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Klippel-Feil sendromu ¢ok uzun yillardan beri bilinmekte olan bir hastaliktir. Genetik arastirmalarin artisi sayesinde kalitim ve penetrasyon
sekilleri da aydinlatiimistir. Hastaligin seyrinin iyi bilinmesi ve eslik eden anomalilerin taranmasi prognoz agisindan dnem arz etmektedir.
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ABSTRACT

The Klippel-Feil syndrome has been a well-known disorder for many years. The inheritance and penetration patterns have been clarified with
the increase in genetic studies. Knowing the course of the disorder and screening for possible associated anomalies are important in terms of

prognosis.
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GiRis

Servikal vertebral flizyon ya da konjenital servikal sinositozis
adlariyla da anilan anomaliyi iki ya da daha fazla sayida
boyun omurunun dogumsal flizyonu seklinde tanimlamak
mimkiindir. ilk olarak Maurice Klippel ve Andre Feil
tarafindan 1912'de bildirilmistir (1,15). Plorezi, pulmoner
konjesyon ve nefrit nedeniyle incelenen ve 46 yasinda bir
terzi olan orijinal olguda kisa boyun, dustik posterior sag
cizgisi ve boyun hareketlerinde kisitlilik triadi mevcut olsa

da gunimizde bu klasik triadin olgularin ancak yarisinda
mevcut oldugu bilinmektedir (22).

Klippel-Feil sendromu ortak yani servikal vertebra flizyonu
olan heterojen hasta gruplarinda goriilmektedir. Gercek insi-
dans ve prevalansi ortaya koyacak tarama calismalari mevcut
degilse de yaklasik 40.000 dogumda bir goruldigua, kadin/
erkek oraninin 3/2 oldugu kabul edilmektedir (21).

Klinik degerlendirme mevcut filizyonun patoanatomis-
ine ve eslik eden patolojilerin tip ve ciddiyetine gore
gerceklestirilmelidir. Hastaligin seyri ve tedavinin planlanmasi
da bu eksende olacaktir (6)

Klippel-Feil anomalisi olan hastalarin heterojen olmasi tanisal
ve prognostik siniflamayi zorlastirmaktadir. Molekiiler gene-
tikteki gelismeler sayesinde siniflamalar gézden gegirilmekte
olup Klippel-Feil anomalisinin diger konjenital spinal defor-
miteler ile iliskisi sorgulanmaktadir (11).

EMBRiYOLOJi VE GENETIK

Gebeligin 14. gliniinden itibaren gastriilasyon sirasinda
ileride basi, kardiyak, paraksiyal ve lateral mezodermi
olusturacak mezensimal hicreler uretilir. 35, 20 ve 30. glin-
ler arasinda paraksiyal mezoderm rostral-kaudal yonde seg-
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mentasyonla “somit” denen kiresel yapilan olusturur. So-
mitler olgunlastikca t¢ alt kisma ayrilir; eriskinde vertebrayi
olusturacak olan sklerotom, eriskinde aksiyal kas yapisini
olusturacak olan myotom ve cildi olusturacak olan dermotom.
Sklerotom bir segmentasyon islemine daha girer ve vertebra
cismini olusturmak lizere bir somitin kaudal kismi hemen kau-
dalindeki somitin rostral kismiyla birlesir (14).

Bu segmentasyon ve re-segmentasyon islemlerini kontrol
eden genlerin mutasyonlari ya da harabiyetleri Klippel-Feil de
dahil olmak Uzere bircok konjenital spinal anomaliye neden
olabilir. Klippel-Feil gelisimiyle ilgisi oldugu en sik belirtilen
genler: GDF6, GDF3, GDF1, MEOX1, FGFR3, SGM1, PAX1'dir
(1,3,5,16).

SINIFLANDIRMA
Feil tarafindan yapilan siniflandirmaya gore (¢ tipi mevcuttur.
Tip | - Servikal omurganin yogun flizyonu
Tip Il - Bir ya da iki seviyeli servikal flizyon

Tip Il - Tip | ya da II'ye eslik eden lomber ya da torakal spinal
anomalilerin varligi (9,23).

Daha sonra yapilan cahsmalar Tip | ve Tip Il hastalarda
otozomal resesif Tip Il hastalarda ise otozomal dominant
kalitim paterni oldugunu ortaya koymustur (9,13,16).
Sprengel deformitesi ya da servikal kot gibi anomaliler en
sik Tip Il anomaliye eslik etmektedir. Sendromik anomaliler
ise en sik Tip | ile birlikte gorulmektedir. Tip | ve lll hastalarda
skolyoz gelisme riski daha yiksek bulunmustur (22).
Fleksiyon-ekstansiyon kinematikleri kullanilarak prognostik
ve fonksiyonel bir yaklasimla bakildiginda ise Ust servikal
segmentlerde hipermobilitesi olan hastalarin nérolojik sekel
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yoniinden alt servikal segmentlerde hipermobilitesi olan
hastalarin ise dejeneratif degisiklikler yéniinden risk altinda
oldugu belirlenmistir (19).

Clarke ve ark. tarafindan kalitim modeli ve hastadaki en
Ust seviyedeki fuzyonun yeri kullanilarak yeni bir anatomik
siniflandirma yapilmistir (2). Daha kaudalde fiizyon varligi
olsa da olmasa da C1 flizyonu Klippel-Feil 1 (KF1) olarak
tanimlanmistir. Otozomal resesif kalitim gosterir ve diger
anomalilerle (skolyoz, Sprengel deformitesi, renal anomaliler)
birlikteligi en sik olan bu siniftir. En st fizyonu C2-C3'te
olanlar KF2'dir. Daha kaudalde fiizyon bulunabilir. C2-3
fizyonunun %100 kalitimi ile birlikte otozomal dominant
gecis gOsterir. C2-3'ten daha kaudalde yerlesen izole
fuzyonlar KF3 olarak siniflandirilir. Kalitim otozomal resesif ya
da otozomal dominant olabilir, penetrasyon dustiktir. KF4,
Wildervanck Sendromu (serviko-okilo-akustik sendrom) ile
aynidir .X'e bagh dominant gecisli olup hemizigoz letalitesi
vardir (2,16).

KLiNiK DEGERLENDIRME

Her ne kadar etkilenen hastalarda servikal anomali dogumsal
olarak bulunsa da tani genellikle daha ileri bir yasta konur.
Klinik tablo nérolojik, miyelopatik ve biyomekanik problemler
olarak ortaya cikar. Servikal omurgada konjenital flizyonu
olan hastalarda en sik yakinmalar agri, norolojik semptomlar
ve boyun rotasyon, ekstansiyon ve fleksiyonunda azalmadir.
Atlantoaksiyal flizyonu olan hastalar genellikle insidental
olarak saptanirken yaygin flizyon tasiyan hastalara kozmetik
deformiteler yiziinden cok erken yasta tani konur (6,20).
Bazi hastalarda ise bu konjenital flizyonlar Wildervanck,
Rokitansky-Kuster-Hauser ya da Goldenhar sendromu gibi
daha genis bir sendromun parcasi olabilirler. Digerlerinde
servikal fizyon asemptomatik seyreder ve ilgisiz bir nedenle
cekilen boyun filmleri ile insidental olarak tani konur (7).
Flzyon hangi sebeple tespit edilirse edilsin servikal omurga
direkt filmler ile incelenmeli flizyonun yapisi ve uzanimi
belirlenmelidir (12,18).

infantlarda ve cocuklarda radyografik inceleme zordur ve
eriskinlerle karsilastirildiginda hastalar arasinda farkliliklar
mevcuttur. Bir omurun digeri tGzerinde translasyonu komsu
segment ya da segmentlerdeki flizyon nedeniyle olusan
instabilite olarak algilanabilir. Ancak cocuklarda 8 yasina kadar
C2'nin C3 lzerinde ya da C3’lin C4 Uzerinde kaymasi 3 mm’ye
kadar normal kabul edilebilir (7). Ayrica ¢ocuklarda yasla
beraber servikal omurganin gorinimi degisir ve inkomplet
ossifikasyon nedeniyle flizyonu tespit etmek zor olabilir (6).
Ayrica klinik ve hikaye ile ayirimi mimkiin olsa da jlvenil
romatoid artrite bagh flizyonlar gibi durumlarda radyolojik
gorunti Klippel-Feil'i taklit edebilir.

ileri gériintiileme yéntemleri standart filmlerle tespit edile-
meyen ek bilgiler verebilir. instabilite ya da stenoz diisiiniilen
olgularda fleksiyon ekstansiyon manyetik rezonans goériinti-
leme (MRG) yapilmasi gereklidir (6). MRG ayni zamanda mal-
formasyon nedeniyle beyin sapi ya da omurilik (izerinde basi
olup olmadiginin tespiti agisinda énemlidir. Ayrica MRG ile
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varsa sirinks, gergin omurilik ya da ayrik omurilik malformas-
yonu de gériilebilecektir. ileri goriintileme ydntemlerinin
uygun kullanimi sayesinde Klippel-Feil anomalili hastalarin
patolojik ve cerrahi anatomisi hakkinda gerekli bilgi saglana-
bilecektir. Bilgisayarli tomografi (BT) kemik patolojilerin tespi-
tinde faydalidir. Ancak 6zellikle cocuk hastalarda radyasyon
maruziyeti gézéniinde bulundurulmalidir. U¢ boyutlu BT re-
konstriiksiyonu sinirli katki saglamakla beraber kullanilabilir.

Klippel-Feil'e bircok anomalinin egslik etmesi muhtemel
oldugundan hastalar kapsamli bir sekilde incelenmelidir (17).
Klippel-Feil tespit edilen tiim hastalarda olasi diger anomalileri
ve skolyoz gelisimini arastirmak icin servikal omurga grafileri
yanisira torakal ve lomber omurga grafileri de c¢ekilmelidir
(22). Servikal radikiilopati ve miyelopati bulgulari ve kraniyal
sinir etkilenmelerini tespit icin nérolojik muayene yapilmalidir
(12). Kardiyak degerlendirme, renal ultrasonografi, odyolojik
testler gerceklestirilerek bu sistemlerde tutulum varsa tespit
edilmelidir (12). Daha az gorilen gastrointestinal, solunumsal
ve dermatolojik anomaliler de incelemeler sirasinda akilda
tutulmalidir.

DOGAL SEYIiR ve TEDAVi

Klippel-Feil anomalisinin klinik seyir yelpazesi genistir. Servikal
fuzyonlar asemptomatik olup baska nedenlerle cekilen
grafilerde insidental olarak saptanabilir. Diger taraftan hastalar
omurga tutulumu nedeniyle boyunda hareket kisitliligi,
dejeneratif degisiklikler ve hipermobiliteye bagli boyun agrisi
ve/veya radikiler agri, kisa boyuna bagli kozmetik sorunlar
ya da embriyolojik olarak servikal omurgayla ayni donemde
gelisen diger organ sistemlerindeki (i¢ kulak, kalp, bobrek)
anomalilere bagli problemler ile bagvurabilirler (6).

Flzyon olan seviyeler direkt olarak boyun hareketlerini kisit-
lasa da flizyon seviyelerinin arasinda kalan seviyelerde daha
ciddi komplikasyonlara yol acan instabilite, hipermobilite ve
semptomatik stenoz gelisebilir.

Uc spesifik servikal flizyon paterni instabilite icin yiiksek risk
olusturur. Bunlar:

«  Oksipitoservikal sinostoz ile birlikte C2-C3 flizyonu

Anormal oksipitoservikal bileske ile birlikte yaygin
servikal flizyon

Arada acik eklem seviyesi birakan iki ayri fiizyon varhg
(4,11).

Hepsinde mevcut hareket servikal omurga biyomekanigini
degistirerek instabilite ve buna bagl norolojik etkilenmeye
neden olabilir. Bu yuiksek riskli hastalarda iki ya da tglinci
dekatta norolojik sekeller gelisebilir. Diger taraftan flizyon
seviyelerinin arasinda stenoz ve osteoartrit gelisebilir (12).

Stabil fizyon bulunan ¢ogu asemptomatik hastada servikal
problem gelismez. Ancak semptomatik olan hastalarda tedavi
endikasyonu vardir. Yasam tarzi degisiklikleri, ortez ile destek-
leme ve traksiyon ile semptomatik tedavi saglanabilir, cerrahi
tedavi geciktirilebilir ve mindr travmalara bagli norolojik ha-
sar onlenebilir (4,12).
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ilerleyici semptomatik segmental instabilitesi ya da nérolojik
bulgusu olan hastalar cerrahi stabilizasyon icin adaydirlar. En
sik tercih edilen cerrahi, posterior yaklasimla oksipitoservikal
stabilizasyondur. Teknik olarak oksipital periosteal greft ile ya
da greftsiz otojen greftleme, tel ile internal tespit ya da vida ve
plak/rod ile stabilizasyon uygulanabilir (8,10).

Oksipitoservikal stabilizasyonda oldugu gibi atlantoaksiyal ve
subaksiyal stabilizasyon icin degisik teknikler uygulanabilir.
Posterior elemanlarin intakt oldugu telleme en sik kullanilan
yontemdir. Bunun yanisira Ozellikle C1 arkinin saglam
olmadigi ya da pasajin sublaminar tel icin uygun olmadig
durumlarda vida ile stabilizasyon da gerceklestirilebilir.

Cocuklarda stabilizasyon icin siklikla interspindz ve sublami-
nar telleme uygulanir. Bu teknikler hem daha disik maliyetli-
dir hem de daha kisa operasyon siiresi ve daha diisiik komp-
likasyon orani nedeniyle tercih edilirler. Ancak telleme uygu-
lanabilmesi icin posterior elemanlarin intakt olmasi gereklidir.
Posterior eleman defekti bulundugunda, her ne kadar kiiciik
cocuklarda kullanimi sinirli olsa da, lateral kitle, transpedikiiler
ya da transartikiler vidalama uygun bir alternatif olabilir (10).
Anterior dekompresyon ve stabilizasyon sabit bir sagital de-
formite icin nadiren endikedir.

SONUC

Klippel-Feil anomalisi 6zellikle eslik eden anomalilerin ve risk
faktorlerinin bilinmesi ile uygun takip ve tedavi edilebilir.
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