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ÖZ 

Klippel-Feil sendromu çok uzun yıllardan beri bilinmekte olan bir hastalıktır. Genetik araştırmaların artışı sayesinde kalıtım ve penetrasyon 
şekilleri da aydınlatılmıştır. Hastalığın seyrinin iyi bilinmesi ve eşlik eden anomalilerin taranması prognoz açısından önem 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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GİRİŞ

Servikal vertebral füzyon ya da konjenital servikal sinositozis 
adlarıyla da anılan anomaliyi iki ya da daha fazla sayıda 
boyun omurunun doğumsal füzyonu şeklinde tanımlamak 
mümkündür. İlk olarak Maurice Klippel ve Andre Feil 
tarafından 1912’de bildirilmiştir (1,15). Plörezi, pulmoner 
konjesyon ve nefrit nedeniyle incelenen ve 46 yaşında bir 
terzi olan orijinal olguda kısa boyun, düşük posterior saç 
çizgisi ve boyun hareketlerinde kısıtlılık triadı mevcut olsa 
da günümüzde bu klasik triadın olguların ancak yarısında 
mevcut olduğu bilinmektedir (22). 

Klippel-Feil sendromu ortak yanı servikal vertebra füzyonu 
olan heterojen hasta gruplarında görülmektedir. Gerçek insi-
dans ve prevalansı ortaya koyacak tarama çalışmaları mevcut 
değilse de yaklaşık 40.000 doğumda bir görüldüğü, kadın/
erkek oranının 3/2 olduğu kabul edilmektedir (21). 

Klinik değerlendirme mevcut füzyonun patoanatomis-
ine ve eşlik eden patolojilerin tip ve ciddiyetine göre 
gerçekleştirilmelidir. Hastalığın seyri ve tedavinin planlanması 
da bu eksende olacaktır (6)

Klippel-Feil anomalisi olan hastaların heterojen olması tanısal 
ve prognostik sınıflamayı zorlaştırmaktadır. Moleküler gene-
tikteki gelişmeler sayesinde sınıflamalar gözden geçirilmekte 
olup Klippel-Feil anomalisinin diğer konjenital spinal defor-
miteler ile ilişkisi sorgulanmaktadır (11).

EMBRİYOLOjİ VE GENETİK

Gebeliğin 14. gününden itibaren gastrülasyon sırasında 
ileride başı, kardiyak, paraksiyal ve lateral mezodermi 
oluşturacak mezenşimal hücreler üretilir. 35, 20 ve 30. gün-
ler arasında paraksiyal mezoderm rostral-kaudal yönde seg-

mentasyonla “somit” denen küresel yapıları oluşturur. So-
mitler olgunlaştıkça üç alt kısma ayrılır; erişkinde vertebrayı 
oluşturacak olan sklerotom, erişkinde aksiyal kas yapısını 
oluşturacak olan myotom ve cildi oluşturacak olan dermotom. 
Sklerotom bir segmentasyon işlemine daha girer ve vertebra 
cismini oluşturmak üzere bir somitin kaudal kısmı hemen kau-
dalindeki somitin rostral kısmıyla birleşir (14).

Bu segmentasyon ve re-segmentasyon işlemlerini kontrol 
eden genlerin mutasyonları ya da harabiyetleri Klippel-Feil de 
dahil olmak üzere birçok konjenital spinal anomaliye neden 
olabilir. Klippel-Feil gelişimiyle ilgisi olduğu en sık belirtilen 
genler: GDF6, GDF3, GDF1, MEOX1, FGFR3, SGM1, PAX1’dir 
(1,3,5,16).

SINIfLANDIRMA

Feil tarafından yapılan sınıflandırmaya göre üç tipi mevcuttur.

Tip I – Servikal omurganın yoğun füzyonu

Tip  II – Bir ya da iki seviyeli servikal füzyon 

Tip III – Tip I ya da II’ye eşlik eden lomber ya da torakal spinal 
anomalilerin varlığı (9,23).

Daha sonra yapılan çalışmalar Tip I ve Tip III hastalarda 
otozomal resesif Tip II hastalarda ise otozomal dominant 
kalıtım paterni olduğunu ortaya koymuştur (9,13,16). 
Sprengel deformitesi ya da servikal kot gibi anomaliler en 
sık Tip II anomaliye eşlik etmektedir. Sendromik anomaliler 
ise en sık Tip I ile birlikte görülmektedir. Tip I ve III hastalarda 
skolyoz gelişme riski daha yüksek bulunmuştur (22). 
Fleksiyon-ekstansiyon kinematikleri kullanılarak prognostik 
ve fonksiyonel bir yaklaşımla bakıldığında ise üst servikal 
segmentlerde hipermobilitesi olan hastaların nörolojik sekel 
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yönünden alt servikal segmentlerde hipermobilitesi olan 
hastaların ise dejeneratif değişiklikler yönünden risk altında 
olduğu belirlenmiştir (19).

Clarke ve ark. tarafından kalıtım modeli ve hastadaki en 
üst seviyedeki füzyonun yeri kullanılarak yeni bir anatomik 
sınıflandırma yapılmıştır (2). Daha kaudalde füzyon varlığı 
olsa da olmasa da C1 füzyonu Klippel-Feil 1 (KF1) olarak 
tanımlanmıştır. Otozomal resesif kalıtım gösterir ve diğer 
anomalilerle (skolyoz, Sprengel deformitesi, renal anomaliler) 
birlikteliği en sık olan bu sınıftır. En üst füzyonu C2-C3’te 
olanlar KF2’dir. Daha kaudalde füzyon bulunabilir. C2-3 
füzyonunun %100 kalıtımı ile birlikte otozomal dominant 
geçiş gösterir. C2-3’ten daha kaudalde yerleşen izole 
füzyonlar KF3 olarak sınıflandırılır. Kalıtım otozomal resesif ya 
da otozomal dominant olabilir, penetrasyon düşüktür.  KF4, 
Wildervanck Sendromu (serviko-okülo-akustik sendrom) ile 
aynıdır .X’e bağlı dominant geçişli olup hemizigoz letalitesi 
vardır (2,16).

KLİNİK DEĞERLENDİRME

Her ne kadar etkilenen hastalarda servikal anomali doğumsal 
olarak bulunsa da tanı genellikle daha ileri bir yaşta konur. 
Klinik tablo nörolojik, miyelopatik ve biyomekanik problemler 
olarak ortaya çıkar. Servikal omurgada konjenital füzyonu 
olan hastalarda en sık yakınmalar ağrı, nörolojik semptomlar 
ve boyun rotasyon, ekstansiyon ve fleksiyonunda azalmadır. 
Atlantoaksiyal füzyonu olan hastalar genellikle insidental 
olarak saptanırken yaygın füzyon taşıyan hastalara kozmetik 
deformiteler yüzünden çok erken yaşta tanı konur (6,20). 
Bazı hastalarda ise bu konjenital füzyonlar Wildervanck, 
Rokitansky-Kuster-Hauser ya da Goldenhar sendromu gibi 
daha geniş bir sendromun parçası olabilirler. Diğerlerinde 
servikal füzyon asemptomatik seyreder ve ilgisiz bir nedenle 
çekilen boyun filmleri ile insidental olarak tanı konur (7). 
Füzyon hangi sebeple tespit edilirse edilsin servikal omurga 
direkt filmler ile incelenmeli füzyonun yapısı ve uzanımı 
belirlenmelidir (12,18).

İnfantlarda ve çocuklarda radyografik inceleme zordur ve 
erişkinlerle karşılaştırıldığında hastalar arasında farklılıklar 
mevcuttur. Bir omurun diğeri üzerinde translasyonu komşu 
segment ya da segmentlerdeki füzyon nedeniyle oluşan 
instabilite olarak algılanabilir. Ancak çocuklarda 8 yaşına kadar 
C2’nin C3 üzerinde ya da C3’ün C4 üzerinde kayması 3 mm’ye 
kadar normal kabul edilebilir (7). Ayrıca çocuklarda yaşla 
beraber servikal omurganın görünümü değişir ve inkomplet 
ossifikasyon nedeniyle füzyonu tespit etmek zor olabilir (6). 
Ayrıca klinik ve hikaye ile ayırımı mümkün olsa da jüvenil 
romatoid artrite bağlı füzyonlar gibi durumlarda radyolojik 
görüntü Klippel-Feil’i taklit edebilir.

İleri görüntüleme yöntemleri standart filmlerle tespit edile-
meyen ek bilgiler verebilir. İnstabilite ya da stenoz düşünülen 
olgularda fleksiyon ekstansiyon manyetik rezonans görüntü-
leme (MRG) yapılması gereklidir (6). MRG aynı zamanda mal-
formasyon nedeniyle beyin sapı ya da omurilik üzerinde bası 
olup olmadığının tespiti açısında önemlidir. Ayrıca MRG ile 

varsa sirinks, gergin omurilik ya da ayrık omurilik malformas-
yonu de görülebilecektir. İleri görüntüleme yöntemlerinin 
uygun kullanımı sayesinde Klippel-Feil anomalili hastaların 
patolojik ve cerrahi anatomisi hakkında gerekli bilgi sağlana-
bilecektir. Bilgisayarlı tomografi (BT) kemik patolojilerin tespi-
tinde faydalıdır. Ancak özellikle çocuk hastalarda radyasyon 
maruziyeti gözönünde bulundurulmalıdır. Üç boyutlu BT re-
konstrüksiyonu sınırlı katkı sağlamakla beraber kullanılabilir.

Klippel-Feil’e birçok anomalinin eşlik etmesi muhtemel 
olduğundan hastalar kapsamlı bir şekilde incelenmelidir (17). 
Klippel-Feil tespit edilen tüm hastalarda olası diğer anomalileri 
ve skolyoz gelişimini araştırmak için servikal omurga grafileri 
yanısıra torakal ve lomber omurga grafileri de çekilmelidir 
(22). Servikal radikülopati ve miyelopati bulguları ve kraniyal 
sinir etkilenmelerini tespit için nörolojik muayene yapılmalıdır 
(12). Kardiyak değerlendirme, renal ultrasonografi, odyolojik 
testler gerçekleştirilerek bu sistemlerde tutulum varsa tespit 
edilmelidir (12). Daha az görülen gastrointestinal, solunumsal 
ve dermatolojik anomaliler de incelemeler sırasında akılda 
tutulmalıdır.

DOĞAL SEYİR ve TEDAVİ

Klippel-Feil anomalisinin klinik seyir yelpazesi geniştir. Servikal 
füzyonlar asemptomatik olup başka nedenlerle çekilen 
grafilerde insidental olarak saptanabilir. Diğer taraftan hastalar 
omurga tutulumu nedeniyle boyunda hareket kısıtlılığı, 
dejeneratif değişiklikler ve hipermobiliteye bağlı boyun ağrısı 
ve/veya radiküler ağrı, kısa boyuna bağlı kozmetik sorunlar 
ya da embriyolojik olarak servikal omurgayla aynı dönemde 
gelişen diğer organ sistemlerindeki (iç kulak, kalp, böbrek) 
anomalilere bağlı problemler ile başvurabilirler (6).

Füzyon olan seviyeler direkt olarak boyun hareketlerini kısıt-
lasa da füzyon seviyelerinin arasında kalan seviyelerde daha 
ciddi komplikasyonlara yol açan instabilite, hipermobilite ve 
semptomatik stenoz gelişebilir.

Üç spesifik servikal füzyon paterni instabilite için yüksek risk 
oluşturur. Bunlar:

•	 Oksipitoservikal sinostoz ile birlikte C2-C3 füzyonu 

•	 Anormal oksipitoservikal bileşke ile birlikte yaygın 
servikal füzyon 

•	 Arada açık eklem seviyesi bırakan iki ayrı füzyon varlığı 
(4,11).

Hepsinde mevcut hareket servikal omurga biyomekaniğini 
değiştirerek instabilite ve buna bağlı nörolojik etkilenmeye 
neden olabilir. Bu yüksek riskli hastalarda iki ya da üçüncü 
dekatta nörolojik sekeller gelişebilir. Diğer taraftan füzyon 
seviyelerinin arasında stenoz ve osteoartrit gelişebilir (12).

Stabil füzyon bulunan çoğu asemptomatik hastada servikal 
problem gelişmez. Ancak semptomatik olan hastalarda tedavi 
endikasyonu vardır. Yaşam tarzı değişiklikleri, ortez ile destek-
leme ve traksiyon ile semptomatik tedavi sağlanabilir, cerrahi 
tedavi geciktirilebilir ve minör travmalara bağlı nörolojik ha-
sar önlenebilir (4,12).
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İlerleyici semptomatik segmental instabilitesi ya da nörolojik 
bulgusu olan hastalar cerrahi stabilizasyon için adaydırlar. En 
sık tercih edilen cerrahi, posterior yaklaşımla 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 olduğu gibi atlantoaksiyal ve 
subaksiyal stabilizasyon için değişik teknikler uygulanabilir. 
Posterior elemanların intakt olduğu telleme en sık kullanılan 
yöntemdir. Bunun yanısıra özellikle C1 arkının sağlam 
olmadığı ya da pasajın sublaminar tel için uygun olmadığı 
durumlarda vida ile stabilizasyon da gerçekleştirilebilir.

Çocuklarda stabilizasyon için sıklıkla interspinöz ve sublami-
nar telleme uygulanır. Bu teknikler hem daha düşük maliyetli-
dir hem de daha kısa operasyon süresi ve daha düşük komp-
likasyon oranı nedeniyle tercih edilirler. Ancak telleme uygu-
lanabilmesi için posterior elemanların intakt olması gereklidir. 
Posterior eleman defekti bulunduğunda, her ne kadar küçük 
çocuklarda kullanımı sınırlı olsa da, lateral kitle, transpediküler 
ya da transartiküler vidalama uygun bir alternatif olabilir (10). 
Anterior dekompresyon ve stabilizasyon sabit bir sagital de-
formite için nadiren endikedir.

SONUÇ

Klippel-Feil anomalisi özellikle eşlik eden anomalilerin ve risk 
faktörlerinin bilinmesi ile uygun takip ve tedavi edilebilir. 
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