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Yenidoganda Solunum Sikintisinin
Nadir Nedeni: Jeune Sendromu
A Rare Cause of Respiratory Distress in Newborn:
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OzET

Ik kez 1955 yilinda Jeune tarahindan tanimlanan Jeune torasik distrofisl, nadir gdrilen bir skelet displazisidir. Send-
romun en belirgin &zelgl dar, ¢an geklinde gopas kafesi ve pelvik kemikderdeki tipik degisikliklerdir, Hastalar gened
likle erken gocukduk daneminde solunum yetmezligi nedeniyle Stinler, Hastalk renal displazi. hepatik ve pankreatik
fibrozis ve retinitis pigmentozay igeren genig bir spektruma sahiptie. Biz burada solunum sikints ile dogan Jeune
sendromlu Bir olguyu sunmaktayiz

ANAMTAR Kitlmeer: Anfenatal tane, Jeune send: , solunum sikintes

SUMMARY

Jeune thoracic dystrophy is a rare aut I recessive chondradysplasia, first described by Jeune et al in 1955 The
mamn features of the syndrome include a small, bell-shaped thorax and typical pelvic bony changes. Pabents usually
die from respiratory Insufficiency in early infancy The disease has a wide spectrum of dinical manifestations including
renal dysplasia, hepatic and pancreatic fibrosis and retinitis pigmentcsa. We present z case of Jeune syndrome who

vas borned with respiratory dutross.

Key Woros: Antenatal diagnosss, leune syndrome, respiratory distress

Girls

Jeune sendromu, otozomal resesil’ pegighl, multisistem
organ tutufumu ile seyreden ve 17100 000-130 000 s1k-
ikta gordlen nadie bir iskelet displuzisidir. Hastalifin
klinik ve radyolojik bulgulannin baginda solunum sikin-
tistmin eghk eti@i gan yeklinde dar toraks ve tipik pelvik
kemik anomalileri, kisa ekstremite cikeligs, bibrek ve
kuraciger unomalilen gelir. Bu gocuklann bilvuk bir kis-
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mu. yemdogun donemi veya erken infant déneminde so-
lunum sakintiss nedeniyle dliir,'* Biz burada antenatal ta-
i konan ve dofar dofmaz solunum sikinuss nedeniyle
entiibe edilen Jeune sendromiu bir olguyu, hastaliga dik-
kat gekmek icin sunduk.

OLGu SuNumu

Aralannda ukrabuhik bafs olmayan 35 yaginda baba ile
33 vaginda unnenin 4. gebeliginden 2. canli dofum ola-
rak bir Universite hastunesinde normal spontan dogum
ile dogzan bebek. solunum sikintisinin baglamas: ve kan
gaznnin bozulmasy Uzerine yenidogun yodun bakim (ni-
temize yatnldi. Ozgegmisinde anneye antenatal donem-
de yapilan ultrasonografide toraks gapmin <S. persantil
olmasi nedeniyvle Jeune sendromu Sntanisi aldif dfire-
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Jeune Sendromu

nildi. Yogun bakim tnitesine entiibe
olarak alinan hastanin fizik bakisin-
da agurhk 3340 gram, boy S0 ¢m,
bag gevresi 36.5 cm, toraks antero-
postenor ¢apr azalmy, Karacifer 3.4
cm, dalak 1-2 cm ve ele geliyordu
(Resim 1), Laboratuvar tetkikleri
normaldi. Akciger grafisinde tornks
on-arka gapinin: azalmag, kostalann
normalden Kisa ve horizontal yerle-
simhi oldugu saptands (Resim 2)
Pelvis grafisinde iliyak kemikler ki-
sa ve kare yeklinde, asctabliler ag

ditzleymigti. Baun ve kranival ultra-
sonografisi normaldi. Ventilutor ile
solunum destefi verilen hastamin ta-
kiplerinde yeterli oksijenizasyon ve
ventilasyon suflanamads, yatgumin
56. glintinde eksitus oldu.

TARTISMA

Jeune sendromu veya asfiktik tora-
sik distrofi (ATD), ilk defa 1955 yi-
linda Jeune M. tarafindan tanimlan-
miy otozomal resesif gegighi nadir

Resim 1.

Jeune sendromiu clgurun
gorunlmu: Can weidnde dar
10faks dikkati geomektedir.

Resim 2.

Olgunun akoger grafis
Toraks On-arka capnn
azalmeg, kostalann rormalden
kisa e horizontal yerlegimd
oidudu goruimekte
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bir iskelet displazisidir.! Baz kemik
anomalilen ile dofumda veya ante-
natil ultrasonografide toraks capinim
5. persantil altinda olmasiyla ante-
natal tam Kk bilir. Bu | lrin
kuguk ve dar bir torakss, kisa ekstre-
miteleri, bobrek ve karaciger ano-
malileri varder, Tamimn radyolopik
olarak desteklenmesi gereklidir, Ka-
rakteristik radyolojik bulgular Kisa,
horizontal  yerlegimli kaburgalar,
yiksek yerlesimli “handle bar™ kla-
vikula, horizontal ¢apr normalden
Kisa ve asetabller agilan dar iliyak
kemikler ve asctabliler tavanda ke-
mik gkinulann olmasidir (tnident
asctabulum). Femur basi epifizien
erken ossifikasyon gosterchilir, ver-
tebmlar ve kafa kemikleri normal
goriinlimdedir.'* I organ tutulumu
pulmoner hipoplazi ve bisbrekte Kis-
tik deftigikliklerle karakterizedie,"**
Karacierdeki degisiklikler peripor-
tul fibrozis, safra kanali proliferas-
yonu, siroz ve pankreatik fibrozis-
tir.* Jeune sendromlu yenidoganlar-
da stkhikla 6ldmle sonuglanan solu-
num sikintist bulunur. Ancak send-
romun Ozelliklen klinikte gok farkh
yekillerde ortava gikabilir ve hig so-
lunum sikintsst olmayan olgular da
bildirilmigtie.”* Hata, ergenlik do-
neminde hafif bibrek yetmezligi ile
bagvuran bir hastaya infanul nefro-
nofitizi ve Jeune sendromu tams
konulmugtur,” Bizim  hastamizin
kraniyal ve batm ultrasonografisi
normaldi. Pelvis grafisinde iliyak
kemikler kisa ve kare seklinde, ase-
tabller agr dtizlegmigti, AKciger gra-
fisinde toraks On-arka gapinin azal-
miy, kostalann normalden kisa ve
horizontal yerlegimli oldugu saptan-
di, Hastamezin dogdufu andan itiba-
ren solunum sikimtisi meveut oldu-
fd ibe edilip ventilair des-
tegine alinds,

Morgan ve ark.’ 2003 yilinda
yapuklan Kapsamh ¢aligmalarla,
ATD'nin olasy gen lokasyonunu
15q13 olarak gostermiglerdir. Co-
cukluk dbnemine erigen hastalarda

)
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kromk bobrek yetmezligi yaygin
Blim nedenidir. Karaciger sirozu er-
ken morbidite nedenlerinden biridir.
ATD nin prenatal tanist igin kullans-
labilecek biyokimyasal veya genetik
meveut marker yoktur, Prenatal ult-
rasonografik toraks gevresifabdo-
men gevresi (TC/AC) ve RCP (nb
cage perimeter)/Te dlgimit ATD ta-
miss koymaya yardimer olur,™'' An-
tenatal tant ve izlemin posinatal
prognoz ile direkt iligkisi olmadiy
diigiindilir. Toraks gevresinin dark-
finin derecesi ile solunum uikintisy
ve buna bagh erken olim arasinda
dogrudan iliski saptanir.'? Dolayi-
siyle antenatal tans, bebek dogdu-
funda pediyatristin girigim agisin-
dan hazirhkl olmasi ve bu bebekle-
rin yenidogan yofun bakim {nitesi
bulunan yerlerde dogurtulmasy agi-
sindan Onemlidir. Aynca, prenatal
erken tans ailenin de istefi halinde
gebeligin sonlandinimasma (medi-
kal abortus) olanak saglar."’

Jeune sendromunun ayinc tani-
sinda Ellis-van Creveld sendromu
(kondrocktodermal displazi) ve Bar-
nes sendromu akla getirilmelidir, El-
lis-van Creveld sendromunda kond-
roplazi, ektodermal displazi, ekstre-
mitelerde mezofakromelik kisahk,
kisa kostalar, uzun-dar toraks poli-
dakuli ve konjenital kardiyak defekt-
ler goruliir*'41* Sunulan olguda dar
toraks diindaki ozellikler bulunma-
makiayds. Otozomal dominant gegiy
gosteren Bames sendromunda ise
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gan scklinde toraks patolojisine la-
ringeal stenoz da eslik eder.'

Jeune sendromunun tedavisi ge-
nellikle destek tedavisi geklindedir,
Yenidogan doneminde solunum yet-
mezligi, gocukluk doneminde bob-
rek yetmezlifi olim nedenidir*™*
Bizim hastamiz dogar dogmaz solu-
aum sikmtis: nedeniyle ventilator te-
davisine alindh, tiim destek tedavile-
rine rafmen yauypinin 56, giiniinde
eksitus oldu,

Sonug olarak biz bu olgu ile, go-
fils deformitesi ve solunum sikintis
olan yenidofanlarda ayinci tamda
nadir gorllen bir hastahik olmasina
ragmen Jeune sendromunun da ha-
urlanmasy  gerektifiini vurgulamak
istedik. Bu olgu nedeniyle yenido-
ganda solunum sikintisinin nadir bir
nedeni olan Jeune sendromunu lite-
ratlr egliginde gozden gegirdik.
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