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Jeune Sendromu (asfiktik torasik displazi): Bir Olgu
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Jeune sendromu (asfiktik torasik displazi), otozomal resesif geçifl gösteren, multisistem organ tutulumu ile seyreden, 1/100.000-130.000 s›kl›¤›nda görü-
len nadir bir iskelet displazisidir. ‹lk kez 1955’ te dar gö¤üs kafesi ve multipl k›k›rdak anomalileri olan bir yenido¤anda tan›mlanan hastal›¤›n en belirgin
özelli¤i küçük kostalarla birlikte dar gö¤üs kafesi ve k›sa ekstremiteli cüceliktir. Hastal›¤›n prognozunu gö¤üs deformitesinin a¤›rl›¤› belirlemektedir. Ol-
gular›n büyük ço¤unlu¤u erken bebeklik döneminde solunum yetmezli¤inden kaybedilirken, bu dönemi atlatanlarda daha sonra böbrek, karaci¤er ve
pankreas yetmezli¤i geliflir. Tekrarlayan alt solunum yolu flikayetleri ve gö¤üs deformitesi olan hastalarda Jeune sendromunun da ay›r›c› tan›da düflü-
nülmesini vurgulamak amac›yla ve nadir görülen bir hastal›k olmas› nedeniyle Jeune sendromu tan›s› konulan olgu sunuldu. 
Olgu: 19 ayl›k k›z hasta, kilo alamama, öksürük, solunum s›k›nt›s› ve beslenmede azalma flikayetleriyle getirildi. Öyküsünden takipsiz bir gebelik sonras›,
evde, miad›nda, normal yolla do¤du¤u, hemen a¤lad›¤› ve morarmas›n›n olmad›¤› ö¤renildi. Do¤um kilosu bilinmeyen hastan›n ilk befl ay sadece anne
sütü ald›¤›, sonras›nda inek sütü ile mama verildi¤i, iki ayl›ktan itibaren geliflmesinin geri oldu¤u ve iki kez pnömoni tan›s› ile izlendi¤i ö¤renildi. Soygeç-
miflinden anne-babas› aras›nda birinci derece akrabal›k oldu¤u ve ailede önemli hastal›k olmad›¤› ö¤renildi.
Fizik muayenesinde, genel durumu iyi, vücut s›cakl›¤› 36°C, vücut a¤›rl›¤› ve bafl çevresi <3p, gö¤üs çevresi/kar›n çevresi oran› 0.74, oksijen satürasyo-
nu %91, solunum say›s› 54/dk, nabz› 144/dk ve tansiyonu 100/50 mmHg bulundu. Dar ve çan fleklinde gö¤üs kafesi, interkostal retraksiyonlar›, üst ve alt
ekstremitelerde rizomelik k›sal›k ve bat›nda distandü görünüm mevcuttu. Dinlemekle akci¤erlerde yayg›n bilateral krepitan raller duyuldu. Kas tonusu ve
derin tendon refleksleri normal bulunan hasta, desteksiz oturabiliyordu. Di¤er sistem bulgular› normal bulundu. 
Laboratuvar tetkiklerinde, tam kan say›m›, karaci¤er ve böbrek fonksiyon testleri, kalsiyum ve di¤er serum elektrolitleri, tam idrar tetkiki, tiroid fonksiyon
testleri, idrar kan aminoasitleri, tandem mass ve idrarda organik asit de¤erleri ve arteriyel kan gazlar› normal bulundu. Radyografik incelemede, akci¤er
grafisinde dar gö¤üs kafesi ve k›sa kostalar; uzun kemik grafilerinde metafizlerde geniflleme; pelvis grafisinde hipoplastik iliak kanatlar ve sivri sakros-
yatik çentiklerle (trident pelvis) birlikte s›¤laflm›fl asetabular aç›lar tespit edildi. Ekokardiyografi, abdominal ve transfontanel USG normal bulundu.
Tekrarlayan akci¤er enfeksiyonu ve malnütrisyon nedeniyle yat›r›lan olguya klinik ve radyolojik bulgulara dayan›larak Jeune sendromu tan›s› konuldu.
Pnömonisi nedeniyle antibiyotik bafllanan olguya gö¤üs fizyoterapisi ve oksijen verildi. Cerrahi tedavi planlanmayan olgu, geliflebilecek di¤er sistem tu-
tulumlar› aç›s›ndan takibe al›nd›.
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Konjenital lober amfizem, genellikle bir lobda progressif hava hapsi, hiperaerasyon, etkilenen lobun komflu akci¤er dokusuna bas›s› ve karfl› akci¤ere
herniasyonu ile karakterize klinik bir tablodur. En s›k sol üst ve daha az s›kl›klarla da sa¤ üst ve sa¤ orta lob etkilenimi görülür. Genellikle yenido¤an dö-
neminde a¤›r ve ilerleyici solunum s›k›nt›s› ile klini¤e baflvururlar. Daha büyük çocuklarda tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlar›, h›fl›lt› ve kronik
öksürük önemli baflvuru nedenleridir. Hastalar›n %50’sine intraluminal, %2’ sine de ekstrensek bas› efllik eder. Hastal›¤›n ortaya ç›kma yafl› ile klini¤in
a¤›rl›¤› aras›ndaki korelasyon nedeniyle erken yaflta a¤›r solunum problemlerine yol açan hastalara lobektomi uygulan›rken daha ileri yafllarda bulgu ve-
renler konservatif tedavi ile izlenebilirler. Burada tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu ile baflvuran ve konjenital lober amfizem tan›s› konularak lobek-
tomi uygulanan bir olgu nadir görülmesi nedeniyle sunuldu.
Olgu: Befl gündür olan burun t›kan›kl›¤›, nefes almakta zorluk, öksürük ve morarma flikayetleriyle baflvuran 2,5 ayl›k erkek hastan›n öyküsünden efliyle
aras›nda akrabal›k olmayan 22 yafl›ndaki annenin ilk gebeli¤inden, 29 haftal›k, hastanede, 1820 gr olarak, sezeryanla do¤du¤u, solunum s›k›nt›s› ve mo-
rarma nedeniyle iki gün mekanik ventilasyon deste¤i uyguland›¤› ve exchange transfüzyon yap›ld›¤› ö¤renildi. Do¤um sonras› sar›l›k, kilo alamama ve
pnömoni nedeniyle 40 gün hastanede izlenen hasta, taburcu olduktan sonra bir ay süreyle evde herhangi bir flikayeti olmadan izlenmifl, fakat bu dönem-
de çok iyi kilo alamam›flt›. Kardefl ölümü ve ailede önemli hastal›k öyküsü yoktu. 
Fizik incelemesinde, genel durumu iyi, vücut s›cakl›¤› 37°C, vücut a¤›rl›¤› ve bafl çevresi <3p, oksijen satürasyonu %90, solunum say›s› 58/dk ve nabz›
130/dk bulundu. Subkostal ve interkostal retraksiyonlar› gözlenen ve bilateral krepitan ralleri duyulan olgunun, di¤er sistem muayenelerinde bilateral hid-
rosel hariç özellik yoktu. 
Laboratuvar tetkiklerinde, fizyolojik anemisi mevcuttu. Karaci¤er ve böbrek fonksiyon testleri, serum elektrolitleri, tam idrar tetkiki, tiroid fonksiyon test-
leri, serum demiri, serum demir ba¤lama kapasitesi ve arteriyel kan gazlar› normal bulundu. RSV, adenovirus ve parainflüenza serolojileri normal bulun-
du. ‹ki yönlü akci¤er grafisinde, sa¤ akci¤er alt lobda konsolidasyon ve kollaps, sol akci¤erde alt lobda parakardiak konsolidasyon izlendi. Sol akci¤erin
sa¤a do¤ru herniye oldu¤u ve sol üstte belirgin havalanma art›fl› izlendi. Ekokardiyografi ve özofagogram normal bulundu.
‹zlemde çekilen kontrol akci¤er garfisinde shiftin artm›fl oldu¤u görülmesi, do¤um sonras›nda yatt›¤› merkezde çekilen akci¤er grafilerinde de sol üstte
havalanma art›fl› izlenen hastan›n çekilen toraks tomografisinde sol üstte konjenital lober amfizem ile uyumlu görüntü elde edildi. Bronkoskopi sonras›
konjenital lober amfizem tan›s› kondu ve amfizematöz sol akci¤er üst lobu lingula ile birlikte eksize edildi. fiikayetleri düzelerek taburcu edilen olgu, ope-
rasyondan iki ay sonra bir kez daha pnömoni nedeniyle yat›r›larak izlendi. Düzenli kontrollerine gelen olgunun kilo ald›¤› ve akci¤er grafisinin kontrolde
normal oldu¤u görüldü.
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