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Renal Ektopi ve
Klippel-Feil Sendromu Olgusu

A Case of Klippel-Feil Syndrome with
Renal Ectopia

OZET Klippel-Feil sendromu (KFS), servikal bélgedeki en az iki vertebranin konjenital fiizyonu
olarak tanimlanan nadir bir hastaliktir. Konjenital servikal sinositoz olarak da adlandirilmaktadir.
Bu galigmada, 6zellikle cocuk ve geng yas grubunda multisistem anomalileri ile karsimiza gikan ve
hastada ciddi sakatlik ve komplikasyonlara neden olabilen bu sendroma dikkat ¢ekmek amaciyla
renal ektopili bir KFS olgusu giincel literatiir esliginde sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Klippel-Feil sendromu; renal ektopi; vertebral fiizyon; rehabilitasyon

ABSTRACT 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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lippel-Feil sendromu (KFS), konjenital olarak iki veya daha fazla

vertebranin segmentasyon yetersizligi nedeni ile olusan tanisal kli-

nik semptomlarla karakterize bir iskelet anomalisidir. Hastalarda
distik sag ¢izgisi, kisa boyun ve servikal eklem hareketlerinde kisitlilik
gorilmektedir.! Flizyon bolgesine gore alt gruplara ayrilmaktadir.>® Ver-
tebral anomalilere ilaveten genitoiiriner, kardiyak ve norolojik anomali-
ler de eslik edebilmektedir.*®

Bu ¢alismada, nonspesifik boyun ve omuz agrisiyla poliklinige bas-
vuran geng hasta grubunda 6n tanilar arasinda disiiniilmesi ve multisis-
tem anomalileri agisindan arastirilmas1 gereken KFS’ye dikkat ¢ekilmek
istenmistir.

I OLGU SUNUMU

Yirmi dort yasindaki erkek olgu, Aralik 2015 tarihinde poliklinigimize boyun
ve omuzlarda agr sikdyetiyle bagvurdu. Uzun zamandir her iki omuz, boyun
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ve sirtta agrisi oldugunu ve son bir aydir siddetlen-
digini belirten olgu, agrinin kollara yayilmadigini,
artan azaltan faktorler olmadigini ifade etti. Bas
donmesi, ince becerilerde bozulma, diisme Oykiisii
yoktu. Olgunun daha 6nce bu nedenle herhangi bir
yere bagvurmadig1 ve tedavi almadig 6grenildi. Oz
gecmisi sorgulandiginda, yapilan batin ultrasono-
grafisi (USG)’nde her iki bobreginin ayni tarafta (sol
tarafta) oldugunu 6grendigini belirtti. Bagka bir
ozellik yoktu. Soy ge¢misi sorgulandiginda anne
baba akrabalig1 ve bilinen hastalik yoktu. Olgunun
kas-iskelet sistemi muayenesinde; torakal bolgede
aciklig1 sola bakan minimal skolyoz ve Adam’s 6ne
egilme testinde solda gibbus deformitesi, skapular
diskinezi ve fasiyal asimetri mevcut olup, tiim
eklem hareket agikliklar1 normal bulundu. Diger
sistem muayenelerinde patoloji saptanmadi. Biyo-
kimya, sedimentasyon, hemogram, C-reaktif pro-
tein, tam idrar tetkiki ve kardiyak belirtegleri
normal sinirlar icerisinde idi. Servikal, torakal, lom-
ber grafileri gekildi. Olgunun servikal grafisinde C6-
C7 vertebralarda fiizyon goriinlimii mevcuttu
(Resim 1). Ayrica, grafilerinde agiklig1 servikal bol-
gede saga, torakal bolgede sola, lomber bolgede saga
bakan servikotorakolomber skolyozu mevcuttu. Ol-
gudan servikal, torakal manyetik rezonans goriin-
tilleme (MRG) istendi. Servikal MRG bulgularinda
C6-C7 vertebralarda parsiyel fiizyon, C4-5, C5-6

RESIM 1: Lateral servikal grafi, C6-C7 vertebralarda fiizyon gériniimu.

RESIM 2: Servikal manyetik rezonans gortintiileme-lateral T2 sagittal sekans,
C6-C7 vertebralarda parsiyel fiizyon gériinima.

RESIM 3: Servikal manyetik rezonans gériintileme-6n-arka T2 sagittal
sekans, C6-C7 vertebralarda parsiyel flizyon gorinimd.

disklerinde kord ve kok basisi olusturmayan hafif
disk “bulging”leri gozlendi (Resim 2, 3). Torakal
MRG’sinde T11-T12 diskinde dural keseyi hafif de-
recede komprese eden “bulging” gozlendi. Olgu
mevcut durumu ile Tip 2 KFS olarak degerlendi-
rildi. Klinigimizde olgunun servikal bolge ve her iki
omuz bolgesine yonelik diadinamik akim [mono-
faze (MF), difaze (DF), long periyod (LP)], “hot-
pack” ve USG (1,5 w/cm?) modalitelerinden olugan
10 seanslik fizik tedavi programi uygulandi. Servi-
kal ve omuz eklem hareket aciklig1 egzersizleri,
boyun ¢evresi, omuz ¢evresi ve sirt kaslarina izo-
metrik giiclendirme egzersizleri verildi. Olgunun
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tedavi sonunda agrilar1 azaldi. Hastalig1 konusunda
bilgilendirilerek ve egzersiz programi 6gretilerek
onerilerle taburcu edildi.

I TARTISMA

Klippel-Feil sendromu gebeligin dort ve sekizinci
haftalarinda iki veya daha fazla vertebranin seg-
mentasyon yetersizligi nedeni ile servikal verteb-
ralarda fiizyon ile giden bir iskelet displazisidir.
Segmentasyon islemlerini kontrol eden genlerin
mutasyonlar: ya da harabiyetleri KFS de dahil
olmak {iizere bir¢ok konjenital spinal anomaliye
neden olabilmektedir. Familyal KFS hastalarinin 8.
kromozom uzun kolunda (parasentrik inversiyon)
lokalize oldugu belirtilmistir. KFS gelisimiyle ilgisi
oldugu en sik belirtilenler: GDF6, GDF3, GDFI,
MEOX1, FGFR3, SGM1, PAX1,PAX9, HOX genle-
ridir ve “notch” sinyal yolagidir.”'° Ik kez Klippel
ve Feil tarafindan 1912 yilinda kisa sag ¢izgisi, kisa
boyun ve ileri derecede kisitlanmis boyun hare-
ketleri olan bir hastada tanimlanmigtir. Bu klasik
triad KFS’li hastalarin %37,5-50’sinde vardir. Ger-
cek insidans ve prevalans: ortaya koyacak tarama
calismalar:1 mevcut degildir. Ancak yaklagik 40.000
dogumda 1 goriildiigii, kadin/erkek oraninin 3/2 ol-
dugu kabul edilmektedir.!" Iskelet sistemi anomali-
leri (kifoz, skolyoz), tortikolis, genitoiiriner sistem
anomalileri, Sprengel deformitesi, isitme kayb, sin-
kinezi (ayna hareketleri), konjenital kalp hastalik-
lar1, beyin sap1 anomalileri, iist ekstremite hipo-
plazisi, sindaktili, sternoklavikiiler eklemde asi-
metri, kostalarda flizyon veya gelismemis servikal
kosta, giivercin gogiis, damakta fissiir ve baziler
arter fenestrasyonu eslik edebilen diger patolojiler
arasindadir. KFSli hastalarda %35-65 oraninda ge-
nitotiriner sistem anomalileri eslik edebilmektedir.
Uriner sistem anomalilerinden en sik renal agenezi,
cift toplayici sistem, renal ektopi, bilateral tiibiiler
ektazi ve hidronefroz goriilmektedir.*® Feil tara-
findan 1919 yilinda yapilan siniflamaya gore {i¢ tipi
mevcuttur:

1. Tip 1 (%62): Multipl servikal veya iist tora-
kal vertebranin fiizyonu,

2. Tip 2 (%33,3): Bir ya da iki seviyeli servikal
fiizyon,

3. Tip 3 (%4,7): Tip 1 ya da Tip 2’ye eslik eden
lomber ya da alt torakal spinal anomalilerin var-
hig1.23

Sprengel deformitesi ve servikal kot gibi ano-
maliler en sik Tip 2’ye eslik etmektedir. Sendromik
anomaliler ise en sik Tip 1 ile birlikte goriilmekte-
dir. Tip 1 ve Tip 3 hastalarda skolyoz gelisme riski
daha yiiksek bulunmusgtur.'?

Clarke ve ark. tarafindan, kalitim modeli ve
hastada en {ist seviyedeki fiizyonun yeri kullanila-
rak yeni bir anatomik siniflandirma yapilmigtir.'®
Daha kaudalde fiizyon varlig1 olsa da olmasa da C1
fiizyonu Klippel-Feil 1 (KF1) olarak tanimlanmis-
tir. Otozomal resesif kalitim gosteren ve diger ano-
malilerle (skolyoz, Sprengel deformitesi, renal
anomaliler) birlikteligi en sik olan bu simiftir. En
ust fiizyonu C2-C3’te olanlar KF2'dir. Daha kau-
dalde fiizyon bulunabilmektedir. C2-C3 fiizyonu-
nun %100 kalitimi ile birlikte otozomal dominant
gecis gostermektedir. C2-C3’'ten daha kaudalde
yerlesen izole fiizyonlar ise KF3 olarak siniflan-
dirilmaktadir. Kalitim otozomal resesif ya da
otozomal dominant olabilmektedir, penetrasyon
dugiikttir. KF4, Wildervanck sendromu (serviko-

okiilo-akustik sendrom) ile aynidir.'®"3

KFS’ye kraniyovertebral bileske anomalileri
(atlantooksipital fiizyon, platibazi, baziller invaji-
nasyon, atlantoaksiyel dislokasyon, spina bifida
okiilta), ayna hareketleri (sinkinezi), dermoid-
epidermoid kist (riiptiire ya da riiptiire olmaksizin)
ve diastometamiyelinin eglik ettigi hastalar da lite-
ratiirde bulunmaktadir.'*!> Literatiirde KFS hasta-
larinda skolyoz prevalansi %70; servikal skolyoz
prevalansi ise %53 olarak belirtilmigtir.!®!

Servikal fiizyonlar asemptomatik olup, baska
nedenlerle ¢ekilen grafilerde insidental olarak sap-
tanabilmektedir. Diger taraftan hastalar omurga tu-
tulumu nedeni ile boyunda hareket kisithiligs,
dejeneratif degisiklikler ve hipermobiliteye bagh
boyun agris1 ve/veya radikiiler agri, servikal miye-
lopati klinigi ve kisa boyuna bagl kozmetik sorun-
lar ile bagvurabilmektedir. Stabil fizyon bulunan
¢ogu asemptomatik hastada servikal problem gelis-
mez. Ancak, semptomatik olan hastalarda tedavi
endikasyonu vardir. Geligebilecek komplikasyon-
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lar; omuz eklem hareket acgikligi kaybi, adezif kap-
stilit, kaslarda atrofi, kronik omuz agris1 ve kozme-
tik deformitelerdir.’® Tedavinin basinda, agrinin
kontrolii ve komplikasyonlarin 6nlenmesi gelmek-
tedir. Genellikle basit analjezik ve steroid olmayan
antiinflamatuar ilaglarla bu saglanabilmektedir.
Yiizeyel 1s1 ve soguk tedavisi kas spazmi ve agrinin
giderilmesinde yardimcidir. Transkutanoz elek-
triksel sinir uyarimi gibi elektroterapi modaliteleri
agr1 kontroliinde 6nemli yer tutmaktadir. USG ve
kisa dalga diatermi gibi derin 1siticilar hem agr
kontroliinii hem de yumusak dokularin elastikiye-
tini saglamada 6nemli rol oynamaktadir. Hastanin
mesleki ugragilarina veya hobilerine gore aktivite
modifikasyonu veya kisitlanmasi gerekebilmekte-
dir.”” Kontraktiirleri 6nlemek i¢in erken donemde
eklem hareket aciklig1 egzersizlerine baglanmali-
dir. Eklem hareket aciklig1 egzersizlerinde genel-

baslangicta bu egzersizler bir terapist tarafindan
yapilmalidir. Skapular stabilizasyon egzersizleri,
fonksiyonel periskapular kaslarin progresif kuv-
vetlendirme programina da agr sinirlari iginde bas-
lanmalidir.’®?° Skapular stabilizasyon i¢in breysler
kullanilmakla birlikte sonuclar tartigsmalidir.?!
Yasam tarzi1 degisiklikleri, ortez ile destekleme ve
traksiyon ile semptomatik tedavi saglanabilir, cer-
rahi tedavi geciktirilebilir ve mindr travmalara
bagli nérolojik hasar énlenebilir. Ilerleyici semp-
tomatik segmental instabilitesi ya da noérolojik
bulgusu olan hastalar cerrahi stabilizasyon i¢in
adaydirlar.?>?

Sonug olarak,

KFS boyun, omuz agris1 ile bagvuran geng
hastalarda 6n tanilar arasinda yer almali ve ek
anomaliler agisindan hasta sorgulanmali ve de-

and paracentric inversion inv(8)(q22.2g23.3).
Am J Hum Genet 1995;57(6):1364-70.

Klippel-Feil Syndrome, Ruptured Dermoid
Cyst and Mirror Movement in One Patient: A

J PMR Sci 2016;19(3)
189

likle skapulanin stabilizasyonu gerekli oldugundan  gerlendirilmelidir.
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