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ÖZET

Jarcho-Levin Sendromu segmental kostovertebral deformitelerin bulundu¤u, çok say›da say›sal ve yap›sal vertebra ve kos-
ta anomalilerinin yer ald›¤› konjenital bir sendromdur. Bu sendromda gö¤üs duvar›n›n görünümü adeta “yengeç”e benze-
mektedir. Kostalar›n ve vertebralar›n yayg›n deformiteleri ve anormal birleflme göstermeleri solunum s›k›nt›s›na ve s›k tekrar-
layan solunum yolu enfeksiyonlar›na neden olmaktad›r. Spondilotorasik displazide baflta hemivertebra olmak üzere vertebra
deformiteleri, spondilokostal displazide kosta deformiteleri görülürken, her ikisi de Jarcho-Levin sendromunun alt grubu ola-
rak de¤erlendirilmektedir. S›k görülen bir tablo olmad›¤› için yar›k damakla do¤mufl olan spondilotorasik displazisi olan yeni-
do¤an olgusu sunulmufltur. (Güncel Pediatri 2007; 5: 125-8)
Anahtar kelimeler: Spondilotorasik dizostozis, yar›k damak, yenido¤an

SUMMARY

Jarcho-Levin syndrome is a congenital, segmental costo-vertebral deformation with multiple vertebral and numerical or
structural rib abnormalities resulting in the 'crab-like' aspect of the chest. The clinical picture composed of thoracal verte-
bral and costal malformations and the affected vertebrae and costa were abnormally fused with each other and resulted in
respiratory difficulties with recurrent respiratory infections. In spondylothoracic dysplasia, malformed vertebral bodies
including hemivertebral are the major anomalies where as spondylocostal dysplasia refers to intrinsic anomalies of the ribs
and both of them are defined as subgroups of Jarcho-Levin syndrome. Since it is a very rare entity, a newborn diagnosed as
spondylothoracic dysplasia associated with cleft palate is presented. (Journal of Current Pediatrics 2007; 5: 125-8)
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Girifl 

Jarcho-Levin sendromu ilk defa 1938 y›l›nda S.
Jarcho ve P.M. Levin taraf›ndan tan›mlanm›flt›r (1).
Jarcho-Levin sendromu için otozomal dominant ve re-
sesif kal›t›m oldu¤u bildirilmifltir (2,3,4). Önceleri hasta-
lar›n tan› ald›ktan sonra tekrarlayan solunum yolu en-
feksiyonlar› nedeniyle bir y›l içinde ölmeleri nedeniyle
bu sendromun oldukça ölümcül oldu¤u düflünülüyordu
(5). Spondilotorasik disostozis omurgan›n de¤iflik sevi-
yelerinde bulunabilen çok say›da vertebra anomalile-
riyle birliktedir. Bu anomaliler hemivertebra, vertebra-
lar›n yoklu¤u, “kelebek fleklinde” vertebralar, “kama
fleklinde” vertebralar, posterior füzyon defektiyle birlik-

te birleflmifl, hipoplastik vertebralar ve kostovertebral
füzyon defektleri olarak tan›mlanm›fllard›r (5,6). Spondi-
lotorasik disostozisde kosta anomalilerinin bulunmas›
flart de¤ildir (7,8). Spondilokostal dizostozisli olgularda,
genifllemifl veya çatallaflm›fl kostalar, “pervane kanad›
veya yengeç görünümlü” veya arkada birleflme defekti
gösteren kotsalar ve asimetrik füzyon defektleriyle ka-
rakterize intrinsik kostal anomalilere rastlan›lmaktad›r
(8,9). Jarcho-Levin sendromu için bildirilmifl olan pre-
valans 0,25/10.000’tir (9). Spondilotorasik displazili olgu-
larda bebeklerin ço¤unun solunum yetmezli¤inden kay-
bedilmesi nedeniyle, spondilokostal dizostozisten prog-
nozun daha kötü oldu¤u bilinmektedir. Prenatal olarak
Jarcho-Levin sendromu tan›s› konulan olgular için ge-
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beli¤in sonland›r›lmas› önerilmektedir (10). Daha iyi t›b-
bi bak›m imkanlar›n›n geliflmifl olmas› sayesinde Jarc-
ho-Levin sendromlu, ciddi anomalileri olan olgular›n
yaflam flanslar› artm›flt›r (11).

Olgu Sunumu

Gestasyonel yafl› 36 hafta olan k›z bebe¤in, 23 ya-
fl›ndaki annenin ilk gebeli¤inden durdurulamayan do-
¤um eylemi nedeniyle sezeryan seksiyo yap›larak dev-
let hastanesinde do¤urtuldu¤u, do¤um a¤›rl›¤›n›n 2.400
gram oldu¤u ve anoksik do¤um öyküsü olmad›¤› ö¤re-
nildi. Annenin prenatal takibinin yap›lmad›¤›, prenatal
dönemde ilaç kullan›m›, sigara al›flkanl›¤› veya enfeksi-
yon öyküsü olmad›¤›, akraba evlili¤i bulunmad›¤›, ölü
do¤um veya do¤umsal anomalileri olan akrabalar›n›n
olmad›¤› ö¤renildi. Yaflam›n›n üçüncü gününde trombo-
sitopeni geliflmesi üzerine hastanemize nakledildi. Has-
tanemize ilk geliflinde bebe¤in genel durumu iyi, aktivi-
tesi normaldi (Resim 1). Yap›lan fizik muayenede vücut
a¤›rl›¤› 2.370 gram (25-50p), boyu 45 cm (25p), bafl çev-
resi 33cm (50-75p), vücut s›cakl›¤› 36,5 °C, kalp tepe
at›m say›s› 144/dk., solunum say›s› 52/dk, arteryal O2
satürasyonu %90 bulundu. Boynu ve gö¤üs kafesi k›sa
olan olguda, dorsal skolyoz ve iki tarafl› komplet yar›k
dama¤›n bulundu¤u tespit edildi (Resim 1,2,3). Tam kan
say›m›nda Hb 16,9gr/dl, Htc %50, MCV 96, lökosit
17,600/mm3, trombositler 91.000/mm3, periferik yayma-
n›n incelenmesinde her sahada 4’lü, 5’li trombositlerin
oldu¤u, eritrositlerin normokrom-normositer oldu¤u,
hemoliz bulgusu olmad›¤› tespit edildi. Yap›lan kan gaz-
lar› incelemesi, böbrek ve karaci¤er fonksiyon testleri
ve tam idrar tetkiki normal s›n›rlarda bulundu. Bak›lan
PT, aPTT ve INR düzeyleri normal s›n›rlardayd›. Hasta-
nemize yat›r›ld›ktan üç gün sonra trombositopeni ken-
dili¤inden düzeldi, trombosit say›s› 150.000/mm3’e ulafl-
t›. Çekilen ön-arka akci¤er grafisinde 10. torakal ver-
tebra hizas›nda, sa¤da 9. kostada genifl görünüm oldu-
¤u, vertebrayla posterior füzyon defekti bulundu¤u, sol
hemitoraksta 10 tane kostan›n, sa¤ hemitoraksta ise 11
tane kostan›n bulundu¤u görüldü (Resim 4). Torakal
vertebralarda yukar›da aç›kl›¤› sola, afla¤›da aç›kl›¤›
sa¤a bakan skolyozun oldu¤u tespit edildi (Resim 5).
Bak›lan transfontanel, kar›n ultrasonografileri ve eko-
kardiyografi incelemesi normal bulundu. Bebe¤in kan
grubu ve annenin kan gruplar› A Rh (+)’ti. Klinik ve rad-
yolojik bulgular spondilotorasik dizostozisle uyumlu bu-
lundu. Olguya gö¤üs fizyoterapisi yap›lmaya baflland›.

Anne sütü yeterli olmad›¤› için mama verilerek, yar›k
damak olmas› nedeniyle kafl›kla beslenmesi sa¤land›.
Yar›k damak için Plastik ve Rekonstrüktif Cerrahi Bilim
dal› taraf›ndan optimal koflullarda opere edilmek üzere
takibe al›nd›. Gö¤üs duvar› ve omurga deformiteleri için
de ileride düzeltici operasyonlar›n yap›lmas› planland›.

Tart›flma

Jarcho Levin sendromunun etiyopatogenezi kesin
olarak aç›kl›¤a kavuflmam›flt›r. Mevcut geliflimsel de-
fektlerin intrauterin yaflam›n 4-8. haftalar› aras›nda
oluflmaya bafllad›¤› tahmin edilmektedir. Kostalardaki
deformitelerin notokordal vertebra k›k›rda¤›ndaki anor-
mal geliflime ba¤l› oldu¤u, 4. ve 5. haftalarda somitler-
deki yetersiz segmentasyonun vertebralardaki deformi-
telere yol açt›¤› düflünülmektedir (7,8,15). Jarcho Levin
sendromunun klinik ve radyolojik bulgular› iyi tan›mlan-
m›flt›r. Do¤umdan hemen sonra normal klinik görünüm
olabilece¤i bildirilmiflken, prenatal dönemde k›sa göv-
deye ba¤l› boy k›sal›¤›n›n tespit edilebilece¤i söylen-
mifltir (8). Baz› hastalarda servikodorsal skolyoz veya ki-
foskolyoz, pektus karinatus ve “yelken gö¤üs” birlikteli-
¤i tan›mlanm›flt›r (4,8). Jarcho Levin sendromuna efllik
etti¤i bildirilen fazla say›da anomali bulunmaktad›r. Bu
anomaliler; fasiyal  dismorfizm, hidrosefali, hidroürete-
ronefroz, meningomiyelosel, spina bifida, bifid uvula,
ASD, VSD, renal agenezis, renal hipoplazi, polikistik
böbrek, at-nal› böbrek, mesane duplikasyonu, nöral tüp
defektleri, diyafragma hernileri, anal atrezi, imperfore
anüs, Meckel divertikülü ve Sprengel deformitesi olarak
bildirilmifltir (12-16). Kosta anomalilerinin vertebral bo-
zuklukluklara ikincil olarak geliflti¤i düflünülmektedir
(17). Pulmoner hipoplazinin a¤›rl›¤›, yenido¤an döne-
minden sonra yaflam süresini belirleyen bafll›ca faktör-
dür (18). fiimdiye kadar en uzun yaflad›¤› bildirilen vaka
33 yafl›na dek tedavisiz izlenmifltir (19). Hayat›n ilk 6
ay›nda spondilotorasik dizostozisli olgularda spondilo-
kostal dizostozisli olgulara göre mortalitenin daha yük-
sek oranda (%45) oldu¤u, ölümlerin tekrarlayan pnömo-
niler ve pulmoner hipertansiyona ikincil geliflen solu-
num yetmezli¤ine ba¤l› oldu¤u bildirilmifltir (4,9). Koryon
villus biyopsisi yap›ld›¤›nda spondilotorasik dizostozisli
olgularda en çok ikinci kromozomun uzun kolunda (2q-
32.1), spondilokostal dizostozisli olgularda ise en çok 19.
kromozomun uzun kolunda (19q-13) Delta-like 3gene =
DLL3 mutasyon oldu¤u bildirilmifltir. Toplam olarak 17
homozigot veya birleflik heterozigot mutasyon tan›mlan-
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m›flt›r (2,3,20). Bu olgular için prenatal tan›n›n konsepsi-
yon olufltuktan 16 hafta sonras›ndan itibaren yap›labile-
ce¤i ve amniotik s›v› incelemelerinin normal oldu¤u bil-
dirilmifltir (20). Jarcho Levin sendromlu olgularda pre-
natal USG yap›larak pek çok anomalinin gözlenebilece-
¤i bildirilmifltir. Bu anomaliler tam birleflmemifl ve yeter-
siz oluflmufl vertebralar, kostalar›n posterior füzyon de-
fektleri, düzensiz ve çak›l tafllar›ndan oluflmufl izlenimi
veren omurga görünümü, k›sa gövdeye karfl›n normal
uzunluktaki ekstremiteler, abdominal distansiyon, kas›k-
taki ve umblikustaki herniler olarak tan›mlanm›fllard›r
(15,21). Jarcho Levin sendromu tan›s›yla bildirilmifl olan
bütün olgularda normal zeka düzeyinin oldu¤u ve nöro-
lojik bir kay›p tespit edilmedi¤i bildirilmifltir (22).

Sundu¤umuz olgu yenido¤an döneminde Jarcho Le-
vin sendromu tan›s› alm›flt›r. Olgumuzda daha önce
Jarcho Levin sendromlu olgularda tan›mlanm›fl olan to-
rakal skolyoz, hemivertebra, vertebral posterior füzyon
defekti ve genifl kostalar mevcuttu. fiimdiye kadar
Jarcho Levin sendromu tan›s› alm›fl olan olgularda ya-
r›k damak tan›mlanmam›fl olmas› nedeniyle bu birlikte-
li¤in oldu¤unu bildirmek için olgumuzu sunduk. Hasta
bize yaflam›n 3. gününde trombositopenisinin araflt›r›l-

mas› için gönderilmiflti. Trombositopeniye yol açabile-
cek ilaç kullan›m öyküsü yoktu. Fizik muayenede enfek-
siyon lehine bir bulgu yoktu. Palpasyonla karaci¤er ve
dalak büyüklü¤ü tespit edilmedi. Trombositopeniye yol
açabilecek hemanjiom tespit edilemedi. Tam kan say›-
m› ve periferik yaymada hemoliz olmad›¤› görüldü ve
malign hastal›klar lehin e bulgu tespit edilemedi. Yeni-
do¤an ünitemize yat›fl›n›n 3. gününde trombositopeni-
nin kendili¤inden düzelmesi nedeniyle daha ileri ince-
lemelerin yap›lmas›na gerek duyulmad›. Yenido¤an ba-
k›m flartlar›n›n ileriye gitmesi, solunum sistemi enfeksi-
yonlar›n›n etkili tedavisi ve tekrarlamas›n›n önlenmesi
sayesinde Jarcho Levin sendromlu olgular›n yaflam sü-
releri uzamaya bafllam›flt›r. Böylece bu sendromlu ol-
gular›n say›s› art›fl göstermektedir. Jarcho Levin sen-
dromundan flüphelenilen olgular›n efllik edebilecek de-
¤iflik sistemlere ait anomaliler için ayr›nt›l› incelenme-
leri gereklidir. 

Resim 2. Dorsal skolyoz

Resim 4. Ön-arka akci¤er grafisinde genifl 9. kosta, 10. torakal ver-
tebrada hemivertebra ve posteriorda füzyon defekti, sol hemitorak-
sta 10 tane kosta, sa¤ hemitoraksta ise 11 tane kosta mevcut   

Resim 3. Yar›k damak

Resim 1. K›sa boyun ve k›sa gövde
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Resim 5. Torakal vertebralarda yukar›da aç›kl›¤› sola, afla¤›da
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