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lippel-Feil sendromu (KFS), konjenital olarak iki veya daha fazla
vertebranın segmentasyon yetersizliği nedeni ile oluşan tanısal kli-
nik semptomlarla karakterize bir iskelet anomalisidir. Hastalarda

düşük saç çizgisi, kısa boyun ve servikal eklem hareketlerinde kısıtlılık
görülmektedir.1 Füzyon bölgesine göre alt gruplara ayrılmaktadır.2,3 Ver-
tebral anomalilere ilaveten genitoüriner, kardiyak ve nörolojik anomali-
ler de eşlik edebilmektedir.4-6

Bu çalışmada, nonspesifik boyun ve omuz ağrısıyla polikliniğe baş-
vuran genç hasta grubunda ön tanılar arasında düşünülmesi ve multisis-
tem anomalileri açısından araştırılması gereken KFS’ye dikkat çekilmek
istenmiştir.

OLGU SUNUMU

Yirmi dört yaşındaki erkek olgu, Aralık 2015 tarihinde polikliniğimize boyun
ve omuzlarda ağrı şikâyetiyle başvurdu. Uzun zamandır her iki omuz, boyun

Renal Ektopi ve
Klippel-Feil Sendromu Olgusu

ÖÖZZEETT  Klippel-Feil sendromu (KFS), servikal bölgedeki en az iki vertebranın konjenital füzyonu
olarak tanımlanan nadir bir hastalıktır. Konjenital servikal sinositoz olarak da adlandırılmaktadır.
Bu çalışmada, özellikle çocuk ve genç yaş grubunda multisistem anomalileri ile karşımıza çıkan ve
hastada ciddi sakatlık ve komplikasyonlara neden olabilen bu sendroma dikkat çekmek amacıyla
renal ektopili bir KFS olgusu güncel literatür eşliğinde sunulmuştur.
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AABBSSTTRRAACCTT  Klippel-Feil syndrome (KFS) is a rare disease and defined as at least two congenital fu-
sion of the vertebrae in the cervical region. It is also called as congenital cervical synostosis. Espe-
cially in children and younger age groups can appear with multisystem abnormalities, cause serious
disability and complications. In this cases, we want to draw your attention to case of KFS with renal
ectopia in the current literature.
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ve sırtta ağrısı olduğunu ve son bir aydır şiddetlen-
diğini belirten olgu, ağrının kollara yayılmadığını,
artan azaltan faktörler olmadığını ifade etti. Baş
dönmesi, ince becerilerde bozulma, düşme öyküsü
yoktu. Olgunun daha önce bu nedenle herhangi bir
yere başvurmadığı ve tedavi almadığı öğrenildi. Öz
geçmişi sorgulandığında, yapılan batın ultrasono-
grafisi (USG)’nde her iki böbreğinin aynı tarafta (sol
tarafta) olduğunu öğrendiğini belirtti. Başka bir
özellik yoktu. Soy geçmişi sorgulandığında anne
baba akrabalığı ve bilinen hastalık yoktu. Olgunun
kas-iskelet sistemi muayenesinde; torakal bölgede
açıklığı sola bakan minimal skolyoz ve Adam’s öne
eğilme testinde solda gibbus deformitesi, skapular
diskinezi ve fasiyal asimetri mevcut olup, tüm
eklem hareket açıklıkları normal bulundu. Diğer
sistem muayenelerinde patoloji saptanmadı. Biyo-
kimya, sedimentasyon, hemogram, C-reaktif pro-
tein, tam idrar tetkiki ve kardiyak belirteçleri
normal sınırlar içerisinde idi. Servikal, torakal, lom-
ber grafileri çekildi. Olgunun servikal grafisinde C6-
C7 vertebralarda füzyon görünümü mevcuttu
(Resim 1). Ayrıca, grafilerinde açıklığı servikal böl-
gede sağa, torakal bölgede sola, lomber bölgede sağa
bakan servikotorakolomber skolyozu mevcuttu. Ol-
gudan servikal, torakal manyetik rezonans görün-
tüleme (MRG) istendi. Servikal MRG bulgularında
C6-C7 vertebralarda parsiyel füzyon, C4-5, C5-6

disklerinde kord ve kök basısı oluşturmayan hafif
disk “bulging”leri gözlendi (Resim 2, 3). Torakal
MRG’sinde T11-T12 diskinde dural keseyi hafif de-
recede komprese eden “bulging” gözlendi. Olgu
mevcut durumu ile Tip 2 KFS olarak değerlendi-
rildi. Kliniğimizde olgunun servikal bölge ve her iki
omuz bölgesine yönelik diadinamik akım [mono-
faze (MF), difaze (DF), long periyod (LP)], “hot-
pack” ve USG (1,5 w/cm2) modalitelerinden oluşan
10 seanslık fizik tedavi programı uygulandı. Servi-
kal ve omuz eklem hareket açıklığı egzersizleri,
boyun çevresi, omuz çevresi ve sırt kaslarına izo-
metrik güçlendirme egzersizleri verildi. OlgununRESİM 1: Lateral servikal grafi, C6-C7 vertebralarda füzyon görünümü.

RESİM 2: Servikal manyetik rezonans görüntüleme-lateral T2 sagittal sekans,
C6-C7 vertebralarda parsiyel füzyon görünümü.

RESİM 3: Servikal manyetik rezonans görüntüleme-ön-arka T2 sagittal
sekans, C6-C7 vertebralarda parsiyel füzyon görünümü.
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tedavi sonunda ağrıları azaldı. Hastalığı konusunda
bilgilendirilerek ve egzersiz programı öğretilerek
önerilerle taburcu edildi.

TARTIŞMA

Klippel-Feil sendromu gebeliğin dört ve sekizinci
haftalarında iki veya daha fazla vertebranın seg-
mentasyon yetersizliği nedeni ile servikal verteb-
ralarda füzyon ile giden bir iskelet displazisidir.
Segmentasyon işlemlerini kontrol eden genlerin
mutasyonları ya da harabiyetleri KFS de dâhil
olmak üzere birçok konjenital spinal anomaliye
neden olabilmektedir. Familyal KFS hastalarının 8.
kromozom uzun kolunda (parasentrik inversiyon)
lokalize olduğu belirtilmiştir. KFS gelişimiyle ilgisi
olduğu en sık belirtilenler: GDF6, GDF3, GDF1,
MEOX1, FGFR3, SGM1, PAX1,PAX9, HOX genle-
ridir ve “notch” sinyal yolağıdır.7-10 İlk kez Klippel
ve Feil tarafından 1912 yılında kısa saç çizgisi, kısa
boyun ve ileri derecede kısıtlanmış boyun hare-
ketleri olan bir hastada tanımlanmıştır. Bu klasik
triad KFS’li hastaların %37,5-50’sinde vardır. Ger-
çek insidans ve prevalansı ortaya koyacak tarama
çalışmaları mevcut değildir. Ancak yaklaşık 40.000
doğumda 1 görüldüğü, kadın/erkek oranının 3/2 ol-
duğu kabul edilmektedir.11 İskelet sistemi anomali-
leri (kifoz, skolyoz), tortikolis, genitoüriner sistem
anomalileri, Sprengel deformitesi, işitme kaybı, sin-
kinezi (ayna hareketleri), konjenital kalp hastalık-
ları, beyin sapı anomalileri, üst ekstremite hipo-
plazisi, sindaktili, sternoklaviküler eklemde asi-
metri, kostalarda füzyon veya gelişmemiş servikal
kosta, güvercin göğüs, damakta fissür ve baziler
arter fenestrasyonu eşlik edebilen diğer patolojiler
arasındadır. KFS’li hastalarda %35-65 oranında ge-
nitoüriner sistem anomalileri eşlik edebilmektedir.
Üriner sistem anomalilerinden en sık renal agenezi,
çift toplayıcı sistem, renal ektopi, bilateral tübüler
ektazi ve hidronefroz görülmektedir.4-6 Feil tara-
fından 1919 yılında yapılan sınıflamaya göre üç tipi
mevcuttur: 

11..  TTiipp  11 ((%%6622)):: Multipl servikal veya üst tora-
kal vertebranın füzyonu,

22..  TTiipp  22 ((%%3333,,33)):: Bir ya da iki seviyeli servikal
füzyon,

33..  TTiipp  33  ((%%44,,77))::  Tip 1 ya da Tip 2’ye eşlik eden
lomber ya da alt torakal spinal anomalilerin var-
lığı.2,3

Sprengel deformitesi ve servikal kot gibi ano-
maliler en sık Tip 2’ye eşlik etmektedir. Sendromik
anomaliler ise en sık Tip 1 ile birlikte görülmekte-
dir. Tip 1 ve Tip 3 hastalarda skolyoz gelişme riski
daha yüksek bulunmuştur.12

Clarke ve ark. tarafından, kalıtım modeli ve
hastada en üst seviyedeki füzyonun yeri kullanıla-
rak yeni bir anatomik sınıflandırma yapılmıştır.13

Daha kaudalde füzyon varlığı olsa da olmasa da C1
füzyonu Klippel-Feil 1 (KF1) olarak tanımlanmış-
tır. Otozomal resesif kalıtım gösteren ve diğer ano-
malilerle (skolyoz, Sprengel deformitesi, renal
anomaliler) birlikteliği en sık olan bu sınıftır. En
üst füzyonu C2-C3’te olanlar KF2’dir. Daha kau-
dalde füzyon bulunabilmektedir. C2-C3 füzyonu-
nun %100 kalıtımı ile birlikte otozomal dominant
geçiş göstermektedir. C2-C3’ten daha kaudalde
yerleşen izole füzyonlar ise KF3 olarak sınıflan-
dırılmaktadır. Kalıtım otozomal resesif ya da
otozomal dominant olabilmektedir, penetrasyon
düşüktür. KF4, Wildervanck sendromu (serviko-
okülo-akustik sendrom) ile aynıdır.10,13

KFS’ye kraniyovertebral bileşke anomalileri
(atlantooksipital füzyon, platibazi, baziller invaji-
nasyon, atlantoaksiyel dislokasyon, spina bifida
okülta), ayna hareketleri (sinkinezi), dermoid-
epidermoid kist (rüptüre ya da rüptüre olmaksızın)
ve diastometamiyelinin eşlik ettiği hastalar da lite-
ratürde bulunmaktadır.14,15 Literatürde KFS hasta-
larında skolyoz prevalansı %70; servikal skolyoz
prevalansı ise %53 olarak belirtilmiştir.16,17

Servikal füzyonlar asemptomatik olup, başka
nedenlerle çekilen grafilerde insidental olarak sap-
tanabilmektedir. Diğer taraftan hastalar omurga tu-
tulumu nedeni ile boyunda hareket kısıtlılığı,
dejeneratif değişiklikler ve hipermobiliteye bağlı
boyun ağrısı ve/veya radiküler ağrı, servikal miye-
lopati kliniği ve kısa boyuna bağlı kozmetik sorun-
lar ile başvurabilmektedir. Stabil füzyon bulunan
çoğu asemptomatik hastada servikal problem geliş-
mez. Ancak, semptomatik olan hastalarda tedavi
endikasyonu vardır. Gelişebilecek komplikasyon-
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lar; omuz eklem hareket açıklığı kaybı, adezif kap-
sülit, kaslarda atrofi, kronik omuz ağrısı ve kozme-
tik deformitelerdir.18 Tedavinin başında, ağrının
kontrolü ve komplikasyonların önlenmesi gelmek-
tedir. Genellikle basit analjezik ve steroid olmayan
antiinflamatuar ilaçlarla bu sağlanabilmektedir.
Yüzeyel ısı ve soğuk tedavisi kas spazmı ve ağrının
giderilmesinde yardımcıdır. Transkutanöz elek-
triksel sinir uyarımı gibi elektroterapi modaliteleri
ağrı kontrolünde önemli yer tutmaktadır. USG ve
kısa dalga diatermi gibi derin ısıtıcılar hem ağrı
kontrolünü hem de yumuşak dokuların elastikiye-
tini sağlamada önemli rol oynamaktadır. Hastanın
mesleki uğraşılarına veya hobilerine göre aktivite
modifikasyonu veya kısıtlanması gerekebilmekte-
dir.19 Kontraktürleri önlemek için erken dönemde
eklem hareket açıklığı egzersizlerine başlanmalı-
dır. Eklem hareket açıklığı egzersizlerinde genel-
likle skapulanın stabilizasyonu gerekli olduğundan

başlangıçta bu egzersizler bir terapist tarafından
yapılmalıdır. Skapular stabilizasyon egzersizleri,
fonksiyonel periskapular kasların progresif kuv-
vetlendirme programına da ağrı sınırları içinde baş-
lanmalıdır.19,20 Skapular stabilizasyon için breysler
kullanılmakla birlikte sonuçlar tartışmalıdır.21

Yaşam tarzı değişiklikleri, ortez ile destekleme ve
traksiyon ile semptomatik tedavi sağlanabilir, cer-
rahi tedavi geciktirilebilir ve minör travmalara
bağlı nörolojik hasar önlenebilir. İlerleyici semp-
tomatik segmental instabilitesi ya da nörolojik
bulgusu olan hastalar cerrahi stabilizasyon için
adaydırlar.22,23

Sonuç olarak,

KFS boyun, omuz ağrısı ile başvuran genç
hastalarda ön tanılar arasında yer almalı ve ek
anomaliler açısından hasta sorgulanmalı ve de-
ğerlendirilmelidir.
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