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OLGU SUNUMU / CASE REPORT

Renal agenezi ve Klippel-Feil sendromu olgusu

A case of Klippel-Feil syndrome with renal agenesis

Selvi Kelekg¢i', Faysal Ekinci?, Mehmet Karako¢®, Zuhal Aritiirk*

OZET

Klippel-Feil Sendromu (KFS) servikal bélgedeki en az iki
vertebranin konjenital flizyonu olarak tanimlanan nadir bir
hastaliktir. KFS’nin en yaygin 6zelikleri kisa boyun, disuk
ense sag cizgisi ve servikal bolge eklem hareketlerinde-
ki kisitliliktir. Ayrica skolyoz, sipina bifida, servikal kot,
sprengel deformitesi, fasial asimetri, renal ve kardiyak
anomaliler gibi sistemik 6zellikler de gorilebilir. Sunulan
olgu,10 yasindaki kiz hasta olup, boy kisaligi ve boyun-
da egrilik sikayeti ile basvurdu. Hastanin fizik muayene-
sinde kisa boyun, duslk ense sag gizgisi ve Sprengel’s
deformitesi saptandi. Hastanin sert damaginda yukseklik,
fasiyal asimetri, tortikolis deformitesi mevcuttu. Servikal
paravertebral kas spazmi sol (+)/sag (++) idi. Tonus, kas
glicl, refleks ve duyu muayenesi ile sistemik ve norolo-
jik muayenede anormallik yoktu. Radyolojik incelemede
ise C4-5 ve C6-7 disk araliklarinda kayip ile karakterize
blok vertebralar izlenmekteydi. Ayrica sagda 2, solda 1
adet hemivertebra anomalisi mevcuttu ve odontoid ¢ikinti
aplazikti. Yapilan batin ve pelvik incelemede sag bobrek
izlenmedi. Ekokardiyografik incelemede patoloji saptan-
madi. Bu ¢alismamizda, 6zellikle gocuk ve geng hasta
grubunda multisistem anomalileri ile karsimiza ¢ikan ve
hastada ciddi sakatlik ve komplikasyonlara neden ola-
bilen Klippel-Feil Sendromuna dikkat cekmek amaciyla
renal agenezili bir KFS olgusu glincel literatir esliginde
sunulmustur. Klin Den Ar Derg 2010; 1(1): 53-55

Anahtar kelimeler: Klippel-Feil Sendromu, renal agene-
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GIRIS
Klippel-Feil Sendromu (KFS) servikal bolgedeki en
az iki vertebranin konjenital fiizyonu olarak tanim-

lanan nadir bir hastaliktir. Ayrica torasik ve lomber
vertebralarda da anomaliler ve fiizyon olabilir.

ABSTRACT

Klippel-Feil syndrome (KFS) is is a rare syndrome that
characterized by fusion of at least two congenital verte-
brae in the cervical region. The most common charac-
teristics of KFS are short neck, low nuchal hair line and
restricted joint mobility of the cervical region.

Addititonal features are scoliosis, sipina bifida, cervical
rib, Sprengel deformity and facial asymmetry, and renal
and cardiac anomalies. In this report a 10 years old girl
was admitted with complaints of short stature and abnor-
mal neck curvature. Physical examination of the patient
revealed short neck, low nuchal hair line, and Sprengel’s
deformity, height hard palate, facial asymmetry and torti-
collis. Cervical paravertebral muscle spasm was found on
the left as (+) / right (+ +). Muscle tone, muscle strength,
reflexes and sensory examination were found to be nor-
mal. Radiological examination of the C4-5 and C6-7 cer-
vical region revealed the loss of inteverebral disc spaces
and block vertebra. Also there was hemivertebra anomaly
and aplasia of odontoid process. Abdominal and pelvic
ultrasound examination revelaed absence of right kidney.
Echocardiographical examination gave no abnormality.
The case was presented in order to draw attention to KFS
with renal agenesia in the light of current literature. J Clin
Exp Invest 2010; 1(1): 53-55
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KFS’nin en yaygin 6zelikleri kisa boyun, diisiik ense
sag ¢izgisi ve servikal bolge eklem hareketlerindeki
kisithiliktir. Ayrica skolyoz, sipina bifida, kosta ano-
malileri, servikal kot, Sprengel deformitesi, fasial
asimetri, renal anomaliler, kalb-akciger malformas-
yonlari, gbz ve igitme problemleri de goriilebilir'.
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Bu ¢aligmamizda 6zellikle ¢ocuk ve geng has-
ta grubunda multisistem anomalileri ile karsimiza
¢ikan ve hastada ciddi sakatlik ve komplikasyonla-
ra neden olabilen Klippel-Feil Sendromuna dikkat
¢ekmek amaciyla renal agenezili bir KFS olgusu
giincel literatiir egliginde sunuldu.

OLGU

10 yasindaki kiz hasta Cocuk Hastaliklar
Poliklinigi’ne boy kisalig1 ve boyunda egrilik sika-
yeti ile basvurdu. Hastanin boynundaki kisalik ve
egrilik annesi tarafindan 1 yas civarinda fark edil-
mis. Ancak herhangi bir hekime gidilmemis. Boyun
egriligi zaman iginde artan hastanin son 3-4 yildir
ilerleyici vasifta boyun agrisi ve her iki kolda uyus-
ma sikayeti mevcuttu.

Hastanin fizik bakisinda bas sola dogru yatik ve
cene hafif saga bakiyordu (tortikolis). Yiizde fasial
asimetri, nazal muayenede soluk ve hipertrofik kon-
kalar mevcuttu. Agiz i¢i muayenesinde sert damak-
ta ¢cok az yiikseklik saptandi. Hastada igitme kaybi1
yoktu ancak boyun kisaligi, diisiik ense sag ¢izgisi
ve Sprengel deformitesi vardi. Servikal paraverteb-
ral kas spazmi solda 1 pozitif, sagda 2 pozitif diizey-
de idi. Tonus, kas giicii, refleks ve duyu muayenesi
normaldi. Kalp-damar ve solunum sistemlerinin
muayenesinde bir anormallik saptanmadi.
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Resim 1. Midsagital reformat goérintide; C4-5 ve
C6-7 disk araliklarinda kayip ile karakterize blok
vertebralar izlenmektedir.
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Radyolojik olarak, batin-pelvik ultrasonografi-
de sag bobrek izlenmedi. Tomografik incelemede ve
direkt grafilerde C4-5 ve C6-7 disk araliklarinda ka-
yip ile karakterize blok vertebralar izlenmekteydi.
(Resim 1) Ayrica sagda 2, solda 1 adet hemiverteb-
ra anomalisi mevcuttu. (Resim 2) Bilateral servikal
kosta ve posterior elemanlarda defekt ile odontoid
proses aplazisi saptandi. Hastaya, agrilar1 oldugu
zaman analjezik kullanmasi ve egzersiz programina
diizenli olarak uymas: tavsiye edilerek KFS tanisi
ile takibe alindu.
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Resim 2. Koronal reformat goriintiide; sagda 2, sol-
da 1 adet hemivertebra anomalisi mevcuttur.

TARTISMA

KEFS ilk kez Maurece Klippel tarafindan tanimlan-
mustir. Sendrom fetal gelisimin erken haftalarinda
servikal vertebranin normal segmentasyon ve boliin-
mesindeki yetersizlikten kaynaklanabilir. Olgularin
%65’1 kadindir ve 1-100/42000 oraninda goriliir®.
Hastaligin 3 tipi tanimlanmistir. Tip 1’°de sinostozlu
iist torasik vertebra ve servikal fiizyon (%40), Tip
2’de izole servikal vertebral fiizyon (%47), Tip 3°de
ise alt torakal veya iist lomber vertebra ile servikal
flizyon (%13) bulunur. KFS’nin en yaygin 6zelikle-
ri; kisa boyun, diisiik ense sac hatt1 ve servikal bol-
ge eklem hareketlerindeki kisitliliktir. Bu hastalarda
skolyoz, spina bifida, kaburga anomalileri, servikal
kot, Sprengel deformitesi ve fasial asimetri gibi kas-
iskelet sisteme ait degisiklikler de saptanmaktadir.
Ayrica renal anomaliler, kalp-akciger malformas-
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yonlari, goz ve isitme problemleri gibi sistemik be-
lirtiler de goriilebilir'.

Olgumuzda sistemik belirtiler olmaksizin, C4-
C5 ile C6-C7 vertebralar arasinda fiizyon, servikal
hemivertebra, bilateral servikal kosta, posterior ele-
manlarda defekt ve odontoid prosesin aplazik ol-
mast gibi kas-iskelet belirtilerini tagimasi ile tip 2
KFS’na uymaktaydi. KFS’li olgularda, minor trav-
ma sonrasinda norolojik defisitler geligsebilmektedir.
Eger flizyon varsa normal segmentler hipermobil
olmakta ve stres verici durumlarda anlamli artig ola-
bilmektedir. Vertebral diizeyde fiizyon olan bolgede
ciddi hasarlar meydana gelebilmektedir’.

Sonu¢ olarak KFS’de eslik eden ek anomali-
lere bagli gelisebilecek komplikasyonlar nedeniyle
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yasam kalitesi diismektedir. Bu nedenle ¢ocukluk
caginda KFS akilda tutulmali, bu olgular yakindan
takip edilmeli, bilgilendirilmeli ve tedavi secenek-
leri arastirilmalidir.
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