Tanisal ve Girisimsel Radyoloji (2001) 7:592-594

PEDIATRIK RADYOLOJI
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Jeune sendromlu bir ¢cocukta situs inversus
totalis

Burce 0zgen, Mithat Haliloglu, Aytekin Besim

B. Ozgen (E), M. Haliloglu, A. Besim
Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, Radyoloji Anabilim

Dali, Ankara

Gelisi: 25.05.2001 / Kabult: 19.07.2001

592 .

Aralik 2001

mal resesif gecis gosteren ve multisistem organ tutulumu ile sey-

reden nadir bir iskelet displazisidir. Hastaligin klinik ve radyolojik
bulgularinin baginda solunum sikintilarinin eslik ettigi ¢can seklinde dar
toraks ve tipik pelvik kemik anomalileri gelir. Bu ¢cocuklarin biiyiik bir
kismi erken infant doneminde solunum sikintisindan veya daha sonra-
ki donemde bobrek yetmezligi nedeni ile kaybedilirler. Sendromun ge-
nig bir klinik spektrum olusturdugu bilinmektedir (1).

J eune sendromu veya diger adiyla asfiksik torasik displazi, otozo-

Olgu bildirisi

Dort aylik kiz cocugu hastanemize gogiis deformitesi ve hizli soluk
alip verme sikayetleri ile getirildi. Oykiisiinden sezaryen ile ikiz esi ola-
rak miyadinda dogdugu, dogdugunda gogiis kafesinin kiiciik oldugu,
diger ikiz kardesinin normal oldugu, anne ve baba arasinda akrabalik
olmadig1, ancak ilk ¢cocuklarinin dogumu takiben 3. giinde solunum s1-
kintisi nedeniyle 61diigii 6grenildi.

Fizik incelemede bebegin kiiciik, dar bir torakst oldugu ve solunum
ritminin artmis oldugu saptandi. Kalp sesleri sag toraksta aliniyordu ve
karaciger solda palpe ediliyordu. Laboratuvar incelemesi normaldi. Ce-
kilen akciger grafisinde dekstrokardi mevcuttu ve mide gazi sag iist
kadrandayd: (Resim 1A). Toraks antero-posterior ¢ap1 azalmis, kosta-
lar normalden kisa ve horizontal yerlesimliydi (Resim 1B). Pelvis rad-
yografisinde ilyak kemiklerin kisa ve kare seklinde oldugu ve asetabu-
lar aginin diizlestigi saptandi (Resim 2). Hastaya situs inversus totalisin
eslik ettigi Jeune sendromu tanisi kondu.

Tartisma

Jeune sendromu bazi tipik kemik anomalileri ile dogumda tani alan
multisistemik bir hastaliktir (1). Bu cocuklarda kiiciik ve dar bir toraks,
kisa, horizontal yerlesimli kostalar bulunur. Bu torasik anomali siklik-
la pulmoner hipoplazi ve sik tekrarlayan akciger enfeksiyonlarina se-
bep olur. Polidaktili sendroma eslik edebilir, ancak cogunlukla parmak-
lar normal sayidadir. Ilyak kemiklerin horizontal ¢apt normalden kisa-
dir, asetabular agilar dardir ve asetabular tavanda kemik ¢ikintilar bulu-
nur (trident asetabulum). Femur bag epifizleri erken osifikasyon goste-
rebilir. Vertebralar ve kafa kemikleri normal goriintimdedir (1).

Jeune sendromlu yeni doganlarda siklikla fatal seyredebilen solunum
sikintis1 bulunur. Ancak sendromun 6zellikleri klinikte ¢cok farkli ge-



Resim 1. A. On-arka akciger grafisinde dekstrokardi; kiigiik ve ¢an seklinde toraks, horizontal yerlesimli kostalar izleniyor. B. Yan akciger grafisinde daralmis gogiis
dn-arka capi ve uglari genislemis kostalar izleniyor.

Resim 2. On-arka pelvis grafisinde asetabular tavanin diizlestigi izlenmektedir.

killerde ortaya cikabilir ve hi¢ solu-
num sikintist olmayan olgular da bil-
dirilmigtir (2). Cocukluk dénemine
erisebilen hastalarda siklikla bobrek
yetmezligi goriiliir, ancak renal disp-
lazinin diizeyi cok degiskendir. Peri-
portal fibrozis ve safra yollar1 prolife-

rasyonu gibi hepatik anomaliler ve
pankreatik fibrozis de sendroma eglik
edebilir. Bu bulgular cesitli nekropsi
ve karaciger biyopsi spesimenlerinde
de gosterilmistir (3). Bizim olgumuz-
da sadece hafif takipne mevcuttu ve
belirgin solunum sikintisi yoktu. Has-

tamizin abdominal sonografisinde si-
tus inversus totalis mevcuttu. Bagka
bir patolojik goriinlim saptanmadi.
Jeune sendromunun ayirict tanisin-
da oncelikle kondroektodermal disp-
lazi (Ellis-van Creveld sendromu) ve
torakolaringopelvik displazi (Barnes
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sendromu) diistiniilmelidir. Ellis-van
Creveld sendromlu hastalarin hemen
hepsinde polidaktili goriiliir ve cogun-
da da bulgulara ektodermal displazi
eslik eder (4). Bizim olgumuzda bu
ozellikler bulunmamaktaydi. Barnes
sendromu ¢an seklinde toraks ve la-
ringeal stenozun beraber seyrettigi bir
hastaliktir (5). Olgumuzda laringeal
stenozun bulunmayis1 nedeniyle bu
sendromdan uzaklagilmisgtir.

Jeune sendromu ve situs inversus
totalis birlikteligi literatiirde iki kez
belirtilmig olsa da bildirilen iki olguda
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da farkli sendromlar bir arada bulun-
maktadir (6,7). Bu nedenle olgumuz
Jeune sendromuna situs inversus tota-

lisin eglik ettigi ilk olgu olma 6zelligi-
ni gostermektedir.

CASE REPORT: JEUNE SYNDROME WITH SITUS INVERSUS TOTALIS

Jeune syndrome or asphyxiating thoracic dysplasia is a rare autosomal recessive
chondrodystrophy with multisystem involvement. The main features of the syndro-
me include a small, bell-shaped thorax and typical pelvic bony changes. Patients usu-
ally die from respiratory insufficiency in early infancy but the disease has a wide
spectrum of clinical manifestations including renal dysplasia, hepatic and pancreatic
fibrosis, and retinitis pigmentosa. We present a case of a 4-month-old girl with a
mild form of Jeune syndrome and situs inversus totalis, an association that was not

previously described.

TURK J DIAGN INTERVENT RADIOL 2001; 7:592-594

4. Ellis RW, van Creveld S. A syndrome cha-
racterised by ectodermal dysplasia, poly-
dactyly, chondrodysplasia and congenital
morbus cordis; report of three cases. Arch
Dis Child 1940; 15:65-84.

5. Burn J, Hall C, Marsden D, Matthew DIJ.
Autosomal dominant thoracolaryngopelvic
dysplasia: Barnes syndrome. J] Med Genet
1986; 23:345-349.

6. Brueton LA, Dillon MJ, Winter RM. Ellis-
van Creveld syndrome, Jeune syndrome,
and renal-hepatic-pancreatic dysplasia:

separate entities or disease spectrum? J
Med Genet 1990; 27:252-255.

7. Majewski E, Ozturk B, Gillessen-Kaes-
bach G. Jeune syndrome with tongue
lobulation and preaxial polydactyly, and
Jeune syndrome with situs inversus and
asplenia: compound heterozygosity Jeune-
Mohr and Jeune-Ivemark? Am J Med
Genet 1996; 63:74-79.



