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Uvod: Klipel-Feil sindrom (KFS) je redak genetski poremec¢aj koji karakteriSe abnormalni razvoj cervikalne kiéme,
Sto dovodi do fuzije dva ili viSe vratnih prslienova. Incidenca je 1:40 000 - 42 000. Nasledivanje je najceSce
autosomno-dominantno. Mutacija gena se najéeS¢e nalazi na dugom kraku hromozoma 8q22.1.

Sindrom su prvi put opisali francuski lekari, Maurice Klippel i André Feil 1912. godine sa klasicnom kliniCkom
trijadom manifestacija koja se sastoji od niske zadnje linije kose, kratkog vrata i ograni¢enog opsega pokreta
vrata.Na vratu mogu postojati kozni nabori-Pterygium colli, a lopatice su visoko polozene- Sprengel Deformity.
Cesto postoji skolioza. Propratne, skrivene anomalije mogu biti vaznije od deformiteta vrata.

Klinicki nalaz sa objektivnim pregledom je dovoljan da se posumnja na ovaj sindrom. A potom se primenjuju
dopunske dijagnosticke metode. HirurSka intervencija se sprovodi kod eventualne nestabilnosti na ki¢mi u cilju
njenog eliminisanja, kao i ispravljanje skolioze. Terapija prate¢ih anomalija-bubrega, neuroloskih poremecaja,
poremecaja sluha. Preporuduje se i fizikalna terapija koja daje skromne rezultate. Zivotni vek osoba sa Klippel-Feil
sindromom je skracen zbog ¢estih anomalija na unutradnjim organima.

Prikaz slucaja: U radu je prikazana devojcica uzrasta od 10 godina i 10/12 meseci. lzraZen hipertelorizam. Na
gornjoj usni oziljak nakon operacije rascepa usne i nepca, levo. Zubi kariozni, nepravilnog rasporeda. Vrat kratak
sa pterigijumom. Nisko postavijena linija kose. lzrazena skolioza. Visoki polozaj lopatica. Ultrazvuk abdomena
prikazuje ageneziju desnog bubrega. IVP - desni bubreg se ne prikazuje, levi bubreg kompenzatorno uvecan. U
tercijarnoj ustanovi postavljena dijagnoza Klippel Feil sindroma. Roditelji odbijaju dalja ispitivanja i le¢enjenje.
Zakljuéak: U svakog deteta sa Klippel-Feil sindromom neophodno je dalje ispitivanje i otkrivanje propratnih,
skrivenih anomalija koje mogu biti vaznije od deformiteta vrata.

Kljuéne reci: Klippel-Feil sindrom, vratni prljenovi, kongenitalne anomalije.

Introduction: Klippel-Feil syndrome (KFS) is a rare genetic disorder characterized by abnormal the development of
the cervical spine, which leads to the fusion of two or more cervical vertebrae. Incidence is 1:40 000 - 42 000.
Inheritance is usually autosomal dominant. The gene mutation is most often found on the long arm of chromosome
8922.1.The syndrome was first described by French physicians, Maurice Klippel and André Feil in 1912 with the
classic clinical triad of manifestations consisting of a low posterior hairline, short neck, and limited neck range of
motion.There may be skin folds on the neck - Pterygium colli, and the shoulder blades are high - Sprengel
Deformity. Scoliosis is often present. Accompanying, hidden anomalies may be more important than neck deformity.
A clinical finding with an objective examination is sufficient to suspect this syndrome. And then additional diagnostic
methods are applied. Surgical intervention is carried out in the event of instability on the spine with the aim of
eliminating it, as well as correcting scoliosis. Therapy of accompanying anomalies - kidney, neurological disorders,
hearing disorders. Physical therapy is also recommended, which gives modest results. The life span of people with
Klippel-Feil syndrome is shortened due to frequent anomalies of the internal organs.

Case report: The paper presents a girl aged 10 years and 10/12 months. Pronounced hypertelorism. On the upper
lip, a scar after cleft lip and palate surgery, left. Teeth carious, irregularly arranged. Neck short with pterygium. Low
hairline. Pronounced scoliosis. High position of the shoulder blades. Abdominal ultrasound shows agenesis of the
right kidney. IVP - the right kidney is not shown, the left kidney is compensatory enlarged. A diagnosis of Klippel Feil
syndrome was made in a tertiary institution. Parents refuse further tests and treatment.

Conclusion: In every child with Klippel-Feil syndrome, further examination and detection of accompanying, hidden
anomalies that may be more important than the neck deformity is necessary.

Key words: Klippel-Feil syndrome, cervical vertebrae, congenital anomalies.

Klippel-Feil (KFS) sindrom je retko genetsko oboljenje.  8g22.1. Klippel-Feil sindrom je visoko heterogeni razvojni
Nasledivanje je najéeS¢e autosomno-dominantno. Mutacija  zastoj vratne kiéme koji karakteriSe urodena fuzija dva ili
gena se najceSCe nalazi na dugom kraku hromozoma viSe vratnih prSlienova. To je uzrokovano defektom u
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formiranju ili segmentaciji vratnih prsljenova tokom Cetvrte
nedelje gestacije. Samo 34-74% dijagnostikovanih slu¢ajeva
ima klasi¢ne klinicke manifestacije. Incidencija je 1 na
40.000 do 42.000 rodenih Sirom sveta i najceS¢a je u
Zenskog pola

Sindrom su prvi put opisali francuski lekari Maurice Klippel i
André Feil 1912. godine i Cesto se povezuje sa klasi¢nom
klinickom trijadom manifestacija koja se sastoji od niske
zadnje linije kose, kratkog vrata i ograniCenog opsega
pokreta vrata. Kratak vrat je nastaje zbog potpunog ili
delimi€nog nedostatka vratnih prdlienova. Postoje i
sinostoze ili rascep lukova pojedinih prslienova, pa se
javljaju i neurolodki poremecaji. Bilo koji od vratnih
prslienova mogu biti ukljuceni, ali najée$ca fuzija je C2-C3.
Pokretljivost vrata je ograni¢ena.

Klipel-Feil sindrom izazivaju mutacije gena GDF6, GDF3 ili
MEOKS1. Ovi geni su ukljuceni u pravilan razvoj kostiju.
Protein proizveden iz gena GDF6 je neophodan za
formiranje kostiju i zglobova, ukljuéujuéi i one u kimi. lako
je poznato da je protein proizveden iz GDF3 gena uklju¢en
u razvoj kostiju, njegova taéna uloga je nejasna. Protein
proizveden od MEOX1 gena, nazvan homeobok protein
MOKS-1, regulise proces koji poinje da odvaja prslienove
jedan od drugog tokom ranog razvoja.

Kada je Klippel-Feil sindrom uzrokovan mutacijama u
genima GDF6 ili GDF3, on se nasleduje po autozomno
dominantnom obrascu.Kada je uzrokovan mutacijama gena
MEOX1, Klipel-Feil sindrom se nasleduje autozomno
recesivno.

Genetska heterogenost Klippel-Feil sindroma ukljuduje
mutacije gena MEOX1 na hromozomu 17921, gena GDF2
na hromozomu 12p13 (autozomno dominantni KFS) i
mutacija gena MYI1B na hromozomu 22q12 (autozomno
recesivni KFS)(3).

Postoje 3 tipa KFS:

1. KFS 1: autosomno-dominanto nasledivanje, mutacija
GDF6 gena na dugom kraku  hromozomu 8g22.2.
NajteZi oblik zbog masivne fuzije svih vratnih préljenova.

2. KFS 2: autosomno-recesivno nasledivanje, mutacija
MEOX1 gena na dugom kraku hromozoma 17¢21.
Fuzija prslienova C5-C6.

3. KFS 3: autosomno-dominantno nasledivanje, mutacija
GDF3 gena na kratkom kraku hromozoma 12p13.
Torakalna i lumbalna fuzija prsljenova (4,5).

Klinicka slika

Klippel-Feil sindrom (KFS) je genetska malformacija koju
karakterie kompleks koStanih i visceralnih anomalija.

Klipel Fejlov sindrom (KFS) je urodena anomalija koja ima
fuziju 2 ili vise tela vratnih prslienova koju karakterise
prisustvo klasi€ne trijade niske zadnje linije kose, kratkog
vrata i ograniéenog opsega pokreta.

Sa strane na vratu mogu postojati koZni nabori-Pterygium
colli.

Moze se dijagnostikovati pri rodenju, ali blagi sluajevi mogu
ostati nedijagnostikovani dok se simptomi ne pogorSaju.

Moze se javiti u vezi sa drugim anomalijama (npr. nervni
sistem).Na rodenju se mogu dijagnostikovati rascep usne i
nepca i anomalije u razvoju usnih Skoljki. Ageneza pluca je
retka kongenitalna anomalija, drugi sistemski komorbiditeti
kao 8to su kardiovaskularni, anomalije creva, miSiéno-
skeletnog i urogenitalnog sistema mogu se uo€iti kod vide
od polovine pacijenata.

Pluéna ageneza ili aplaziia nastaje usled neuspeha
bronhijalnog analoga da se podjednako podeli izmedu dva
pluéna pupoljka.

ViSe od polovine slu¢ajeva ageneze plu¢a bice povezano sa
drugim anomalijama.

KFS moze biti povezan sa plu¢nom hipertenzijom i sréanim
anomalijama. (6,7,8,9).

Ozbilinost KFS moZe znaCajno da varira, kao i tretman
prvenstveno se fokusira na upravljanje simptomima i
spreCavanje komplikacija kao $to su skolioza ili kompresija
kicmene mozdine (10).

Obolele osobe mogu imati i druge skeletne defekte,
uklju€ujuéi ruke ili noge nejednake duzine, $to moze dovesti
do neuskladenosti kukova ili kolena. Pored toga, lopatice
mogu biti nerazvijene tako da su visoko na ledima, stanje
koje se naziva Sprengelov deformitet. Retko se kod ljudi sa
Klipel-Feil sindromom mogu javiti strukturne abnormalnosti
mozga ili tip urodenog defekta koji se javlja tokom razvoja
mozga i kicmene mozdine (defekt neuralne cevi).

Kod pacijenata sa Klippel-Feil sindromom, spojeni prsljenovi
mogu ograniCiti opseg pokreta vrata i leda, kao i dovesti do
hroniénih glavobolja i bolova u miSi¢ima u vratu i ledima koji
su u rasponu tezine. Skra¢eni vrat moze uzrokovati blagu
razliku u veli€ini i obliku desne i leve strane lica (asimetrija
lica) (11). Takode, moguée su potedkoée sa sluhom,
abnormalnosti oka, otvor na krovu usta (rascep nepca),
genitourinarni  problemi kao $to su anomalije bubrega ili
anomalije reproduktivnih organa (agenezija materice) (12).
KFS i povezanost sa gastrointestinalnom abnormalno$éu i
sa urodenim megakolonom je retka (12,13).

Propratne, skrivene anomalije mogu biti vaznije od
deformiteta vrata, i vrlo je vaZno sprovesti detaljino
ispitivanje u cilju detekcije svih mogucih problema (14).

Dijagnoza

Klinicki nalaz sa objektivnim pregledom je dovoljan da se
posumnja na ovaj sindrom.Rendgenski snimak kicme u dve
projekcije je dovoljan za postavijanje tacne dijagnoze.
Kompjuterizovana tomografija se koristi viSe za pacijente sa
anomalijama na niZzim delovima kiémenog stuba i u sklopu
eventualne preoperativne pripreme.Nuklearna magnetna
rezonanca se koristi kod pacijentata koji imaju neurolo$ke
manifestacije.Ultrazvucni pregled trbuha i pijelografija se
savetuju zbog veoma &estih udruZenih anomalija na
bubrezima-hidronefroza i potkoviCasti bubreg. Preporuéuju
se i redovni pregledi kod otorinolaringologa zbog &estih
problema sa sluhom (13).
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Lecenje

Ne postoji definitivno lecenje. Promene zivotnog stila i
preventivne aktivnosti ukljuuju izbegavanje kontakinih
sportova. Proteza za wvrat i trakcija mogu pruZiti
simptomatsko olak3anje. Pacijenti sa upornim neuroloSkim
bolom, mielopatijom, novonastalom slabo$¢u misiéne grupe
i dokumentovanom nestabilno3¢u kiéme su kandidati za
operaciju. Deformiteti kime i nestabilnost podsticu
donoSenje hirurdkih odluka. Kada su u pitanj reproduktivni
organi, ginekolog donosi zakljuéak. Fizioterapija ima
znacaja, ali varira u zavisnosti od osobe, njenog bola, tezine
bolesti. Fizioterapeuti mogu da koriste masazu mekih tkiva i
tehnike mobilizacije mekih tkiva. Pozeljne su aerobne (npr.
hodanje) i vodene vezbe (npr. plivanje). PoZeljnije su vezbe
niskog intenziteta u poredenju sa napornim vezbama koje
mogu pogorSati problem. Kod vecine pacijenata preporucuju
se posturalne vezbe i ja¢anje muskulature vrata, ramena i
periskapula. Obim pokreta treba povec¢ati u slucajevima
tortikolisa i Sprengelovog deformiteta. KFS se ne moze
reSiti fizikalnom terapijom. Fizikalna terapija u kombinaciji sa
nesteroidnim lekovima moze biti korisna za spreCavanje
degenerativnih promena. Kada pacijent ima viSe spojenih
prilienova povecava se rizik od osteoartriti¢nin promena
zbog nepokretnog zgloba.

HirurSka intervencija se sprovodi kod eventualne
nestabilnosti na kiémi u cilju njenog eliminisanja, kao i
ispravljanje skolioze. Terapija prate¢ih anomalija-bubrega,
neuroloSkih poremecaja, poremecaja sluha. Preporuéuje se
i fizikalna terapija koja daje skromne rezultate. Zivotni vek
osoba sa Klippel-Feil sindromom je skraten zbog Cestih
anomalija na unutra$njim organima 14).

Prikaz slucaja

U radu je prikazana devojcica uzrasta od 10 godina i 10/12
meseci. Tm-37 kg (P25-50), Tv-145 cm (P25), Og-52 (P25).
IzraZzen hipertelorizam. Na gornjoj usni oZiljak nakon
operacije rascepa usne i nepca, levo. Zubi kariozni,
nepravilnog rasporeda. Vrat

Slike 1,2, 3

kratak sa pterigijumom. Nisko postavijena linija kose.
IzraZena skolioza. Visoki poloZaj lopatica. Ostali nalaz
odgovara uzrastu (Slika 1, 2, 3).

Iz liéne anamneze

Drugo dete iz druge, kontrolisane trudno¢e. PTM-2950 gr,
PTD-52 cm. Og-34 cm. Apgar skor 7.

Na rodenju rascep usne i nepca, levo i kratak vrat. Sa 6
meseci izvrSena korektivna operacija rascepa usne i nepca
u tercijarnoj ustanovi. Tada je postavijena dijagnoza Klippel-
Feil sindroma. Roditelji odbijaju dalja ispitivanja.

Sa nepunih 11 godina zbog infekcije donjih disajnih puteva
hospitalizuje se u Decije odelienje naSe bolnice radi radljeg
leCenja. Obzirom da je u tercijarnoj ustanovi postavijena
dijagnoza Klippel-Feil sindroma, uéinjeno je ispitivanje
urinarnog sistema. Ultrazvuk abdomena prikazuje ageneziju
desnog bubrega. Intravenska pijelografija ne prikazuje desni
bubreg, a levi bubreg kompenzatorno uveéan. Devojica se
upucuje u tercijarnu ustanovu. Roditelji ponovo odbijaju
dalje ispitivanje i leCenje.

Diskusija

Prikazana devoj¢ica sa Klippel-Feil sindromom ima
evidentne skeletne deformitete sa udruZzenim anomalijama.
Sa 6 meseci je izvrSena korektivna operacija usne i nepca.
Dijagnostikovana agenezija desnog bubrega. Upuéena u
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tercijarnu ustanovu radi daljeg ispitivanja funkcije levog
bubrega. PredloZeno ispitivanje roditelji odbijaju.

Zakljucak

U svakog deteta sa Klippel-Feil sindromom neophodno je
dalje ispitivanje i otkrivanje propratnih, skrivenih anomalija
koje mogu biti vaznije od deformiteta vrata.

Ozbiljnost Klippel Feil sindroma zbog prate¢ih anomalija
zahteva multidisciplinarni pristup.
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