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SUMMARY
Spondylothoracic Dysplasia

Spondylothoracic dysplasia is a syndrome that is due to a
defect during the segmentation process of the axial system
presenting with multiple vertebral and costal malformation.
Majority of affected individuals die in the infancy with car-
diopulmonary insufficiency. The chief features of this syn-
drome are, short trunk with short neck and “crab-like” rib
cage, spina bifida, multiple vertebral and rib defects. Our
case Is presented to the clinic with respiratory distress. In his
x-ray of thoracic cage, multiple costavertebral defects are
detected. In his spinal MRl images, cervical and lomber lor-
dosts, dorsal kyphosis, scoliosis, generalized butrer-fly and
hemivertebra anomalies are identified. This case Is diagnosed
with his clinical and imaging findings as spondylothoracic
dysplasia and reported due to its rarity in the neonatal period.
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OLGU

Prenatal doneme ait patolojik bir 6zelligi olmayan 2800 gr
agirliginda normal spontan yol ile miadinda dogan kiz bebek,
klinigimize ikinci giinlinde nefes almada zorluk sikayeti ile
getirildi. Anne-baba arasinda 2. derece akrabalik vardi. Fizik
muayenede kisa boyun, fi¢1 seklinde gogiis, ¢ikik karin, zayif
ekstremiteler, hipotonisite vardi. Her iki hemitoraks solunuma
esit katilmakta ve bilateral solunum sesleri dogal alinmaktay-
di. Kardiyovaskiiler, gastrointestinal, genitoiiriner sistem mu-
ayeneleri normaldi.

Hastanin laboratuarinda; tam idrar tetkiki normal, tam kan sa-
ymminda Hb 13.8 g/dl, Htc % 42, 16kosit 17.500 mm?3 bulundu.
Kan biyokimyasinda patolojik deger yoktu. On arka ve yan
akciger grafilerinde multipl kostovertebral anomalileri mev-
cuttu. Servikal ve dorsolomber vertebralara yonelik yapilan
manyetik rezonans incelemede servikal ve lomber lordoz, dor-
sal kifoz, skolyoz, yaygin hemivertebra ve kelebek vertebra
anomalileri saptandi. Olgu muayene ve goriintiileme yontem-
leri ile elde edilen bulgular sonucunda spondilotorasik displazi

tanis1 aldi. Sendroma eslik edebilecek noral tiip, genito-iiriner,
kardiyak ve kraniyal anomaliler agisindan arastirildi. Kraniyal
manyetik rezonans goriintiilemede 3. ve lateral ventrikiillerde
dilatasyon goriildii. Elektroensefalografisinde zemin aktivitesi
diizensizligi, sagda hafif amplitiit depresyonu goriildii. Batin
ultrasonografisinde patoloji saptanmezken ekokardiyografi-
sinde minimal patent foramen ovale tespit edildi. Spinal ultra-
sonografisi diyastometamiyeli ile uyumlu idi.

TARTISMA

Spondilotorasik displazi, aksiyal sistemdeki segmentas-
yon bozukluklarindan kaynaklanan vertebral ve kostal
anomalilerle seyreden heterojen klinik bir durumdur.
Genelde otozomal resesif gecis goriilmektedir (1.2.5),
Cok nadir goriilen bu sendromun sikli1 bilinmemekte-
dir. Literatiirde toplam 21 olgu bildirilmis olup, etkile-
nen bireylerin cogu Porto Rico’ludur. Asya kitasinda ilk
defa 1992 yilinda Cin’li bir bebekte bu sendrom ta-
nimlanmigtir ©). Olgumuz, iilkemizde bizim bildigimiz
yaymlanan ilk olgudur.

Hastaligin klinik bulgular1 arasinda kisa govde, kisa
boyun, genis asimetrik fi¢ct seklinde gogiis, cikik karin,
zayif uzamig ekstremiteler, hipotonik kaslar sayilabilir
G4, Multipl yar1 kama seklinde vertebralar, spina bifi-
da, kostalarda say1 ve gekil anomalileri, sinostozlar
goriilmektedir. Sendroma; hipoplastik bobrek, atnali
bobrek, hidronefroz, megaiireter, cift iireter gibi genito-
tiriner sistem anomalileri yaninda kardiyovaskiiler bo-
zukluklar, skolyoz, lordoz, polidaktili, sindaktili gibi
anomaliler de eslik edebilmektedir (1.3-58). Bizim olgu-
muzda da santral sinir sistemi, kardiyovaskiiler ve iske-
let sistemine ait patolojiler mevcuttu.

Hastaliin etyolojisinde sklerotom geligsiminde olabile-
cek reseptor bozukluklart sorumlu tutulmaktadir (5.6.8),
Heniiz hastaliga ait bir kromozom anomalisi tespit
edilememigtir. Noromental gelisimleri normal olan bu
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hastalar kardiyovaskiiler ve respiratuar problemleri
nedeniyle erken yasta kaybedilmektedirler (15,

Prenatal ultrasonografi hastaligin erken taninmasina
imkan saglamakta ve viabilite sinirmnin altindaki gebe-
liklerin sonlandirilmasi gerceklesebilmektedir. Tedavi-
de dekompresyon, anteroposterior fiizyon gibi diizeltici
ortopedik operasyonlar yapilabilmektedir. Literatiirde
en uzun yasayan olgunun 36 aylikken kaybedildigi
belirtilmis olup, bizim olgumuz 8 aylikken solunum ye-
tersizligi sonucu kaybedilmistir.

Ayirici tanida kosta ve vertebralar: tutan Klippel Feil
sendromu, VATER semptom kompleksi, Goldenhor
sendromu gibi hastaliklar géz oniinde bulundurul-
malidir. Ozellikle, otosomal resesif veya dominant ge-
cebilen, kostavertebral malformasyonlar gosteren, fakat
radyografik olarak kostalarda yayginlagma ve fiizyon
gostermeyen daha selim seyirli spondilokostal dizostoz-
dan ayrilmalidir. Hastalar, ortopedik bakimlar1 yaninda
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pulmoner infeksiyonlara karg1 miimkiin oldugunca ko-
runmaya ¢alisiimalidir 6-8),
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