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ÖZET

Göğüs duvarı somatik mezodermin tabakalarından erken embriyonik dönemde gelişir. Deformiteler 
içerisinde en sık pektus ekskavatum görülür. Pektus ekskavatum sternum ve kostaların içeri çöküklü-
ğüdür. İkinci sıklıkta ise pektus karinatum görülür ve sternum ve kostaların dışarı çıkıklığıdır. 

Sternum deformiteleri (sternal yarık, çift uçlu ksifoid çıkıntı, tek ksifoidal foramen, sternal sklerotik 
bant, sternal çentik, tam manubriosternal füzyon vb.), Poland sendromu (pektoralis majör ya da mi-
nör kasının hipoplazisi, sindaktili, ipsilateral meme dokusunun hipoplazisi, çeşitli kosta deformiteleri) 
ve Jeune sendromu (asfiksi torasik distrofi) daha az sıklıkla görülmelerine rağmen klinik olarak önem 
taşırlar. Genellikle erkek cinsiyette daha sık görülürler. Ailesel yatkınlık belirtilmesine rağmen defor-
miteler için kesin bir genetik mutasyon tipi belirlenememiştir.

Etyopatogenez için temel hipotez kostal kıkırdakların büyüme hız ve boyutlarının farklılığıdır. Marfan 
sendromu, Ehler-Danlos sendromu, Shprintzen-Goldberg sendromu, Loeys-Dietz sendromu, PHACES 
sendromu, Cantrell pentalojisi gibi sendromlarda görülebilirler.
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Embriyoloji

Erken embriyonik dönemde kalp, akciğerler, karaci-
ğer ve sindirim sistemi yumuşak doku ile kaplı iken, 
erken embriyonik dönemin sonunda (CS16, Carnegie 
Evresi) 12 çift kosta, sternum, omurlar yani ventral 
vücut duvarı ile sarılı hale gelir (1). Ventral vücut du-
varı somatik ve lateral plak mezoderminden gelişir-
ken ventral vücut duvarının kas hücreleri dermomyo-
tomun lateral ve hipaksiyal kısmından gelişir, spinal 
sinirlerin ventral dalı tarafından innerve edilir (2). 
Kostaların aksiyel iskeleti ve kemik dokusu somatik 
mezodermden gelişir, sternum ve apendiküler iskelet 

lateral plaka mezoderminden gelişir (2). Göğüs kafe-
sini üst ve alt torasik bölgeler olarak sınıflandırırsak, 
üst bölgenin gelişimi pulmoner kısımla, alt bölgenin 
gelişimi ise temelde diyafragmatik kısımla ilişkilidir 
(3,4). Üst ve alt bölge farklı hızlarda ve farklı sinyal 
koşulları altında gelişir, bölümler embriyonik, fetal 
ve doğum sonrası süreçte birbirlerini etkilemeye de-
vam ederler (3,4). Üst bölgedeki 1-7. kostalar sternu-
ma direk bağlanır ve gerçek kostalar olarak adlandı-
rılırken, alt bölgedeki 8-12. kostalar ise arkus kosta 
aracılığıyla sternuma bağlandığı için yüzen veya ya-
lancı kostalar olarak sınıflandırılır (3,4).

Sternum kostalardan ve pektoral kuşaktan bağımsız 
olarak lateral somatopleurik mezodermden gelişir, 



1. Epidemiyoloji ve Göğüs Duvarının Değerlendirilmesi8

ventromedial sklerotomdan köken alır (5). Sternum 
bir çift mezenkimal yoğunlaşma olarak oluşur, kra-
niokaudal yönelimli olarak gelişir ve manibrium, 
corpus ve ksifoid olacak şekilde birleşir (5). Ksifoid 
çıkıntının kemikleşme merkezi çocuklukta görülür-
ken, manibrium ve corpusun kemikleşme merkezi 
doğum öncesi görülür (6). Gebeliğin altıncı haftasın-
da sternal gövde gelişmeye başlar, 10. haftaya kadar 
sternal primordialar birbirlerine ve primordial kos-
talara ilerleyerek kıkırdaklı bir birleşim oluştururlar 
(5,6). Sternum gelişiminde en önemli patoloji füzyon 
eksiklikleridir (6). 

Epidemiyoloji

Pektus ekskavatum sternum ve kostaların içe doğru 
çöküklüğüdür ve tüm göğüs duvarı deformitelerinin 
%65-95’ini oluşturur, erkek kadın oranı 3-5/1 olarak 
bildirilmektedir, insidansı ise 1000 canlı doğumdan 
8’i olarak karşımıza çıkmaktadır (7). Pektus karina-
tum ise sternum ve kostaların dışa doğru çıkıklığıdır, 
toplumda ikinci en sık görülen göğüs duvarı defor-
mitesidir ve incelenen topluluğa bağlı olmakla bir-
likte pektus ekskavatumdan 2-4 kat daha az sıklıkla 
görülmektedir, erkek kadın oranı 4/1 ve 2500 canlı 
doğumdan 1’i olarak karşımıza çıkmaktadır (7).

Poland Sendromu pektoralis major ya da minör ka-
sının hipoplazisi, sindaktili, ipsilateral meme doku-
sunun hipoplazisi ve çeşitli kosta deformitelerinin 
(ekskavatum, aplazi vb. ) eşlik ettiği bir sendromdur 
(8). 36.000 ile 50.000 canlı doğumda 1 tespit edilir, 
erkeklerde daha sıktır ve erkeklerde daha çok sağ ta-
raflıdır, sporadik vakalar olarak karşımıza çıkar (9). 

Sternal malformasyonlar toplumda sıklıkla görül-
mektedir ancak sık görülen türleri hafif şiddette ol-
duğu için klinik başvuru ve kesitsel radyolojik tara-
ma serileri arasında farklar mevcuttur (10). Sternal 
yarık, çift uçlu ksifoid çıkıntı, üç uçlu ksifoid çıkıntı, 
tek ksifoidal foramen, sternal sklerotik bant, sternal 
çentik, tam manibriosternal füzyon, sternoksifoi-
dal füzyon gibi çeşitli malformasyonlar görülebilir 
ve sternal yarıklar klinik olarak önemli olmalarına 
rağmen tüm sternal malformasyonların yaklaşık 
%1.5’ini oluşturur (10). Sternal kleft sternumun 
birleşememesi nedeni ile görülen sternumdaki ay-
rıklardır, sterrnumun süperiorunda, inferiorunda 
veya tamamında görülebilir, insidansı %0.1’ten az 
olarak bildirilmektedir, kız cinsiyette daha sık gö-
rülür, kardiyak patolojiler (ektopia kordis vb.) eşlik 
edebilir, ailesel yatkınlık tespit edilmemiştir (11,12). 
PHACES sendromu posterior fossa anomalileri, he-
manjiom, arteriyel lezyonlar, kardiyak anomaliler/

aort koarktasyonu, göz anomalileri ve sternal yarık 
görülen etiyolojisi net olmayan konjenital bir hasta-
lıktır (13,14). Cantrell pentalojisi diyafragma hernisi, 
omfalosel, sternal yarık, perikardiyal defekt ve kardi-
yak malformasyonların eşlik ettiği, 200.000 canlı do-
ğumda yaklaşık 1-65 canlı doğum aralığında görülen 
bir sendromdur ve 14-18. günlerde lateral mezoder-
min gelişme bozukluğu nedeniyle ortaya çıkar (15).

Asfiksi torasik distrofi olarak da adlandırılan Jue-
ne sendromunda göğüs kafesinin anormal gelişimi 
ile dar ve çan şeklinde bir göğüs kafesi gelişir, akut 
solunum yetmezliğine sebep olur, ek olarak iskelet 
displazileri (kol, bacak iskelet kemiklerinde kısalık, 
brakidaktili vb.) eşlik edebilir ve yaklaşık 100.000 ile 
300.000 canlı doğumda 1 görülen nadir bir hastalık-
tır (16,17).

Genetik Özellikler

Pektus ekskavatum hastalarının yaklaşık yarısında 
pozitif aile öyküsü karşımıza çıktığından genetik 
yatkınlık fikri 1800’lerden itibaren ortaya atılmıştır 
(18). Yıllar içerisinde deformitenin kalıtsal geçişini 
ortaya koymak için yapılan aile ağacı analizlerinde 
çoklu kalıtım kalıplarını içerdiği gösterilmiş ve Men-
deliyen kalıtıma uyan otozomal resesif ve azalmış 
penetranslı dominant geçişler gösterilmiştir (19). 
Pektus ekskavatum hastalarında ve çeşitli hayvan 
modellerinde 5, 15, 17, ve 18q kromozomlarında 
anomaliler, GAL3ST4 (galaktoz-3-O-sülfotransferaz 
4 geni) TINAG (tübülointerstisyel nefrit antijen 
geni), Gpr126/Adgrg6 (G proteinine bağlı reseptör 
126/Adheziv G proteinine bağlı reseptör Gpr126) 
genlerinde hatalar tespit edilirken tek kromozom ya 
da gen hatası etkili faktör olarak tespit edilememiştir 
(20,21,22). GAL3ST4 geni glikoprotein sülfatlanma-
sında görevli, TINAG geni hücre gelişimi ve ekstra-
sellüler matriks oluşumu ile ilişkili, Gpr126 gen ek-
sikliğinde ise GAL3ST4 geninin upregülasyonu tespit 
edilmiştir (20-22).

Pektus ekskavatumun eşlik ettiği sendromlarda gö-
rülen gen patolojileri de tipik bir grup oluşturmakta-
dır, örneğin Marfan sendromu ile pektus ekskavatum 
birlikte görülebilir ve FBN1 geninde (Fibrillin-1 geni) 
mutasyon izlenebilir (23). Ehlers-Danlos sendro-
munda göğüs duvarı deformiteleri görülebilir ve bu 
sendromda 20’den fazla genetik defekt tanımlanmış-
tır (24). Shprintzen-Goldberg sendromunda SKI ge-
ninde (Sloan-Kettering Enstitüsü geni), Loeys-Dietz 
sendromunda SMAD2-3, TGFB2-3 (Transforme edici 
büyüme faktörü beta 2-3), TGFBR1-2 (Transforme 
edici büyüme faktörü beta reseptörü 1-2) genlerinde 
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varyasyonlar izlenmektedir ve bu sendromlara göğüs 
duvarı deformiteleri eşlik etmektedir (25-27). Tüm 
gen çalışmaları göğüs duvarı deformiteleri özelinde 
değerlendirildiğinde halen başlangıç seviyede olduk-
ları, ancak yeni yüksek verimli dizileme yöntemleri-
nin bu çalışmalar için umut verici olduğu unutulma-
malıdır (24).

Pektus karinatum hastalarının yaklaşık üçte birin-
de pozitif aile öyküsü olması genetik yatkınlığı akla 
getirmektedir (28). Marfan sendromu, Loeys-Dietz 
sendromlarında pektus karinatum eşlik etmesi duru-
munda FBN1, SMAD2-3, TGFB2-3, TGFBR1-2 genle-
rinde çeşitli mutasyonlar görülmektedir (23,25-27). 
Nadir görülen sendromlara (3q29 delesyon sendro-
mu, Spondiloepimetafiz displazileri vb.) eşlik etmesi 
durumunda çeşitli gen mutasyonları (3q29 delesyo-
nu, MBTPS1-SEMD mutasyonu vb.) saptansa da pek-
tus karinatumun genetik geçişi hakkında net bilgiler 
sunamamaktadır (29,30).

Sternal yarık temelde füzyon sürecinde oluşan hatala-
ra bağlıdır ve ailesel yatkınlık belirtilmese de bir send-
romun parçası olduğunda çeşitli genetik mutasyonlar 
bildirilmiştir (11,12). Literatürde PHACES sendromu-
nun erkeklerde ölümcül olan bir maternal X kromozo-
mu mutasyonu olduğunu ve TMEM260 (Transmemb-
ran protein 260) geninde mutasyonlar tespit edildiğini 
bildiren çalışmalar mevcuttur (13,14).

Jeune sendromunda literatürde DYNC2H1 (Dinein 
sitoplazmik iki ağır zincir 1) geni, IFT40 (İntraflagel-
lar taşıma proteini) geni, TCTEX1D2 geninde çeşitli 
mutasyonlar tespit edilmiştir, ancak nadir hastalık-
lardaki az hasta sayısı, fenotip değişkenliği ve bileşik 
heterozigotluk nedenleriyle genotip-fenotip korelas-
yonlarını ortaya koyma zorlukları burada da karşımı-
za çıkmaktadır (31-33).

Poland sendromu genellikle sporadik olarak ortaya 
çıkar ve belirgin bir ailesel yatkınlık gösterilmemiş-
tir (34).

Etyopatogenez

17. yüzyıldan itibaren pektus ekskavatumun etyo-
patogenezi açıklanmaya çalışılmıştır (35). Diyafrag-
manın hipertansiyonu, embriyo pozisyonuna bağlı 
göğüs kafesinin çene veya diz ile sıkışması, embriyo-
lojik dönemde beslenme bozuklukları görülmesi gibi 
çeşitli hipotezler öne sürülse de yıllar içerisinde bu 
hipotezlerin doğruluğu kanıtlanamamıştır (35-37). 
Curschmann 1930’larda bağ doku bozuklukları ile 
pektus ekskavatum arasındaki ilişkiyi ilk kez ortaya 
koydu (7). İlerleyen yıllarda kostalar ve sternumda 

aşırı büyüme, kostal kıkırdaklarda aşırı büyüme hi-
potezleri ortaya atılsa da yapılan güncel 3 boyutlu 
çalışmalarda kosta, sternum ve kostal kıkırdakların 
boyu ile pektus ekskavatum şiddeti arasında bir ko-
relasyon tespit edilememiştir (38). Kostal kıkırdak-
ların histolojik olarak irdelenmesi ile sağlıklı bireyler 
ve pektus ekskavatum hastalarındaki kondrositlerin 
sayı ve yapı özellikleri benzer tespit edilmiştir (39). 
Pektus ekskavatum hastalarında yapılan histolojik 
çalışmalarda kostal kıkırdağın hücresel yapısında 
farklılık tespit edilememesine rağmen ekstrasellüler 
matrikste eser elementlerden olan çinko seviyelerin-
de azalma, magnezyum ve kalsiyum seviyelerinde 
artma ve proteoglikanların sülfatlanma seviyesinde 
bozukluklar ve sonuç olarak ekstrasellüler matriksin 
su tutma hacminde azalma dolayısıyla elastikiyet 
kaybı tespit edilmiştir (39,40).

Pektus karinatumun etyopatogenezine yönelik yapı-
lan çalışmalar daha az olsa da pektus ekskavatumun 
temel hipotezlerinden olan kostal kıkırdaklarda gö-
rülen aşırı büyüme ve büyüme bozuklukları ile ben-
zer kökene sahip oldukları düşünülmektedir (41).

Poland sendromunun etyopatogenezi net olmamak 
ile birlikte fetal evredeki genetik, teratojenik ve vas-
küler bozulma hipotezleri üzerinde durulmaktadır, 
embriyogenez sırasında sigara içen hamilelerde daha 
sık ortaya çıkmaktadır, subklavyen veya aksiller da-
mar tomurcuklarının hipoplazisi ve organ hipoplazi-
si ile sonuçlanmaktadır (34). Sternal defektler temel 
olarak füzyon sürecinde oluşan sorunlar nedeni ile or-
taya çıkar ve füzyon probleminin şiddetine ve lokas-
yonuna göre hastalığın yeri ve şiddeti değişir (11,12).

SONUÇ

Göğüs duvarı deformiteleri çok sık görülmemesine 
rağmen klinik önem taşır, etyopatogenezde en geçer-
li hipotez kostal kıkırdakların büyümesinde görülen 
patolojilerdir. Ailesel geçiş ve genetik henüz bu hasta 
grubunda net olarak aydınlatılamamıştır, ancak bir 
sendromun parçası olarak görülme durumlarında ge-
netik mutasyonlardan söz edilebilir.
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