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OLGU SUNUMU / CASE REPORT

Renal agenezi ve Klippel-Feil sendromu olgusu

A case of Klippel-Feil syndrome with renal agenesis 

Selvi Kelekçi1, Faysal Ekinci2, Mehmet Karakoç3, Zuhal Arıtürk4

ABSTRACT

Klippel-Feil syndrome (KFS) is is a rare syndrome that 
characterized by fusion of at least two congenital verte-
brae in the cervical region. The most common charac-
teristics of KFS are short neck, low nuchal hair line and 
restricted joint mobility of the cervical region. 

Addititonal features are scoliosis, sipina bifida, cervical 
rib, Sprengel deformity and facial asymmetry, and renal 
and cardiac anomalies. In this report a 10 years old girl 
was admitted with complaints of short stature and abnor-
mal neck curvature. Physical examination of the patient 
revealed short neck, low nuchal hair line, and Sprengel’s 
deformity, height hard palate, facial asymmetry and torti-
collis. Cervical paravertebral muscle spasm was found on 
the left as (+) / right (+ +). Muscle tone, muscle strength, 
reflexes and sensory examination were found to be nor-
mal. Radiological examination of the C4-5 and C6-7 cer-
vical region revealed the loss of inteverebral disc spaces 
and block vertebra. Also there was hemivertebra anomaly 
and aplasia of odontoid process. Abdominal and pelvic 
ultrasound examination revelaed absence of right kidney. 
Echocardiographical examination gave no abnormality. 
The case was presented in order to draw attention to KFS 
with renal agenesia in the light of current literature. J Clin 
Exp Invest 2010; 1(1): 53-55
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ÖZET

Klippel-Feil Sendromu (KFS) servikal bölgedeki en az iki 
vertebranın konjenital füzyonu olarak tanımlanan nadir bir 
hastalıktır. KFS’nin en yaygın özelikleri kısa boyun, düşük 
ense saç çizgisi ve servikal bölge eklem hareketlerinde-
ki kısıtlılıktır. Ayrıca skolyoz, sipina bifida, servikal kot, 
sprengel deformitesi, fasial asimetri, renal ve kardiyak 
anomaliler gibi sistemik özellikler de görülebilir. Sunulan 
olgu,10 yaşındaki kız hasta olup, boy kısalığı ve boyun-
da eğrilik şikayeti ile başvurdu. Hastanın fizik muayene-
sinde kısa boyun, düşük ense saç çizgisi ve Sprengel’s 
deformitesi saptandı. Hastanın sert damağında yükseklik, 
fasiyal asimetri, tortikolis deformitesi mevcuttu. Servikal 
paravertebral kas spazmı sol (+)/sağ (++) idi. Tonus, kas 
gücü, refleks ve duyu muayenesi ile sistemik ve nörolo-
jik muayenede anormallik yoktu. Radyolojik incelemede 
ise C4-5 ve C6-7 disk aralıklarında kayıp ile karakterize 
blok vertebralar izlenmekteydi. Ayrıca sağda 2, solda 1 
adet hemivertebra anomalisi mevcuttu ve odontoid çıkıntı 
aplazikti. Yapılan batın ve pelvik incelemede sağ böbrek 
izlenmedi. Ekokardiyografik incelemede patoloji saptan-
madı. Bu çalışmamızda, özellikle çocuk ve genç hasta 
grubunda multisistem anomalileri ile karşımıza çıkan ve 
hastada ciddi sakatlık ve komplikasyonlara neden ola-
bilen Klippel-Feil Sendromuna dikkat çekmek amacıyla 
renal agenezili bir KFS olgusu güncel literatür eşliğinde 
sunulmuştur. Klin Den Ar Derg 2010; 1(1): 53-55

Anahtar kelimeler: Klippel-Feil Sendromu, renal agene-
zi, çoklu vertebra birleşme anomalisi

GİRİŞ

Klippel-Feil Sendromu (KFS) servikal bölgedeki en 
az iki vertebranın konjenital füzyonu olarak tanım-
lanan nadir bir hastalıktır. Ayrıca torasik ve lomber 
vertebralarda da anomaliler ve füzyon olabilir.

KFS’nin en yaygın özelikleri kısa boyun, düşük ense 
saç çizgisi ve servikal bölge eklem hareketlerindeki 
kısıtlılıktır. Ayrıca skolyoz, sipina bifida, kosta ano-
malileri, servikal kot, Sprengel deformitesi, fasial 
asimetri, renal anomaliler, kalb-akciger malformas-
yonları, göz ve işitme problemleri de görülebilir1.
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Bu çalışmamızda özellikle çocuk ve genç has-
ta grubunda multisistem anomalileri ile karşımıza 
çıkan ve hastada ciddi sakatlık ve komplikasyonla-
ra neden olabilen Klippel-Feil Sendromuna dikkat 
çekmek amacıyla renal agenezili bir KFS olgusu 
güncel literatür eşliğinde sunuldu.

OLGU

10 yaşındaki kız hasta Çocuk Hastalıkları 
Polikliniği’ne boy kısalığı ve boyunda eğrilik şika-
yeti ile başvurdu. Hastanın boynundaki kısalık ve 
eğrilik annesi tarafından 1 yaş civarında fark edil-
miş. Ancak herhangi bir hekime gidilmemiş. Boyun 
eğriliği zaman içinde artan hastanın son 3-4 yıldır 
ilerleyici vasıfta boyun ağrısı ve her iki kolda uyuş-
ma şikayeti mevcuttu.

Hastanın fizik bakısında baş sola doğru yatık ve 
çene hafif sağa bakıyordu (tortikolis). Yüzde fasial 
asimetri, nazal muayenede soluk ve hipertrofik kon-
kalar mevcuttu. Ağız içi muayenesinde sert damak-
ta çok az yükseklik saptandı. Hastada işitme kaybı 
yoktu ancak boyun kısalığı, düşük ense saç çizgisi 
ve Sprengel deformitesi vardı. Servikal paraverteb-
ral kas spazmı solda 1 pozitif, sağda 2 pozitif düzey-
de idi. Tonus, kas gücü, refleks ve duyu muayenesi 
normaldi. Kalp-damar ve solunum sistemlerinin 
muayenesinde bir anormallik saptanmadı.

Resim 1. Midsagital reformat görüntüde; C4-5 ve 
C6-7 disk aralıklarında kayıp ile karakterize blok 
vertebralar izlenmektedir.

Radyolojik olarak, batın-pelvik ultrasonografi-
de sağ böbrek izlenmedi. Tomografik incelemede ve 
direkt grafilerde C4-5 ve C6-7 disk aralıklarında ka-
yıp ile karakterize blok vertebralar izlenmekteydi. 
(Resim 1) Ayrıca sağda 2, solda 1 adet hemiverteb-
ra anomalisi mevcuttu. (Resim 2) Bilateral servikal 
kosta ve posterior elemanlarda defekt ile odontoid 
proses aplazisi saptandı. Hastaya, ağrıları olduğu 
zaman analjezik kullanması ve egzersiz programına 
düzenli olarak uyması tavsiye edilerek KFS tanısı 
ile takibe alındı.

Resim 2. Koronal reformat görüntüde; sağda 2, sol-
da 1 adet hemivertebra anomalisi mevcuttur.

TARTIŞMA

KFS ilk kez Maurece Klippel tarafından tanımlan-
mıştır. Sendrom fetal gelişimin erken haftalarında 
servikal vertebranın normal segmentasyon ve bölün-
mesindeki yetersizlikten kaynaklanabilir. Olguların 
%65’i kadındır ve 1-100/42000 oranında görülür2. 
Hastalığın 3 tipi tanımlanmıştır. Tip 1’de sinostozlu 
üst torasik vertebra ve servikal füzyon (%40), Tip 
2’de izole servikal vertebral füzyon (%47), Tip 3’de 
ise alt torakal veya üst lomber vertebra ile servikal 
füzyon (%13) bulunur. KFS’nin en yaygın özelikle-
ri; kısa boyun, düşük ense saç hattı ve servikal böl-
ge eklem hareketlerindeki kısıtlılıktır. Bu hastalarda 
skolyoz, spina bifida, kaburga anomalileri, servikal 
kot, Sprengel deformitesi ve fasial asimetri gibi kas-
iskelet sisteme ait değişiklikler de saptanmaktadır. 
Ayrıca renal anomaliler, kalp-akciğer malformas-
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yonları, göz ve işitme problemleri gibi sistemik be-
lirtiler de görülebilir1.

Olgumuzda sistemik belirtiler olmaksızın, C4-
C5 ile C6-C7 vertebralar arasında füzyon, servikal 
hemivertebra, bilateral servikal kosta, posterior ele-
manlarda defekt ve odontoid prosesin aplazik ol-
ması gibi kas-iskelet belirtilerini taşıması ile tip 2 
KFS’na uymaktaydı. KFS’li olgularda, minör trav-
ma sonrasında nörolojik defisitler gelişebilmektedir. 
Eğer füzyon varsa normal segmentler hipermobil 
olmakta ve stres verici durumlarda anlamlı artış ola-
bilmektedir. Vertebral düzeyde füzyon olan bölgede 
ciddi hasarlar meydana gelebilmektedir3.

Sonuç olarak KFS’de eşlik eden ek anomali-
lere bağlı gelişebilecek komplikasyonlar nedeniyle 

yaşam kalitesi düşmektedir. Bu nedenle çocukluk 
çağında KFS akılda tutulmalı, bu olgular yakından 
takip edilmeli, bilgilendirilmeli ve tedavi seçenek-
leri araştırılmalıdır.
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