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Jeune Sendromu (asfiktik torasik displazi): Bir Olgu
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Jeune sendromu (asfiktik torasik displazi), otozomal resesif gegis gdsteren, multisistem organ tutulumu ile seyreden, 1/100.000-130.000 sikiginda gorii-
len nadir bir iskelet displazisidir. ik kez 1955 te dar gdgiis kafesi ve multipl kikirdak anomalileri olan bir yenidoganda tanimlanan hastaligin en belirgin
ozelligi kiiglik kostalarla birlikte dar gogiis kafesi ve kisa ekstremiteli ciiceliktir. Hastaligin prognozunu gogiis deformitesinin agirligi belirlemektedir. 0l-
gularin biiylik gogunlugu erken bebeklik ddneminde solunum yetmezliginden kaybedilirken, bu dénemi atlatanlarda daha sonra bdbrek, karaciger ve
pankreas yetmezligi geligir. Tekrarlayan alt solunum yolu sikayetleri ve gdgiis deformitesi olan hastalarda Jeune sendromunun da ayirici tanida diisii-
niilmesini vurgulamak amaciyla ve nadir goriilen bir hastalik olmasi nedeniyle Jeune sendromu tanisi konulan olgu sunuldu.

Olgu: 19 aylik kiz hasta, kilo alamama, 6ksiiriik, solunum sikintisi ve beslenmede azalma sikayetleriyle getirildi. Oykiisiinden takipsiz bir gebelik sonrasi,
evde, miadinda, normal yolla dogdugu, hemen agladigi ve morarmasinin olmadigr 6grenildi. Dogum kilosu bilinmeyen hastanin ilk bes ay sadece anne
siitli aldigi, sonrasinda inek siitii ile mama verildigi, iki ayliktan itibaren gelismesinin geri oldugu ve iki kez pndmoni tanisi ile izlendigi 6grenildi. Soygec-
misinden anne-babasi arasinda birinci derece akrabalik oldugu ve ailede dnemli hastalik olmadigi 6grenildi.

Fizik muayenesinde, genel durumu iyi, viicut sicakhig 36°C, viicut agirhgi ve bas gevresi <3p, géglis cevresi/karin gcevresi orani 0.74, oksijen satiirasyo-
nu %91, solunum sayisi 54/dk, nabzi 144/dk ve tansiyonu 100/50 mmHg bulundu. Dar ve ¢an seklinde gdgiis kafesi, interkostal retraksiyonlari, iist ve alt
ekstremitelerde rizomelik kisalik ve batinda distandii goriiniim mevcuttu. Dinlemekle akcigerlerde yaygin bilateral krepitan raller duyuldu. Kas tonusu ve
derin tendon refleksleri normal bulunan hasta, desteksiz oturabiliyordu. Diger sistem bulgulari normal bulundu.

Laboratuvar tetkiklerinde, tam kan sayimi, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri, kalsiyum ve diger serum elektrolitleri, tam idrar tetkiki, tiroid fonksiyon
testleri, idrar kan aminoasitleri, tandem mass ve idrarda organik asit degerleri ve arteriyel kan gazlar normal bulundu. Radyografik incelemede, akciger
grafisinde dar gogiis kafesi ve kisa kostalar; uzun kemik grafilerinde metafizlerde genisleme; pelvis grafisinde hipoplastik iliak kanatlar ve sivri sakros-
yatik centiklerle (trident pelvis) birlikte siglagmis asetabular acilar tespit edildi. Ekokardiyografi, abdominal ve transfontanel USG normal bulundu.
Tekrarlayan akciger enfeksiyonu ve malniitrisyon nedeniyle yatirilan olguya klinik ve radyolojik bulgulara dayanilarak Jeune sendromu tanisi konuldu.
Pndmonisi nedeniyle antibiyotik baglanan olguya gégis fizyoterapisi ve oksijen verildi. Cerrahi tedavi planlanmayan olgu, gelisebilecek diger sistem tu-
tulumlari agisindan takibe alindi.
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Konjenital Lober Amfizem: Olgu Sunumu
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Konjenital lober amfizem, genellikle bir lobda progressif hava hapsi, hiperaerasyon, etkilenen lobun komsu akciger dokusuna basisi ve karsi akcigere
herniasyonu ile karakterize klinik bir tablodur. En sik sol {ist ve daha az sikliklarla da sag iist ve sag orta lob etkilenimi gdriiliir. Genellikle yenidogan do-
neminde agir ve ilerleyici solunum sikintisi ile klinige basvururlar. Daha biiyiik ¢cocuklarda tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonlari, higilti ve kronik
oksiiriik 6nemli bagvuru nedenleridir. Hastalarin %50sine intraluminal, %2’ sine de ekstrensek basi eslik eder. Hastaligin ortaya ¢ikma yasi ile klinigin
agirhg arasindaki korelasyon nedeniyle erken yasta agir solunum problemlerine yol agan hastalara lobektomi uygulanirken daha ileri yaslarda bulgu ve-
renler konservatif tedavi ile izlenebilirler. Burada tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonu ile basvuran ve konjenital lober amfizem tanisi konularak lobek-
tomi uygulanan bir olgu nadir gdriilmesi nedeniyle sunuldu.

Olgu: Bes giindiir olan burun tikanikhig, nefes almakta zorluk, dksiiriik ve morarma sikayetleriyle basvuran 2,5 aylik erkek hastanin dykiisiinden esiyle
arasinda akrabalik olmayan 22 yasindaki annenin ilk gebeliginden, 29 haftalik, hastanede, 1820 gr olarak, sezeryanla dogdugu, solunum sikintisi ve mo-
rarma nedeniyle iki giin mekanik ventilasyon destegi uygulandigi ve exchange transfiizyon yapildigi 6grenildi. Dogum sonrasi sarilik, kilo alamama ve
pndmoni nedeniyle 40 giin hastanede izlenen hasta, taburcu olduktan sonra bir ay siireyle evde herhangi bir sikayeti olmadan izlenmis, fakat bu dénem-
de cok iyi kilo alamamusti. Kardes 6liimii ve ailede dnemli hastalik dykiisii yoktu.

Fizik incelemesinde, genel durumu iyi, viicut sicakhgi 37°C, viicut agirhgi ve bas gevresi <3p, oksijen satiirasyonu %90, solunum sayisi 58/dk ve nabzi
130/dk bulundu. Subkostal ve interkostal retraksiyonlari gdzlenen ve bilateral krepitan ralleri duyulan olgunun, diger sistem muayenelerinde bilateral hid-
rosel harig dzellik yoktu.

Laboratuvar tetkiklerinde, fizyolojik anemisi mevcuttu. Karaciger ve bdbrek fonksiyon testleri, serum elektrolitleri, tam idrar tetkiki, tiroid fonksiyon test-
leri, serum demiri, serum demir baglama kapasitesi ve arteriyel kan gazlari normal bulundu. RSV, adenovirus ve parainfliienza serolojileri normal bulun-
du. iki yénlii akciger grafisinde, sag akciger alt lobda konsolidasyon ve kollaps, sol akcigerde alt lobda parakardiak konsolidasyon izlendi. Sol akcigerin
saga dogru herniye oldugu ve sol {istte belirgin havalanma artisi izlendi. Ekokardiyografi ve 6zofagogram normal bulundu.

izlemde cekilen kontrol akciger garfisinde shiftin artmis oldugu gériilmesi, dogum sonrasinda yattigi merkezde gekilen akciger grafilerinde de sol iistte
havalanma artisi izlenen hastanin gekilen toraks tomografisinde sol {istte konjenital lober amfizem ile uyumlu goriintii elde edildi. Bronkoskopi sonrasi
konjenital lober amfizem tanisi kondu ve amfizematdz sol akciger {ist lobu lingula ile birlikte eksize edildi. Sikayetleri diizelerek taburcu edilen olgu, ope-
rasyondan iki ay sonra bir kez daha pnomoni nedeniyle yatirilarak izlendi. Diizenli kontrollerine gelen olgunun kilo aldigi ve akciger grafisinin kontrolde
normal oldugu gorildi.





