutasyonlari
Jeune sendromu ile en sik iligkilendirilen mutasyonlardir. Bu
genlerin heterojen ve biyik boyutlu olmasi bu hastalikta
genetik taniyr zorlagtirmaktadir [9].



Jeune sendromlu olgularda hastaligin agirhg ve klinik bulgu-
lart degisiklik gosterebilmektedir, bu durum altta yatan gene-
tik farkliliklara baglanmaktadir [3]. Jeune sendromlu hastala-
rin gogunda akciger hipoplazisi ve dar gogus kafesi nedeniy-
le erken donemde solunum sikintisi gelisir ve bu bebeklerin
onemli bir kismi yenidogan veya siit cocuklugu déneminde
kaybedilir [1,2,10,11]. Yasayan olgularda ise solunum prob-
lemleri ilerleyen yillarda azalir. Jeune sendromu tanisi alan
13 olgunun incelendigi bir arastrmada olgularin 11’inin
hayatlarinin ilk iki yilinda solunum problemleri yasadiklari
ve iki olgunun solunum yetmezligi nedeniyle kaybedildigi
bildirilmistir. Bu arastirmada ikinci yasin ardindan olgularin
¢ogunda solunum problemlerinin diizeldigi belirtilmistir [1].
Bizim olgumuzda dogumun hemen ardindan solunum sikin-
tist baglamisti ve yapay solutma ihtiyaci olmustu. Bir aylik
oldugunda ise solunum destegi ve oksijen ihtiyacr kalmamis-
ti. Olgumuzun Jeune sendromu olduklarini disiindGiglimiiz
bir kardesi ve iki kuzeni ise solunum yetmezligi nedeniyle
erken siit cocuklugu déneminde kaybedilmislerdi.

Jeune sendromlu ¢ocuklarda bir diger 6nemli sorun bébrek
tutulumudur ve genellikle iki yasindan sonra bulgu verir. En
sik karsilasilan histolojik bulgular tubuluslarda atrofik ve
kistik genisleme, yaygin interstisyel fibrozis, glomeriil cevre-
sinde fibrozis ve glomeriiler sklerozdur [1,5]. Yapilan bir
arastirmada olgularin %30 kadarinda bébrek tutulumu bildi-
rilmistir [1]. Olgumuzun bobrek islev testleri normaldi ve
taburculuk sonrasinda da bobrek islev testlerinin dizenli
olarak izlenmesi planlandi.

Jeune sendromunda retinitis pigmentoza basta olmak tizere
cesitli g6z bulgulari saptanabilir ve genellikle ilk klinik bulgu
gece korligudir [1]. Bu nedenle sik olmasa da diizenli ara-
liklarla g6z muayenesi yapilmasi 6nerilir. Bizim olgumuzun
g6z muayenesinde herhangi bir anormallik yoktu.

Jeune sendromunda nadir olarak hiperbilirtibinemi, transa-
minaz yiiksekligi, karaciger buyukligu, portal hipertansiyon,
siroz, ekzokrin pankreas yetersizligi gibi bulgular saptanabi-
lir [1,4]. Olgumuzda karaciger ve pankreas tutulumunu
diisiindiren herhangi bir bulgu yoktu.

Gilinimiizde dogum oncesi dénemde Jeune sendromu-
nun kesin tanisini koymak miimkin olamamaktadir
ancak ultrasonografide polihidramniyoz, kigik toraks,
kisa kol ve bacaklar, fetal solunum hareketlerinin izlene-
memesi durumunda stiphelenmek gerekir [1,12]. Bizim
olgumuzda dogum &ncesi donemde yapilan ultrasonog-
rafide kiiciik toraks ile birlikte kisa kol ve bacaklar dik-
kati cekmisti.

Jeune sendromunda tedavi bulgulara yoneliktir. Hastamizda
oldugu gibi erken dénemde karsilasilan solunum yetmezligi
varliginda yapay solutma yontemleri etkin bir sekilde kulla-
nilmalidir. Gogls kafesini genisletmeye yonelik cesitli cerra-
hi yontemler denenebilmektedir [1,6]. Ge¢ dénemde karsi-
lasilabilen kronik bébrek yetmezligi icin diyaliz veya bobrek
nakli yapilabilir [1,5].

Sonug olarak akraba evliliklerinin sik oldugu dlkemizde
solunum sikintisi bulgularinin yaninda dar gogus kafesi, kisa
kol ve bacaklarin gorildigi bebeklerde Jeune sendromu
akla gelmelidir.
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