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OZET

Konjenital gogiis duvar: deformiteleri, embriyonal dénemde gelisen bazi mutasyonlara veya kromo-
zomal bozukluklara bagh ortaya ¢ikan dogumsal hastalik grubunu tanimlar. Kozmetik bozukluk ya-
rattiklart gibi, es zamanh olarak bir sendromun da komponenti olarak karsimiza cikabilirler. Su ana
kadar ach gegen pektus deformiteleri, konjenital gogiis duvari deformiteleri icinde en sik olarak gozle-
nenlerdir. Kitabin bu béliimiinde, ¢ok daha nadir, ancak sporadik vakalar olarak gégiis cerrahisi klinik-
lerinde rastlamilan Poland Sendromu, Sternal Kleftler ve Jeune Sendromu (Asfiksik Torasik Distrofi)
konular patogenez, klinik bulgular ve tedavi yontemleri yoniinden ele alinacaklardir.

POLAND SENDROMU

Tanim ve Siklik

Poland Sendromu, ilk kez 1841 yilinda, Guy’s
Hospital'da 19 yaginda bir tip fakiiltesi 6grencisi olan
Alfred Poland tarafindan tamimlanan, dogustan ge-
len nadir bir gégus duvari deformitesidir (1). Sikhg
yaklasik olarak 30.000 dogumda bir goriilir ve er-
keklerde kadinlara gére ti¢ kat daha fazla rastlanur.
Poland Sendromu’nun kesin nedeni bilinmemektedir.
Embriyonik geligimin erken evrelerinde (alti-sekizinci
haftalar) subklavian arter veya dallarindaki kan akim:
azalmasinin, pektoralis majér kasinin ve diger toraks
yapilarin gelisimini bozdugu diistinillmektedir.

Klinik Bulgular ve Tani

Poland Sendromu’nun baglica belirtileri sunlardir (1-5):

o Pektoral kas anomalileri: Literatirde bildirilmig
sporadik vakalar haricinde, genellikle tek tarafli
deformite olarak ortaya ¢ikar (2). Etkilenen tarafta
pektoralis majér ve minér kaslarinin yoklugu veya
hipoplazisi (Resim 1).

¢ Meme anomalileri: Meme baginin yoklugu (athe-
lia) veya hipoplazisi; meme dokusunun az gelismis
olmasi (amasti).

» Kaburga ve kikirdak anomalileri: Ayn: tarafta-
ki 2. ila 5. kaburgalarin ve kikirdaklarinin agenezi,
disgenezi veya hipoplazisi.

¢ El ve parmak anomalileri: Parmaklarda perde
(sindaktili), kisalik (brakidaktili) veya yapigiklik
gibi deformiteler.

¢ Diger Belirtiler: Subkutan yag dokusunun azhg;,
aksiller killanmanin olmamas: gibi 6zellikler.

Tedavi

Tedavi, hastanin yasina, semptomlarin siddetine ve
bireysel ihtiya¢lara gore planlanir. Yaklagimlar sunla-
r1 icerebilir:

o Cerrahi tedavi: Gogus duvar: ve meme rekons-
tritksiyonu icin cerrahi iglemler.

« Fiziksel terapi: Kas giiciint artirmak ve fonksiyo-
nu iyilestirmek i¢in egzersiz programlari.
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o Psikoterapi: Fiziksel goriinimle (kozmetik) ilgili
psikolojik destek ve danigmanlik hizmetleri.

Operatif endikasyonlar: Asagidaki nedenlerle cer-
rahi miidahale gerekebilir:

1. Gogis duvarinin tek tarafli ¢okmesi ve ilerleme
olasiligy,

. Kalp ve akcigerin yeterli sekilde korunmamast,
. Gogus duvarinin paradoksal hareketi,

. Kadin memesinin hipoplazisi veya aplazisi; ve
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. Erkek hastalarda pektoralis major kas1 ve aksiller
kivrim eksikliginden kaynaklanan kozmetik de-
fekt (Resim 2).

Cerrahi tedavi: Poland sendromunun tedavisi i¢in
cerrahi strateji, deformitenin derecesine, hastanin
yasina ve cinsiyetine gére yonlendirilmelidir. Onarim

Resim 2.

bir veya iki agamada yapilabilir. Kaburgalarin siddet-
li aplazisi ve gogiis duvarinin belirgin ¢6kmesi olan
cocuklarda diizeltme iki agamada yapilmahdir. Bas-
langicta kaburga defekti onarilmali, ardindan ergen-
likten sonra kas flebi transpozisyonu yapilmalidir.
fkincisi kadin hastalarda mamoplasti ile birlestirile-
bilir.

Hafif Poland sendromu formlar1 olan ¢ocuklarda,
pektoralis kaslarinin yoklugu ve meme hipoplazisi
ile sinirli olanlarda, kozmetik operasyon ergenlikten
sonraya ertelenmelidir. O zaman, kadin hastalarda
meme biiyiitme ile birlikte kas flebi transpozisyonu
yapilabilir. Yetigkinlerde, gogiis duvarinin es zamanl
kas transpozisyonu ile tek agsamali stabilizasyonu ve
rekonstriksiyonu 6nerilir. Yine, kadinlarda, bu pro-
sediire eg zamanli biiyiitme mamoplastisi eklenebilir.

Kaburgalarda biiyiik bir defekt ve akciger herniasyo-
nu oldugunda, gogus duvari, etkilenmemis taraftan
subperiostial olarak alinan bélinmiis kaburga greft-
leri, diger kemikli allo- veya otogreftler, ag-yama veya
yukaridakilerin birkaginin bir kombinasyonu kulla-
nilarak stabilize edilmelidir. Kemik greftleri kullani-
lirsa, greftlerin medial ucu sternumun yan tarafina,
celik tel veya plak-vidalar ile sabitlenmesi gerekir. Ka-
burga ve kikirdaklarin yeniden yapilandirilmas: sade-
ce defektin kozmetik olarak diizeltilmesine izin ver-
mekle kalmaz, ayn1 zamanda paradoksal solunumu
dnler ve bir kas flebi veya protez implant i¢in saglam
bir alt destek saglar. Eger bir sentetik mesh kullani-
lirsa, gergin bir gekilde defektin kenarlarina dikilme-
lidir. Etkilenen tarafta kas ve deri alt: doku eksikligi
hala belirgin olabilir. Mesh tizerine latissimus dorsi
kasinin transferi ve silikon meme protezi implantas-
yonu gerekli diizeltmeyi saglayabilir (1,3-5).

STERNAL KLEFTLER

Tanim ve Siklik

Sternal kleft (sternum yarig1), yaklagik 100.000 can-
li dogumda bir ortaya ¢ikan, ¢ok nadir bir konjenitel
gogiis duvar: malformasyonudur ve sternumun orta
hatta yarik sekilde tam kaynagmamug ve acik sekilde
bulunmasi olarak tamimlanir. Embriyonik gelisim
sirasinda sternum, gebeligin altina haftasinda iki
paralel mezodermal tabakanin ventral yonde ilerle-
mesiyle olusmaya baglar. Bu tabakalar yedinci haf-
tada kraniyokaudal yonde birleserek sternumun ve
manubriumun kikirdak énciillerini olugturur ve tam
birlesme 10. haftada tamamlanir. Bu stirecteki her-
hangi bir aksama, sternal kleftin gelisimine yol aca-
bilir. Bu durum, gégiis kafesinin ortasinda bir agiklik
olugturarak kalp, akcigerler ve diger mediastinal ya-



pilar: koruma islevini bozar. Sternal kleft, genellikle
dogumda tan1 alir ve erken cerrahi madahale gerek-
tirir (6-9).

Sternal Kleftin Siniflandiriimasi

Sternal kleft, gelisimsel eksikligin derecesine gére tg
ana tipe ayrilir:

1. Superior (Ust) Sternal Kleft: Sternumun iist
kismindaki parsiyel (en sik tip),

2. inferior (Alt) Sternal Kleft: Sternumun alt kis-
mindaki parsiyel,

3. Komple (Tam) Sternal Kleft: Sternumun tama-
minda birlesmeme sonucu ortaya ¢ikar.

Klinik Bulgular ve Tani

Parsiyel izole kleftler genellikle asemptomatiktir ve
insidental olarak ileri yaglarda tespit edilebilir. Ancak
daha genis alani etkileyen sternal kleftin en belirgin
bulgusu, dogumda goriilen paradoksal solunum hare-
ketleridir. Ayrica, gogiis duvarinda kalbin atiglarinin
gozlemlenmesi de mumkiindir. Bu hastalarda kesin
tani, dogum sonrasi fizik muayene ve goéruntileme
yontemleriyle konur. Ultrasonografi, dogum 6nce-
si tani i¢in kullanilirken, dogum sonras: bilgisayarh
tomografi (BT) ve manyetik rezonans géruntiileme
(MRG) daha ayrintih degerlendirme saglar.

Bu malformasyonlar, tek bagina (izole) veya diger
konjenital anomalilerle birlikte goriilebilir. Ozellik-
le inferior sternal kleft, kalp ve diyafram gibi hayati
organlarin yer degistirmesiyle (servikal, torakal veya
torakoabdominal ektopia cordis) iligkili daha ciddi
durumlarla birlikte olabilir.

Ust yariklarin (Sekil 1) izole olma olasiigi daha
yiiksekken, alt yariklar daha siklikla bir sendromun
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Sekil 1. Ust parsiyel sternal kleft.

parcast olarak gorilir. Literatirde, vaka sunumu
seklinde yapilan yayinlarda en sik gériilen eglik eden
anomaliler kalp defektleri (%22), kutanéz hemanji-
yomlar (%10), supraumblikal herniler (%8) ve aort
ark malformasyonlar1 (%5) olarak bildirilmigtir. Ge-
nel olarak hastalarin ~%10’unda bilinen bir sendrom
(PHACES -posterior fossa anormallikleri, hemanji-
yom, arteriyel anomaliler, kalp defektleri, géz ano-
malileri, sternal defekt sendromu; %4) veya Cantrell
pentalojisi (%3,5) tespit edilmistir (Resim 3). Daha
nadir olarak VACTERL veya Dandy-Walker sendrom-
larinin bir komponenti olarak da gézlenebilir (6,7,9).

Tedavi

Sternal kleftin tedavisinde, torakal rijiditeyi sagla-
mak i¢in cerrahi miidahale esastir. Tedavi yontemi,
hastanin yagina, malformasyonun tipine ve diger
eslik eden anomalilere bagh olarak belirlenir. Eg za-
manli sendrom/sistem anomalileri akilda tutulma-
l;, cerrahi miidahale 6ncesinde detayl: bir sistemik
degerlendirme yapilmalidir. Ozellikle kalp, akciger
ve diyafram gibi hayati organlarin durumu gozden
gecirilmelidir. Cerrahi sonrasi dénemde, hastalarin

Resim 3. Tam (komple) sternal kleft (kirmizi ok) ve eslik eden dekstrokardi (sar1 ok).
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biiyime ve gelisimleri izlenmeli; pektus ekskavatum
gibi diger gogiis duvar: deformiteleri acisindan takip
edilmelidir.

Ad1 gecen teknikler tek bagina veya kombine gekilde
kullanilabilirler:

1. Primer Kapama

Yeni dogan dénemi, gégiis duvarinin esnekligi ne-
deniyle birincil kapanis i¢in en uygun zamandir. Bu
dénemde, sternumun iki yaris1 dogrudan birlegtiri-
lebilir (Sekil 2). Ozellikle stiperior sternal kleftlerde
bagarili sonuclar elde edilmigtir.

2. Osteokondroplasti ve
Perikondriyal Flap Kullanimi

Daha biiyik veya “V” seklindeki sternal kleftlerde,
sternumun iki yarisim birlestirmek icin osteokond-
roplasti (kikirdak ve kemik dokusunun gekillendiril-
mesi) ve perikondriyal flaplar kullanilabilir. Bu tek-
nik, sternumun daha saglam bir gekilde kapanmasini
saglar.

3. Otojen Greftler ve Prostetik Malzemeler

Dahaileri yaglardaki hastalarda veya buyik defektler-
de, otojen greftler (kaburga, kikirdak) veya prostetik
malzemeler (titanyum, Teflon, Marlex megler veya
plak-vidalar) kullanilabilir. Bu yéntemler, sternumun
yapisal biitiinligiini yeniden saglamada etkilidir.

4. Kas Flebi Kullanimi

Pektoral kas flebi gibi kas dokusu kullanimz, 6zellikle
biyiik defektlerde ve diger yontemlerin yetersiz ol-
dugu durumlarda tercih edilebilir. Bu yéntem, hem
estetik hem de fonksiyonel acidan avantajlar sunar.

Sonug olarak sternal kleft, dogumsal nadir bir mal-
formasyon olup, erken tani ve uygun cerrahi muda-
hale ile bagarili bir gekilde tedavi edilebilir. Tedavi
yontemi, hastanin yagina, malformasyonun tipine
ve diger egslik eden anomalilere bagh olarak belirlen-

Sekil 2. Primer kapama.

melidir. Erken dénemde yapilan cerrahi miidahaleler,
daha iyi fonksiyonel ve estetik sonuglar saglar (7-9).

ASFiKSiK TORASIK DiSTROFi (JEUNE SENDROMU)

Tanim ve Siklik

Asfiksik torasik displazi (ATD) olarak da bilinen Je-
une Sendromu (JS), 6ncelikli olarak torasik bélgeyi
etkileyen nadir bir kalitsal kemik biiyame bozuk-
lugudur (otozomal resesif iskelet displazisi) ve ilk
olarak 1955 yilinda, Fransiz ¢ocuk doktoru Mathis
Jeune tarafindan tamimlanmigtir (9-11). Genellikle
iki tasiyic1 ebeveynin ¢ocuklarinda gérilir. Yaygin
semptomlar arasinda fenotipik dar gekilli g6giis kafe-
si gorillmesi (Resim 4), kisa ve/veya genis kaburgalar,
kol ve bacaklarda kisa kemikler, kisa boy ve el/ayakta
polidaktili yer alabilir. Bu bozuklugun neden oldugu
akcigerlerin restriktif biiyiiyememe ve genisleyeme-
mesi, yasami tehdit eden solunum giicliklerine yol
acar; Amerika Birlegsik Devletlerinde her 100.000-
130.000 canh dogumdan 1’inde gérilir.

Bubozukluktan etkilenen kisiler, erken cocukluk veya
puberte déneminde, gogiis kafesi restriksiyonuna
bagh akciger disgenezisi ve asfiksi sebebiyle kaybedi-
lirler (10). Hafif/orta vakalar ¢ocukluktan sonrasina
kadar yagarlarsa, solunum sorunlar1 yasla birlikte dii-
zelebilir, ancak ciddi bobrek veya kalp sorunlari gelig-

Resim 4.
)



tirme olasilig da vardir. IFT80, DYNC2H1, WDR19,
IFT140 ve TTC21B gibi farkli genlerdeki ¢esitli mu-
tasyonlar, bu duruma sahip baz: ailelerde hastaligin
olasi nedenleri olarak tanmimlanmigtir. Tedavi, her ki-

side mevcut olan belirti ve semptomlara dayanmak-
tadir (9,12).

Tani ve Klinik

JS nadir gériilen bir otozomal resesif nadir bir konje-
nital kemik-kikirdak gelisim bozuklugu ve es zamanh
gorunen siliya proteinlerindeki mutasyon ile ortaya
¢ikan bir silyopatidir. Cocuk dogmadan 6nce baglar
ve oncelikle cocugun gégus kafesini, pelvisini, kolla-
rin1 ve bacaklarini etkiler. Genellikle, gogiis kafesiyle
ilgili sorunlar Jeune sendromlu ¢ocuklarda en ciddi
saglk sorunlarina neden olur. Toraks normalden
daha kiigiik ve dardir, bu da ¢ocugun akcigerlerinin
tam olarak gelismesini veya nefes aldiklarinda ge-
nislemesini engeller. Cocuk hizli ve s1§ nefes alabilir.
Zaturre gibi iist veya alt solunum yolu enfeksiyonu
gecirdiklerinde nefes almada zorluk cekebilirler. Ne-
fes alma sorunu hafiften siddetliye kadar degisebilir.
Bazi ¢ocuklarda takipne diginda fark edilmez; ancak
digerlerinde solunum sorunlar1 6liimcil olabilir. Bu
rahatsizhifa sahip ¢cocuklarin yaklagik %60 ila %701
bebekken veya kigiik ¢ocukken solunum yetmezli-
ginden kaybedilir. Hayatta kalan Jeune sendromlu
cocuklar genellikle bobrekleriyle ilgili sorunlar ge-
listirir ve zamanla bébrek yetmezligi yasayabilirler.
Sonug olarak, Jeune sendromlu ¢ocuklarin ¢ok azi
ergenlik yillarina kadar yasar. Jeune sendromlu ¢o-
cuklarda bir tiir ciicelik vardir. Ekstremiteler ¢ogu
insandan daha kisadir (10-15).

Genellikle ¢cocukluk déneminde tani alir. Bu tani, to-
rasik yetmezlik sendromu (TIS) ad verilen diger go-
gus sorunlariyla birlikte gruplandirilir. JS tanisi, ult-
rasonda belirti ve semptomlar belirginse dogumdan
énce bile konulabilir; ancak dogumdan sonra tani
genellikle fenotipik gériiniim, radyolojik ve genetik
testler yoluyla yapilir.

Tedavi

Tedavi, semptomlara yonelik destekleyici yaklagimla-
r1igerir:

1. Solunum destegi: Gerekli durumlarda mekanik
ventilasyon veya oksijen tedavisi. Solunum sikinti-
s hafifletmeye yardima olmak i¢in, ¢cogu siddetli
vakada mekanik ventilasyon gerekir; daha az siddetli
vakalarda ise solunum yetmezligine yol a¢gma egili-
minde olan akciger enfeksiyonlar: meydana gelir. Bu
enfeksiyonlar tedavi etmek i¢in uygun antibiyotik,
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endotrakeal aspirasyon veya postural drenaj 6nerile-
bilir (9,10,14).

2. Fiziksel terapi: Ekstremite fonksiyonlarini artir-
mak i¢in rehabilitasyon programlari.

3. Cerrahi miidahale: Ameliyat sadece siddetli va-
kalarda endikedir, bu vakalarda miidahale edilmeme-
si ilerleyici pulmoner hasara ve sonunda éliime yol
acacaktir (11-14).

Lateral Torasik Genisletme

Literatiirde en sik tercih edilen cerrahi metoddur.
JS'de lateral torasik genigleme prosediirii tanim-
lanmigtir. Gégiis duvari, kostalarin lateral bol-
gelerinden osteotomiler yapilip aralara plak-vida
veya ayarlanabilir protezler takilarak kademeli bir
sekilde genisletilir, boylece toraks hacmi arttirl-
maya ¢aligilir. Bircok ¢aligma, bu cerrahinin JS i¢in
guvenli bir prosediir oldugu gériisiinii desteklemis
ve bunun klinik iyilesmeye ve hastalar i¢cin daha iyi
bir sagkalim oranina yol acabilecegini belirtmis-
tir. Hastalarin ¢ogunda solunum yolu enfeksiyonu
oranlarinda ve ventilasyon ihtiya¢larinda azalmaya
eslik eden yaklagik %88’lik bir total akciger kapasi-
tesi artig1 tespit edilmigtir (11,15). Genellikle, ar-
digik gekilde iki ayr1 seansta yapilmas: 6nerilen bu
ameliyatin tek seansta bilateral sekilde de etkili ve
givenli sekilde uygulanabilecegi yapilan caligmalar-
da gosterilmigtir (16).

Dikey Genisletilebilir Protez Titanyum
Kaburga (VEPTR) Metodu

Torasik yetmezlik sendromu olan ¢ocuklarin tedavisi
i¢in bir diger giivenli cerrahi secenektir. Yagamin ilk
bir yilinda ortaya ¢ikan karbondioksit retansiyonunu
ve ventilatér bagimlihigini azaltma i¢in tercih edilen
bu metod ile, boyu ayarlanabilen bir titanyum pro-
tezin dikey olarak lateral gégus duvarinda kotlara
fiske edilip asamali olarak genisletilmesi prensibi ile
toraks hacminin arttirilmas: saglanabilir (17). Ben-
zer mekanizma ile, median sternotomi yapilip her iki
tarafina ayarlanabilir bir eksternal fiksator takilarak
toraks hacmi genislemesi saglanilan bir teknik de ul-
kemizden literatiire kazandirilmigtir (13).

Distraksiyon Osteogenezi

Sternotomi ile bilateral kostal osteotomiler yapildik-
tan sonra osteotomi segmentlerinin arasina plak-
vida, kemik/kartilaj grefti veya metilmetakrilat gibi
protezler konularak torakal genigleme saglayan bu
cerrahi prosedir de popiilerligini kaybetmekle bir-
likte hala semptomatik JS hastalarinin tedavisinde,
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diger yontemlerle yanit alinamayan hastalarda bagar1
ile kullanilabilmektedir (17).

SONUG

Poland Sendromu, Sternal kleftler ve Jeune Sendro-
mu, konjenital ve ¢ok nadir gérillen genetik hastalik-
lardir. Bu deformiteler bireylerin fiziksel gelisimini
etkileyerek cesitli klinik bulgulara, hatta mortaliteye
yol agar. Erken tani ve multidisipliner tedavi yakla-
simlari, hastalarin yagam kalitesini artirmada ve
komplikasyonlar1 6nlemede kritik ¢éneme sahiptir.
Gelecekteki aragtirmalar, bu sendromlarin patoge-
nezinin daha iyi anlagilmasi ve tedavi yéntemlerinin
gelistirilmesi i¢cin 6nem tagimaktadur.
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