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OZET

Klippel-Feil Sendromu gestasyonun 3-8. haftasinda servikal somitlerin segmantasyonunda yetersizlik
sonucu gelisen konjenital bir malformasyondur. Klasik triadini kisa boyun, asagi yerlesimli sag ¢izgisi ve en
az 2 servikal segmentte flizyon ve boyun hareketlerinde azalma olusturur. Genellikle cocuk yaslarda klinik
belirtiler gérilmeye baslasa da nadir olgularda ileri yaslarda tani konulur. Biz burada 37 yasinda, servikal
vertebra flizyonu, kosta anomalisi, skolyoz ve Sprengel deformitesine ek olarak dizartisi ve bilateral kalca
ctkigr olan olguyu sunmayi amagladik.

Anahtar sozciikler: Klippel-Feil Sendromu, Sprengel deformitesi, kalca displazisi, dizartri

ABSTRACT

Klippel-Feil Syndrome is a congenital malformation that occurs due to failure of the normal segmentation of
cervical somites during 3-8 weeks of gestation. Classic triad of Klippel-Feil Syndrome consists of short neck,
low hair line and restriction of cervical range of motion. Clinical signs usually appear in during childhood, but
few cases present at later ages. Herein we report a 37-years old female patient with dysarthria and bilateral
congenital hip dysplasia accompanying cervical vertebral fusion, costa anomalies, scoliosis and Sprengel’s
deformity.
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Giris
Klippel-Feil Sendromu (KFS) gestasyonun 3-8.
haftasinda servikal somitlerin segmantasyonunda

yetersizlik sonucu gelisen en az iki servikal segmentte
fuzyon gorulen konjenital bir malformasyondur (1-2).
Klasik triadini kisa boyun, asadi yerlesimli sa¢ cizgisi ve
boyun hareketlerinde azalma olusturur. Genellikle cocuk
yaslarda klinik belirtiler goriilmeye baslasa da bazen
tani yasl gecikebilir. Boyun hareketlerinde kisitlilik en
stk gorulen bulgudur. KFS ile birlikte skolyoz ve/ veya
kifoz (%60), Sprengel deformitesi (%30) ve tortikollis
gibi iskelet sistemi anomalileri, Griner sistem anomalileri
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(%35), isitme kaybi (%30), ylizde asimetri ve ensede
yayvanlasma (%20), sinkinezi veya ayna hareketleri (%20),
dogumsal kalp hastaliklari (%4.2-14) gordlebilir (1-2).

Olgu

37 yasinda kadin hasta boyunda, sirtta, omuzda,
ellerde ve ayaklarda agn sikayetiyle fiziksel tip ve
rehabilitasyon poliklinigine basvurdu. Oykiisiinden
sirt ve boyun agrisinin uzun yillardir var oldugu, boyun
agrisinin  zaman zaman kollara yayildigi ve ellerde
parestezik yakinmalarinin oldugu, bircok kez farkli
kliniklere basvurdugu ve medikal tedavi aldigi 6grenildi.
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Hastada artikiilasyon bozuklugu mevcuttu ve konusmasi
zor anlasiliyordu. Hastanin sistem sorgulamasinda
belirgin bir 6zellik yoktu. Hastanin 6zge¢misinde U¢ kez
disik gecirmesi disinda énemli bir bulgu yoktu. Hasta
tekrarlayan duslkleri nedeniyle kadin hastaliklar ve
dogum klinigine basvurmus. Boyun kisaligi ve eklem
sikayetleri olan hasta fiziksel tip ve rehabilitasyon
poliklinigine yonlendirilmis. Aile dykustinde sistemik bir
hastalik ya da konjenital malformasyon yoktu.

Sekil 1: Sprengel deformitesi.

Sekil 2: Vertebra fiizyon anomalileri ve kosta anomalileri.

Hastanin fizik muayenesinde ylzde asimetri
gozlenmedi ve yiziinde bilateral eritemat6z lezyonu
vardi. Boyun kisa goriinimde ve sac cizgisi dusuktd.
Servikal muayenesinde paraspindz duyarliigr ve
paravertebral kas spazmi vardi. Servikal eklem hareket
acikhklari (EHA) sirasiyla; fleksiyon:30°, ekstansiyon: 300,
rotasyon: 15° ve lateral fleksiyon: 10°'ydi ve her yone
agriliydi. Ust ekstremite nérolojik muayenesi dogaldi.
Sag omuz romlari agik ve adrisizdi. Solda Sprengel
deformitesi mevcuttu (Sekil 1). Sol omuz EHA sirasiyla;
abduksiyon: 45°, adduksiyon: 300, fleksiyon: 45°,
ekstansiyon: 20°, i¢ rotasyon: 10° ve dig rotasyon: 10°ydi
ve agriliydi. Torakolomber boélgede acikhdi sola bakan
skolyozu vardi. Cobb agisi: 15°ydi. Lomber eklem hareket
acikhklari kisithydi; 6zellikle ekstansiyon: 5° ve agriliydi.
Her iki kalca EHA oOzellikle i¢ ve dis rotasyonda kisitli ve
agriliydi (sag kalca i¢ rotasyon: 5° ve dis rotasyon: 100,
sol kalca i¢ rotasyon: 5° ve dis rotasyon: 10° ). Diz ve ayak
bilegi EHA tamdi.

Hastanin servikal, torakal ve lomber vertebral
grafilerinde alt servikal ve Ust torakal vertebralarda
hemivertebra, vertebral flizyon ile uyumlu goriinim
saptandi.Bualandaacikligi solabakan skolyozu mevcuttu.
Sagda servikal kosta gériinmekteydi; ayrica solda kostalar
deforme idi ve 11 adet kosta sayildi (Sekil 2). Bilateral
kalca eklemi displazikti ve bilateral kalca ¢ikigiyla uyumlu
gorinim vardi. Besinci lomber vertebrada spina bifida
mevcuttu. (Sekil 3). Laboratuvar degerlendirmesinde
hemogram, sedimantasyon, biyokimyasal tetkikler ve
tiroid fonksiyon testleri normal olarak bulundu.

Adet dizensizligi ve hipogonadizm siphesi olan
hastanin kemik mineral yogunlugu (KMY) istendi ve 0,704
gr/cm’*yogunlugundaDualEnerjiX-IsiniAbsorbsiyometrisi
(DEXA) yontemiyle yapilan dl¢limlerinde femur boynu T
skoru 0,6 ve total L1-L4 T skoru -1,9 olarak hesaplandi
ve KMY osteopenik bulundu. KFS'ye eslik edebilecek
anomalileri taramak amaciyla yapilan tim abdomen

Sekil 3: Spina bifida ve bilateral kalca displazisi.
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ultrasonografisinde sol bdbrek, mesane siperiorunda
lokalize aks rotasyonunda ve kalisiyel yapilarda grade
| ektazik degisiklikler saptandi. Hastanin jinekolojik
muayenesi dogdaldi. Yapilan isitme testleri normaldi.
Hastanin ekokardiyografisi minimal mitral yetmezlik,
minimal aort yetmezligi ve anteriyor mitral leaflet gevsek
seklinde saptandi. Hastanin dizartrisi acisindan kulak-
burun-bogaz bolimu(KBB) konsiltasyonu istendi. KBB
bolimiince dizartrinin gelisimsel oldugunu bildirildi
ve ek bir 6neride bulunulmadi. Hastanin boyun ve sirt
agnlan icin medikal tedavi olarak etodolak 2x500 mg/
glin ve lokal ketoprofen ile osteopeniye yonelik kalsiyum
ve vitamin D3 tedavisi basland. Fizik tedavi programina
alinmasi planlandi ve ev egzersiz programi verildi.

Tartisma

Klippel-Feil sendromu, iki veya daha fazla vertebranin
konjenital flizyonu olarak tanimlanir (3). ilk kez 1912
yilinda Klippel ve Feil tarafindan tanimlanmistir. Sikhginin
40000-42000 dogumda bir oldugu tahmin edilmektedir
(4). Gebeligin 3-8. haftalarinda olusan vertebral flizyonun
nedeni bilinmemektedir. Familyal KFS olgularinin 8.
kromozom uzun kolunda lokalize oldugu belirtilmistir.
En sik C2-C3 vertebralar arasinda flizyon olusur. Servikal
vertebradaki fiizyona bagli olarak kisa boyun, diistik ense
sa¢ cizgisi ve boyun hareketlerinde kisithliktan olusan
tipik triad goralr. Bu triadin en sik gorilen klinik bulgusu
boyun hareketlerinde kisithliktir (1, 3).

Vertebral fuzyonun vyerlesimine gore Ug¢ tip KFS
tanimlanmustir. Tip 1 servikal vertebralarin tamaminda
ya da tamamina yakininda ve Ust torakal vertebralarda
fuzyon vardir. Tip 2 de ikili ya da U¢li segmentler halinde
fuzyon vardir. Tip 3 de ise servikal vertebra flizyonuna alt
lomber vertebral flizyon eslik eder (5-6). Servikal harig
spinal anomali tespit edilmeyen ve C2-C3 arasinda flizyon
tespit edilen olgumuz, KFS tip 1 olarak degerlendirildi.
KFS'ye diger iskelet anomalileri ve sistemik konjenital
anomaliler eslik edebilir. iskelet anomalilerinden en sik
kifoz ve/veya skolyoz (% 60), Sprengel deformitesi (% 20-
35), tortikollis (% 20) ve fasial asimetri( % 20) gorilur (1,
4). Genitouriner sistem anomalileri (% 35-65), isitme kaybi
(% 30) ve konjenital kalp hastaliklari (% 5-15) en sik eslik
eden sistemik anomalilerdir. Genitolriner anomalilerden
en sik renal agenezi, kardiyak anomalilerden ise en
stk VSD gorilur (1, 7) Thomsen ve ar k. (5) 57 hastada
ilk muayenede %70 oraninda skolyoz, %26 oraninda
Sprengel deformitesi ve % 9 oraninda Ust ekstremite
anomalileri saptamistir. Bizim hastamizda da Sprengel
deformitesi ve skolyoz mevcuttu. Mahirogullar ve ark.
(8) 23 hastalik serilerinde hastalarin hepsinde skolyoz,
servikal flizyon, disik ense cizgisi ve kisa boyun
gozlemisken sadece 1 hastada lomber vertebralarda
fizyon bildirmislerdir. 1 hastada renal agenezi, 9 hastada
cesitli derecelerde isitme kaybi, 5 hastada kardiyak sorun

122

( hastada hafif derecede mitral yetmezligi, 1 hastada aort
yetmezligi, 1 hastada mitral kapak prolapsusu, mitral
yetmezligi ve aort yetmezligi bir arada, 1 hastada da
ameliyat edilmis atrial septal defekt), 1 hastada epilepsi,
1 hastada dikkat cekecek kadar ileri diizeyde, 1 hastada
da hafif diizeyde ayna hareketi oldugunu bildirmislerdir.
Hensinger ve ark. (1) 50 hastalik serilerinde 21 hastada
Sprengel deformitesi, 16 hastada bobrek anormalligi,
15 hastada isitme bozuklugu, 9 hastada sinkinezi ve 7
hastada konjenital kalp hastaligi gozlemistir. KFS'de %5-
15 arasinda kardiyovaskiiler sistem malformasyonlari
(stk olarak ventrikiler septal defekt-VSD). Bizim
hastamizda skolyoz ve Sprengel deformitesine ek
olarak sagda servikal kosta, solda kosta sayisinda azhk
ve kostalarda dejenere goriiniim, spina bifida, bilateral
kalca cikigs; sistemik anomalilerden de dizartri, minimal
mitral yetmezlik, minimal aort yetmezligi ve sol bébrek
mesane superiorunda lokalize aks rotasyonu saptandi.
Hastamizda tekrarlayan dulsiik oykusid vardi; fakat
jinekolojik muayenesi ve tetkikleri normaldi.

KFS'de norolojik semptomlar genellikle eriskin do-
nemde ortaya cikar. Meddller bozukluk, spinal instabilite,
servikal kanalda daralma ve vaskdler disfonksiyon gibi
cesitli mekanizmalar norolojik komplikasyon gelisiminde
disinilen mekanizmalardir. ilerleyici instabiliteler so-
nucu spinal kord etkilenirse spastisite, gli¢slizlik, hiper-
refleksi, kuadripleji ve ani 6lim bile gelisebilir. Norolojik
komplikasyon gelisenlerde genellikle cerrahi distnular;
Ote yandan instabilitesi olup norolojik komplikasyon
olmayan hastalarda profilaktik flizyonun daha sonra or-
taya cikabilecek disk sorunlari nedeniyle yapilmasi tar-
tismalidir. Fleksiyon ve ekstansiyonda lateral manyetik
rezonans gorlintileme (MRG) spinal kord basisini en iyi
degerlendiren tekniktir (1-2, 9). Hastamizda nérolojik bul-
gu olmamasi nedeniyle cerrahi diistinilmedi. Uzun sureli
yolculuklarda boyunluk kullanmasi dnerildi, nonsteroid
antiinflamatuvar ilaglar recete edildi, boyun ve omza y6-
nelik fizik tedavi programi planlandi. Sprengel deformite-
si omuzda EHA kaybina, kronik kas atrofisi ve kronik omuz
agrilarina, kozmetik deformitelere yol acabilir. Agri ve kas
spazminin kontroliinde basit analjezikler ve nonsteroidal
antiinflamatuvar ilaglar, ultrason ve kisa dalga diatermi
gibi derin isiticilar ve TENS gibi elektroterapi yontemle-
rinden faydalanilabilir. Eklem hareket acikhgi egzersizleri,
skapular stabilizasyon egzersizleri ve periskapular kaslari
gliclendirme egzersizleri egzersiz programinda yer alma-
hdir (10). Literattirde farkh cerrahi yontemler dnerilse de
tedavi sonuclari ile ilgili celiskili sonuglar vardir.

Sonu¢ olarak KFS cocukluk ¢aginda oldugu kadar
eriskin yaslarda boyun agrsi yakinmasi olan hastalarda
akilda tutulmali, bu hastalar norolojik komplikasyon
gelisimi agisindan arastirilmali ve komplikasyon gelisimini
onleyici tedbirler alinmalidir. KFS'li hastalar sistemik
anomaliler agisindan da arastirilmahdir.
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