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ABSTRACT

Klippel-Feil’s Syndrome (KFS) is a congenital malformation which
is characterized by insufficient segmentation of two or more ver-
tebrae. Low hair line, short neck and restriction of neck motions
form classical triad of the disease. KFS may be accompanied by
skeletal system and urogenital system anomalies, hearing loss and
congenital heart disease.

In this case, we report a 38-year-old male patient who has brachial
plexus injury associated with type 1 KFS. Patient was admitted to
our outpatient clinic with complaints of neck pain and restriction of
neck motions, and further examinations revealed fusion in C2-C6
and C7-T4 vertebrae, butterfly vertebra anomaly of C7 vertebral
body and unilateral renal agenesis.
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OZET

Klippel-Feil Sendromu (KFS) iki veya daha fazla vertebranin yeter-
siz segmentasyonu ile karakterize bir konjenital malformasyondur.
Dlstik posterior sa¢ cizgisi, kisa boyun ve boyun hareketlerinde
kisithlik hastaligin klasik triyadini olusturmaktadir. KFS’ye iskelet
sistemi ve genitodriner system anomalileri, isitme kaybi, konjenital
kalp hastaligi gibi cesitli anomaliler eslik edebilir.

Bu olguda tip 1 KFS iliskili dogumsal brakiyal pleksus hasari olan
38 yasinda bir erkek hasta sunmaktayiz. Hasta poliklinigimize bo-
yun agnisi, boyun hareketlerinde kisitlilik sikayetleri ile basvurmus,
ileri incelemelerde C2-C6 ve C7-T4 vertebralarda fiizyon, C7 ver-
tebra korpusunda kelebek vertebra anomalisi ve tek tarafli renal
agenezi tespit edilmistir.

Anahtar kelimeler: Klippel-Feil sendromu; brakiyal pleksus néropatileri;
kalitsal renal agenezis
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Olgu Sunumu
Otuz sekiz yaginda erkek hasta poliklinigimize 10 yil-

dir devam eden boyun agrist ve boyun hareketlerinde
kisitlilik yakinmalari ile bagvurdu. Hastanin agrilari ha-
reketle artmakta, istirahatte azalmaktaydi. Hastanin 6z-
geemisinde dogumsal brakiyal pleksus lezyonu 6ykiisii
mevcuttu. Hastanin vital bulgular: stabil, sistemik mu-
ayenesi ise dogald1. Yiizde asimetri mevcuttu. Fizik mua-
yenesinde ise; hastanin boynu kusa, sag ¢izgisi diisiik idi.
Hastada torakal kifoz artig1 ve torakal bolgede agiklig:
sola bakan skolyozu vardi. Servikal hareketleri her yonde
cklem hareket agiklig1 ortasinda kisitliydi. Sagelde penge
el goriiniimii ve tenar, hipotenar ve interosseal kaslarda
atrofi (Sekil 1) mevecuttu. Motor muayenesinde omuz
cevresi kaslar1 5/5, dirsek fleksiyonu 5/5, dirsek ekstan-
siyonu 3/5, sag el bilegi ve tiim parmaklarin ekstansiyo-
nu 0-1/5, tim parmaklarin abduksiyon, adduksiyon,
fleksiyonu ve bagparmak oppozisyonu 1/5 motor kuv-
vetinde idi. Duyu muayenesinde sag tist ekstremite C7,
C8, T1 dermatomlarinda hipoestezi mevcuttu. Sag bra-
kioradial tendon refleksi azalmisti. Magnetik rezonans
goriintiilemede (MRG) servikal vertebralarda aciklig:
saga bakan ve st torakal diizeyde acikligi sola bakan
skolyoz, C2-C6 ve C7-T4 vertebralarda sag yarida fuiz-
yon, C7 vertebra korpusunda kelebek vertebra anoma-
lisi, T1 vertebra laminada fiizyon defekti tespit edildi
(Sekil 2). Abdominal ultrasonografide sag renal agenezi
saptand (Sekil 3). Hastanin ekokardiyografik inceleme-
si normal olarak degerlendirildi. Yapilan diger laboratu-
ar incelemelerinde herhangi bir patolojiye rastlanmadu.
Olgu klinik ve radyolojik veriler 151ginda renal agenezi-
nin eglik ettigi tip 1 Klippel Feil Sendromu (KFS) olarak
degerlendirildi.

Hastadan bilgilendirilmis onam formu alinmigtir.
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Sekil 3. Abdominal ultrasonografi.
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Tartisma

KFS iki veya daha fazla vertebranin konjenital fiizyonu
olarak tanimlanir. Ilk olarak Maurice Klippel ve Andre
Feil tarafindan 1912 yilinda tanimlanan hastaligin kla-
sik triyad1 diigitk posterior sag ¢izgisi, kisa boyun ve
boyun hareketlerinde kisithiliktur. KFS’ye kas iskelet
sistemi anomalileri, ytizde sekil bozukluklari, isitme
kaybi, genitotiriner system anomalileri ve konjenital

kalp hastalig: gibi cesitli anomaliler eglik edebilir'~.

Vertebral fiizyonun lokalizasyonu ve derecesine gore
ti¢ tipe ayrilir. Tip 1'de servikal ve st torakal verteb-
ralarda fiizyon mevcuttur. Sistemik anomali goriilme
siklig1 diger tiplere gore daha fazladir. Tip 2°de servikal
vertebrada bir veya iki bélgede fiizyon vardir, hemiver-
tebra ve atlantooksipital fiizyon gibi anomaliler eglik
eder. Bu tip en sik goriilen tiptir, genellikle asemptoma-
tik seyreder. Tip 3'de ise servikal fiizyona ek olarak alt
torakal veya lomber bélgede de fizyon vardir. KFS'de
C2-3 ve C5-6 en sik tutulan bolgelerdir’. Bizim has-
tamiz servikal ve tst torakalde fiizyonu olmast nedeni
ile tip 1 KFS olarak degerlendirilmistir.

KFS'li hastalarda en sik goriilen kas-iskelet sistemi
anomalileri kifoz ve skolyozdur ve hastalarin yarisin-
dan fazlasinda gorilir’. Cin'de 516 konjenital skol-
yozlu hastada yapilan bir ¢aligmada KFS sikligi %5,42
olarak tespit edilmistir®. Bunun yaninda Sprengel de-
formitesi®, tortikollis®, kelebek vertebra’, hemiverteb-
ra®, servikal kot” ve polidaktili'® de eslik edebilir. Bizim
hastamizda kas-iskelet sistemi anomalilerinden kifoz,
skolyoz ve kelebek vertebra anomalisi mevcuttu.

KFS’li hastalarda kafatasinda ve yiizde sekil bozukluk-
lar1 da yaygin olarak gozlenir. En sik yiizde asimetri go-
riliir. Olgularda brakisefali, platibazi ve baziler invaji-
nasyon da tanimlanmigtir”. Bizim hastamizin ytiziinde
asimetri mevcuttu.

KFS'li olgularda genitotiriner sistem anomalileri sikli-
g1 %30-64 olarak bildirilmistir. Bunlarin igerisinde en
stk goriileni renal agenezidir''. Bununla birlikte at nali
bobrek'?, renal ektopi®® ve hidronefroz!* da eglik ede-
bilmektedir. Bizim olgumuzda KFS’ye renal agenezi
eslik etmigtir.

KFS’li olgularin yaklagik tigte birinde i¢ ya da dig ku-
lak anomalileri goriilebilir. Isitme kayb1 goriilme siklig
ise %30'dur ve kadinlarda daha sik gorilar. KFS'deki
yitksek isitme kayb1 insidanst nedeniyle hastalara rutin
isitme testleri ve kulak muayenesi yapilmas: nerilmek-
tedir’®. Olgumuzda isitme kayb1 ya da diger kulak ano-

malileri tespit edilmemigtir.
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Kardiyovaskiiler sistem anomalileri KFS’li olgularin
%4,2—14inde goriilmektedir. En sik gorilen kar-
diyovaskiiler anomali ventrikiiler septal defeketir.
KES’li olgularda goriilebilen diger kardiyovaskiiler
sistem anomalileri arasinda atrial septal defeke, aort
koarktasyonu, mitral valv prolapsusu, pulmoner ste-
noz, patent duktus arteriozus, aort yetmezligi sayi-
labilir'. Bizim hastamizin kardiyoloji konsultasyo-
nunda herhangi bir kardiyovaskuler sistem patolojisi
tespit edilmemistir.

KFS'de segmentlerin agilmasiyla olusan hipermobilite
ile iligkili olarak daha ¢ok eriskin dénemde nérolojik
semptomlar ortaya ¢ikabilir. Spinal kordu etkileyerek
tist ve alt ekstremitede agri1, parestezi, spastisite ve hi-
perrefleksiye neden olabilir. Nadiren minor travma-
lara bagli kuadripleji olugabilir'”. Bizim hastamizda
dogumsal total brakiyal pleksus lezyonu ve buna bag-
I olarak sag tist ekstremitede kuvvet kaybr mevcuttu.
Literatiirdeki ilk olgu olmasi agisindan 6nemlidir.

Dogumsal brakiyal pleksus yaralanmalari, dogum si-
rasinda brakiyal pleksusun kok (C4, C5, C6, C7, C8
ve T1), trunkus, divizyon ve dallarinda olugan zedelen-
meye bagli gelisen tist ekstremitenin ¢esitli derecelerde
motor ve duyu fonksiyon bozukluklar ile karakeeri-
ze klinik bir tablodur. Her 1000 canli dogumda 1-3
arasinda goriiliir. Ust trunkus (C5-6) etkilendiginde
supraspinatus, infraspinatus, deltoid, brakiyoradialis,
biseps ve supinator; orta trunkus (C7) etkilendiginde
ckstansor digitorum kommunis ve triseps; alt trunkus
(C8-T1) etkilendiginde ise pekeoral, fleksor karpi ul-
naris, abdukror digiti minimi, abduktor pollisis, flek-
sor digitorum superfisyalis, abduktor pollisis brevis ve
opponens pollisis kaslar1 etkilenir'®. Bizim hastamizda
orta-alt trunkus lezyonu mevcuttu. Yapilan elektrono-
romiyografide orta trunkusun kronik siirecte parsiyel
lezyonu ve alt trunkusun total lezyonu rapor edildi
(Tablo 1 ve 2). Alinan dykiide termde vajinal yolla bag
gelisi ile dogdugu ogrenilen hastanin geligen brakiyal
pleksus lezyonunun servikal vertebra fiizyonu nede-
niyle boynun yeterince fleksiyona gelememesine baglt
olabilecegi dugtinildi.

Olgumuz brakiyal pleksus lezyonunun eglik ettigi ilk
KFS olgusudur. Literatiirdeki KFS olgularinin hi¢bi-
rinde brakiyal pleksus lezyonu raporlanmamig olmasi
bu durumun rastlantisal olabilecegi ihtimalini de akla
getirmektedir. Ayrica literatiirde etiyolojide servikal
fizyondan da bahsedilmemigtir. Hastada obstetrikal
brakiyal pleksus lezyonuna sebep olabilecek KEFS ile
ilintili bagka bir patoloji olabilir.
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Tablo 1. Elektrondrografi (ENG) bulgulari

Latans
(ms)

incelenen sinir

Mesafe Hiz
(cm) (m/sn)

Amplitid

N. Ulnaris motor (igne elektrod) BKAP elde edilemedi
Kayit; ADM
Uyari: Bilek
N. Ulnaris duyu
Kayit: Bilek

Uyari: 5. parmak

DAP elde edilemedi
N. Medianus motor (igne elektrod) BKAP elde edilemedi
Kayit: APB

Stim: Bilek

N. Medianus duyu
Kayit: Bilek

Uyart: 2. parmak DAP elde edilemedi
Uyari: Avug ici DAP elde edilemedi
N. radialis duyu
Kayit: 1. web araligi DAP elde edilemedi
Uyari: Distal onkol laterali
N. radialis (igne elektrod) BKAP elde edilemedi
Kayrt: EiP

Uyari: On kol

N, Nervus; DAP, Duyusal Aksiyon Potansiyeli; BKAP, Birlesik kas aksiyon potansiyeli; EiP, Ekstansor indisis proprius; APB, Abduktor pollisis brevis; ADM, Abduktor digiti minimi.

Tablo 2. Elektromyografi (EMG) bulgulari

incelenen kaslar (sag) Tam kasl MOP

Polifazi Fibrilasyon PKD

APB Aktivite Yok
ADM Aktivite Yok
EiP Aktivite Yok
EDK Aktivite azalmis

Triceps Aktivite azalmis

2 w N O o o

Biceps i
Deltoid i N

i, interferans; MUP, motor iinite potansiyeli; PKD, poxitif keskin dalga; APB, abduktor pollisis brevis; ADM, abduktor digiti minimi; EiP, ekstansér indisis proprius; EDK, ekstansér digitorum kommunis.

Bagka bir ihtimal de literatiirde gézden kagmis bir bra-
kiyal pleksus lezyonu-KFS iligkisinin varligidir. Bunun
nedeni olarak giintimiizde prenatal tan1 sayesinde riskli
olgularda sezaryen uygulanmasina bagli olarak obstet-
rikal brakiyal pleksus lezyonunun nadiren gozlemlen-
mesi diigiintilebilir.

Obstetrikal brakiyal pleksus lezyonu igin fetal makro-
zomi, artmig dogum agirligi, omuz distozisi, maternal
boy kisaligy, gestasyonel diyabet, enstriimantal (forseps
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ve vakum) dogum ve makat prezentasyonu dahil ol-
mak tizere bir¢ok iyi bilinen risk fakeorii bulunmakea-
dir”. Jennett ve ark.?® gozden gegirdikleri olgularin ne-
redeyse yarisinda bu etiyolojik nedenlerin olmadigini
soylemigler ve bunun dogum travmas: degil intrauterin
maladaptasyondan kaynaklanabilecegi sonucuna var-
muiglardir. Bu baglamda KFS ve brakiyal pleksus lezyo-
nunun ortak bir etiyolojik nedene bagli ortaya ¢ikmug
olabilecegi ihtimali de s6z konusu olabilir.



KFS ¢ok sayida anomalinin eglik ettigi ve ¢esitli komp-
likasyonlarin goriilebildigi klinik ve radyolojik bir
antitedir. Kisa boyun, diisiik sag ¢izgisi ve boyun hare-
ketlerinde kisithilik bulunan hastalarda KFS tanisi at-
lanmamaly, beraberinde eglik eden cegitli sistemlere ait
anomaliler aragtirlmalidir. Ayrica dogumsal brakiyal
pleksus lezyonu ile klinige gelen hastalarda KFS olabi-
lecegi de akla getirilmelidir.
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