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ÖZ

AMAÇ: Jarcho-Levin Sendromu (JLS), belirgin kısa boy ve kifoskolyoz ile ilişkili vertebral ve kostal anomalilerle karakterize nadir 
bir sendromdur. Bu çalışmanın amacı, geniş bir Spina Bifida (SB) kohortunda JLS prevalansını belirlemek ve bu birlikteliğin ürolojik 
parametreler üzerindeki etkisini değerlendirmektir.
GEREÇ ve YÖNTEMLER: 2014-2018 yılları arasında merkezimizde takip edilen 837 SB tanılı hasta retrospektif olarak incelendi. 
Hastalar, JLS eşlik eden (JLS+SB) ve sadece SB tanısı olan (kontrol) olarak iki gruba ayrıldı. Gruplar; temiz aralıklı kateterizasyon 
(TAK) ihtiyacı, antikolinerjik kullanımı, üriner sistem enfeksiyonu (ÜSE), kabızlık ve ürodinamik parametreler (mesane kompliansı, 
detrusor sfinkter dissinerjisi-DSD) açısından karşılaştırıldı.
BULGULAR: Toplam 837 hastanın 60’ında (%7,17) JLS saptandı. Kontrol grubunda TAK ihtiyacı (%40,4 vs %31,6; p<0,001) ve 
antikolinerjik ilaç kullanımı (%32,2 vs %25,9; p=0,027) JLS+SB grubuna göre anlamlı derecede yüksek bulundu. JLS+SB grubunda 
detrusor fonksiyonu daha yüksek oranda normal seyrederken (p<0,001), kontrol grubunda DSD sıklığı (%74,3 vs %66; p=0,008) ve 
mesane komplians bozukluğu daha belirgin izlendi. Kabızlık ve ÜSE oranları da kontrol grubunda daha yüksekti (p<0,05). 
SONUÇ: SB hastalarında JLS birlikteliği yaklaşık %7 oranında görülmektedir. JLS eşlik eden olguların ürodinamik ve klinik tablosu, 
sadece SB olan hastalara kıyasla daha hafif seyretmektedir. Ancak bu hastaların yönetiminde multidisipliner yaklaşım ve hasta bazlı 
ürodinamik takip gerekliliği devam etmektedir.
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█   GİRİŞ

Jarcho-Levin Sendromu (JLS), vertebral segmentasyon ve 
formasyon kusurları ile asimetrik kostal anomalilerin bir-
leşimiyle ortaya çıkan nadir konjenital bir anomalidir. İlk 

olarak 1938 yılında Jarcho ve Levin tarafından tanımlanan 
bu sendrom; kısa gövde, multipl vertebral defektleri ve kosta 
anomalileri ile karakterizedir (9). JLS vakalarına konjenital kalp 
hastalıkları, ürogenital malformasyonlar ve anorektal anomali-
ler eşlik edebilmektedir (1,5).

Literatürde Spina Bifida (SB) vakalarının %25-40’ında JLS ile 
ilişkili bulgular saptandığı bildirilmiş olsa da, geniş SB kohort-
larında JLS prevalansı ve bu birlikteliğin üronörolojik sonuçları 
hakkında sınırlı bilgi mevcuttur (4,8). Kostovertebral malfor-
masyonların SB’li hastalarda klinik tabloyu derinleştirdiği ve 
cerrahi süreçleri zorlaştırdığı bilinmektedir (1). Bu çalışma, lite-
ratürdeki en geniş JLS+SB serilerinden birini sunarak, bu aksi-
yal iskelet anomalisinin üriner sistem üzerindeki etkilerini klinik 
ve ürodinamik veriler ışığında belirlemeyi amaçlamaktadır.

█   GEREÇ ve YÖNTEMLER
Çalışma Tasarımı ve Popülasyon: Bu retrospektif karşılaş-
tırmalı kohort çalışması, 2014-2018 yılları arasında SB mer-
kezimizde takip edilen 837 pediatrik hastayı kapsamaktadır. 
Çalışma popülasyonu, JLS ve SB birlikteliği olan hastaların 
oluşturduğu “JLS Grubu” (n=60) ve sadece SB tanısı olan has-
taların oluşturduğu “Kontrol Grubu” (n=777) olmak üzere ikiye 
ayrılmıştır. Çalışma protokolü Florance Nightingale Hastane-
si Bilim Üniversitesi etik kurul tarafından onaylanmıştır (No: 
2020/0618).

Değerlendirme Parametreleri: Her iki grupta da hastaların 
yaşı, cinsiyeti, üriner sistem enfeksiyonu (ÜSE) varlığı, temiz 
aralıklı kateterizasyon (TAK) ihtiyacı, kabızlık, antikolinerjik ilaç 
kullanımı, hidronefroz, renal skar, vezikoüreteral reflü, mesane 

duvar kalınlığı, mesane kapasitesi, mesane kompliansı, det-
rusor aktivitesi, sfinkter aktivitesi ve rezidüel idrar miktarı gibi 
parametreler kaydedilmiştir. JLS tanısı, klinik muayenede kısa 
boy ve belirgin kifoskolyoz saptanan hastalarda, radyolojik 
olarak multipl vertebral segmentasyon kusurları ve “yengeç 
kıskacı” görünümü veren kosta anomalilerinin tespitiyle ko-
nulmuştur (Şekil 1). SB alt tipleri “aperta” ve “okulta” olarak 
sınıflandırılmıştır.

Ürodinamik Protokol

Tüm hastalara International Children’s Continence Society 
(ICCS) protokollerine uygun ürodinamik incelemeler yapıl-
mıştır (3). TAK endikasyonu, post-miksiyonel rezidüel idrarın 
(PMR) beklenen mesane kapasitesinin %10’unu aşması olarak 
belirlenmiştir. Antikolinerjik kullanımı ise maksimum mesane 
basıncının 40 cmH2O’yu aşması durumunda uygulanmıştır.

İstatistiksel Analiz

Veriler SPSS 22.0 yazılımı ile analiz edilmiştir. Sürekli değiş-
kenler için Student’s t-testi, kategorik verilerde ise Ki-kare tes-
ti kullanılmış, p<0,05 düzeyi anlamlı kabul edilmiştir.

█   BULGULAR
Çalışmaya dahil edilen 837 hastanın 60’ında (%7,17) JLS bir-
likteliği saptanmıştır. JLS grubunda yaş ortalaması 4,63±4,4 
yıl iken, SB kontrol grubunda 4,39±4 yıl olup yaş dağılımı ben-
zerdir. Nöral tüp defekti tipleri incelendiğinde; JLS grubunda 
açık SB (%78,3) daha sık görülse de kontrol grubu ile arasın-
daki fark istatistiksel olarak anlamlı bulunmamıştır (p=0,099) 
(Tablo I).

JLS kohortunun (n=60) demografik ve klinik özellikleri incelen-
diğinde; hastaların yaş ortalamasının 4,63±4,4 yıl olduğu ve 
cinsiyet dağılımında 36’sını erkek, 24’ünün kadın olduğu gö-
rüldü (Tablo II).

ABSTRACT

AIM: Jarcho-Levin syndrome (JLS) is a rare syndrome characterized by marked short stature and kyphoscoliosis-related vertebral 
and costal anomalies. The aim of this study is to determine the prevalence of JLS in a large Spina Bifida (SB) cohort and to evaluate 
the impact of this association on urological parameters.
MATERIAL and METHODS: A retrospective study was conducted on 837 patients diagnosed with bladder dyssynthesis (BD) who 
were followed up at our center between 2014 and 2018. Patients were divided into two groups: those with concomitant bladder 
dyssynthesis (JLS+BD) and those with only BD (control). The groups were compared in terms of the need for clean intermittent 
catheterization (CIC), anticholinergic use, urinary tract infection (UTI), constipation, and urodynamic parameters (bladder compliance, 
detrusor sphincter dyssynergism-DSD).
RESULTS: JLS was detected in 60 out of 837 patients (7.17%). The need for TAK (40.4% vs 31.6%; p<0.001) and the use of 
anticholinergic drugs (32.2% vs 25.9%; p=0.027) were significantly higher in the control group compared to the JLS+SB group. 
Detrusor function remained normal in a higher proportion of the JLS+SB group (p<0.001), while the frequency of DSD (74.3% vs 
66%; p=0.008) and impaired bladder compliance were more pronounced in the control group. Constipation and UTI rates were also 
higher in the control group (p<0.05).
CONCLUSION: The comorbidity of JLS in SB patients is observed in approximately 7% of cases. The urodynamic and clinical 
presentation of cases with concomitant JLS is generally milder compared to patients with SB alone. However, a multidisciplinary 
approach and patient-specific urodynamic monitoring are still necessary in the management of these patients.
KEYWORDS: Spina Bifida, Jarcho-Levin syndrome, Spondylocostal dysostosis, Pediatric urology



  117 Türk Nöroşir Derg 36(3):115-119, 2026 | 117

Alataş İ. ve ark: Spina Bifida ve Jarcho-Levin Birlikteliği: 837 Olgu

JLS alt tiplerine göre yapılan sınıflandırmada, kohortun tam 
yarısını (n=30, %50) Spondilokostal Disostoz (SKT) grubu 
oluştururken, diğer yarısını (n=30, %50) Spondilotorasik Di-
sostoz (SDT) grubu oluşturmaktadır (Tablo II). 

Nöral tüp defektinin (SB) anatomik seviyeleri analiz edildiğin-
de; hastaların %33,3’ünün (n=20) torakal, %41,7’sinin (n=25) 
lomber ve %23,3’ünün (n=14) sakral seviyeli lezyonlara sahip 
olduğu görülmüştür. Bu dağılım, JLS grubundaki hastaların 
büyük çoğunluğunun (%75) ürolojik açıdan yüksek riskli kabul 
edilen proksimal (torakal ve lomber) segmentlerde yoğunlaştı-
ğını göstermektedir (Tablo II).

Klinik ve Ürodinamik Sonuçların Karşılaştırılması:

1. TAK ve İlaç Kullanımı: Temiz Aralıklı Kateterizasyon (TAK) 
ihtiyacı kontrol grubunda (%40,4), JLS+SB grubuna (%31,6) 
göre anlamlı derecede daha yüksektir (p<0,0001). Benzer şe-
kilde antikolinerjik ilaç kullanımı kontrol grubunda %32,2 iken 
JLS+SB grubunda %25,9 olarak saptanmıştır (p=0,027) (Tab-
lo III).

Tablo I: Gruplar Arası Sayısal Değerlerin Karşılaştırılması

Değişken JLS + SB (n=60) SB Kontrol (n=777) p-değeri

Yaş (Yıl), Ort±SS 4,63±4,4 4,39±4,0 0,66

Cinsiyet (E/K) 36/24 389/388 0,08

SBA, n (%) 47 (78,3) 560 (72,1) 0,099

SBO, n (%) 13 (21,7) 217 (27,9) 0,099

VP Şant Varlığı, n (%) 25 (41,7) 480 (61,8) 0,01*

Mesane Duvar Kalınlığı (mm) 2,75±1,3 3,4±1,1 0,05*

Mesane Kapasitesi (ml) 142,6±125,2 150,3±101,3 0,69
SBA: Spina bifida aperta, SBO: Spina bifida okulta, VP: Ventrikuloperitoneal. *Bu karşılaştırmada p değeri 0,05’tir.

Tablo II: Jarcho-Levin Sendromu (JLS) Kohortunun Klinik ve 
Demografik Özellikleri

Parametre JLS Grubu (n=60)

Yaş (Yıl), Ortalama ± SS 4,63±4,4 

Cinsiyet (Erkek / Kız) 36 / 24

JLS Alt 
Tipleri, n (%)

SKT 30 (50)

SDT 30 (50)

Nöral Tüp 
Defekti 
Seviyesi 
(n=60),
n (%)

Torakal 20 (33,3)

Lomber 25 (41,7)

Sakral 14 (23,3)

Servikal 1 (1,7)

Ek Bulgular
Kostal Anomaliler 
(Füzyon/Diastaz) 14

Eşlik Eden Kalça Çıkığı 17
SKT: Spondilokostal Disostoz, SDT: Spondilotorasik Disostoz

Şekil 1: Jarcho Levin sendromlu 
hastanın tipik radyolojik görünümü.
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da (4), SB popülasyonundaki kesin JLS prevalansı hakkında ve-
riler sınırlıydı. Ayrıca çalışmamızda JLS’li hastaların %21,7’sin-
de Spina Bifida okulta (SBO) saptanmıştır (Tablo I). Giacoia ve 
Say bu oranı %40,6 olarak bildirmiştir (8); aradaki fark, çalış-
mamızın hastaneye yatırılan ve daha belirgin nörolojik bulguları 
olan hastaları kapsamasıyla (seçim biansı) açıklanabilir.

İlginç bir bulgu olarak, JLS’li hastalarda detrusor fonksiyonla-
rının daha normal seyretmesi ve DSD oranının (%66) kontrol 
grubuna (%74,3) göre daha düşük olmasıdır (Tablo III). DSD, 
artan intravezikal basınç ve mesane komplians kaybı yoluy-
la üst üriner sistem hasarına yol açabilen en önemli faktördür 
(2,15). JLS grubunda daha az DSD ve daha iyi mesane komp-
liansı saptanması, bu hastaların TAK ve antikolinerjik ilaçlara 
daha az ihtiyaç duymasını açıklamaktadır (11). Ayrıca, düşük 
TAK ve kabızlık oranları, JLS grubundaki ÜSE sıklığının daha 
düşük olmasının temel nedenleri olarak değerlendirilmiştir 
(Tablo III) (6,10,12).

Bu “daha iyi” klinik tablonun nedeni, JLS’deki vertebral ano-
malilerin kord üzerindeki etkisinin, izole SB’deki primer nöral 
tüp hasarından daha farklı bir mekanizma ile seyretmesi ola-
bilir. Ancak çalışmamızdaki DSD oranlarının genel literatürden 
yüksek olması (%66-74), merkezimizin yüksek riskli ve nörolo-
jik bulguları olan hasta popülasyonunu takip etmesinden kay-
naklanmaktadır (2).

Literatürde nörojenik mesane prognozunu belirleyen en kritik 
faktörlerden biri lezyon seviyesidir. Bu noktada, JLS grubunda 
saptanan görece olumlu ürolojik tablonun düşük sakral seviyeli 
olgu yoğunluğundan kaynaklanıp kaynaklanmadığı sorusu kli-
nik önem taşımaktadır. Ancak kohortumuzun detaylı segment 
analizi yapıldığında; JLS olgularının %75inin (%33,3/%41,7) 
ürolojik komplikasyon riskinin klinik olarak en yüksek olduğu 
torakal ve lomber seviyelerde olduğu görülmüştür (Tablo II). 
Beklenen daha iyi prognozla ilişkili olan sakral seviyeli hasta-
lar ise kohortun sadece %23,3’lük bir kısmını oluşturmaktadır 
(Tablo II). Bu veriler ışığında, JLS grubundaki daha hafif üro-
lojik patolojilerin seyrinin sadece anatomik lezyon seviyesiyle 
açıklanamayacağı; sendromun kendine özgü embriyolojik ve 
klinik karakteristiğinin bu tabloda belirleyici bir rol oynayabile-
ceği düşünülmektedir.

2. ÜSE ve Kabızlık: Üriner sistem enfeksiyonu (ÜSE) sıklığı 
kontrol grubunda %45,3 iken, JLS grubunda %42,9 ile daha 
düşük seyretmiştir (p<0,001). Kabızlık ise kontrol grubunda 
%43,9, JLS grubunda %38,6 oranında gözlenmiştir (p=0,003)
(Tablo III).

3. Detrusor ve Sfinkter Fonksiyonları: JLS+SB grubunda 
detrusor fonksiyonu %32,7 oranında normal bulunurken, bu 
oran kontrol grubunda %30,6’dır (p<0,0001). Detrusor sfinkter 
dissinerjisi (DSD) sıklığı kontrol grubunda %74,3 ile JLS+SB 
grubuna (%66) göre anlamlı düzeyde daha yaygındır (p=0,008)
(Tablo III). 

4. Mesane Kapasitesi ve Uyum: Mesane kapasitesinde azal-
ma ve uyum (komplians) bozukluğu kontrol grubunda JLS+SB 
grubuna göre istatistiksel olarak daha belirgin saptanmıştır 
(p=0,016).

Diğer ürolojik parametrelerde (hidronefroz, renal skar, VUR) 
gruplar arası anlamlı fark saptanmamıştır (Tablo III).

█   TARTIŞMA
Bu çalışma, SB popülasyonunda JLS birlikteliğinin ürolojik so-
nuçlarını geniş bir kohortta inceleyen ilk araştırmadır. Temel 
bulgumuz, SB’ye JLS eşlik eden hastaların, izole SB hastala-
rına kıyasla daha korunmuş bir ürolojik tabloya (daha az DSD, 
daha düşük TAK ihtiyacı ve daha iyi mesane kompliansı) sahip 
olduğudur.

JLS, Notch sinyal yolaklarındaki (DLL3, MESP2, LFNG, HES7, 
RIPPLY2 genleri) mutasyonlarla ilişkilendirilen otozomal rese-
sif bir durumdur (1,5). Özellikle HES7 mutasyonlarının lumbo-
sakral meningomyelosel ile ilişkisi literatürde rapor edilmiştir 
(13,14). Segmental kostovertebral malformasyonlar ve nöral 
tüp defektleri (NTD) arasındaki birliktelik, bir tesadüften ziya-
de patogenetik bir ilişki olarak kabul edilmektedir (7,8). HES7 
geni, aksiyal iskeletin oluşumu ve somitogenezin düzenlenme-
sinde kritik rol oynar; bu genin mutasyonları vertebral ve nöral 
tüp gelişim anomalileri ile ilişkilendirilmiştir.

Çalışmamızda JLS prevalansı %7,17 olarak tespit edilmiştir. Li-
teratürde JLS hastalarının %25’inde SB tanısı rapor edilmiş olsa 

Tablo III: Gruplar Arası Nitel Verilerin Karşılaştırılması

Parametre JLS + SB (n=60), n (%) SB Kontrol (n=777), n (%) p-değeri

TAK İhtiyacı 19 (31,6) 314 (40,4) <0,001*

Antikolinerjik Kullanımı 15 (25,9) 250 (32,2) 0,027*

Üriner Enfeksiyon (ÜSE) 26 (42,9) 352 (45,3) <0,001*

Kabızlık (Konstipasyon) 23 (38,6) 341 (43,9) 0,003*

DSD (Dissinerji) 40 (66,0) 577 (74,3) 0,008*

Normal Detrusor Fonksiyonu 20 (32,7) 238 (30,6) <0,0001*

Vezikoüreteral Reflü (VUR) 3 (5,0) 45 (5,8) 0,81

Renal Skar (DMSA) 3 (5,0) 41 (5,2) 0,94
ÜSE: Üriner sistem enfeksiyonu, TAK: Temiz aralıklı kateterizasyon, ATK: Antikolinerjik, 
VUR: Vezikoüreteral reflü, DSD: Detrusor sfinkter dissinerjisi
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Kısıtlılıklar

Çalışmamızın kısıtlılıkları arasında; JLS tanılı olgularda HES7 
ve DLL3 gibi spesifik genetik mutasyon analizlerinin yapıla-
mamış olması yer almaktadır. Ayrıca, kontrol grubu ile birebir 
lezyon seviyesi eşleştirmesi (matching) retrospektif doğası ge-
reği tam olarak yapılamamış olsa da, JLS grubundaki lezyon 
dağılımı analiz edilerek bu değişkenin etkisi değerlendirilmiştir.

█   SONUÇ
Spina Bifida hastalarında Jarcho-Levin Sendromu birlikteliği 
yaklaşık %7,17 oranında görülmektedir. JLS eşlik eden olgu-
larda, ürolojik fonksiyonların izole SB olgularına göre daha iyi 
korunduğu; TAK, ilaç kullanımı ve DSD oranlarının daha düşük 
olduğu görülmektedir. Ancak, bu hastaların da önemli bir kıs-
mında (%66) DSD ve ÜSE riski devam etmektedir. Bu nedenle, 
JLS+SB tanılı çocuklar “daha iyi prognoz” beklentisiyle takip-
siz bırakılmamalı, aksine multidisipliner bir yaklaşımla ürodina-
mik olarak yakından izlenmelidir.

Araştırma Desteği: Bu araştırma için herhangi bir maddi destek alın-
mamıştır.
Veri Güvenliği ve Verilerin Sorgulanması: Veri güvenliği ihlali yaşan-
mamıştır. Mevcut çalışma sırasında oluşturulan ve/veya analiz edilen 
veri setleri, makul talep üzerine sorumlu yazardan temin edilebilir..
Çıkar Çatışması: Yazarların çıkar çatışması yoktur.

YAZAR KATKILARI
Çalışmanın fikri veya tasarımı: İA, GBS
Veri toplama: İA, GBS
Veri analizi ve yorumlama: HMS, ŞKÖ
Makale taslağının hazırlanması: İA, GBS, HMS, ŞKÖ
Makalenin kritik revizyonu: İA, GBS, HMS, ŞKÖ
Diğer (çalışma denetimi, fonlar, materyal, vb...): İA, GBS
Tüm yazarlar (İA, GBS, HMS, ŞKÖ) sonuçları gözden geçirmiş ve 
makalenin son hâlini onaylamıştır.
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