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Amag: Kobalamin-C defekti en sik gorilen B12
metabolizma bozuklugudur. MMACHC proteininin
defektif sentezi; MeCbl ve AdoCbl'nin yetersizligi,

metionin  sentazla metilmalonil KoA mutaz
enzimlerinin islevsizligi, homosistein ve MMA

birikimiyle sonuglanir. Erken baslangicli hastalarda
ciddi norolojik, okiler, hematolojik, renal,
gastrointestinal ve kardiyak tutulumlar izlenirken; ge¢
baglangiclt hastalarda bulgular hafif olup, akut/yavas
progresif nérolojik ve davranissal sorunlar gorilebilir.
Tedavide hidroksikobalamin, folinik asit, I.-karnitin,
betain kullanilmaktadir.

Olgular: 19 aylikken katilma n6beti nedeniyle yapilan
tetkiklerinde B12  dusukligi ve homosistein
yuksekligi saptanan hasta, B12 tedavisine ragmen
sebat eden homosistein yliksekligi nedeniyle danisildi.
Anne-baba akrabaligt olmayan hastanin, ailesinde
benzer 6ykd yoktu. Muayenesinde agithgr: 13,7kg
(91.p), boyu: 92cm (99.p), bas cevresi: 51cm (95.p),
sistemik  ve norolojik  muayeneleri  dogaldi.
Laboratuvar incelemede kan sayimi normal, B12:
1230pg/ml,  homosistein:  30,3umol/1(4,3-9,9),
metionin: 17amol/1(11-35), MMA: 68
mmol/molk(0-5) saptandt. EEG, MRI
ekokardiyografi ve g6z muayenesi normaldi.
MMACHC geninde ¢.271dupA/c.440G>C bitlesik
heterozigot saptanarak kobalamin-C

>

mutasyon

defekti tanist konulan hastaya, hidroksikobalamin,
folinik asit, IL-karnitin, betain baglandi.  Aile
taramasinda; annede MMACHC geninde c.271dupA
mutasyonu heterozigot, babada sagirtict bigimde
c.440G>C mutasyonu homozigot olarak saptandu.
Babanin muayenesi dogal ve yakinmasi yoktu.
Tetkikletinde; B12: 481pg/ml, folat: 6,3ng/ml,
homosistein:  67umol/l, metionin: 27,3mcmol/l
bulunarak, hidroksikobalamin, folinik asit ve betain
basland.

Sonug: Idrarda MMA atilim nedenlerinden birisi de
B12  eksikligidir. Norolojik  sorunlar  nedeniyle
arastirtlan, B12 normalken metilmalonik asiduri,
homosistiniiri  ve hiperhomosisteinemi saptanan
hastalarin kobalamin defektleri acisindan incelenmesi
gereklidir. Cunkd, etkin tedavisi olan bu hastalikta
tant konulmayan hastalarda nérolojik, oftalmolojik,
renal sorunlar ve inme/inme benzeti ataklatla yagam
sire/kalitesi ciddi oranda etkilenebilmektedir.
Olgularimizt bu nedenle, ayrica aile taramasinin
o6nemini ve aynt ailede bile fenotipik heterojeniteyi
vurgulamak amaglariyla sunduk.

Anahtar kelimeler: Kobalamin-C defekti, B12
metabolizma  bozuklugu, metilmalonik asidiri,
hiperhomosisteinemi
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Nadir ve tedavi edilebilir bir hareket bozuklugu: glukoz tagiyici protein

1 (GLUT-1) eksikligi sendromu

A Rare and treatable movement disorder: glucose transporter protein 1 (GLUT-1)

deficiency syndrome
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Girig: Glukoz tastyici protein tip-1 (GLUT-1), beyine
glukoz taginmasint saglamaktadir. Eksikliginde kan-
beyin bariyerinden astrositlerin i¢ine glukoz gegisi
bozulur ve gelisen serebral hipoglisemi bulgulara
neden olur. Erken baslangich tipinde direncli
nébetler, gelisim geriligi, mikrosefali, spastisite,
kompleks hareket bozukluklari gdzlenirken; gec
baslangich tipinde epizodik koreatetoz, intermittan
ataksi, distoni, tremor, dizartri ve 6grenme gicligi
gibi  bulgular  izlenir. NObet ve  hareket
bozukluklarinda ketojenik diyet tedavisiyle belirgin
iyilesme saglanmaktadir.

Olgu: Ataksi ve nobet yakinmasiyla getirilen 6
yastndaki hastanin 6ykiistinden, zor dogum nedeniyle
1 hafta yatrldigi, 3 yasinda direncli nébetlerinin
basladigi, gelisim basamaklarinin ve dil gelisiminin
geri oldugu ve 5 yaginda ataksik yirdyusinin fark
edildigi 6grenildi. Anne-babast akraba olan hastanin

ailesinde benzer bir Gykii yoktu. Muayenesinde
agirligr: 14.5kg (3-10 p), boyw:103 cm (3-10 p) idi.
Mikrosefalisi ve dismorfik 6zelligi yoktu. Ataksik
yuriyor ve kisa climlelerle konusuyordu. Bunun
disinda sistemik muayenesi dogaldi. ILaboratuvar
incelemede, tam kan sayimi, karaciger/bobrek
fonksiyon testleri ve metabolik tetkikleri normaldi.
Direngli nébet, hareket bozuklugu ve néromotor
geriligi olan hastada GLUT-1 eksikligi olabilecegi
dugintlerek planlanan BOS 6rnegi alinmasint aile
kabul etmedi. Genetik analizle SLC2A1 geninde
tanumlt ¢.539T>A heterozigot mutasyonu saptanarak
GLUT-1 ecksikligi tanist konuldu. Modifiye Atkins
diyeti sonrast bir aylik takibinde nobetleri ve
ataksisinde azalma oldugu gorilda.

Anahtar kelimeler: GLUT-1 eksikligi sendromu,
nébet, hareket bozukluklari, ketojenik diyet
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Nadirin de nadiri; ¢oklu kalitimsal hastalik birliktelikleri

Rarest of the rare; coexistence of multiple inherited diseases
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Amag: Nadir hastaliklarin % 80'inin  kaliumsal
metabolik hastaliklar (KMH) olusturmaktadir. Bir
hastada ¢oklu sistem tutulumu, aile Sykisi, anne-
baba akrabaligi olmast KMH lehine kabul edilir.
Ancak, siuphelenilen KMH'nin 6zellikleri bir taniy:
tam olarak karsilamadiginda birden fazla hastalik
olasihigt akilda bulundurulmalidir. Bu bildiride
amacimiz akraba evliliginin yogun oldugu bolgemizde
tant karmagsasina yol acan birden fazla kalitimsal
hastalik birlikteligine dikkat ¢cekmekti.

Gereg ve Yontem: Cukurova Universitesi, Cocuk
Metabolizma BD'nda takipli hastalatin dosyalari
retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: 18 hastada iki, bir hastada t¢ kalitimsal
hastaligin birlikteligi saptandi. 10 hastaya tiim ekzom
sckanslamayla (WES) tani konuldu. 2 Hastalik
birliktelikleri; Glikojen depo hastaligi-III (GDH) ve
Hemofili-B(2 hasta), Galloway-Mowat sendromu ve
karbonik anhidraz eksikligi-II, GDH-III ve FMF,
GDH-VI ve FMF, biotinidaz eksikligi ve konjenital

miyastenik  sendrom-5, Wilson hastaligt  ve
pontoserebellar hipoplazi-1C, GDH-I1a ve
Mukopolissakaridoz-III,  biotinidaz eksikligi ve

GOPD  eksikligi, noéroferritinopati ve FMF, 3-
Metilkrotonil-KoA karboksilaz-2 eksikligi ve psédo-
TORCH herediter

sendromu, fenilketontri ve

sferositoz, GLUT-1 eksikligi ve GRIN2A, MPS-111
ve VonWillebrand-hafif form, Niemann-Pick C ve
biotinidaz eksikligi, Stromme sendromu ve kistik
fibrozis, Griscelli sendromu-2 ve diensefalik-
mezensefalik bileske displazi sendromu-1, kombine
oksidatif fosforilasyon eksikligi ve mitokondriyal
DNA deplesyonu sendromu-12A idi. 3 Hastahk
birlikteligi; Metakromatik l6kodistrofi, molibden-
kofakt6r eksikligi ve SMA idi.

Sonug: Klinik bulgulari birbirine benzer kalitimsal
hastaliklarin tani karmasast yaratmasinin yanusira tek
bit kalitimsal hastalikla aciklanamayan belitti/bulgu
Obekleri de stk kargsilasabildigimiz
arasindadir. Ulkemizde akraba evliligi yaygin oldugu
icin, birden fazla kaliimsal hastalik birliktelik
oraninin yuksek oldugu kanisindayrz. Tek hastalikla
aciklanamayan klinik bulgular varliginda
ikinci/tgtinci bir hastaligi distinmenin gerekliligini,
secilmis hastalarda WES'le tani siirecini hizlandirip
tedavi maliyetini distirmenin ve prenatal tant olanagt
saglayabilmenin 6nemini vurgulayabilmek amaclariyla
sunduk.

sorunlar

Anahtar Kelimeler: Nadir hastalik, tim exom
sekanslama, kalitimsal metabolik hastalik
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OLGU | SEMPTOMLAR GEN MUTASYON TANI
NO
1-2 Hipoglisemi, konvulziyon, | AGL c.1999C>T Glikojen depo hastalig tip 111,
hepatomegali, dis eti homozigot Hemofili B
kanamasi
3 2 kuzende argininemi, WDR73 | c.287G>A Galloway-Mowat sendromu
psiko-motor retardasyon, homozigot
hipotoni, mikrosefali ve CA2 c232+1G>A Karbonik anhidraz eksikligi tip IT
normal anyon agikli homozigot
metabolik asidoz
4 Hipoglisemi, hepatomegali, | .AGL ¢.2270_2273delCAT | GDH III
miyopati, karin agtisi, artrit T homozigot
ataklart MEF1” | E148VA>T FMF
homozigot
5 Biotinidaz eksikligi Biotinidaz eksikligi
tanistyla tedavi alirken Konjenital miyastenik sendrom tip 5
devam eden hipotoni,
kardes 6lim oykiisu
6 Hipotoni, malniitrisyon ve | ATP7B | p.T935M Wilson hastalig
psiko-mental retardasyon homozigot
EXOS p.S272T Pontoserebellar hipoplazi tip 1C
C homozigot
7 Hepatomegali, hipoglisemi, | G6PC c229T>C Glikojen depo hastaligt tipla
kaba yiiz, psiko-motor homozigot
retardasyon NAGL | c1211G>A Mukopolissakaridoz tip 11T
U homozigot
8 Biotinidaz eksikligi ile BTD c470G>A Biotinidaz eksikligi
takipli iken ditengli anemi homozigot
GGPD eksikligi
9 Polimiyozit nedeniyle CRAT | c1339G>A Néroferritinopati
romatoloji takipli iken homozigot
ataksi, tremor, psiko- MEFV” | ¢.2230G>T FMF
motor retardasyon, sol homozigot
ventrikiil hipertrofisi
10 Mikrosefali, nébet, MCCC2 | c1015G>A 3- Metilkrotonil- KoA karboksilaz 2
intrakraniyal homozigot cksikligi
kalsifikasyonlar OCLN | ¢.173_194del22 Ps6do-TORCH sendromu
homozigot
11 Fenilketoniiri nedeni ile PAH c.1066-11G>A Fenilketoniiri
takipli iken direncli anemi c.526C>T
bitlesik
heterozigot
Herediter sferositoz
12 Direngli nébet, néromotor | SLC2A | p.D240Afs*2 GLUT- 1 eksikligi
gelisim geriligi, konusma 1 heterozigot
bozuklugu GRIN? | p.Y1267C GRIN2A
A heterezigot
13 Kaba yiiz, hepatomegali, NAGL | ¢.733T>C MPS Tip 111
tekrarlayan burun U homozigot
kanamast VonWillebrand hastaligi hafif form
14 Biotinidaz eksikligi ile NPCT1 c.145 A>T Niemann-Pick A/B
takipli iken homozigot
hepatosplenomegali, BTD p.asp444his Biotinidaz eksikligi
kolestaz, trombositopeni homozigot
15 Motor beceri kayb1, nébet, | ARSA c.317_319 del AGG Metakromatik lokodistrofi
spastisite, mikrosefali homozigot

2
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Coklu kalitimsal hastalik birliktelikleri

MOCS2 | c.367C>T Molibden Kofaktér Eksikligi
homozigot
SMNT1 SMA geninde heterozigot mutasyon
16 Kardes oliim 6ykust, CENPF | ¢.5031_5055del Stromme sendromu
sendromik gérinim, homozigot
biiytime gelisme geriligi CFITR c.3846G>A Kistik fibrozis
homozigot
17 Kaba yiiz goriinima, dig RAB27 | ¢551G>A Griscelli sendromu tip 2
eti hipertrofisi, nébet A
PCDHT | ¢2734C>T Diensefalik-mezensefalik bileske
2 displazi sendromu-1
18 Biiytime-gelisme geriligi, MRPST | ¢322C>T Kombine oksidatif fosforilasyon
beslenememe, direncli homozigot eksikligi
metabolik asidoz, CK LC25A4 | c132G>T Mitokondtiyal DNA deplesyonu
yuksekligi 4 heterozigot sendromu 12A
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Adrenoldkodistrofi tanil1 bir olgu sunumu ve erken taninin 6nemi

A case report with a diagnosis of adrenoleukodystrophy and the importance of eatly

diagnosis
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Girig: Adrenoldkodistrofi (ALD) X’e bagl kalitilan,
peroksizomlart en stk etkileyen, ABCD7 genindeki
mutasyonlarin neden oldugubir kalitimsal metabolik
hastaliktir.  Doku/organlardakiuzun  zincitli  yag
asitleri (VLCFA) birikimi adrenal yetmezlik ve
progresif norodejenerasyon  bulgularina  neden
olmaktadir. Cocukluk ¢agt ALD 3-10 yas arasinda
hiperaktivite =~ ve  noéroregresyonla  baslayip,
gorme/isitme bozukluklari, ataksi, nobetler ve 6lime
giden iletleyici bir seyir gostermektedir. MRG'de
beyaz cevherin simetrik demiyelinizasyonu izlenir.
Plazmada artmus VLCFA dizeyleri ve mutasyon
analiziyle tan1 dogrulanir. Tedavide, adrenal yetmezlik
varsa kortikosteroid/mineralokortikoiddestegi,
doymamis yag asidinden zengin, uzun zincitli yag
asidinden fakir diyet verilir. Etkin tedavi kék hicre
naklidir ~ (KIT). Karar icin Loes skoru
degerlendirilerek,7’den kiictik olan hastalara 6nerilir.

Olgu: 8 yasindaki erkek hasta gelisme geriligiyle
getirildi. Son 2 yidir hiperaktivite nedeniyle ¢ocuk
psikiyatrideizlendigi,7 yasindailk nébetini gegiren
hastanin zamanla yurtimesi/konugmasinin bozulup,
tuvalet terbiyesini kaybettigi 6grenildi. Muayenesinde
biuyime Olgitleri yasitlariyla  uyumluydu,  tek
kelimelerle konusuyor, soyleneni tekrar ediyordu.

Ataksik yutriiyordu. DTR'lerialinamadi.
Laboratuvarinda;  plazma  kortizol:  4.29uq/dL,
ACTH: 1250pg/dLoluncahidrokortizon baglanildi.
Beyin MRG’debilateralfrontoparietal, periventrikiiler,
putaminal, internal kapsil, mezensefalon ve
korpuskallozumdabeyaz cevher sinyal patolojileri
mevcuttu. VLCFA  duzeyleri yiiksekti. ABCD7
geninde  ¢.725G>A homozigot  mutasyonu
saptanarak Adrenolékodistrofi tanist konan hastanin,
Loes skoru 9 olunca KIT yapilamadi.

Sonug: Adrenolékodistrofi, erken tani alamadiginda
prognozu kéti bir metabolik hastaliktir. Hastaligin
etkin tedavisi KI'T'dir.Hastamiz ilk semptomundan
itibaren degisik disiplinlerde izlenmis, bulgular asikar
oluncaya kadar stk gorilen diger nedenler
distnilmis ve tamt 2 yil gecikmistir. Bu gecikme
Loes skorunu etkileyerek KIT sansina engel
Tant/tedavi yolculugu multidisipliner
gereken  bu  metabolik  hastalig,
norodejeneratif/ psikiyatrik siireclerde akla gelmesini
vurgulamak veerken tanida tedavi sansi oldugunu
hatirlatmak amaglartyla sunduk.

olmustur.
olmasi

Anahtar kelimeler: Adrenolokodistrofi, Kok hicre
nakli, Loes skotlamast
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Hipogliseminin ender gériilen bir nedeni: glikojen depo hastaligi Tip 0

A rare cause of hypoglycemia: glycogen storage disease Type 0
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Amag: Glikojen depo hastaligt (GDH) 0, karaciger
glikojen sentez eksikligi sonucu gelisen otozomal
resesif gecisli nadir bir kalittmsal metabolik hastaliktir.
GYS2 genindeki mutasyonlar sit/etken cocukluk
déneminde ketotik hipoglisemiye
Hipoglisemi, 6zellikle gece beslenmesinin kesildigi
sit  cocuklugu  doéneminde ortaya  cikabilir.
Asemptomatik hipogliseminin yansira tekrarlayan
hipoglisemik nébetler de gozlenebilit. Beslenme
sonrast  bulgular  hafiflese de  postprandiyal
hiperglisemi ve laktat yiiksekligi gorilebilir. Tedavide
amag stk beslenme ve ¢ig musir nisastast destegiyle

neden olur.

hipoglisemiyi 6nlemektir.

Olgu:3  yasindaki  hasta kanamastyla
basvurdugu merkezde tesadifen tespit edilen
hipoglisemi nedeniyle getirildi. Prenatal ve postnatal
oykiide 6zellik yoktu. Anne-babast akraba ve kardes
olim Oykiisi olan hastanin bir yasinda afebril nébet
gecirdigi Ogrenildi. Muayenesinde agirlik: 14,6 kg
(50.p), boy: 88 cm (<3.p), sistemik muayene dogal ve
mental-motor  gelisimi  yastyla ~ uyumluydu.
Laboratuvar  incelemede  tam  kan
koagtilasyon, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri,
elektrolitleri ve lipit profili normaldi. HbAlc: %4,1,
CK: 138U/L, Laktat: 1.73mmol/L olan hastanin

burun

sayimi,

asidozu yoktu ve ketonu negatifti. Hastamizda
hipoglisemi, HbAlc digiikligl ve boy kisaligt olmast
nedeniyle GDH distintldi. Hepatomegalisi olmadigi
icin GDH-0 distnilerek istenen GYS2 geninde
c.736C>T/c.1645G>A bitlesik
mutasyonu saptandi. Stk beslenme ve ¢ig musir
nisastast baslanan hastanin takiplerinde hipoglisemisi
olmadi.

heterozigot

Sonug: GDH-0 tim  GDHnin  %1’ini
kapsamaktadir. Karacigerde azalan glikojen sentez
aktivitesi nedeniyle diger GDH’larin aksine glikojen
depolanmast  ve hepatomegali gérilmez.  Aclik
hipoglisemisi ve postprandiyal laktat ytksekligiyle
karakterizedir. ~ Genellikle — ketotik  hipoglisemi
beklenir. Olgumuzda bircok etiyolojik neden
arastirilmis fakat hepatomegali olmadigy icin GDH ilk
akla gelen tant olmamistir. Olguyla hipoglisemisi olan
hastalarda ayirict  tanida mutlaka  GDH’larinin
distnilmesi  gerektigini, ancak  hepatomegali
saptanmadiginda da GDH-0tn olast tanilardan biri
olarak akilda kalmasint vurgulamak icin sunduk.

Anahtar kelimeler: Glikojen depo hastaligt tip 0,
hipoglisemi, glikojen sentez eksikligi
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Cocuk istismarinin nadir bir manifestasyonu: akut bébrek yetmezligi

A rare manifestation of child abuse: acute renal failure
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Amag: Cocuk istismarinin en yaygin bulgular
ekimoz, yara izi ve yaniklardir. Multipl yumusak doku
travmast ~ varhiginda  rabdomiyoliz ~ gelisebilir.
Rabdomiyolizin tipik prezantasyonu kas agrilari, koyu
renk idrar ve kas enzimlerinde artis olup, ciddi travma
vathginda akut bobrek yetmezligi ve elektrolit
bozukluklar1 gelisebilir. Bu yazida fiziksel istismar
sonrast rabdomiyoliz ve akut bd&brek yetmezligi
gelisen bir cocuk hastadan bahsedildi.

Olgu: 6 yasinda erkek hasta, darp sonrast sol uylukta
sislikle basvurdu. Oykiiden aile ici istismara ugradig1,
yemeyi reddettigi ve ebeveynlerinin madde kullanimi
oldugu 6grenildi. Fizik bakida alt dudakta hematom,
alt ckstremitede hematom ve ckimoz, uyluklar
arasinda 10 cm ¢ap farki mevcuttu. Femur fraktiri
nedeniyle atel uygulandt ve ortopedi servisine
yatirildl.  Yatisinin 48, saatinde beslenmeyen ve
kusmalart baglayan hastanin  tetkiklerinde anemi,
karaciger ve boébrek fonksiyon testlerinde (ire: 246
mg/dL, kreatinin: 5 mg/dL, trik asit:11,8) bozukluk,
hiponatremi, hiperkalemi, hipokalsemi saptand:. Kan

gazt ve PTH diizeyleri normaldi. Hastanin oligtirisi
olup idrarda nonnefrotik diizeyde protein atilimi
vard (idrar sediment: 8 eritrosit, 3 l6kosit/HS; spot
idrar protein atlmi 1,8 g/g kreatinin). Yaygin
ekimozlart olan hastanin rabdomyolize y6nelik
tetkiklerinde; CK: 47120 U/L, miyoglobin: 649
mg/dl, LDH: 3283 U/L, mg/dL'di. Rabdomyolize
sekonder akut bobrek yetmezligi tanist ile intravendz
alkali hidrasyon, furosemid ve yiiksek kalorili diyet
tedavileri basland. Izlemde CK, myoglobin, LDH
degerleri kademeli olarak geriledi. Yedinci gliniinde
tre 32 mg/dL, kreatinin: 0,44 mg/dL degetleri ile
taburcu edildi.

Sonug: Yumusak doku yaralanmasinin oldugu ¢ocuk
istismart vakalarinda rabdomiyolizden
stiphelenilmelidir. Rabdomiyoliz ¢ocuklarda akut
bébrek yetmezliginin nadir nedenlerinden olmakla
birlikte erken tant ve uygun tedavi ile bébrek hasart
ve elektrolit anormalliklerinin  neden  oldugu
komplikasyonlar 6nlenebilir.
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Nadir goériilen bir olgu: Median Rafe Kisti

A rare case: Median Rafe Cyst
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Amag: Medyan rafe kistleri (MRK), erkek genital
organinin nadir gorilen kongenital lezyonudur ve
uretranin ventral yoniinden aniise kadar orta hat
pozisyonunda herhangi bir yerde gorilebilir!.
Cocuklarda semptom vermedigi icin MRK’nin etken
yaslarda tani konulmasi gecikmektedir?. Genellikle
gocugun buyimesi ile kist de biyime egiliminde
oldugundan  adolesanlarda  ve  yetiskinlerde
semptomatik hale gelebilir®. Bu yazida skrotumda ve
orta hatta sislik sikayeti ile poliklinige getirilen
cocukta gorilen medyan rafe kist olgusunu
tartisacagiz.

Olgu Sunumu: Bizim olgumuz skrotal bélgede 2
yildir sislik Oykist ile ilce devlet hastanesinden
hastanemize yonlendirilen 4 yaginda bir erkek ¢ocuk.
Cocugun herhangi bir sikayeti yok. Aile 6&zel
bolgesindeki  sisliklerin - giderek artmast tzerine
doktora c¢ocuklarini getirdiklerini soylediler. Fizik
muayenesinde skrotal rafe’nin tiim hattinda 3 ile 5
mm genisliginde kanal benzeri ¢ok sayida beyazimsi
kistler vard: (Resim 1). Penis veya perineal kist yoktu.
Anorektal ve genitotriner muayne normaldi. Lezyon
ile iligkili herhangi bir akintt ve enfeksiyon belirtisi
yoktu. Testisler ultrasonografik incelendi ve spinal
lezyonlar icin lumbosakral réntgen cekildi hertetkik
de normaldi. Hastanin asemptomatik olmast ve
COVID-19 6nlemeleri nedeni ile ameliyathanenin
kisith  calismasindan  dolayt  cerrahi  miudahale
olmaksizin takip planlandi. Hastanin altt aylik
takibinden sonra lezyonlarda gerileme olmamast ve
daha da buytimesi (kistlerin ¢ap1 4-12 mm) nedeni ile
tant ve tedavi planint netlestirmek icin genel anestezi
altinda muayene ve sistoskopi planlandi. Perioperatif

muayenede dretranin intakt oldugu, transiiretral
sistoskopide ise driner sisteme uzanma olmadig
saptandt. Lezyonun izole basit bir kist olduguna karar
verildi. Kist eksize edildi ve ¢ikarilan materyal
histolojik inceleme icin patolojiye gonderildi.

Sonug: Perinenin MRK, erkek genital bolgesinin
ventral tarafinin ortast boyunca meatustan aniise
kadar herhangi bir bélgede gelisebilen genellikle sert,
coklu veya kanal benzeri su kistleri gibi gorilir.
Olgularin cogu cocuklukta asemptomatik
oldugundan MRK’nin ¢ocuklarda gercek insidanst
bilinmemektedir?3. Bu hastaligin nedeni tam olarak
anlagilamamakla, embriyonal dénemde erkek genital
organlarinin embriyonik gelisiminin dogumsal kusuru
olarak kabul edilir. Lezyonlarin embriyonik kokeni
icin iki teori 6ne strilmistir. Biri, tretral veya genital
kivrimlarin primer kapanmasindan sonra epitelde
embriyonik biylimenin devam etmesi. Tkinci teori,
genital kivrimlarin  tam  olarak kapanmamsindan
dolay: epitelin kapanmamast ile ilgilidir. Bu teoriler,
kistlerin ~ histopatolojik ~ degerlendirmesi ile
dogrulanmis ve MRK icin t¢ farkli histopatolojik
patern tanimlanmustir.  Bunlar, pseudostratified
columnar epitel (iretra epiteli) ile kaplt tretral tip,
skuamoz tabakali epitel ile kapli epidermoid tip ve her
iki epitelyum ile kapli karisik tiptir. En yaygin tip
tretral tip olarak bildirilmigtir*>. Bizim hastanin
patolojisi epidermoid kist olarak raporlanmistir ve
epidermoid tiptir.

MRKCleri cogunluk cocukluk caginda
asemptomatiktir. ~ Ancak  ¢ocuk  buytdikee

semptomatik hale gelirt. Bu semptomlar sislik,
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kizariklik, hassasiyet kistlerin travmatize olmast ile
iltthaplt akintt ve ikincil enfeksiyonlardir*¢. Skrotum
ve perine bolgesinde lokalize olan kistler, anorektal
malformasyonlarda saptanan skrotum ve perineal
mekonyum incileri ile karistrilabilir. Olgumuzda
oldugu gibi dikkatli fizik muayne ile anorektal
malformasyon dislanmali ve aileler bu kistler ile ilgili
bilgilendirilmelidir. ~ Ayirict  tanida  molloscum
contagiosum, tretral divertikil, anokiitandz fistiil,
syringoma ve pilonidal kistleri icerit>3. Bu lezyonlar
diger sistemik bulgularla MRK’den kolaylikla ayirt

edilebilir. Tercih edilen tedavi lezyonun basit
eksizyonu ve ardindan primer kapatmadir3>7.
Semptom vermeyen ¢ocuklarda cerrahi girisim

ertelenebilir. Kistlerin ~ kendiliginden  geriledigini
bildiren olgular oldugu i¢in, kii¢iik ve asemptomatik
kistler cerrahi eksizyon yapilmadan takip edilebilir.
Bizim hastamizda COVID-19  kisitlamalarindan
dolay1 takip yaptik. Ancak kistleri biyidiginden ve
gorsel olarak aileyi rahatsiz ettifinden dolay1 cerrahi
tedavi uyguladik.

Sonug: MRK, erkek genital organinin nadir goriilen
dogustan orta hat kistidir. Genellikle asemptomatik
lezyonlardir ve nadiren enfekte ve tlsere olurlar.
Anorektal malformayonu ayirict tamida disinmek
gerekir. Bu nedenle anogenital bolgenin dikkatli fizik
muaynesi yapilmalidir. Cerrahi olarak cikarilmasi ilk
secenegi  olmakla  birlikte,

tedavi ozellikle
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asemptomatik kictk kistleri olan hastalar icin yakin
takip alternatif olabilir.

Anahtar kelimeler: Genital bolge, skrotum, kist,
cocuk
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Bilateral néroblastom ve adrenal yetmezligi olan nadir bir vaka

A rare case with bilateral neuroblastoma and adrenal insufficiency
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GIRIS

Noéral krest hiicrelerinden kéken alan néroblastom
cocukluk ¢aginda en sik rastlanilan ekstrakraniyal
solid timordur. Primer timor en stk adrenal
medullada gorilmektedir; ancak boyun, posterior
mediastinum, paraspinal sempatik zincir de timériin
koken aldigt doku olabilir (Pederiva vd., 2007: 393).
Néroblastom  ¢ocukluk ¢agi  kanserleri arasinda
yaklastk yiizde sekiz- on insidansa sahiptir ve siklikla
sifir-dort yas arasinda tant alir (Dinh vd., 2017: 108).
Spontan regresyondan hizli progresyona kadar
degisen genis bir klinik seyri olabilir. Hastanin yaginin
18 aydan biyik olmasi, ileri hastalik evresi, koti
Shimada  patolojisi,  hipodiploidi ve  n-myc
amplifikasyonu kot prognostik faktorlerdir. Bilateral
néroblastomun klinik 6zellikleri ve sonuglari ile ilgili
bilgiler hala yetersizdir. No6roblastomlu hastalarda
adrenal yetmezlik neredeyse hi¢ bildirilmemistir ve
biz de Ingilizce literatiir taramasinda bildirilen béyle
bir komplikasyona rastlamadik.

OLGU

Daha 6nceden bilinen bir hastaligi olmayan yedi
yasinda erkek hasta, hastanemiz Cocuk Onkoloji
Poliklinigi’ne basvurdu. Basvurusundan iki ay 6nce
karin agrist nedeni ile dis merkeze bagvurmus.
Ebeveynleri arasinda uzak akraba iliskisi olan
hastanin  soygecmisinde kalitsal hastalik ya da
malignite 6ykisi mevcut degildi. Dis merkezde
yapilan ultrasonografide (USG) sag adrenal bezde

solid kitle saptanmus. Bilgisayarli tomografi ile
gorintilemede sol adrenal bezde 22x16 mm ve sag
adrenal bezde 42x30 mm kitlesel lezyon saptanmis ve
néroblastom ile uyumlu olabilecegi dusintlmus.
Yapilan kemik iligi aspirasyonu ve biyopsisinde
metastaza rastlanilmamis. Sag adrenal bezden yapilan
biyopside Ki67 (%6-7) ve sinaptofizin pozitif olarak
saptanmig. Pozitron emisyon tomografisinde (PET)
bas-boyun ve toraks normal olarak degerlendirilmis.
Hasta ileri tetkik ve tedavi i¢in tarafimiza
yonlendirilmis. Hastanin ik VMA degeri 13.2
mg/gun (3.3-6.6 mg/gun)’du. Hastanin dis metrkezde
yapilan tetkikleri yeniden incelenerek neoadjuvan
kemoterapi sonrasinda cerrahi rezeksiyon yapilma
karari alindi. Sisplatin, siklofosfamid ve etoposid ile
vikristin, ifosfamid, adriamisin ve dakarbazin iceten
orta risk kemoterapi protokoli (Tirk Pediatrik
Onkoloji Grubu Protokoli) déntsimli olarak
uygulandi. Hasta radyoterapi almadi Alt kir
kemoterapinin ardindan laparoskopik olarak adrenal
bez koruyucu eksizyon yapildi. Sagda total
surrenalektomi, solda normal surrenal doku
korunarak timoér eksizyonu yapildi.  Patolojik
incelemesinde prognostik siniflamasi koti histolojik
evre olarak degerlendirilmis olup sag ve sol surrenal
materyallerde sinaptofizin ve néroblastom markerlart
pozitif saptandi. (Resim 1). Ki67 proliferasyon
indeksi sagda %30 ve solda %10’du. Materyallerde n-
myc amplifikasyonu negatifti. Hastanin eksizyon
sonrast 30. gunde bakidan VMA degeri 2 mg/gln
(3.3-6.6 mg/gun)’du. Toraks ve abdomen BT ile PET
incelemesinde rekiirrens ya da rezidiel timér bulgusu
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saptanmadigindan idame kemoterapi protokoline
basland.

Resim 1 .Patolojik inceleme

Hastanin kontrol batin gérintilemeleri ile takibine
devam edilitken hi¢bir semptom ya da bulgu
olmamasina ragmen postoperatif sekizinci ayda USG
ve BT goriuntilemelerinde sol adrenal bez lojunda
niiks ile uyumlu olabilecek lezyon saptandi. USG “sol
surrenal lojda longiitidinal planda 11.5x9 mm
boyutlarinda  diizgin =~ sinirli, ovoid, hipoekoik
lezyon”; BT “sol surrenal lojda milimetrik (10x7 mm)

yumusak doku ile uyumlu lezyon”  olarak
degerlendirildi.  Cocuk  cerrahisi  tarafindan
laparoskopik  olarak  kitle eksizyonu  yapildt
Mikroskobik  incelemesi  “fokal  bir  odakta
kalsifikasyon ve histiyositik infiltrasyon
izlenmemistir, néroblastik odak saptanmamugstir”
olarak  degerlendirildi. Bu esnada  hastanin

postoperatif yogun bakim takibinde 24. saatte ACTH
diizeyi 1067 pg/ml (10-50 pg/ml), kortizol 5.1 pg/dl
(6.7-22.6 pg/dl) olarak geldi. Adrenal yetmezlik
gelisen hastaya fludrokortizon ve hidrokortizon
tedavisi baslandi.

13-cis retinoik asit tedavisini 2020 Mayis ayinda
tamamlayan hastanin takibine ilagsiz olarak (adrenal
yetmezlik tedavisi devam etmekte) VMA diizeyi ve
gorintileme yontemleri ile devam edilmektedir.

SONUGC

Noroblastom  vakalari  yaygin olarak unilateral
gorilmekte olup nadiren bilateral néroblastom
vakalart da mevcuttur. (%10’dan daha az) (Pages vd.,
2009: 196). Bir calismada bilateral néroblastomun
ortalama tant yasinin 2.75 ay ve hastalarin cogunun
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infant oldugu bildirilmistir (Dinh vd., 2017: 110).
Literatiirde ortalama tani yast G¢ ay olan 45 vaka
bildirilmis olup bu vakalardan bir tanesi intrauterin
donemde teghis edilmis. Bu vakalar arasindan sadece
yedisi bir yas ve tzerinde ve alt1 tanesi bes yas ve
tzerinde olarak bildirilmistir (Pages vd., 2009: 200).
Bizim olgumuz ise son sekiz yil icerisindeki
klinigimizde néroblastom tanistyla takip ettigimiz 155
vaka arasindaki ilk bilateral néroblastom vakasidir.
Bilateral néroblastomlar, adrenal lojda neonatal
dénemde ve prematiirlerde goralebilir (Pederiva vd.,
2007: 395). Bizim olgumuzda oldugu gibi neden yedi
yasinda  (bir yas izerinde) ortaya ¢kt
bilinmemektedir. Bilateral adrenal timoér ya da
multifokal primer ailesel néroblastom, néroblastom
olgularinin %20’sinde ve genellikle 18 ay altnda
teshis edilirler (Johnston vd., 2007: 653). Gebeligin
tclinctl trimesterinda USG ile tarama teshis etmeyi
saglayabilmektedir ki intrauterin dénemde teghis
edilmis bazi vakalar da bildirilmistir (Pages vd., 2009:
199). Olgularin birgogu evre 4S olarak takip edilmekle
birlikte hastalarin klinik seyri ¢ok daha karmagiktir.
Bilateral néroblastom olarak bildirilen vakalarin
6nemli bir kismi metastaz ve/veya agresif klinik seyir
nedeni ile kaybedilir. Bazi hastalarda total kolon
aganglionozisi, VACTERL, mikrosefali, Fankoni
anemisi de bildirilmistit (Pedetiva vd. 2007: 395).
Bizim  olgumuzda n-myc amplifikasyonu ve
sendromik bir durum yoktu.

Bilateral noroblastom, tek tarafli olan olgulara gbre
daha yiksek metastaz oranina sahiptir ve bir
calismada bu oran %88,5 olarak saptanmistir. Ayrica
calismalarda, bilateral noroblastomun  yuksek
metastaz oranina ragmen sag kalimin tek taraflt
vakalardan daha yiksek oldugu saptanmigtir. Bu da
bilateral néroblastomlu hastalarin  daha ¢ok iyi
prognostik faktorlere sahip olmasma ve evre 4S
olmasina baglanmaktadir (Dinh vd., 2017: 110).
Bizim olgumuzun da genel durumu iyi olup
klinigimizde takibine devam edilmektedit.

Adrenel  yetmezlik  noroblastomlu  vakalarda
neredeyse hi¢ gorilmemektedir. Bizim olgumuzda
gorilen bu komplikasyon olduk¢a nadir olup
Ingilizce literatiirde daha énce hig bildirilmis vaka
mevcut degildir. Bizim olgumuzda, ilk teshis
zamanindaki cerrahiden sonra adrenal yetmezlik
gelismemesine ragmen yaklasik bir yil sonra niiks
siphesi sonrast kitle eksizyonu yapildiktan sonra
adrenal yetmezlik gelismistir. Yapugimiz literatiir
taramasinda  bizim olgumuza benzer adrenal
yetmezlik gelismis bir vakaya rastlamadik. Bizim
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olgumuzda iki operasyon gecirmesi nedeni ile adrenal
yetmelik gelismis olabilecegini distinmekteyiz.

Sonug olarak bilateral néroblastomlu vakalar evre,
tedavi ve prognozlarinin belirsiz olmast ile tek tarafli
vakalardan  ayrilmaktadir.  Ozellikle  bilateral
noroblastom icin  6zel tedaviler ve molekiler
calismalar gerekmektedir. Ayrica, 6zellikle bilateral
néroblastom vakalarinda adrenal yetmezlik gelisimini
azaltmak icin agresif cerrahiden miimkiin oldugunca
kacinmak gerekmektedir.
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Izovalerik asidemi: Cukurova deneyimi

Isovaleric acidemia: the Cukurova experience
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Amag:  Tzovalerik asidemi (IVA), izovaleril-KoA
dehidrogenaz eksikligi sonucu gelisen, otozomal resesif
kalittmli, 1/80.000 oraninda gorilen bir aminoasit
metabolizma bozuklugudur. Hastaliktan 17D genindeki
mutasyonlar sorumludur. Akut yenidogan ve kronik-aralikls
formu vardir. Yenidoganda birkag giinlitk beslenme sonrast
kusma, harcketlerde azalma, titreme/segirme seklinde
nébetler, kemik  iligi  yetmezligi, hiperamonemi,
hipo/hiperglisemi, ketoasidoz ve laktat artigt gorilebilir.
Kronik-aralikli formda, katabolik siireclerde belirginlesen
kusma, letarji, nébet ve gelisme geriligi beklenir. Izovalerik
asit artist nedeniyle karakteristik terli ayak kokusu vardir.
Tant, idrar organik asit ve acilkarnitin analiziyle konulup,
genetik ¢alismayla dogrulanir. Tedavide katabolizmanin
engellenmesi,  protein/lésin kisith  diyet,  toksik
metabolitlerin glisin ve/ veya karnitinle konjuge edilerek
uzaklagtitilmasi temel yaklagimlardir. Erken tani/tedaviyle
normal psikomotor gelisim beklenir.

Gereg ve Yontem: Cukurova Universitesi, Cocuk
Metabolizma BD’nda takipli 10 hastanin genotip ve
fenotipik 6zellikleri degerlendirildi. Bir ailede 3, bir ailede
ise 2 hasta vardi. 4 hasta emme azlig1, kusma yakinmalariyla

getirilmis, yenidogan sepsisi 6n tamusiyla yatirildiklarinda
tant almuslardi. Tki hasta IVA’l kardes 6ykiisi, bir hasta da
4 yasinda enfeksiyon kaynakli bagvurusunda anne-baba
akrabaligi ve benzer tabloyla kaybedilen kardes nedeniyle
yapilan metabolik incelemelerle tan: almusti. Hastalarin
timinde anne-baba akrabalig1 vardi. Genetik calismayla
tanimlanmamis; p. A291V, ¢.1231G>A, p.A300V, p.R536
mutasyonlart saptandt. Hicbir hasta kaybedilmedi. Uzun
izlemde, yetetli metabolik kontrol saglanan olgularda atak
say1si az ve néromotor gelisim iyiydi.

Sonug: IVA’da hastalarin ¢ogu yenidogan déneminde
6zglin olmayan bulgularla basvurup sepsis tanustyla takip
edilebilmektedir. Bizim de benzer sekilde tant alan 4
hastamiz vardi. Bu nedenle, organik asidemilerde sepsisin
hastaligin bir sonucu ya da ortaya ¢ikaran bir durum
olabilecegi unutulmamalidir. TVA, sag kalim ve normal
nérometabolik gelisimin iyi oldugu bir organik asidemidir.
Hastalarimizi sekelsiz uzun sag kalimlari ve 4 yeni mutasyon
saptanmasi nedenleriyle paylagtik.

Anahtar kelimeler: Izovalerik asidemi, TVD geni, terli ayak
kokusu
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Tirnakta agr1 ile gelen subungual egzositoz olgusu

A case of subungual exocytosis presenting with nail pain
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Amag: Subungal egzositoz genellikle ayakta birinci
tirnak altinda izlenen, nispeten stk gérilen, agrily, iyi
huylu bir osteokartilajinéz timoérdir. Her yasta
gortlebilmekle birlikte 6zellikle adélesan dénemde
siktir. Tanida direk grafi ve histopatolojik inceleme
altin standartken, dermatoskopi giderek artan 6nem
kazanmaktadir. Burada tirnak batmast 6n tanist ile
yonlendirilen klinik, dermatoskopik ve radyolojik
inceleme ile subungal ekzositoz tanist alan bir
olgunun sunumu hedeflenmistir.

Olgu: On alt yasinda erkek hasta sag ayak
bagparmaginda tirnak batmasi, akintt ve agn ile
bagvurdu. Yakinmalart aktif egzersiz esnasinda
artmaktaydi. Fizik muayenede sag ayak 1. tirnak sag
lateral  kesiminde tirnak  batmast  mevcuttu.
Incelemesinde batmasinin  tirnagin - karst
lateralindeki elevasyona baglt tirnak deviasyonu ile
iliskili oldugu fark edildi. FEleve bdlgenin
palpasyonunda hareketli olmayan kitle saptand:
Serbest u¢ dermatoskopik incelemesinde onikoliz ve

tirnak

beyaz-sart renkli subungual kitle g6riildit Hastanin sag
ayagina yonelik 6n-arka, yan ve oblik grafiler alindi.
Basparmak distal falanksinda yumusak doku
dorsalateralinde 1x1 cm boyutlarinda, iyi smurl,
korteks yapt secilmeyen trabekiler kemik ile
devamlilik gésteren soliter osseoz lezyon gorildi.
Yerlesim ve gorintileme Ozellikleri ile subungal
ekzositoz olarak degerlendirildi.

Sonug: Klinikte ayak tirnak agrisina en stk neden olan
patoloji onikokriptoz, diger adiyla tirnak batmasidir.
Siklikla dar ayakkabi giyme, hiperhidroz, obezite gibi
faktorlere baglt olarak gelisir. Buna karsin verruka
vulgaris ve subungual egzositoz, piyojenik graniilom,
glomus timord, osteokondrom, fibrokeratom,
keratokondrom, skuaméz hucreli karsinom  gibi
neoplaziler de tirnak agrisina neden olabilmektedir.
Bu olgu ile ad6lesan dénemde nispeten stk bir lezyon
olan subungual egzositozun demonstratif tanisal
radyolojik ve dermatoskopik gorintiileri paylasilarak
bu tantya dikkat ¢cekilmesi hedeflenmistir.
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Melkersson-Rosenthal Syndrome: a case with classical triad
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Amag: Melkersson-Rosenthal Sendromu (MRS),
nadir gorilen, etiyolojisi iyi bilinmeyen kronik
grantilomat6z bir  hastaltktir.  Orofasiyal 6dem,
tekrarlayan periferik fasiyal sinir paralizisi ve fissiirli
dil triyadi ile karakterizedir. ‘Triyadin  tim
bilesenlerinin bir olguda bulunmas: ¢ok nadirdir.
Hastalarin  ¢ogu  monosemptomatik  ya  da
oligosemptomatik olarak bagvurur. Oykiisii ve klinik
Ozellikleri ile MRS tanist konan bir hastamiz1 sunduk.

Olgu sunumu: 9 yasinda kiz hasta, agiz kenarinda
saga ¢ekilme, ylizin sol yariminda sislik, sol gbziini
tam kapatamama sikayetiyle bagvurdu. Hastanin bu
sikayetleri iki giin 6nce baglamisti. Ozge¢misinden ilk
kez 3 ay Once yiuzinin sag tarafinda benzer
sikayetlerinin oldugu, steroid tedavisi ile diizeldigi
ogrenildi. Anne-baba arasinda akrabalik yoktu. Soy
gecmisinde 6zellik yoktu. Fizik muayenesinde; sol g6z
kapagini tam kapatamiyor, gilerken ag1z kosesi saga

cekiliyordu. Sol nazolabial oluk silikti. Yiiziin sol alt
yarisinda sislik mevcuttu. Dilde fisstr gbzlendi. Otit
ve mastoidit bulgulart saptanmadi. Diger sistem
muayene bulgular1 dogaldr. Laboratuar
incelemesinde; tam kan sayimi, serum biyokimyast,
sedimantasyon, C-reaktif protein dlzeyleti normal
saptandt.  Viral enfeksiyonlara yonelik yapilan
serolojik incelemeler negatif bulundu. Beyin magnetik
rezonans goriintiilemesi normaldi. Ug ay iginde iki
kez farkli tarafta tekrarlayan, orofasiyal 6demin eglik
ettigi periferik fasiyal paralizi ve plika lingulata nedeni
ile MRS tanist konuldu. 1 mg/kg/gtin oral steroid
tedavisi baslandi, tedavi iki haftada azaltilarak kesildi.
Klinik bulgular dért hafta i¢inde tamamen diizeldi.

Sonug: Cocukluk c¢aginda nadir gorilen MRS,
tekrarlayan fasiyal paralizilerin tanisinda

distnilmesi gereken bir hastaliktir.

ayirict
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GIRIS
Kistik higroma genellikle prenatal doénemde
saptanan, kistik lenfanjiyom olarak da adlandirilan,
Ozellikle boyunda yetlesen lenfatik sistemden
sekestrasyon, lenfatik sistemin anormal
tomurcuklanmast veya lenfatik sistemle juguler venoz
sistem arasindaki normal baglantinin olusmamasi
sonucunda gelisen, iyi huylu, konjenital bir
malformasyondur!-3. Kistik higromanin lokalize ve
yaygin formlari vardir. Kistik higromanin insidansi
yaklagik her 6000 dogumda birdir*. Daha sik bas ve
boyun bolgesinde rastlanirken daha az siklikta
abdomen, mediasten, meme dokusu, otbita ve
ekstremitelerde goralird.

Kistik higromalar siklikla hayatin birinci dekatinda
gorilen nadir timétlerdir®. Lenfanjiomlar genellikle,
kapiller lenfanjioma (basit), kavernéz lenfanjioma ve
kistik  higroma  (kisttk lenfanjioma) seklinde
stniflandirilir”.  Lenfanjiomlar  ¢evresinde  olan
anatomik yapilart zaman zaman invaze etmekle
birlikte cok malignite potansiyeli tagimazlar. Fakat
abse olusturarak kot klinik bulgularla karsimiza
cikabilitler.

OLGU SUNUMU

Olgumuz 39 yasinda saglikli baba ile 38 yasinda
astimli annenin 4. gebeliginden yasayan 2. bebek
olarak 39 gestasyonel haftasinda sezeryan ile 3350gr

agithginda dogan erkek bebekti. Gebeliginin 5. ayina
kadar hicbir sorunu olmayan anne bu dénemde
asestilsalisilik asit ve enoksoparin kullanmis. Rutin
kontrollerinde fetusun boynunda kitle saptanmis.
Yine bu dénemde kalbinde parsiyel venoz donis
anomalisi gorilmesi Uzerine amniyosentez yapilmis,
normal sonuglanmustir. Annenin diger yagayan
gocugunda takiplerde kapanmis olan PDA ve
foramen ovale varmis.

Hasta dogar dogmaz aglamus, 1.ve 5. dakika APGAR
skorlart strastyla 9 ve 10 olarak degerlendirilmis,
boynun sag tarafinda olan yaklasik 10-12 cm ¢apinda
genis hacimli diizensiz kitleden dolayt solunum
stkintisina girmemesi i¢in nazal CPAP ile transport
kivézle Yeni Dogan Yogun Bakim dnitesine
getirilerek dev kistik higroma, parsiyel venoz donis
anomalisi, atrial septal defekt, enoksoparin kullanan
anne bebegi, astmlt bebegi, idrar yolu
enfeksiyonlu anne bebegi tanilari ile yatirildi. Genel
durumu orta iyi olan hasta Nazal SIMV modunda
takibe alindi. Fizik muayenesinde suuru acik, aktif, 6n
fontanel 2x2 cm, normal bombelikte, cilt dogal, yarik
damak ve dudagi yoktu. Boyunun sag tarafinda sag
kulagr da icine alan, hareket kisithligi ve solunum
sikintist yaratan, boyutlart 10-12 cm ¢apinda sinirlart
diizensiz, yumusak kitle gérildd (Sekil 1). Solunum
iki  hemitoraks
solunuma esit sekilde katiliyor, akciger sesleri bilateral
hafif kaba, ral ve ronkisii yoktu. Kalp ritmikti, ek ses
ve tfirimi yoktu. Batin rahat, defans veya rebaundu

anne

sisteminin  muayenesinde  her
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yok, organomegali yoktu. Genito triner sistem
haricen erkek gorinimiinde, testisler skrotumda
palpe ediliyordu. Ekstremiteleri dogal, refleksleri
haftast ile uyumlu aliuyordu. Gonderilen kan
tahlillerinde 6zellik yoktu.

Sekil 1. Boyunun sag tarafinda sinirlar1 diizensiz
dev kistik higroma

Hayatinin 3. giininde girisimsel radyoloji tarafindan
islem yapildi. Boyunda trakea anterioru diizeyinden
lateral servikal zincire uzayan lenfanjioma yonelik
USG esliginde 2 ayrt ckater ile sol lateral ve
anteriordan giris yapildi. Multip] kompartmanlar
izlenmekteydi septalar scatetle delinerek icerik aspire
edildi kontrast verilerek skopi esliginde vaskiler
iliskilenme  degerlendirildi.  Vaskiiler iliskilenme
izlenmemesi tzerine totalde 3,5 mg bleomisin
sulandirilarak 2 ayri scaterden enjekte edildi ve islem
sonlandirild.

Intralezyonal tedavinin 4. giiniinden baslayarak
kitlede kictlme gorildi. Sonrasinda hastanin genel
durumu stabil olup, solunum sikintist geriledikten
sonra taburcu edildi.

4 ay sonrasinda Cocuk Onkoloji poliklinigine takibe
gelen hastanin kitlesinde yaklasik %70 lik kiigiilme
gorildi ve 2. skleroterapisi planland.

SONUC

Kistik higroma olarak da adlandirilan makrokistik
lenfatik malformasyon, ince bir endotel ile kaplt
buyiik, birbirine baglt lenfatik kist koleksiyonlarindan
olusur. Dogumda en stk servikofasiyal bolge, koltuk
alt1 veya lateral g6giis duvarinda cilt altinda yerlesimli,
buyiik, sinirlart dizenstz, yumusak bir kitle olarak
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ortaya ctkar. Kistik higroma, gebeligin ilk t¢ ayinda
dogum 6ncesi tespit edilebilir ve yaklasik %050 vakada
Down sendromu, Turner sendromu ve Noonan
sendromu gibi kromozomal anormalliklerle birlikte
gorilir. Kistik lenfanjiyom olarak da adlandirilan,
kistik hygroma 6zellikle boyunda yerlesen lenfatik
sistemden sekestrasyon, lenfatik sistemin anormal
tomurcuklanmast veya lenfatik sistemle juguler venoz
sistem arasindaki normal baglantinin olusmamast
sonucunda gelisen iyi huylu, agrisiz konjenital bir
malformasyondur.1-3 Kistik higromanin lokalize ve
yaygin formlart vardir. Yaklagik 1/60000 gorulur.4
Daha stk bas ve boyun bélgesinde rastlanirken daha
az siklikta abdomen, mediasten, meme dokusu,
orbita, paratiroid ve ekstremitelerde goriliir.5 Izole
olabilecegi gibi &zellikle kromozomal anomalilerle
birlikteligi stk olup non-immiin  hidrops ve
oligohidramnioz eslik edebilit. En sik eslik ettigi
kromozomal anomali %40-80 oraninda Turner
sendromudur.

Kistik higromalar siklikla hayatin birinci dekatinda
gorilen nadir timérlerdir.6 Lenfanjiomlar genellikle,
kapiller (basit) lenfanjioma, kavernéz lenfanjioma ve
kistik higroma (kistik lenfanjioma) (KH) seklinde
siiflandirilir.7 Uzun  yillardir  kistik  lenfanjioma
teriminin  yerine, etyolojide kargikliga neden
olmamast i¢in kistik higroma termini
kullanilmaktadir.8 Lenfanjiomlar c¢evresinde olan
anatomik yapilart zaman zaman invaze etmekle
birlikte ¢ok malignite potansiyeli tasimazlar.

Fetusta lenfatik sistemin olusumu yaklagik 5. gebelik
haftasinda baslar. Boyunda lenfatik yapilarin internal
juguler venle birlesmesi yaklasik 7. gebelik haftasinda
beklenir. Eger bu yapilar arasindaki baglantt 11-12.
gebelik haftasina kadar olusmaz ise kistik higroma
sireci baglayabilir.9 Ancak bazt olgularda spontan
gerileme bildirilmistir. Bu tiir olgularda gec de olsa
lenfatiklerle juguler ven arasinda baglantinin olustugu
ve bunun sonucu kistik olusumun geriledigi
dustuntlmektedir.

Lenfanjioma tanust klinik bulgularin yaninda asil
olarak gorintileme yontemleriyle konulur. Tanida
siklikla kullanilan radyolojik gbriintileme yontemleri
ultrasonografi, bilgisayarli tomografi ve magnetik
rezonans gorintilemedir.

Olgumuza  dogum  sonrast  yapimis  olan
ultrasonografik degerlendirmede boyunda multipl
kompartmanlari olan kistik lezyon goriintiilenmistir.
Ultrasonografi  sonrast skopi esliginde septalar
delinerek icerik aspire edilmis, kontrast verilerek
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vaskdler iliskilenme dfegerlendirilmis, iliskilenmenin
olmadigi  goriilmistir. Intralezyonel
uygulanmasindan sonraki 4. glnlnden baslayarak
lezyonun kiigiilme egliminde oldugunun géralmesi
tizerine hastamiza ileri bir gériintileme yapilmasina

bleomisin

gerek duyulmamustir. Lenfanjiomanin
degerlendirilmesinde genellikle morfolojik ve klinik
stniflama ~ yapilir. Morfolojik  siniflamaya  gore

makrokistik, mikrokistik ve mikst olmak tzere 3
grupta incelenir. Kistlerin boyutu 2 cm3’den buyiik
ise makrokistik, 2 cm3’den daha kucuk ise
mikrokistik, her ikisini de igeriyorsa mikst tip olarak
tantmlanir. Klinik siniflama ise kistin lokalizasyonuna
ve yayilimina gore yapilir.9 Yerlesimine gore evre 1
tek taraflt infrahiyoid; evre 2 tek tarafli suprahiyoid;
evre 3 tek tarafli suprahiyoid ve infrahiyoid; evre 4 iki
tarafli suprahiyoid; evre 5 iki tarafli suprahiyoid ve
infrahiyoid ~olarak ayrilir. Bizim olgumuzdaki
lenfanjioma kiictik ve buyutk kistlerden olugsmaktaydi.
Yerlesimi ise solda suprahiyoid ve infrahiyoid idi. Bu
nedenle morfolojik olarak mikst tip, yerlesimine gére
ise evre 3 olarak degerlendirildi.

Biyiik boyutlu kistik higromalar larinks, trakeaya ve
Ozefagusa bast yaparak yenidogan déneminde
solunum stkintist ve beslenme sorunlarina neden
olabilirler. Hastamizda ciddi solunum ve yutma
sikintist gelismedi. Lenfanjioma tedavisinde klasik
tedavi cerrahi eksizyondur. Cerrahi yaklasimda total
cerrahi  rezeksiyon tercih edilmesine ragmen,
lezyonun komsulugunda énemli yapilarin bulunmast
nedeniyle olasi komplikasyonlardan —korunmak
amactyla eksizyon siklikla kitlenin %50-70’1 arasinda
sinirlandirilir.11 Cerrahi tedaviye alternatif olarak
intralezyonel sklerozan ajanlarin uygulanmast cerrahi
komplikasyonlarin azalmasina neden olmustur.4
Sklerozan ajan  olarak daha c¢ok bleomisin
kullanilmaktadir. Bleomisin DNA sentezini inhibe
ederek antineoplastik etki gosterir. Kistik higroma
tedavisinde kist duvarindaki endotel tabakasinin
hasarina sekonder nonspesifik inflaimasyon ve
fibrosis  yaparak etki ettigi dustnilmektedir.
Intralezyonel —uygulanan bleomisin  tedavisinin
standart  bir  protokoli  bulunmamaktadir.10
Genellikle skleroterapiden sonra kistik lezyonun
yaklagik %045-60 oraninda geriledigi bildirilmistir.
Aspirasyon ve cerrahi diizelmeler de eklendiginde
tedavide basart orant %807lere c¢ikabilmektedir.12
Hastamizda da bleomisin enjeksiyonu hayatinin ilk
haftasinda ve 4 ay arayla toplam iki kez uygulanmus,
sonrasinda yaklasik olarak %70 oraninda bir kii¢tilme
gozlenmistir. Ek kardiyak anomalileri de olan hasta
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son tedavisinden 4 ay sonraya planlanmis olan
bleomisin tedavisine gelmeden 6nce kaybedildi.

Prenatal ~ donemde  yapilan  ultrasonografik
gorintilemelerle saptanabilen kistik  higromalar,
postnatal dénemde hastanin ek anomalileri yoksa,
cerrahi girisim yapilmadan, intralezyonel sklerozan
madde enjeksiyonu ile kolaylikla tedavi edilebilir ve
basarili sonuclar alinabilir.13-14 Dev kistik higroma
tedavisinde standart bir uygulama protokoli olmayan
intralezyonel bleomisin uygulamasinin etkilerini, yan
etkilerini, tedavinin uzun vadeli toksisitelerini
arastiran ¢alismalarin yapilmasina ihtiya¢ vardir.
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GIRIS
Neonatal akut lenfoblastik 16semi, nadir goriilmesine
ragmen,yenidoganda ncoplastik  hastaliga  bagh
oliimlerde 6nde gelen nedenlerden biridir Insidanst
her 5 milyon canli dogumda bir olarak
belirtilmektedir.Vakalarda genellikle 16kositoz petesi
ekimoz hepatosplenomegali,kiitanoz nodiler
lezyonlar ve santral sinir sistemi tutulum bulgular
gorilmektedir.Hepatosplenomegali ve dokinti gibi
bulgularla prezente olmast sebebiyle konjenital
enfeksiyonlarla karigabilir ve tantyr dogrulamak icin
sitoloji ~ yapilmalidir.  Yenidoganlarda  prognoz
kotudir ve kir saglansa bile yiiksek bir relaps orant
mevcuttur  Vakalar  genellikle  kanama
enfeksiyonlardan kaybedilmektedir.

veya

OLGU 1

Aralarinda 1. dereceden akraba evliligi bulunan 28 yas
annenin 7. Gebeliginden 4. yagayan olarak 38+5
gestasyon haftasinda normal vajinal yolla 2500 gram
dogan hastanin postnatal 28. giine kadar herhangi bir
sikayeti olmamus. Postanatal 28.gtinde karinda sislik
nedeniyle  dis  merkeze  basvuran  hastanin
tetkiklerinde 16kositoz saptanmast Uzerine hasta
yenidogan  yogun  bakim  dnitemize  kabul
edildi.Yatisinda yapilan fizik muayenesinde bas-
boyun muayenesi normaldi, takipneikti, palpasyonla
karaciger 5 cm, dalak 4 cm ele gelmekteydi.
WBC:429600/ul. ANS:79200/ul. HB:8gr/dl HCT:

%26.9 PLT:7000/ul, P:16.9mg/dl Ca:3.1mg/dl Urik
Asit:34.2mg/dl BUN:60mg/dl ve LDH:2721U/L
olarak raporlanmast lzerine hasta trombosit
stspansiyonu ve TDP ile desteklendi. Tumor Lizis
Sendromu acisindan trikoliz  tedavisi  baslandi,
alkalize mayi ile hidrate edildi. =~ Kontrol
hemograminda WBC: 167000/pL gelmesi Uzetine
hidrasyona devam edildi, I6koferez yapilmadi.
Hastanin kemik iligi aspirasyonu B hicreli ALL
tantstyla uyumlu idi. Hastaya Vinkristin, Korabin ve
Daunotrubicin tedavileri baslandi. Hasta tedavisinin 3.
ayinda enfeksiyon sebebiyle kaybedildi.

OLGU 2

Akraba evliligi bulunmayan 29 yaginda sag saghkl
annenin 1. gebeliginden 1. yasayan olarak 39
Gestasyon haftasinda sezeryan ile 3020 gr olarak
dogan kiz bebegin dogdugunda yaygin petesileri
mevcutmus. Hastanin  bakilan  hemograminda
l6kositoz saptanmasi tizerine hasta yenidogan yogun
bakim tinitemize sevk edildi. Fizik muayenesinde bas-
boyun muayenesi normaldi; ikterik ve soluk
goriinimde olan hastanin cildinde yaygin ekimotik
alanlar  izlenmekteydi.  Palpasyonla 4  cm
splenomegalisi mevcuttu. Hemograminda
WBC:121900/uL. ANS:8900/uL, HB:8.6gr/dl HCT:
%27 PLT:6000/ul T.BIL:10.2mg/dl
D.BIL:3.5mg/dl UA:7.1mg/dl LDH:2502 U/L
olarak raporlanan hastaya irikoliz ve alkalize mayi
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baslandi. Kemik iligi aspirasyonu yapildi ve B hiicreli
ALL ile uyumlu oldugu géruldi. Tedavisi Vinkristin,
Daunorubicin,  L-asparajinaz ~ ve  intratekal
methotreksat seklinde baslandi. Hasta halen 46
gunlik olup klinigimizde yatmakta ve tedavisine
devam edilmektedir.

SONUC

Akut lenfositik 16semi (ALL), yasamimn ilk aymnda
nadiren gorilen nadir bir durumdur ve bildirilen
insidanst bir milyon canli dogumda 1-5 arasinda
degismektedir. Neonatal l6semiler ALL, AML ve
Juvenil Miyelomonositik Losemi olarak prezente
olabilir. AML, ALL’den daha stk gériilmektedir ve
daha iyi prognoza sahiptir. Konjenital l6semiler
anomalilerle birliktelik g6sterebilir. Bunlar arasinda
Down sendromu, trizomi D ve diger kromozomal
anormallikler yer sayilabilir. Her iki hastamizda da
Down sendromu yoktu.

Trizomiler haricinde, 11g23 lokiisiindeki KMT2A
genindeki  mutasyonlarin  olgularin  yarisindan
fazlasindan sorumlu oldugu bildirilmektedir.
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Konjenital akut lenfositik l6seminin ana bulgulart
arasinda hepatosplenomegali (%80) ve Leukaemia
cutis  (%060) sayilabilir. Lenfadenopati, solunum
sikintist ve santral sinir sistemi tutulumu gézlenebilse
de siklig1 daha azdir. Hastalarimizda karaciger ve dalk
buyikagi vardi.

Konjenital 16seminin, 16komoid reaksiyon, konjenital
enfeksiyonlar, siddetli eritroblastozis fetalis, gecici
miyeloproliferatif hastalik ve neonatal
néroblastomadan ayriminin yapilmast gerekmektedir

ALL kesin tanist tam kan sayimu, periferik yayma ve
kemik iligi aspirasyonuyla kesinlestirilir. Tedavi
sistemik ve intratekal kemoterapiyi icermektedir.
Tedavi esnasinda timor lizis sendromu agisindan
uyantk olunmalidir.

Yenidoganlarda prognoz zayiftir ve genel sag kalim
orani %15’ten azdir. Vakalar genellikle kanama veya
enfeksiyonlardan kaybedilir. Prognozu olumsuz
etkileyen nedenler arasinda erkek cinsiyet, KMT2A
gen mutasyonu ve postanatal ilk bir haftada tan
almak sayilabilir. Agresif tedaviye ragmen remisyon
olasig1 digiiktiir ve relapslar yasamin ilk iki senesinde
gorilir. Yenidoganlar icin niiks riski daha yuksektir
ve genellikle ilk 1 yasta hastalar kaybedilmektedir.
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Amag: Larinks kikirdaginin dogumsal bir anomalisi
olan laringomalazi, inspirasyon sirasinda supraglottik
yapilarin  ¢6kmesine neden olan ve hava yolu
tikanikhigina  yol acan dinamik bir lezyondur.
Laringomalazi, konjenital stridorun en yaygin
nedenidir ve larinksin en yaygin konjenital
lezyonudur. Laringomalazili bebekletin  %10'unda
konjenital kalp hastaligi bildirilmistir ve bu hastalarin
orta ila giddetli hastaliga sahip olma olasiligt daha
yuksektir. Solunum yolu tikanikliginin  bozulmus
kardiyovaskiiler fonksiyon tizerindeki etkisi hastalarin

semptomlarinin  kotillesmesine  neden  olabilir.
Laringomalazi ve konjenital kalp hastaligi olan
bebekletin  yaklasgtk  %34'unde  cerrahi  tedavi
gereklidir. Burada kalp hastaliginin eslik ettigi ve farkls
tedavi yontemlerinden yanit alinan 2 laringomalazili
olgu sunulmustur.

Olgu 1: 37 yas annenin 6 gebeliginden 3. yasayan
olarak 38+3 gestayon haftasinda APGAR 6-8 dogan
hasta Agir Fallot Tetralojisi, Pulmoner Atrezi, ASD,
PDA ve IUGG 6n tanilariyla yenidogan tnitemize
yatrlldi.  Yatiginda  yapilan  fizik  muayenesinde
petiferik siyanozu gozlenmekteydi ve dinlemekle 3/6
sistolik  dfirimi mevcuttu. Hasta yatisgiun 3.
giniinde solunum sikintisinin artmasi tzerine entitbe
edildi. Takiplerinde akciger patolojisi olmamasina
ragmen tekratlayan entiibasyon ihtiyact olan hasta
larinks patolojileri agisindan Kulak Burun Bogaz

Klinigi’ne konstlte edildi ve laringomalazi tanisi ald1.
Yatsinin 32. giiniinde hastaya KBB tarafindan diot
lazer ile koterizasyon islemi uygulandi ve islem
sonrasinda hastanin solunum sikintisinin geriledigi
go6zlendi.

Olgu 2: 24 yas annenin 2. gebeliginden 2. yasayan
olarak 38+4 gestasyon haftasinda dogan hasta, Fallot
Tetrolojisi 6n tanistyla yogun bakim dnitemize
yatirildi. Postnatal 1. giiniinden itibaren solunum
sikintist olan hasta, dogumunun 18.glininde entiibe
edildi. Solunum sikintisinda gerileme olmayan ve
ckstiibe edilemeyen hastanin  PAAC  grafisinde
pnémonik infiltrasyon, atelektazi ya da konjesyon
izlenmedi. Cocuk Kardiyoloji 6nerisiyle solunum
sikintist etyolojisi acistndan hastaya BT anjiografi
cekildi. Normal olarak raporlandi. KBB tarafindan
laringoskopik  muayenesi yapilan hastada agir
laringomalazi diginilerek 2 sefer supraglottiplasti
uygulandi. Mevcut tedaviden yarar gdrmeyen hastaya
trakeostomi agilarak yatiginin 5. ayinda taburcu edildi.

Sonug: Laringomalazi, bebeklerde konjenital
stridorun en stk nedenidir ve tim konjenital laringeal
anomalilerinin %50-75'1ni olusturmaktadir.
Semptomlarin  siddeti hava yolu tkanikliginin
derecesine baglidir. Tipik olarak gorilen aralikli ve
alcak frekanslt inspiratuar stridor 6zellikle beslenme,
aglama, ajitasyon ve supin pozisyonunda artar.
Semptomlar dogumda veya ilk haftalarda ortaya cikar
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6-8. aylarda pik noktaya ulasir. Tani esas olarak
laringomalaziyi ~ dogrulayan ~ ve  supraglottik
ttkanikligin diger nedenlerini diglayan ofis tabanli
esnek laringoskopiye dayanmaktadir. Laringomalazi;
gastro6zofageal refli hastaligl, nérolojik defisitler,
konjenital kalp hastaligt veya genetik bozuklugun
varligi gibi ¢esitli komorbiditelere eslik edebilir.
Konjenital kalp hastalarinda  solunum  sikintist
gelistiginde ilk olarak kardiyak veya alt solunum
sistemi ile ilgili patolojiler akla gelse de konjenital kalp
hastaliklarinda en sik rastlanan st hava yolu
obstruksiyon nedeni laringomalazi olarak
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tanimlanmistir ve hastalarin yaklastk Ggte birinin

cerrahi  tedavi ihtiyact olmaktadir. Tekratlayan
siyanoz, apne, beslenme zotlugu, aspirasyon ve
konservatif ~ tedaviye = ragmen = semptomlarin
gerilememesi cerrahi miidahale

endikasyonlarindandir. Supraglottoplasti su anda agir
laringomalazi icin en yaygin uygulanan cerrahi
yontemdir. Karbondioksit lazer de cerrahi tedavi icin
uygulanan yontemlerdendir. Konjenital kalp hastaligt
solunum  sikinttist  olan  yenidoganlarda
laringomalazi gibi solunum sikintist yapabilecek baska
sebepler de akla gelmelidir.

ve
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Amag: Neonatal lupus sendromu (NLS), Sjogren
Sendromu(SS) ve diger otoimmiin hastaligt olan
annelerin bebeklerinde, basta kardiyak olmak tzere
¢oklu sistem tutlumunun oldugu nadir bir hastaliktir.
Kalp bloklari, nérolojik —defektler ve iskelet
sisteminde gelisen kondrodisplazi bulgular1 geri
doénisimstizdir. Bu nedenle hastalarda belirgin
olarak tutulan sistem disinda diger organ sistemlerinin
de taranmast gereklidir. Annesinde Sjégren sendromu
olan ve trombositopeni ile dogan, yenidogan
doéneminde konviilziyonlar: ve perikard tamponad:
gelisen neonatal lupus sendromlu olguyu sunmayi
amacladik.

Olgu Sunumu: Glukoz 6 Fosfat Dehidrogenaz
enzim ecksikligi ve Sjogren sendromu tanili 39
yasindaki annenin 3. gebeliginden 3. yasayan olarak
34. haftada dogan erkek bebegin annesinde
trombositopeni ve anemi etiyolojisi arastirilirken
GOPD enzim eksikligi ve anti-SSA(52 Da): 3+, anti-

SSa (60 Da):2+ tespit edildigi, asemptomatik olmast
nedeni ile tedavi verilmedigi 6grenildi. Takiplerinde
EKG’de blok izlenmedi. Myoklonik nébetleri igin
coklu antiepileptik tedavisi aldi. Kraniyal ve abdomen
USG normaldi. Olgunun Anti-Ro ve ANA pozitif,
metabolik tetkikleri normaldi. Yatistnin 9. ve 19.
giiniinde iki kez ani kardiyak arrest gelisti. Ikinci
kardiyak arrestinde yaygin perikard tamponad:
saptandt ve acil perikardiyosentez uyguland: (Sekil 1).
Sonrasinda  prednizolon tedavisi baslandi. ilk
EEG’de epileptiform anomali varken kontrol EEG’si
normaldi. 1 aylik iken taburcu oldu. Son kontrolinde
5,5 aylik olan olgunun nérolojik gelisimi normaldi.

Sonug: Gebelik boyunca Anti-Ro/SSA ve/veya anti-
La/SSB antikoru porzitif SS gibi hastaligt olan anne
bebeklerinde NLS riski mutlaka akilda tutulmal,
coklu sistemlerin tutulumu acisindan intrauterin ve
neonatal dénemde uygun tedavi planlanmalidur.
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GIRIS

Dandy-Walker spektrumu; Dandy-Walker
malformasyonu (DWM), DW varyanti (inferior
vermiyan hipoplazi) ve en hafif formu olarak kabul
edilen mega sisterna magna’yt da igeren posterior
fossanin kistik malformasyonlarindan olusur. Klasik
DMW, dordinct ventrikiiliin  kistik  dilatasyonu,
serebellar hemisferler ve vermisin tam ya da kismi
agenezisi ve posterior fossa genislemesi ile
karakterizedir. Prevelanst yaklastk 1/30000 canli
dogum olup, tim infant hidrosefali olgularinin %4-
12’sinde gorulir. Dandy-Walker varyanti ise arka
fossada genisleme olmaksizin degisen derecelerde
vermiyan hipoplazi/displaziyle karakterizedir
(Forzano vd., 2007: 1). DMW’nun postaksiyel
polidaktili ile iligkisi ise, olast bir otozomal resesif
sendrom (OMIM 220220) olarak tanimlanmistir.
Dandy-Walker malformasyonu veya Dandy-Walker
varyantina santral sinir sistemi (SSS) anomalileri ve
postaksiyel polidaktili gibi SSS dist ek anomalileri
yuksek oranlarda (%50-70) eslik edip prognozu
etkileyebilir. Bunlar arasinda, hidrosefali, korpus
kallozum agenezisi, agyti, polimikrogyri,
syringomyeli,  holoprosensefali ~ ve  oksipital
ensefalosel gibi SSS anomalileri, konjenital kalp
hastalig1, noral tip defektleri, yarik damak ve yartk
dudak gibi ekstrakraniyal anomaliler sayilabilir
(Kumar vd., 2001: 2). Ayrica andploidiler de (trizomi

21 ve 18 gibi)j DWM ve varyantina eglik

edebilmektedir (Forzano vd., 2007: 1). Dandy-Walker
spektrumunun ayirict tanusinda  postetior fossa
yerlesimli araknoid kist diigtiniilmelidir. Araknoid kist
asimetrik stvi koleksiyonu seklinde olup kist stnurlart
yuvarlaktir. Serebellum aslen normal olup serebellar
hemisferler yer degistirmis ya da baskidanmustir.

DWM tanist genellikle antenatal dénemde yapilan
fetal ultrasonografi (USG) ve fetal manyetik rezonans
goruntileme (MRG) ile postnatal dénemde ise
kraniyal USG ve beyin tomografisi (BBT) ve MRG ile
konulabilmektedir (Zimmerman vd., 2005: 3). DWM
tedavisi ise Sonuchdir ve tedavi alternatifleri;
kraniyotomi ile kist fenestrasyonu ve kist
eksizyonundan, endoskopik yaklasimlara ve sant
uygulamalarina kadar degismektedir. DWM olan
hidrosefalik bir ¢ocuk ya da yenidoganda lateral
ventrikile sant uygulanmasi kolay ve hidrosefaliyi
etkin sekilde tedavi eden ilk segencktir (Osenbach
vd.,, 1991: 4). Mortalite orani ve prognozu cogu
zaman DWM’dan ziyade eslik eden anomaliler
belirlemektedir. Inutero veya neonatal dénemde tant
konulan olgularda prognoz genellikle kotidir.
Yaklagtk olarak %40 o6lumle sonuclanmakta, canlt
kalanlarin = %75’inde ise kognitif fonksiyonlarda
bozulma olmaktadir (Scher vd., 1991: 5).

Bu olgu sunumunda antenatal USG’de ve postnatal
dénemde de kraniyal MRG ile DWM tanist alan,
klinik takibinde hidrosefali gelisen ve SSS dist ek

anomalisi  olarak da  postaksiyel  polidaktili,
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nefrolitiazis eslik eden bir yenidogan olgusu
sunulmustur.
OLGU SUNUMU

31 yasinda baba ile 23 yasinda levatiresetam kullanan
epilepsi tanili annenin 1. gebeliginden 1. Yagayan
olarak, 41. gestasyonel haftada 3085 gram olarak
dogan kiz bebegin APGAR skorlari 5 ve 7 idi. Dogar
dogmaz aglamayan hastaya yenidogan ilk bakimi
sonrasinda canlandirma basamaklar uygulandi, kalp
tepe atimi >100 ve spontan solunumu baslayan
hastanin t-parca canlandirict ile yenidogan yogun
bakima transportu saglandi. Fizik muayenesinde
agirlik 3085 gr (10-25p), boy 52 cm (25-50p), bas
cevresi 37 cm (75-90p), vicut 1stst 36.4 °C, solunum
say1st 57/dk, nabiz 141/dk, kan basinci 64/35 mmHg
idi. Gozlerde hipertolerizm, frontal bossing, bastk
burun kokid, mikrognati, sol elde metakarpal
bélgeden ¢tkan 6. parmak ve sag elde ayni bolgede
bulunan polipoid bir parmakst gérinim mevcuttu
(Sekil 1 ve 2). Antenatal USG’de DWM ile uyumlu
g6rinim ve bilateral bébreklerde hiperekojen odak
saptanma Oykisi de oldugu i¢in yapilan kraniyal
USG’de ventrikiler sistem genisligi dogal, 4.
ventrikiilde kistik dilatasyon ve serebellar vermis
hipoplazik  gbzlendi.  Yapilan kraniyal MRG
gorintilemesinde vermiyan hipoplazi, 4.
ventrikilde genisleme, tentoryum serebelli diizeyinde

ise

normale gére stiperiorda konumlanma mevcut olup
korpus kallozum hipoplazisi, DWM ile uyumlu olarak
raporlandi. Abdomen USG’de sag bobrekte yer yer
parankimal incelmeler ve nefrokalsinozis saptanmasi
lzerine gonderilen idrar tetkiklerinde
kalsiyum/kreatinin:0,02(normal), sistin: negatif, idrat
oksalat/kreatinin:126(0-288), idrar sitrat/kreatinin:
normal olarak sonuglandi. TORCH paneli negatifti.
Ekokardiyografisi normal olarak saptandr. Sag ve sol
eldeki aksesuar parmaklar proksimalden baglanarak
nekroze olmast saglandi ve spontan ampute oldular.
Olgunun takibinde tekrarlayan apneleri olmast
sonrasinda diger apne nedenleri dislandiktan sonra
apnelerinin solunum merkezinin etkilenmesine bagl
oldugu dusinildi. Daha sonra bas cevresi >1
cm/hafta olmast ve bag cevresi >97 persentil olmast
nedeniyle ¢ekilen BBT’de hidrosefali saptanan
hastaya beyin cerrahisi tarafindan takip Onerildi.
Yatiginin 15, giiniinde apnesi  olmayan, oral
beslenebilen olgu poliklinik kontrollerine gelmek
tizere taburcu edildi. Hastanin daha sonraki poliklinik
takiplerinde nefrokalsinozisi diizeldi,
ventriktloperitoneal sant ihtiyact olmadi.

135

Cukurova Medical Journal

SONUC

Ailesel olgular bildirilmesine ragmen, DWM’nun
multipl faktérlerden kaynaklandigy diistintlmektedir.
Olgularin sadece ¢ok az bir kisminda, kromozom
anomalisi, diger genetik sendromlar veya Ozellikle
alkol gibi teratojenlerin etken oldugu bilinmektedir.
Gelisim mekanizmasi tam olarak bilinmemekle
beraber, intrauterin 7-8. haftalardaki arka beyin
gelisim siireciyle ilgili oldugu disinilmektedir (Ten
Donkelaar vd., 2003: 6). DWM’nun ortak klinik
karakteristik  oksiput
makrokrani, mental retardasyon, serebellar ataksi ve
artmig intrakraniyal basinctir (Sawaya vd., 1981: 7).
Bu hastalarin yaklagik dortte biri neonatal periyotta
bulgu verir. Eslik eden konjenital anomaliler;
kraniofasiyal, kardiyak, renal ve iskelet anomalileridir.
Serebral anomaliler apneik solunum gibi ciddi
respiratuvar yetmezlige sebep olabilir (Krieger vd.,
1974: 8). Bizim olgumuzda da kraniyofasiyal
dismorfik bulgular mevcuttu. Postnatal ilk giinlerde
hidrosefalisi ~ olmamasina  ragmen  takiplerinde
hidrosefali gelisti ancak ventrikiloperitoneal sant
ihtiyact olmadi. Ayrica eslik eden postaksiyel
polidaktisi mevcuttu. Renal bulgu olarak nefrolitiazis
vardi, ayirict tant icin gonderilen tas tetkikleri ise
apne
ataklarinin ise solunum merkezinin tutulumuna bagl

bulgular, genislemesi,

normal olarak sonuclandi.  Tekrarlayan

oldugu disunilda.

DWM ve postaksiyal polidaktilinin (OMIM 220220,
2012) kombinasyonu ilk olarak Pierquin ve ark.
(1989) tarafindan diger malformasyonlar olmaksizin
fetislerde tanimlandi. Cavalcanti ve Salomao da
(1999)  benzer  Ozelliklere  sahip  akraba
ebeveynlerinden dogan bir erkek bebegi tanimladilar
ve otozomal resesif kalittmin oldugunu o6nerdiler.
Bizim olgumuzda ise ebeveynler arasinda akrabalik
yoktu ve daha o6nce ailede benzer hastalik
gorilmemisti.

Dandy-Walker malformasyonu ve polidaktili izole
veya diger malformasyonlarla birlikte olabilir. Ancak
ayirict tant genellikle sinithdir. Mohr sendromunda
(ag1z-yliz-parmak sendrom tip II), merkezi sinir
sistemi 6zellikleri DWM’nu (OMIM 252100, 2012),
hidrosefali ve / veya porensefaliyi icerebilir. Bu
bozuklukta tipik olarak ellerde preaksiyel polidaktili
ve ayaklarda postaksiyal polidaktili bulunur; ayrica
lobtle dil ve alveolar yarik kolaylikla ayirt edici
ozelliklerdir (Gurrieri vd., 2007: 9).

Ritscher-Schinzel sendromu veya 3C  (kranio-
serebello-kardiyak) sendromu (OMIM: 220210) olan



Menemencioglu

hastalarda Dandy-Walker benzeri malformasyon ve
atriyoventrikiiler septal defekt vardir (Kosaki vd.,
1997: 10). Papadopoulou ve ark. (2005) posterior
embriyotokson iceren 3C sendromlu bir erkek hasta
tanimlamustir. Ancak 3C sendromlu rapor edilen
hastalarin  hicbirinde postaksiyel polidaktili tarif
edilmemistir.

Yakin zamanda Joubert sendromu ve ilgili
bozukluklar olarak yeniden adlandirlan Joubert
sendromu (OMIM: 213300), (Meckel sendromu dahil
olmak Uzete) 'molar dis isareti’ gosteren tim
sendromlart icerecek sekilde yeniden tanimlandi. Bu
sendromda uzun bir orta beyin, displastik kaudal
medulla ve vermis hipoplazisi veya displazisi vardir
(Cohen, 2012: 11). Bu o&zellikler arasinda uyanma
sirasinda ve non-REM uykusunda meydana gelen
tasipne epizodlar, apne epizodlart ve dizensiz
sarsintili g6z hareketleri bulunur. Bunlar bizim
olgumuzda izlenmedi. Ayrica MRG beyin gérintileri
tant icin gerekli olan molar dis isaretini géstermiyordu
(Brancati vd., 2010:12).

SONUC

Multi-sistemik tutulumu olmasindan dolayt Dandy-
Walker malformasyonu ve postaksiyel polidaktili
birlikteligi tan: koyulmast ve takipte gelisebilecek
hidrosefali gibi durumlarin erken saptanmasi icin
6nemlidir. Bu hastalarin yonetimi yenidoganlarda

mortalite ve morbidite sebebi olabileceginden,
Dandy-Walker  malformasyonu  ve  postaksiyel

polidaktili birlikteligi tanisinin konulmast ve yonetimi
6nem arz etmektedir. Yenidogan hastalarda 6zellikle
serebellar vermis agenezisi veya hipoplazisi, 4.
ventrikilin  kistik  dilatasyonu, posterior
genislemesi ve polidaktilisi olan hastalarda bu tant
dustnilmelidir  ve  tedavisinde — multidisipliner
yaklasim gerekmektedir.

fossa
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Kanama olmadan kanama bozuklugu olur mu? olgu sunumu

Is there a bleeding disorder without bleeding? a case report
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Amag: Tlk olarak 1955 yilinda, John Hageman adli hastada
gorilmesi nedeniyle Hagemen fakt6r adiyla da bilinen
Faktor XII eksikligi ¢ok nadirdir. Sikliginin milyonda bir
diizeyinde oldugu tahmin edilmektedir. Otozomal resesif
gecis gosterir. Klinik olarak kanama bulgusu genellikle
vermez, burun kanamasi ve viicutta ekimozla bagvuran ¢ok
nadir olgular da bildirilmistir. Burada; stinnet operasyonu
i¢in hastaneye bagvurusunda aptt degeri yiiksek olmasi
sonrast birimimizde XII eksikligi saptanan bes aylik erkek
hasta sunulmusgtut.

Olgu: Yirmisekiz yasindaki annenin birinci gebeliginden
birinci canlt dogum olarak sezeryan ile miadinda dogan
erkek hastanin dogum sonrast herhangi bir sikayeti
olmamis. Hastanin gébegi onbirinci glinde dismiis ve
kanamasi olmamis. Asilar sonrast herhangi bir kanama
bulgusu olmamis Ug aylikken dis merkeze siinnet olmak
icin gotirilen hastanin bakilan tetkiklerinde aktive parsiyel
tromboplastin -~ diizeyi (aptt) 69 sn saptandigi icin
hastanemize sevk edilmis. Hastanin anne —babast arasinda
3. derece akrabalik mevcuttu. Annenin kuzenlerinde faktor
VIII eksikligi oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde 6zellik
yoktu. Tam kan ve biyokimyasal tetkikleri normal sinirlarda
olan hastanin periferik yaymasinda atipik hucre yoktu,

trombositler normal buytklikte ve yeterli kiimeli olarak
goruldii. Hastanin koagiilasyon tetkiklerinde protrombin
zamani (PT):13sn, Aptt:66,8sn, fibrinojen duzeyi:290mg/dl
saptandt. Koagilasyon faktorlerinden; faktor XIT (12)
%8,4, diger faktor diizeyleri normal olarak izlendi. Tkinci
kez bakilan kontrol faktér 12 dizeyi %13, diger faktSrler
normal duzeyde saptandi. Hastanin ailesi bilgilendirilerek,
kalitsal faktér XII eksikligi tanist konulan  hasta takibe
alind1.

Sonug: FXII eksikligi; koagiilasyon testlerinde bozukluk
olmasina ragmen klinik olarak kanamalarin gézlenmedigi
nadir bir durumdur. Hatta FXII eksikliginde artmis inme,
miyokard enfarktisii ve derin ven trombozu riski oldugunu
ileri stiren ¢alismalar vardir. Eksikligin ilk tanimlandig1 kisi
olan John Hageman pulmoner emboli sonucu Slmistir.
Tant genellikle cerrahi islem oncesi yapilan taramalar
esnasinda uzun bulunan aPTT’nin arastirilmasi  ile
tedadiifen konur. Cerrahi islemler dahil herhangi bir tedavi
gerektirmeyen, ¢cok nadir gérilen Faktér XII eksikligini
vurgulamak i¢in olgumuz sunulmusgtur.

Anahtar kelimeler: Koagiilasyon, kanama, tromboz
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Kistik fibrozlu hastalarda distal intestinal obstruksiyon sendromu: ¢ocuk
yogun bakim iinitesinde takip edilen iki ayr1 olgu yonetimi

Distal intestinal obstruction syndrome in patients with cystic fibrosis: management of
two different cases in the pediatric intensive care unit
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Amag: Mekonyum ileus esdegeri olarak da
tanimlanan distal intestinal obstruksiyon sendromu
(DIOS), kistik fibrozisli hastalarda barsak igerigi ile
ileogekal  obstruksiyon  klinigidir. =~ Koyulasmis
intestinal ~ sekresyonlar,  pankreatik  yetmezlik,
sindirilmemis gida kalintilar1 ve yapiskan gaita stazi
meydana  gelmektedir.  Hastalar
obstruksiyonun  derecesine gore cesitli  tedavi
yontemleri ile takip edilmektedir.

sonucunda

Olgu-1: 12 yasinda kistik fibrozis tanilt erkek hasta; 5
gunlik karin agris;, gaita yapamama, kusma
sikayetiyle ~ basvurdu.  Muayenesinde  batinda
distansiyon, hipoaktif barsak sesleri, yaygin hassasiyet
mevcuttu. Direk grafisinde hava st seviyeleri
mevcutken (Sekil-1); batin US'de kolona gére ince
barsaklar daha belirgin ve gaitayla dolu, mekanik ileus
izlendi. Mevcut bulgularla DIOS distnilerek yatigt
yapildi. Intraabdominal hipertansiyonu olan hastanin
oral  alimi  kapattlp  nasogastrik  sondayla
dekompresyon yapildi. Tedavisine oral ve rektal n-
asetilsistein ile oral parafin likid eklendi. Yatsinin 5.
giniinde bol gaita ctkist oldu, intraabdominal
hipertansiyonu geriledi. Cerrahi ihtiyact olmadan
konservatif tedavi ile DIOS klinigi gerileyen, yatisinin
7. giiniinde oral beslenmeyi tolere etti.

Olgu-2: 17 yasinda kistik fibrozis tanilt erkek hasta,
karin agris1, kusma ve gaita yapamama sikayetiyle
bagvurdu. Muayenesinde batinda  distansiyon,
hipoaktif barsak sesleri, 6zellikle sag alt kadranda
olmak tizere yaygin hassasiyet mevcuttu. Diiz batin
grafisi cekildi (Sekil-2). Batin BT'de kolonik anslar
kollabe olup jejunal-proksimal ileal anslarda yaygin
distansiyon ve feges dansiteleri izlendi. DIOS
atagindaki hastaya oral n-asetilsistein ve rektal lavman
baglandi.  Fekaloid  kusmalart  baglayip  tam
obstruksiyon  klinigi  gerilememesi  nedeniyle
laparatomi yapildi. N-asetilsisteinli lavmana devam
edildi. Ameliyattan 2 glin sonra gaz-gaita c¢tkist
baslads; takibinde akut batin klinigi tekrarlamadi.

Sonug: Intestinal obstruksiyonun derecesine gore
DIOS'lu kistik fibrozis vakalart medikal ve/veya
cerrahi yontemlerle tedavi edilmektedir. Bu bildiride;
DIOS tanili konservatif ve cerrahi tedavi uygulanan
iki ayr1 kistik fibrozisli cocuktan bahsedilerek tedavi
yontemlerine dikkat ¢ekilmek istenmistir.

Anahtar Kelimeler: Konstipasyon, kistik fibrozis,
distal intestinal obstruksiyon
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Nedeni bilinmeyen ategin nadir nedeni; viseral leishmaniasis

A rare cause of fever of unknown cause; viseral leishmaniasis
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Amag: Leishmaniyasis, Leishmania’nin yirmiden
fazla tirinin neden oldugu vekt6ér kaynakl
hastaliklar kompleksidir ve tatarcik sinegi araciligi ile
bulagir (1). Leishmaniya tiitleri zorunlu hucre ici
parazitidir ve retikilloendotelyal sistem boyunca
yayilir. Visseral leishmaniyasiste (VL) klinik bulgular;
dalak, karaciger ve kemik iligindeki makrofajlarda
cogalmaya  bagli olarak ates, kilo kaybi,
hepatosplenomegali, pansitopeni, hipoalbuminemi,
hipergamaglobulinemi  seklindedir. Tani; enfekte
dokulardan elde edilen materyallerden invitro kiltir,
molekiiler yontemler ya da boyanmus preparatlarin
15tk mikroskobunda incelenmesi yontemleriyle konur
(2). Genellikle tanida en son distiniilen segeneklerden
birisidir.

Olgu: Daha 6nce bilinen herhangi bir hastaligt
olmayan 4 yas, Suriyeli kiz hasta 1 aydir ara ara olan
ates, karin agrisy, eklem agrist, halsizlik sikayeti ile
basvurdu. Fizik muayenesinde ates 39.3°C, biling
actk, genel durum orta, batin distandd, karaciger
midklavikuler hatta kot altt 3cm palpabil, dalak
midklavikiler hatta kot altt 3cm palpabil, bilateral
inguinal milimetrik boyutta lenf nodlart mevcut ve
diger sistem muayeneleri dogaldi. Hemograminda
Hb: 8.4g/dL Hct: %22.9 WBC: 5000/mcL. ANS:
1100/mcL ALS: 3500/mcL Plt: 121 000/mcL, CRP:
196 mg/L N (0-8 mg/L), AST: 37 U/L, ALT: 17
U/L, LDH:514 U/L, trik asit:2.3 mg/dL INR: 1.1,
albumin: 26.76 g/L idi. Bakilan TORCH, hepatit
markirlar, brusella, Parvo virus ve Epstein-Barr virus
serolojisi negatif idi. Yapilan kemik iligi aspirasyonu

mikroskobik incelemesinde leishmaniya amastigotlar
gorildi. RK 39 tetkiki pozitif saptandi. Hastaya
viseral leishmaniyasis tanist konup amfoterisin B
tedavisi baglandi. Lipozomal - amfoterisin B
tedavisinin ikinci giintinde atesi dusti tedavisi
tamamlanarak taburcu edildi.

Sonug: Leishmaniyazis, nedeni bilinmeyen ates
etyolojisinde mutlaka akilda bulundurulmas: gereken
nadir hastaliklardan biridir. Bu olgumuzda Adana’da
cadir sartlarinda yasayan Suriyeli gd¢men bir cocukta
uzamis ates, hepatosplenomegali, lenfadenopati
durumunda  bolge sartlart  da g6z 6ninde
bulundurularak Viseral Leishmaniyazin akla gelmesi
gerektigini ve kemik iliginin daha erken safhada
yapilmasinin  6nemini  vurguladik. Rezervuatlarin
denetlenmesi, 6énemli bir rezervuar olan képeklere
dizenli veteriner kontrolii, cibinlik kullanimi,
repellent kullanimt korunmada 6nemlidir.
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Tedaviye yanit vermeyen bir bronkopnomoni olgusunda yabanci cisim

aspirasyonu

Foreign body aspiration in a case of bronchopneumonia non-responsive to treatment
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GIRIS
Yabanci cisim aspirasyonlari sut ¢ocuklugu ve erken
cocukluk déneminde sik ve hayati tehdit edebilen bir
durumdur. Yabanct cisim aspirasyonu olan hastalarin
%>50’sinde tipik aspirasyon Oykusu’ bulunmayabilir.
Bu cocuklarda, ilk 6ksutuk nébetine tantk olunmamig
olabilir veya ailelerin bu semptomlarin Snemini
anlayacak kadar medikal bilgisi olmayabilir. Bazi
vakalarda atipik veya uzamig solunum bulgular
olabilir ve bunlar nonspesifik tedavi edilebilirler.

Kumar ve arkadaglari daha 6nceden saglikli oldugu
bilinen 1 yasindaki erkek olguda 6nce sag alt lob
pnémonisi ile tedavi aldigl, tedaviden 3 hafta sonra
sol alt lob pnémonisi ile bagvurdugunda yapilan
bronkoskopide yabanci cisim aspirasyonu saptamiglar
idil. 2009 yilinda Hindistan’da yapilan retrospektif
calismada ise tedaviye direncli 41 pnémoni
hastasindan  birinde yabanct cisim aspirasyonu
oldugunu gérmusler?.

Burada pnémoni tanist ile tedavi verilen ve tedaviye
yanitsiz bir olguda yapilan bronkoskopi sonrast
yabanct cisim ¢ikarilmast sonucu klinik iyilesme
gorulen bir olguyu sunduk.

OLGU

Daha 6nce bilinen bir hastaligi olmayan 9 aylik kiz
cocugu dis merkez Cocuk Yogun Bakim Unitesine

solunum yetmezligi, bronkopnémoni tanilari ile kabul
edilmis idi. Fizik muayanesinde bilateral akciger

sesleri kaba bazalde yaygin ral ve ronkusu’
mevcutmus. Hasta mekanik ventilatérde takip
edilmis.  Sefotaksim, klaritromisin, oseltamivit

tedavileri baslanmis idi. PA AC Grafisinde bilateral
infiltrasyon disinda 6zellik olmayan hastanin, Toraks
‘bilateral hiler,
dolgunluk, sag akciger ust lob posterior segmentte,
bilateral alt lob superior segmentlerde parahiler
alanlardan plevraya uzanan hafif degisiklikler,
bilateral orta ve alt zonlarda parankimde hafif dens
mozaik perfuzyon alanlart izlenmis’ seklinde rapor
edilmis idi. Dis merkezdeki yatisinin 9. gununde
tedaviye yanit vermeyen hasta ileti tetkik ve tedavi

BT incelemesi bronkovaskuler

amactyla merkezimize sevk edildi. Hasta 112
araciligiyla 2,5 nolu tup ile entube olarak Cocuk
Yogun Bakim Unitemize geldiginde bakilan

saturasyonu 45 civarinda idi. Hastanin ekstube
oldugu goruldu’ Porzitif basinglt maske ile ventilasyon
ile saturasyonlar1 yukseltildi. Saturasyonu 100 olan
denendiginde
entubasyon tupuhun subglottik bolgede iletlemedigi
g6ruldu. KBB acil olarak yatak basina trakeostomi
gerekliligi acisindan cagrildi. KBB tarafindan acilen
ameliyathane sartlarinda trakeostomi acildi. Hastanin
trakeostomi sonrast bakilan subglottik bélgede 0,5 x

hastaya  yeniden  entiibasyon

lem buyukluguinde ceviz kabugu ¢ikartilarak Cocuk
Yogun Bakim Uhitesine devredildi. Trakeostomi
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sonrast klinik bulgulart geriledi, mekanik ventilasyon
ihtiyact kalmadi. Pnémoni tedavisi tamamlandiktan
sonra trakeostomisi kapatildi. Hasta yatistnin 25.
gununde taburcu edildi.

SONUC

Yabanct cisim aspirasyonu cocukluk yas grubunda
stkca gorulen, hava yolunun bir bélumu’ veya
tamaminin obstruksiyonuna bagli olarak ¢esitli
solunum yolu bulgulart ile klinik veren ¢ikartilmaz ise
dakikalar icinde hayati tehdit eden bir durumdur’.
Cogunlukla 6 ay — 3 yas arasindaki cocuklarda
gorulur.  Aileden alinan Oyku; solunum yolu
bulgularinin ani baslamasi ile genellikle tani konur®.
Olgumuz 9 aylik bir kiz hasta olup ailenin verdigi
Oykude yabanci cisim aspirasyonuna yonelik ip uglart
yoktu.

Klinik bulgular aspire edilen cismin buyuklugune,
tipine ve lokalizasyonuna baglt olarak degismektedir>.
En sik gbrulen bulgular; lokalize hisilt, Sksuruk ve
solunum seslerinde azalmadir®. Klinik semptomlar
arasinda oksutuk ktizi %63-97 oraninda sensitivite ve
spesifiteyle en anlamli bulunmustu. Bununla bitlikte

cocuklarda %13-49 oraninda Oksiirtk krizi Sykusu’

Bizim hastamizda da, Oksutuk ve
bronkodilatatér tedaviye cevap vermeyen hisiltt
baslica semptomlardi. Aspire edilen yabanci cisimler

alinamaz.

in % 75’1 organik cisimlerdir ve bunlarin ¢cogu yer
fistgl, aycicegi cekirdegi, findik, ot ve kemik
parcalaridir. %25 oraninda inorganik  cisimler
gorulut’. Bunlar da siklik sirasmna gore; toplu igne,
kalem kapagi ve plastik oyuncak parcalaridir. Yabanci
cisimler siklik sirasina gére sag bronkus, sol bronkus,
trakeada, larinkste ve diffuZz sekilde gorulutler. Bizim
hastamizda ise, bronkoskopi ile subglottik bélgeden
cikarlan materyal ceviz kabugu idi. Yabanct cisim
aspirasyonu tanusini  desteklemede akciger grafisi
yaygin olarak kullanidmaktadir. Radyolojik bulgularin
%63-96
Vakalarin ¢ogunda radyografik olarak; yabanci cismin

sensitivitesi arasinda  degismektedir®.
kendisi, hava hapsine bagli lober veya segmental
hiperlusensi, bilateral hava hapsi, total akciger
opaklasmast, atelektazi ve parankimal konsolidasyon

gorulebilir?.
Bizim olgumuzun PA akciger grafisinde bilateral
infiltrasyon disinda 6zellik yoktu. Persistan bronsial

obstruksiyon ve pndémoni vakalarn %9- 26’sinda
gelisebilir!®. Nonspesifik 6yku; klinik ve radyolojik
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Tedaviye yanitsiz bronkopnomonide yabanct cisim aspirasyonu

bulgulart olan hastalara toraks bilgisayarli tomografi
tetkiki yapilabilir.

Tomografi yabanct cisimlerin tespitinde gbgus
grafisinden daha net ve dogru sonuglar vermektedir.
Ancak bizim hastamiz igin, bilgisayarli tomografi

tetkikinde yabanct cisim gosterilememistir.

Tant konmamis ve uzun sutedir bulunan yabanci
cisimler asfiksi, pnémoni, atelektazi, brongektazil! ve
akciger apselerine!> neden olabilirt. Martinot ve
arkadaglari tarafindan bir ¢alismada tedaviye direncli
pnémoni nedeniyle bronkoskopi yapilan iki ¢ocuk
olguya yabanci cisim tanist konulmus idi'3.

Aslan ve arkadaglar tarafindan yapilan ¢alismada iki
hastanin  tedaviye direncli pnémoni nedeniyle
bronkoskopi yapildigi bu hastalardan birinin bizim
hastamizda oldugu gibi tedavinin sekizinci giintinde
refrakter pnémoni nedeniyle sevk edilen 10 aylik bir
hasta oldugu belirtilmigtir'4.

Yabanct  cisim
bronkoskopi

kesin  tanist
Bronkoskopi
endikasyonu icin en 6énemli kriter suphedir. Yabanct

aspirasyonunun
sonucunda  konur.
cisim aspirasyondan suphelenmek icin 6yku; fizik
inceleme, radyoloji ve diger laboratuvar incelemeleri
siklikla  yeterlidir. Tum bunlara ragmen, bizim
hastamizda yanitsiz

oldugu

pnémonilerde, yabanci

gibi,

tedaviye

cisim aspirasyonunun akla gelmesi, suphelenildigi

takdirde  bronkoskopinin  planlanmasi  6nem
arzetmektedir.

Sonu¢  olarak  tedaviye yamitsiz  pnomonide
bronkoskopi  ilk  planda  du$unulecek  tan

yontemlerinden biri degildir. Ancak her ne kadar
ailenin verdigi 6yku, géruntuleme yontemleri ve fizik
bizi  yabanct cisim  aspirasyonuna
yonlendirmese de tedaviye yanitsiz akciger enfeksiyon

muayene

olan cocuk hastalarda yabanci cisim aspirasyonu
mutlaka akilda tutulmaldir.
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Renal transplantasyonlu ¢ocuk hastada gelisen psédotiimor serebri

Pseudotumor cerebri in a pediatric patient with renal transplantation
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Amag: Psodotiimor serebri (PTS), intrakranial yer
kaplayan olusum veya ventz tikaniklik olmaksizin
intrakranial basing artisidir. Hastalar bas agrisi, ¢ift
gbrme veya gorme alant problemleri ile basvururlar.
Etiyolojik acidan primer ve sekonder olmak tizere 2
gruba ayrilir. Primer psédotiimér serebride kafa igi
basing artisina neden olan sebep bulunamazken;
sekonder nedenler icerisinde obezite, vitamin
eksiklikleri, kolajen doku ve bébrek hastaliklary, ilaclar
ve toksinler yer alir. Bu yazida PTS tanist almis renal
transplantasyonlu bir cocuk hasta sunuldu.

Olgu: Dokuz ayliktan itibaren sistinozis tanisiyla
izlenen, anneden bir yil 6nce renal transplantasyon
yapilmis 12 yasinda kiz hasta ates, kusma ve bas
agristyla basvurdu. Prednizolon, mikofenolat mofetil,
takrolimus  tedavileri almaktaydi. Kan basinct
normaldi. G6z dibinde bilateral papil 6dem, gérme
alaninda daralma saptandi. Laboratuvar
incelemesinde hemogram ve biyokimyasal analiz

normal olup bébrek fonksiyon testleri eski

bazallerindeydi. Kranial MR’da bilateral optik sinir
cevresindeki BOS mesafesi artmisti. Hastaya Lomber
Ponksiyon (LP) yapildi. BOS acilis basinct 320
mmH20 (RA:100-250mmH20) olciildd. Hasta
psodotimor  serebri olarak degerlendirildi ve 15
mg/kg/g dozda asetazolomid baglandi. Etyolojiye
yonelik gonderilen tetkikler normaldi. Tedavinin 2.
ayinda papilédem bulgularinda  yeniden artis
olmasindan dolayt yapilan LP’de BOS agilis basinct
370 mmH20 6lcildi. Asetazolamid tedavisine karsin
klinik ve BOS basincindaki kétilesme nedeniyle
hastanin almakta oldugu prednizolon dozu artirilds. 2
hafta sonra papil 6dem gerilemeye baslayan hastanin,
kontrol kranial MRG’da BOS mesafesindeki
genislemenin geriledigi gorildi. Hastanin tedavinin
3. ayinda papilddem bulgusu ve bagagrist diizeldi.

Sonug: PTS erken tant ve tedavi edilmedigi takdirde
kalict gérme kaybt gibi hasarlara neden olabilen bir
hastaliktir. Renal transplantasyonlu ¢ocuk hastalarda
bag agrist ve kusma ayrici tanisinda akla gelmelidir.
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Yaygin lenfadenopati ile bagvuran ve lenfomayz1 taklit eden nadir bir olgu:

myeloid sarkom

A rare case presenting with diffuse lymphadenopathy and imitating lymphoma:

myeloid sarcoma
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Amag: Graniilositik sarkom, myeloblastom veya
kloroma olarak da adlandirilan myeloid sarkom (MS),
immatiir  myeloid  hicrelerin  ekstramediiller
infiltrasyonu sonucu olusur. MS, siklikla AML ile es
zamanli olarak, nadiren kemik iligi tutulumu olmadan
ortaya cikar. Bu yazida, yaygin lenfadenopati ile
bagvuran ve klinik olarak lenfomay: taklit eden izole
myeloid sarkom olgusunu sunmak istedik.

Olgu: 9 yasindaki kiz hasta ates ve boyunda sislik
sikayetleri ile bagvurdu. Muayenesinde, boyunda
bilateral en biyiigi sag orta servikalde 3 cm’i bulan
sert fikse lenf nodlari, inguinal bilateral 2 cm’i bulan
lenf nodlart mevcut idi. Hemograminda WBC:
4.7x109/L, hemoglobin: 10,9 g/dL, trombosit:
238x109/L saptanan hastanin petiferik yaymasinda
atipik karakterde hicre gorilmedi. Kemik iligi
aspirasyonu ve biyopsisi normal sinitlarda olarak
degerlendirildi. Akciger grafisinde mediasten genis
olarak saptand: (Sekil 1). Boyun, toraks ve tim
abdomen tomografisinde bilateral tim servikal
zincitrde ve mediastende 3 cm’e ulasan, yer yer
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Bilim Dali ve Pediatrik KI'T Unitesi, Adana, Turkey

konglomere, bilateral inguinal 2.5 cm’e ulasan lenf
nodlart ve hepatosplenomegali saptandi. Boyundan
alinan eksizyonel lenf nodu biyopsisi sonucu myeloid
sarkom ile uyumlu geldi. Hastaya AML kemoterapisi
baslandi. Tedavisinin 10. ayinda boyunda biyumis
lenf nodu ile basvurdu, bakilan kemik iligi incelemesi
normal sinitlarda idi. Doku biyopsi myeloid sarkom
ile uyumlu geldi. Hastaya nitks AML kemoterapisi
baslandi ve tam uyumlu kardes vericisinden kok
hiicre nakli planland.

Sonug: MS, yumusak dokuda myeloid hiicre
infiltrasyonu ile olusan ve AML alt grubunda
stniflandirilan bir patolojidir. Atipik tutulum bélgesi
ve klinik prezentasyonu ile nadir gorilen bir
hematolojik malignite olan MS, akilda tutulmalidir.
Agresif seyirli bu hastaligin erken tani ve tedavisi ile
daha iyi sonuglarin alinmast saglanabilir.

Anahtar Kelimeler: Lenfoma, myeloid sarkom.
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Nadir bir olgu: ekstrarenal ekstrakranial rabdoid tiimor

A rare case: extrarenal extracranial rabdoid tumor
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Amag: Ekstrarenal ekstrakraniyal rabdoid timorler
(EERT) yumusak doku veya karaciger gibi viicudun
diger bolgelerinde son derece nadir gortlen ve
oldukea agresif seyirli olan embriyonal timérlerdir.
Bu yazida, sirtinda niiks yumusak dokuda kitlesi olan
ve EERT tanist alan 10 yasindaki erkek hastay:
sunduk.

Olgu: 10 yasindaki erkek hasta, sirtta hizla baytayen
kitle sikayeti ile basvurdu. Bagvurusundan 1 ay 6nce,
sirtinda ¢tkan bir kitle total olarak cikartilmis ve
patolojisi  epiteloid sarkom olarak raporlanmis.
Operasyondan 1 hafta sonra operasyon lojunda
tekrar kitle biiytimig. Fizik muayenesinde sirtinda, 5
cm ciltten kabarik kitlesi mevcut idi. Toraks ve batin
BT’de sagda skapula medialinde 6,5x3,5 cm, diizgiin
sinirlt lezyon saptandi. Tam kan sayimi ve timor
markerlart normal sinirlarda idi. Dis merkez patoloji
preperatlart incelendi. Timé6r hiicrelerinde CD99,
SMA ve EMA (+) saptandi. INI-1 kayb1 saptanmadi
ve malign ekstrarenal rabdoid timdér olarak
raporlandi. VIDE kemoterapisi baslandi. 3 kiir
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kemoterapi sonrasinda ¢ekilen Toraks BT°de T2-T5
vertebra diizeyinde 8x2 cm kitle mevcut idi. Refrakter
olan hastanin tedavisi ICE olarak degistirildi ve bu
tedavi 6 kur verildi. Kitlenin boyutunda ki¢tlme
olmadi. Opere edilen hastanin kitlesi total olarak
cikartildi. Patoloji sonucunda cerrahi sinirda timér
gorilmedi. Operasyondan 2 hafta sonra hastanin
sirtinda, operasyon yerinin 1 cm lateralinde, 1 cm
nodiler lezyon saptandi. Gorintilemelerde niiks
kitle saptandi. Tedavisi VIT+Bevacizumab olarak
degistirildi. Operasyon lojuna radyoterapi verildi.
Halen tedavisine devam edilmektedir.

Sonug: ERRT kéti prognozu ile nadir gérilen bir
malignitedir. Hastamiza literatiirde 6nerilen cerrahi
rezeksiyon, kemoterapi ve lokal radyoterapi de dahil
olmak tzere tim tedaviler uygulanmistir ancak
hastanin prognozu kotl seyretmistir.

Anahtar Kelimeler:
rabdoid timor.

Ekstrarenal  ekstrakranial
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Memede kitle ile bagvuran hodgkin lenfoma olgusu

A case of hodgkin lymphoma presenting with a mass in the breast
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Amag: Hodgkin lenfomada (HL) ekstranodal hastalik
¢ok nadirdir ve tum olgularin % 15-30'unda gorilur.
Intratorasik bolge, en stk gorillen ekstranodal tutulum
bolgesidir. Memede lenfoma, nadir gérillmekte olup,
meme lenfomalarinin en sik gorilen alt tipi diffuz
biytik B hiicreli lenfomadir. Literatirde memedeki
kitleye HL tanist konulan ¢ok az olgu bildirilmistir. Bu
yazida, memede kitle ile bagvuran ve HL tanist alan
bir hastay! sunmak istedik.

Olgu: 16 yasindaki kiz hasta sol memede kitle sikayeti
ile bagvurdu. Ates ve gece tetlemesi sikayetleri de
vardt. Muayenesinde sol memede, tst i¢ kadranda en
biyligli 2 cm olan kitleler ve sol aksillada 2 cm lenf
nodu palpe edildi. Memedeki kitleden trukut biyopsi
alindr ve sonucu klasik hodgkin lenfoma ile uyumlu
raporlandi. PET BT’de bilateral supraklavikuler 3.5
cm, sol aksillada 3.7 cm lenf nodu, sol hemitoraksta
memede sol akcigere uzanan en biytagi 1,1 cm ¢ok
sayida F-18 FDG tutulumu olan kitleler ve iskelet
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sisteminde kemik iligine uyan alanlarda yaygin
tutulum saptandi. Hasta Evre IVB HL kabul edilip,
hastaya ABVD kemoterapisi baslandi. 8 kur
kemoterapi sonrasinda remisyonda olan hastanin
tedavisi kesildi. Hasta 3.5 yildir kemoterapisiz ve
remisyonda izlenmektedir.

Sonug: Meme kitleleri cocukluk c¢aginda nadir
gorilir. Bir cogu gercek bir kitle olmayip memenin
gelisim bozuklugu ya da enfeksiyon gibi benign
lezyonlardir. Cocuklarda memenin primer kanserleri
¢ok nadir olup, lenfoma ve 16semi gibi hastaliklarin
metastatik timétlerine daha stk rastlandir. Hastanin
detaylt 6ykist alinmali, fizik muayenesi yapilmali ve
nadir gérilen malign sebepler atlanmamalidir.
Olgumuza HL tanist konulmus, etkin tedavi ile tam
kir saglanmistir.

Anahtar Kelimeler: Hodgkin lenfoma, memede
kitle.
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Mediastinal kitle ile bagvuran ekstraskeletal ewing sarkom olgusu

A case of extraskeletal ewing sarcoma presenting with mediastinal mass
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Amag: Ewing sarkom, kigik yuvarlak hicre
morfolojisine sahip bir grup malign neoplazm
ailesinin tyesidir. Primer olarak mediastenden kéken
alan ekstraskeletal Ewing sarkom (EES) ¢ok nadir
gorilir. Bu  yazida, posterior mediastenden
kaynaklanan EES'si olan bir hasta sunulmustur.

Olgu: 7 yasindaki erkek olgu oksiiriik ve solunum
sikintist nedeniyle bagvurdu. Akciger grafisinde sol
plevral efiizyon saptandi. Hemograminda beyaz kiire:
18,6x109/L, hemoglobin: 11,3 g/dL, trombosit: 698
x109/L saptanan hastanin periferik yaymasinda atipik
karakterde hiicre gorilmedi. LDH: 779 U/L, Néron
spesifik enolaz: 255 ng/ml, 24 saatlik idrarda VWA:
7,3 mg/glin olarak yiksek bulundu. Toraks BT’de sol
plevral efiizyon, sol diyafragma posteriorundan
baslayip arka mediastene uzanan kitlesel lezyon ve
T8-T9 vertebra diizeyinde spinal kanala uzanan
paravertebral kitle saptandi. Kemik iligi aspirasyonu
yapildi ve rozet olusturmus blastik hiicreler gérildi.
Es zamanl kitleden trukut biyopsi yapilan hastaya
idrarda VMA yiiksekligi ve kemik iligi aspirasyonunda
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néroblastom  hicrelerine  benzer blastik  hiicre
rozetleri gorildiginden bir kiir néroblastom
kemoterapisi verildi. Mediastenden yapilan trukut
biyopsi sonucu; kiigiik yuvarlak hiicreli timér, Ewing
sarkom ile uyumlu, CD99(+), néroblastom markert (-
) olarak rapor edildi. Hastanin kemoterapisi VIDE
olarak degistirildi. 6 kir kemoterapiden sonra
remisyonda olan  hastanin  tedavisine idame
kemoterapisi ile devam ediliyor.

Sonug: Bu olgumuzda, tant aninda rozet tarzinda
kemik iligi tutulumu ve noéroblastom timor
belirteclerinin yiiksek olmast nedeni ile néroblastom
digintlmusse de, kitleden yapilan biyopsi sonucunda
yine kigciik yuvarlak hiicreli timér ailesinden olan
Ewing sarkom tanist konulmustur. Ayirict tanida ek
incelemelerin yapilmast, aynt aile grubundan olup,
tedavi ve prognozlari farkli hastaliklarin tanisinin
dogru konulmast agisindan 6nemlidir.

Anahtar kelimeler: Ewing sarkom, néroblastom,
kiiciik yuvarlak hiicreli timor.
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Hipobetalipoproteinemili bir hasta yolculugu

Diagnostic odyssey of a patient with hypobetalipoproteinemia
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Amag: A/Hipobetalipoproteinemi, lipit
metabolizmasinin otozomal ressesif gecisli nadir bir
kalittimsal hastaligidir. Tnce barsaktaki mikrozomal
trigliserid transfer proteinin islevsel kaybina neden
olan. MTTP gen mutasyonlara nedeniyle gelisir.
Bulgulari; kilo dugikligt, steatore, hepatomegali,
gece korlugl, spinoserebellar ataksi, koagiilopati ve
miyopatidir. Olgular siklikla hayatin ilk yilinda ishal ve
kilo dusukligiyle getirilseler de, bazen kronik
karaciger tablosu ve siddetli biyime geriligi ilk
basvuru bulgusu olup, tant karmasast yaratabilir. Tant
kolesterol ve trigliserid diizeylerinin distik olmastyla
duguntlip, genetik ¢aligmayla dogrulanir. Tedavide,
yagda eriyen vitaminler, orta zincitli trigliserid ve
esansiyel yag asit destegi verilir. Erken tant/tedaviyle
komplikasyonlar 6nlenebilir.

Olgu: 5-aylik hasta buyime geriligi ve karaciger
enzimlerinde  yikseklik  nedeniyle  getirildi.
Opykiisiinde aralikli ishal tarifleniyordu.
Muayenesinde; agithik: 4785 gr (<5.p), boy: 64 cm
(<5.p), bas gevresi: 40 cm (<5.p) idi. Malniitre
goriniimdeydi. Rikets bulgulari ve 4 cm hepatomegali
disinda sistemik incelemeleri dogald.
Laboratuvarinda; AST 116: U/L, ALT:92 U/L,
trigliserid:10 mg/dL, HDL:33 mg/dL, LDL:22
mg/dL. olan  hastada  abetalipoproteinemi
dustnilerek yapilan tetkiklerde Apo-B: 3,5 mg/DI

(66-133), Apo-A: 79 mg/DI (104-228), vitamin-A:
254ug/dL, vitamin-E: 0,07 mg/dL, 25(OH)D3:
10ng/ml idi. G6z muayenesinde retinitis pigmentosa
saptandt. Karin ultrasonografisinde hepatomegali
disinda ilging olarak nefrolitiyazis tespit edildi.
Hastada MTTP geninde mutasyon saptanarak tani
dogruland.

Sonug:  A/Hipobetalipoproteinemi  lipoprotein
metabolizmasinin  nadir gértlen bir hastaligidir.
Etken vyaglarda yagli gaita, tartt alamama/kaybt,
buyime geriligi, noérolojik bulgular ve gérme
bozuklugu gibi bulgulara, ileri yaslarda ise CK, AST,
ALT yiksekligine neden olabilmektedir. Hastamiz,

hepatomegali, karaciger enzim yiksekligi ve
malnutrisyon  etiyolojisi  arastirllmast  amactyla

gonderildiginde, ishal 6ykist nedeniyle incelenip
hipobetalipoproteinemi  tanist almig ve uygun
tedaviyle agirlik/biytimesi normale gelmistir. Nadir
gorilen bu lipoprotein metabolizma bozuklugunu,
farkli prezentasyonlart olabilecegini ve pediatride
yuksek laboratuvar degerleri kadar disiik degerlere de
dikkat ¢cekmek amaglariyla sunduk.

Anahtar kelimeler: Abetalipoproteinemi, karaciger
disfonksiyonu, ishal
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Akut batin bulgular: ile bagvuran ii¢ Sars-Cov-2 enfeksiyonlu akut

apandisit olgusu

Three Sars-Cov-2 infected acute appendicitis cases presenting with acute abdomen
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Amag: Aralik 2019°da Cin’in Wuhan kentinde ortaya ¢ikan
11 Mart 2020°de Dunya Saghk Orgiitii tarafindan pandemi
olarak kabul edilen SARS-CoV-2 viriisinin neden
oldugu COVID-19 c¢ocuklarda ¢ok farklt belirtilere
neden olabilir. COVID -19 hastaligt ¢ocuklarda
cogunlukla hafif semptomlarla seyrederken kritik
bakim gereken, mekanik ventilasyon gerektiren
vakalarin sayist da oldukga fazladir. SARS-CoV2
virisii solunum, gastrointestinal, renal, nérolojik,
kardiyak, cilt gibi tim sistemlerde tutulum
yapabilmektedir. Apandisit, pediatrik yas grubunda
en yaygin abdominal cerrahi gereken acil durumdur.

Apandisitte etken bakteriler genellikle barsak
florasindaki aerop ve anaerobik gram negatif
comaklardir. Ancak Epstein-Barr virus,

Cytomegalovirus, Adenovirus gibi viral nedenlerinde
apandisitte  etken oldugu  bildirilmistir.  Son
zamanlarda COVID-19 izleminde &zellikle de
COVID-19 ile iligkili coklu sistemik inflamatuvar
sendrom (MIS-C) tanist alan ¢ocuk hastalarda
gastrointestinal ~ tutulum  bulgular1  daha  sik
bildirilmekte ve akut apandisit klinigi ile ayirict
tanistnin - yaptlmast  gerekmektedir. Ayrica Akut
apandisit klinigi ile bagvuran hastalarda da SARS-
CoV-2 porzitifligi saptanmasi nedeniyle bu hastalarda
apandisit etiyolojisinde SARS-CoV-2‘nin de bir etken
olabilecegi distunilmektedir. Akut apandisit tanisinda
hastanin  6ykustinin fizik muayene bulgular ve

laboratuvar sonuglart ile bitlestirilmesi gerekir.

Nispeten yaygin bir durum olmasmna ragmen,
cocuklarda apandisit teshisi bircok durumda zor
olabilir. Biz bu yazida, hastanemize akut batin
bulgular1 ile bagvuran COVID- 19 ve akut apandisit
tanist alan 3 ¢ocuk olguyu sunduk.

Olgu 1: 16 yasinda daha 6nceden bilinen hastaligt
olmayan erkek hasta 6 gindir devam eden karin
agrist, kusma sikayeti ile acil servisimize bagvurdu.
Fizik muayenede genel durumu iyi vital bulgulart
stabil idi. Akciger ve kalp sesleri dogal. Batin sag alt
kadranda hassasiyet Batin  Ultrasonu:
Apendiks ¢api:1.1 cm Olgildi perfore apandisit
acisindan  stpheli bulundu. 20.11.2020 tarihinde
ameliyat 6ncesi hastadan COVID testi alindt. Hastaya
apendektomi yapildi. SARS-CoV-2- PCR: Pozitif
olan hasta cocuk cerrahi servisinden Cocuk Solunum

mevcut.

Yolu servisine devir alindi. Patolojik degerlendirme

sonucu akut perfore gangrenéz  apandisit,
periapandisit olarak raporlandi. Kan ve idrar
kultirleri negatif sonuglandr. 12 giin  serviste

yatirilarak takip edilen hasta 28.11.20 SARS-CoV-2-
PCR: Negatif olarak taburcu edildi.

Olgu 2: 8,5 yas bilinen hastaligi olmayan erkek hasta
2 giin 6nce baglayan ates ve karin agrisi sikayetiyle
basvurdu. Muayenesinde sag alt kadranda hassasiyet
disinda bulgusu yoktu. USG’de apandiks duvar
kalinligt 8 mm olarak 6lgildi. Cocuk cerrahi
tarafindan  laparoskopik  apendektomi  yapildi.
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Cabuk ve ark.

09.01.2021°de  pre-op alinan SARS-CoV-2-PCR
striinti 6rnegi pozitif ¢tkan hasta Cocuk Solunum
Yolu Servisine servisine devralindi. Bilinen COVID
temas Oykiisi yoktu. Patoloji sonucu akut flegmonéz
apandisit ve periapandisit olarak raporlandi.

Olgu 3: 5 yas 7 aylik daha 6nceden bilinen hastaligt
olmayan erkek hasta 3 giin 6nce baglayan ates, kusma,
yaygin vicut agrist ve karin agrist ile dis merkeze
basvurmuslar. Tetkiklerinde trombositopeni,
lenfopeni, transaminaz yiiksekligi, hiponatremi olan
hasta tarafimiza yonlendirildi. Fizik muayenesinde
dudaklarda kuruluk ve soyulma, konjonktivalar
hiperemik, el ayaklarda 6dem cilek dili mevcut idi.
Akciger ve kalp sesleri normal batin rahatti. 1 ay 6nce
babaannesinin  COVID-19  nedeniyle  hayatint
kaybettigi 6grenildi. Hastanin. SARS-CoV-2-PCR:
siriintii 6rnedi negatif fakat SARS-CoV-2 antikor
testi pozitif idi. Hasta coklu sistemik inflamatuvar
sendrom (MIS-C) tanistyla Cocuk Solunum Yolu
servisine yatirildt. Yiiksek akim O2 tedavisi baglanan
hasta izlemde favipravir, IVIG, steroid, enoksaparin,
anakinra ve antibiyotik tedavileri aldi. Cocuk
Kardiyoloji  tarafindan EKO’su normal olarak
degerlendirildi. Karin agrisi olmast tizerine c¢ekilen
Batin tomografisinde sag alt kadranda batin igerisinde
serbest stvt ve mezenterik kirlenme (Perfore
apandisit?) olarak raporlandi. Batin USG’de: Sag alt
kadranda mezenterik kitlenme ve batin ici serbest stvi
izlendi, apendiks gorilemedi seklinde raporlandi.
Hasta cocuk cerrahiye damgildi cerrahi girisim
planlanmadi ve antibiyotik tedavisi ile izleme karari
alindt. Kontrol USG’de setbest stvinin tamamen
kayboldugu goézlendi, sag alt kadranda patoloji
gorilmedi. 17 giin serviste yatirilarak takip edilen ve
karn  agrist  tamamen  gerileyen hasta oral
antibiyotiklerle taburcu edildi.

Sonug: Cocuklarda COVID-19 ‘da karin agrisi %07-8,
bulanti kusma %10, ishal %14 siklikta olmak tzere
gastrointestinal yakinmalarin gorildagt bildirilmistir
ve bu yakinmalar genellikle hafif seyirlidir. Ancak
MISC  tanist alan ¢ocuklarda  gastrointestinal
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yakinmalar  %060-100 oraninda gelismektedir ve
hastalarin klinigi akut apandisite benzer. Hastalatin
bir kisminda terminal ileit ve kolit gelisebilir. Akut
apandisit fekal materyal, sindirilmemis gida, yabanct
cisim, biytmis lenfoid doku gibi nedenlere baglh
olarak apandiks limeninde tikanma olmast ile liimen
icerisinde bakteriyel agir1 biiyiime sonucunda olusur.
Apandisitte etken bakteriler barsak florasindaki aerop
ve anaerobik gram negatif comaklardir. Virislerin de
apandisite neden  oldugu  bildirilmistir.  Biz
Olgularimizda  apendiks ~ dokusunda  virtst
gosteremedigimiz icin direk SARS COV-2 ye baglh
apandisit gelismistir diyemeyiz. Ancak yapilan bir
calismada SARS-CoV-2’nin, limen obstritksiyonuna,
inflamasyona ve iskemiye yol acan apendiksi kaplayan
kolonik epitelde lenfoid folikiler hiperplaziye neden
oldugu bildirilmistir.

Sonug¢ olarak, apandisit klinik bulgulari ile COVID-
19 6zellikle de cocuklarda tanimlanmis coklu sistemik
inflamatuvar sendrom (MIS-C) belirti ve bulgular
benzer olup apandisit klinigi ile bagvuran gocuk
hastalarda SARS-CoV-2 i¢in tetkik yapilmalidir. Aynt
zamanda MISC tanist alan hastalarda gelisen
gastrointestinal yakinmalarda apandisit agisindan
cocuklarin izlemi yapilmalidir.
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Aktive PI3 kinaz delta sendromu (APDS) Tip 1 tanili olgu

A case with the diagnosis of activated PI3 kinase delta syndrome (APDS) Type 1
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Amag: Aktive edilmis fosfoinositid 3-kinaz delta
sendromu (APDS), fosfoinositid-3-kinaz 3(PI3K3)
yolaginin aktivitesini artiran otozomal dominant
mutasyonlarin  neden oldugu, yakin zamanda
tanimlanan bir primer immiin yetmezliktir (PTY)(1,2).
APDS klinik olarak heterojendir ve erken dénemde
tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlari,
lenfoproliferasyon, gastrointestinal belirtiler, Ebstein
Barr Virus(EBV) ve sitomegalovirus(CMV) viremisi
otoimminite ve artmig malignite riski ile
karakterizedir (1,3). Bu vaka sunumunda APDS’nin
erken tespiti i¢in uyarict immiinolojik ve klinik
bulgulara dikkat ¢ekilmek istenmistir.

Olgu Sunumu: 11 yasinda kiz hasta; ates, halsizlik ve
karinda sislik  yakinmast ile bagvurduklart dis
merkezde otoimmun hepatit, otoimmun hemolitik
anemi ve multiple lenfadenopati (LAP) nedeniyle
takip edilmis. Direncli otoimmun hemolitik anemi,
ates, halsizlik ve karindaki sislikte artis olmast
nedeniyle hastanemize sevk edildi. Fizik muayenede
karaciger kot altt 4 cm ve dalak kot altt 4 cm ele
geliyor; traube kapali, servikal, aksiller ve inguinal

bélgede en biytgi 1,5 cm c¢apinda multiple LAP
mevcuttu. Hastanin bakilan tetkiklerinde
EBVPCR:164 kopya/ml. Hastanin genetik sonucu
PIK3CD  Heterozigot mutasyon  raporland:
Takibinde otoimmun hemolitik anemisi diizelen,
multiple LAP ve hepatosplenomegalisinde regresyon
gorilen hasta APDS tip 1 olarak degerlendirilip yakin
izleme alind1.

Sonug: APDS yeni tanimlanmis PIK3CD’deki
heterozigot mutasyona ve bu mutasyon da PI3K8-
Akt-mTOR sinyal yolaginin hiperaktivitesine neden
olmaktadir (1,4). Tedavi ile ilgili olarak bazi vakalarda
hematopoetik kemik iligi nakli yapilmis olsada
bununla ilgili tam bir fikir birligi yoktur. Hastalik
iliskili uyarict semptomlarin erken fark edilmesi,
etkilenen hastalarin erken teshisine, uygun tedaviye ve
daha iyi sonuglara yol agacaktir.

Anahtar kelimeler: Aktive edilmis fosfoinositid 3-
kinaz delta sendromu, multiple lenfadenopati,
otoimminite
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Spontan pnémotoraks olgusu

A Case with spontaneous pneumothorax

Aysun Tekelﬂ@, Betul Demirta§1®, Bahadir Cah§kan1®
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Amag: Pnomotoraks; travmatik, spontan veya
iyatrojenik nedenlere bagli olarak visseral ve pariyetal
plevra yapraklati arasinda hava birikmesi olarak tarif
edilir. Spontan pnoémotoraks ise primer yada
sckonder nedenlere bagli olarak gelisebilmektedir.
Primer pnémotoraks, klinik olarak belirgin akciger
hastalig1 olmayan saglikli kisilerde goriilir. Sekonder
pnémotorakta ise bireyin altta yatan pulmoner
patoloji vardir. Pediatrik yas grubunda ender olarak
gorilen pnémotoraks, daha ciddi klinik = seyir
izleyebilmektedir. Pnémotoraksta acil mudahale
kardiyorespiratuar bozuklugun siddetine,
semptomlarin  derecesine  ve  pnoémotoraksin
buytikligine gore degisir.

Burada cocuk acil poliklinigimize gogis agrist ile
basvuran ve spontan primer pnémotoraks tanist alan
hastanin tani, tedavi ve izlemini paylasmay: amagladik

Olgu: 16 yasinda erkek hasta, ani baglayan nefes alip
vermekle artan ve nefes dathiginin esik ettigi g6gts
agrist sikayeti ile cocuk acile bagvurdu. Hastanin
anamnezi sorgulandiginda, agris1 alt1 saat 6nce aniden
baslamis ve nefes darligt eklenmisti. Hastanin
6zgecmisinde ve soygecmisinde 6zellik yoktu. Toksik
madde, ila¢ maruziyeti ve travma Oykisi yoktu.
Hastanin acil servisteki ilk muayenesinde genel
durumu iyi-orta, bilinci actk, oryante-koopere,
dispneik, arteryel tansiyon 110/70mmbhg, nabiz 120

atim/dk, puls oksimetre %7100 idi.
Elektrokardiyogrami  normaldi. Dinlemekle sol
hemitoraksta solunum seslerinde azalma mevcuttu.
Cekilen telekardiyografisinde sol —hemitoraksta
pnomotoraks tespit edildi (Resim-1). Hastaya oksijen
tedavisi baslandi. Acil serviste g6gus tipu takilarak
cocuk cerrahisi tarafindan takibe alind:

Sonug: Primer spontan pnémotoraks zayif, uzun
boylu gen¢ erkeklerde daha sik gorilir. Gogis
kafesinin vertikal olarak hizla biylimesinin intra
torasik basinct etkileyerek akciger apeksinde sub
plevral bil olusumuna yol actigi savunulmaktadir.
Nadiren ailesel yatkinlik bildirilmistir. Olgumuz da
erkek cinsiyette olup kilosu 3 persentil alt1, boyu 97
persentil idi. Hastamizda sigara kullanimi ve travma
Oykisi yoktu.

Ani gelisen gbgls agrist ve nefes darlig ile acile
basvuran hastalarda akciger patolojileri ayirict tanida
dustuntlmelidir. Hayati tehdit edebilecek
komplikasyonlar acisindan hasta ayrintili  olarak
degerlendirilmeli ve spontan pndémotoraks akilda
tutularak postero-anterior akciger grafisi dikkatlice
incelenmelidir. Tant ve tedavide ge¢ kalinmast halinde
olim dahil ciddi komplikasyonlara yol acabilecegi
akilda tutulmalidir.
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Lokal anestezige bagli anjio6dem olgusu

Angioedema due to local anesthesia

Aysun Tekelﬂ@, Bettl Demirta§1®
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Amag: Tlag alerjisi immiinolojik temellere dayanan
klinik advers reaksiyonlar: tanimlar. Bu advers
reaksiyonlar dokintd, subfebril ates gibi hafif
semptomlarla seyredebilecegi gibi solunum sikintiss,
anjiyoddem, anaflaksi ve hatta anaflaktik soka kadar
gidebilen agir semptomlara da neden olabilmektedir.
Tlag aletjisine neden olabilen ilaglardan birisi de lokal
anestezik ilaclar olup, icerdikleri vazokonstriktor
maddeler ve silfit bilesimleri nedeni ile agir alerjik
reaksiyonlara neden olabilmektedir.

Bu olguda lokal anestezi altnda gerceklestirilen
cerrahi girisim sonrast anjiyoodem gelisen bir vaka
hakkinda bilgi vermek amaglanmustir.

Olgu: Sekiz aylik erkek hasta ¢ocuk acil servise goz
kapaklarinda, kulaklarda 6dem ve kizariklik sikayeti
ile bagvurdu. Hastanin &ykisi sorgulandiginda, iki
saat 6nce 6zel bir merkezde lidokain iceren lokal
anestezik ilag ile stinnet operasyonu oldugu 6grenildi.
Ailesi, operasyondan yarim saat sonra gdzlerde
kaginti, bir saat sonra gozlerde 6dem, iki saat sonra da
kulaklarda 6dem ve kizariklik gelistigini ifade etti.
Ozgegmis ve soy gecmisinde &zellik yoktu. Siirekli
kullandigt bir ila¢c yoktu. Hastanin basvuru aninda
vital bulgular1 stabil olup, ayrintili fizik muayenesinde,
bilateral gbz kapaklarinda ve kulaklarinda hiperemi ve
6dem olup diger sistem muayeneleri dogaldi.
Laboratuvar parametrelerinde anormallik
saptanmadi. Mevcut klinik bulgularla Anjiyo6dem
tanust digiinilen hastaya antihistaminik ve steroid

tedavisi uygulandi. Takipte
gerileyen ve muayene bulgulari
onerilerle taburcu edildi.

anjiyoédem  klinigi
duzelen hasta

Sonug: Lokal anestezik ilaclar, kimyasal yapilarina
gbre amid yapili, ester yapili ve digerleri olarak t¢
gruba ayrilirlar. Amid grubundaki lokal anestezikler
nadir olarak alerjik reaksiyonlara neden olurken, ester
grubundaki lokal anestezikler daha yaygin olarak
alerjik ila¢ reaksiyonlarina neden olabilmektedir ve
gelisen alerjik etki dozdan bagimsizdir.

Lidokain klinik kullanima ilk giren amid yapili lokal
anestetik ilag olup, yuksek etki giicii, etkisinin hizlt
baslamast, uzun stirmesi ve topikal kullanim avantajt
nedeniyle lokal anestezide en stk kullanilan ilaglardan
birisidir. Cocuklarda 6zellikle de operasyon Oncesi
givenle kullanilmakta olup, ytiksek dozda kullanima
bagl sistemik intoksikasyona neden olabilmektedir.
Anjiyoédem, cocuklarda alerjik ilag reaksiyonlarinin
o6nemli bir kismini olusturmaktadir. Olgumuza da
anjiyodédem tanst konuldu, antihistaminik ve steroid
tedavisi ile semptomlari geriledi. Bu nedenle, 6zellikle
cocukluk yas grubunda lokal anestezik ilaglarin neden
olabilecegi hayati tehdit eden alerjik reaksiyonlarin
gelisebilecegi akilda tutulmali ve lokal anestezik ila¢
uygulanan  hastalar, gelisebilecek  advers ila¢
reaksiyonlart acisindan yakindan takip edilmelidir.
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Halfif bulgularla prezente olan tip 1 osteogenezis imperfekta olgusu

Type 1 osteogenesis imperfecta case presenting with mild findings
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Amag: Osteogenezis imperfekta (OI) diisiik kemik
kitlesi ve artmis kemik frajilitesi ile karakterize
ektraseltiler matriksin genetik bir hastaligidir. Mavi
sklera, isitme glcligl, kemik deformitesi, biyime
geriligi, kemik agrilari, eklem dislokasyonlari,
dentinogenezis imperfekta ile seyreder. Temel
patoloji tip 1 kollajenin yapimin—daki defekttir.
Klinik tablo hig belirti vermeyen hafif sekillerden, 6li
dogumla sonuglanan agir kemik kirdmalarina ve
deformitelere kadar genis bir spektrum géstermekte,
her yasta karsilasilmaktadir. Primer olarak kemik
dokuyu tutmakla beraber, deri, ligament, tendon,
sklera gibi organlart etkileyebilmektedir. Bel agtisi ve
ylrime glicligl yakinmasi ile bagvurup osteogenezis
imperfekta tanist alan hastamiz sunduk.

Olgu sunumu: 10 yas kiz hasta, 2 ay 6nce baslayan,
sabah tutuklugunun eslik ettigi bel agtist, uzun mesafe
yurtytslerde yorulma ve zorlanma gikayeti ile
basvurdu. Ozgegmisinde 3 yil énce hafif disme
sonrast gelisen humerus kirgt oykisi vardi. Anne-
baba arasinda akrabalik yoktu. Soy ge¢misinde 6zellik

yoktu. Fizik muayenede; bilateral mavi sklerast
mevcuttu, ekstremitelerde belirgin laksisite ve patellar
instabilitesi vardi. Diger sistem muayenesi dogaldi.
Laboratuvar degerlendirmede: hemogram, CRP ve
eritrosit sedimantasyon hizi, kalsiyum, fosfor, alkalen
fosfataz, 25-OH vitamin D, paratitoid hormon

degerleri normaldi. Vertebra gérintilemesinde;
vertebra  korpusunda  6dematéz  degisiklikler,
bikonkav ~ goérinim,  ylkseklik  kayiplart  ve

kamalasmalar gérildi. Kemik mineral dansitesi yasa
gore dustkti. Hastamiz klinik muayene, laboratuvar
ve radyolojik bulgularla Tip I osteogenezis imperfekta
tanist aldi. Fizik tedavi programina alindi, bifosfanat
tedavisi baslandi.

Sonug: Kemik ve eklem deformitesi ile bagvuran
hastalarda ayrintili anamnez alinmalt fizik muayene
yapilmali, distk enerjili kirik hikayesi ve ailede benzer

Oykd  varsa, klinikk ve radyolojik bulgularla
osteogenezis imperfekta tanisi actsindan
degerlendirilmelidir.
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Kompleks kardiak anomali ve spina bifidanin eslik ettigi Jarcho Levin

Sendromu: yenidogan olgu sunumu

Jarcho Levin Syndrome accompanying complex cardiac anomaly and spina bifida: a

neonatal case report
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Amag: Jarcho-Levin Sendromu stklikla otozomal
resesif (OR), nadiren dominant kalitm gosteren nadir
bir sendromdur!. Prevalanst 0,25/10000 olarak
bildirilmistir?2. Glintmiizde hastaligin 3 farkli klinik
tablosu, 2 farklt fenotipinin oldugu bilinmektedir.
Fenotipler; spondilotorasik displazi (STD) (OMIM
122600) ve spondilokostal disostozistit  (SCD)
(OMIM 277300)3*4. Jarcho-Levin sendromu genelde
otozomal resesif gegisli bir hastalik olmakla birlikte
SCD fenotipinde bazi vakalarin ailesel oldugu,
otozomal dominant kalitldigi konusunda yayinlar
vardir®. Kisa gévde ve kisa gégis kafesinin yenge¢
benzeri goriinimd, kisa ve yasst kosta, hemivertebra,
yarik vertebra, kelebek vertebra, vertebral ve kostal
fiizyon, kostalarin sayisal anomalileri sendromun
temel Ozelliklerini tanimlamakla bitlikte, santral sinir
sistemi, kardiyak, tiriner ve gastrointestinal sistemler
ile alakali bir ¢ok anomali bu sendromda
gorilebilmektedir®’. Bu olgumuzda mevcut kosta
anomalilerine; Tethered kord, sakral disgenezi,
diyastometamyeli, Spina Bifida, Atriyal septal defekt
(ASD), Ventrikiler Septal Defekt (VSD), Patent
duktus arteriozus (PDA), mitral hipoplazi ve sol
ventrikil hipoplazisi eslik eden Jarcho Levin
Sendromu olgusunu sunmaktay1z.

Olgu: Esi ile akrabaligi olan 33 yaginda gestasyonel
diabetes mellituslu annenin 6. gebeliginden 4. yasayan
olarak 37 hafta 3 giinlik iken normal vajinal yolla
dogan kiz bebek, fetal ekokardiografisinde konjenital
kalp anomalisi tanimlanmast ve dogum sonrast

solunum stkintist olmasi nedeniyle yenidogan yogun
bakim tnitesine yatirildi. Ailede 6nemli bir hastalik
yoktu. Fizik muayenesinde; siyanoz ve atipik yiz
gbrinimd, kisa boyun, disik sa¢ cizgisi ve yiksek
damak saptandi. Bebegin gbévdesi kisa, toraks dar,
batin distandii ve skolyozu vardi (Resim 1).
Lumbosakral bélgede spina bifida ve anal darlik
mevcuttu. Akciger grafisinde multipl vertebra ve
kosta anomalileri, kosta-vertebra eklem anomalileri
ile kisa toraks yapist saptandt (Resim = 2).
Ekokardiyografik incelemede mitral hipoplazi, sol
ventrikdl hipoplazisi, ASD, VSD, PDA, hafif aort
yetmezligi tespit edildi. Beyin MR goriintilemesi
normal, spinal MR goéruntilemesinde torakal ve
lomber segmentasyon anomalileri, tethered kord,
sakral disgenezi, diyastometamyeli, spina bifida ile
uyumlu olarak degerlendirildi. Hastaya fenotipik
olarak Jarcho Levin Sendromu tanist konuldu. 21
gunlik iken Kalp Damar Cerrahi AD tarafindan
pulmoner banding operasyonu yapildt. Uzun siireli
takibinde trakeal aspirat ve idrar kultirlerinde direncli
bakteriyel ve fungal enfeksiyonlar nedeniyle kombine
antibiyoterapi  uygulanan hastanin  postoperatif
sirecinde mekanik ventilasyon ile solunum destegi
ihtiyact devam etti, ekstiibasyonu tolere etmedi. Tim
ckzon analizinde incelenmesi tamamlanmis olan
DLL3 gen bolgesinde patolojik bir degisiklik
saptanmadigt raporlandi diger gen bolgeleri icin
calisma devam etmektedir. Hastaya yatisinin 160.
giniinde trakestomi acildi. Yatisginin 167.giintinde
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Bulut ve ark.

tekratlayan sepsis ataklari, solunum yetmezligine baglt
nedenletle eksitus oldu.

vertebra

Resim 2.
anomalileri

Yengeg sekilli kostalar,

Sonug: Jarcho- Levin sendromu kosta ve vertebra
anomalileri ile seyreden iskeletin anormal gelisimidir.
SCD, multipl vertebral segmentasyon ve formasyon
defektleri ile kosta anomalilerini i¢eren heterojen bir
radyolojik fenotipe sahiptir. Genigleme, ¢atallasma ve
kosta fiizyonu gibi intrinsik kosta anomalileri tipik
bulgulardir. Bu bulgular asimetriktir. Olgumuzda sag
tarafta daha belirgin olmak tzere yaygin kosta
anomalileri mevcuttu. Bir hemitoraksta baskin olan
bu malformasyonlar siklikla torakal omurgada
iletleyici skolyoza neden olur. Bizim vakamizin agir
vertebra ve gbgiis kafesi anomalileri bulundugundan,

klinigi agir  seyrettiginden spondilotorasik  tip
oldugunu  digiinmekteyiz. Patogenezinden ilk

trimesterdeki somitogenezin anormalligi sorumludur
ve hastalarda delta-like 3, PAX1, PAX3, MESP 2,
HES7, TBX6, RIPPLY2 genlerinde mutasyonlar
tespit edilmistir. Koryon villus biyopsisi yapildiginda
spondilotorasik dizostozisli olgularda en ¢ok ikinci
kromozomun uzun kolunda (29-32.1),
spondilokostal dizostozisli olgularda ise en ¢ok 19.
kromozomun uzun kolunda (19q-13) DLL3 geninde
homozigot veya heterozigot mutasyon
tanuimlanmistir.  Anne-babalart akraba olan olgular
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tanimlandigt gibi, aralarinda akrabalik  olmayan
ebeveynler de vardir>. Olgumuzun da anne ve babast
ikinci derece kuzendi ancak ailede hastalik Sykisi
yoktu. Bu nedenle olgumuzun otozomal resesif
gecisli veya taze mutasyonla gelismis otozomal
dominant  gecisli  oldugunu  dustinmekteyiz.
Olgumuzun tim ekzon analizinde incelenmis olan
DLL3 gen bolgesinde patolojik bir degisiklik
saptanmadi, diger gen bolgeleri i¢in ¢alisma devam
ediyor. Jarcho-Levin sendromlu olgularda prenatal
USG yapilarak pek ¢ok anomalinin gbzlenebilecegi
bildirilmistir, olgumuzda da prenatal olarak agir
konjenital kalp hastaligi ve spina bifida 6n tanilart
konulmustu.

Pulmoner hipoplazinin agithg, yenidogan
déneminden sonra yasam siiresini belirleyen baglica
faktordir. Hayatin ilk 6 ayinda spondilotorasik
dizostozisli olgularda spondilokostal dizostozisli
olgulara gére mortalitenin daha yiiksek oranda (%45)
oldugu, olimlerin tekrarlayan pnémoniler ve
pulmoner hipertansiyona ikincil gelisen solunum
yetmezligine baglt oldugu bildirilmistir. Jarcho-Levin

sendromlu hastalarin cogunda nérolojik
anormalliklerin  olmamast ve zekanin normal
olmasina ragmen eger meningomiyelosel eslik
ediyorsa beyin gelisimi genelde anormaldir®?.

Olgumuzun beyin MR gériintiilemesi normal, spinal
MR gorintilemesinde  torakal — ve  lomber
segmentasyon anomalileri, tethered kord, sakral
disgenezi, diyastometamyeli, spina bifida saptanmugtt.
Noral tip defekti izole bir anomali olabilecegi gibi
bazt sendromlara eslik eden bir bulgu da olabilir.
Noral tip defektleri (NTD), JarchoLevin sendromlu
hastalarin yaklagtk %25' inde gozlenir; gizli spina
bifida ise %40' 1na eslik eder. Yapilan galigmalarda
NTD’li cocuklarda vertebral agenezi ve hemivertebra
gibi vertebra anomalileri ile birlikte kostalarda sekil
bozukluklari ve kostovertebral fiizyon defektlerine de
rastlandig gosterilmistir!0-11.

Konjenital kalp hastaligs, NTD ve hidrosefali ile
seyreden Jarcho- Levin sendromlu hastalar nadir
gorilmektedir. Eger ailesel bir gen defekti
tanimlanmissa amniyosentez veya koryonik villus
biyopsisi ile alinan DNA 6rneklerti ile de prenatal tan
konulabilir. Literatirde her iki tipte de normal zeka
diizeyleri rapor edilmigtir. Tedavi, solunum destegi,
gbgis  fizyoterapisi, enfeksiyonlarin tedavisi ve
beslenme destegini i¢ermelidir. Beraberindeki diger
anomalilerin de ayrica degerlendirilmesi gereki.
Tlerleyen donemlerde, gogiis kafesinin stabilizasyonu
ve omurga deformitelerinin dizeltilmesini iceren bir
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dizi cerrahi girisim gerekebilmektedir. Prenatal ve
neonatal dénemde erken tant konulmasi, uygun
genetik danigmanlik ve tedavinin saglanmasina olanak
saglar.
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Pediatric malignant hypertension case presenting with blurred vision
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Amag: Malign hipertansiyon, her yas hasta grubunda
gorulebilen, yliksek tansiyon ve ¢oklu organ hasarinin
gorildigl, genellikle renal ve endokrin hastaliklara
sekonder gelisen, nadir, hayatt tehdit eden acil bir
durumdur. Erken tani ve hizli tedaviyle ¢oklu organ
yetmezligi 6nlenebilir. Bu yazida g6z bulgular ile
basvuran bir olgumuzu sunduk.

Olgu sunumu: 13 yasinda kiz hasta, her iki géztinde
3 gindir devam eden gorme kaybi sikayeti ile
klinigimize basvurdu. Oykiisiinden, hafif pulmoner
stenoz tamst ile takipli oldugu 6grenildi. Soy
geemisinde Ozellik yoktu. G6z muayenesinde; sag
gozde gorme keskinligi 20/800, sol gozde 20/200
saptandt. Her iki gézde optik disk 6demi, optik disk
etrafinda ckstidalar,  kiymik  tarz
hemorajiler, makiila 6demi ve retinal iskemik alanlar
vardt. Sistemik kan basmnct 200/160 mmHg olarak
oSlciilen hastaya hipertansif retinopati tanist konuldu.
Fizik muayenede; bilissel fonksiyonlarinda gerileme

yumusak

vardi, kalp tepe atimi 135/dakika idi, pulmoner
odakta 2/6 siddetinde sistolik ejeksiyon ufurim
duyuldu, bunun disinda sistemik muayenesinde
Ozellik yoktu. Hastaya antihipertansif tedavi baslandi.
Tansiyon kontrolli olarak dustrildd. Etiyolojiye
yonelik degerlendirme yapildi. Kraniyal gérinttleme
ve elektroensefalograminda  patoloji saptanmad.
Ekokardiyografide, sol ventrikilde hipertrofi
saptandt. Batin gériintilemesinde, sol sirrenal bez
lojunda 30*26 mm boyutunda, dizgin sl
hipovaskiler, bébrek parankimi ile izoekoik,
heterojen kitle saptandi, feokromositoma tanist ile
tedavi ve operasyonu planlandi.

Sonug: Papil 6dem ve hemoraji gibi géz bulgulari ile
basvuran  hastalarin  ayirict  tanisinda  malign
hipertansiyon mutlaka hatirlanmal, hayati tehdit eden
bu acil durumun, basit bir kan basinct OSlcimi
sonrasinda erken tant ve tedavisi ile organ hasar
engellenmelidir.
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Successful Desensitization in a Child with Anaphylaxis due to Fviii / Vwf Extract

Fatih Kaplarﬂ@, Erdem TopaF@

inénit Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Sagligt ve Hastaliklart Anabilim Dali, Malatya, Turkey

Cutkurova Medical Jonrnal 2020;46(Ozel Sayz 1):159-160.

von Willebrand hastaligt tip 3, von Willebrand faktor
ve FVIII’ in kan dizeyinde ve fonskiyonunda
azalmaya bagll kanamalatrla seyreden bir hastaliktir.
Hastaligin tedavisinde FVIII/vWf iceren faktor
ekstreleri kullanilir. Bu ekstrelere karst anafilaksi
goriilmesi nadir bir durumdur. Iki yasinda VWh tip 3
nedeni ile takipli erkek hasta, FVIII/vWf ekstresi
tedavisinin dérdiincii aliminda anafilaksi gegirmisti.
Hastaya FVIII/vWT ekstresi ile yapilan deti prick test
pozitif bulundu. Hastanin bu tedaviyi strekli almasi
gerektiginden ve alternatifi olmadigindan,
FVIII/vW{ ckstresi ile desensitizasyon yapild1.
Hastada desensizitzasyon sirasinda ve daha sonraki
ilag alimlarinda herhangi bir
olusmadi. Hasta daha sonraki tedavilerini sorunsuz
alabildi. Bu tir hastalar i¢in desensitizasyon gvenli
ve gerekli bir yaklasimdur. Bu sunumda, FVIII/vW{
ckstresine karst anafilaksi gelisen c¢ocuk hastada
basarili  desensitizasyon  protokolii

alerjik  reaksiyon

uygulanan
anlatilmigtir.

GIRIS

von Willebrand hastaligs (vWh), von Willebrand
faktorin (vWi) kan diizeyi veya islevinde azalma ile
giden bir kanama bozuklugudur. Cesitli alt tipleri
vardir. vWh tip 3’ te, vWF diizeyine ek olarak kanda
FVII seviyesi de dusik oldugundan tedavide
FVIII/vWf iceren faktor ekstreleri kullanilir. Nadir
de olsa FVIII/vWf ekstresine bagli anafilaksi
gorulebilmektedir.  Bu  sunumda, FVIII/vW{
ckstresine (Haemate P® 500 IU) karst anafilaksi

gelisen  cocuk  hastada  uygulanan
desensitizasyon protokoli anlatilmistir.

basarilt

GEREC VE YONTEM

Iki yasinda vWh tip 3 nedeni ile takipli erkek hasta,
FVIII/vW{ ekstresinin  dérdinet  infizyonunda
anafilaksi ge¢irmisti. Hastanin daha Once t¢ kez
FVIII/vW{ ekstresi aldigi ancak herhangi bir
reaksiyon gelismedigi 6grenildi. FVIII/vWT{ ekstresi
ile yapilan deri prick testi pozitif bulundu. Hastanin
bu tedaviyi stirekli almasi gerektiginden ve alternatifi
olmadigindan, FVII/vWf ekstresi ile
desensitizasyona karar verildi.

BULGULAR VE SONUC

Desensitizasyon icin; 500 IU/ml” den 5 IU/ml' e
kadar degisen konsantrasyonlarda ii¢ farkli solisyon
(Solusyon A, B ve C) hazirlandi. Baslangic dozu,
terapotik dozun 1/50.000'% idi. Dozlar, her 15
dakikada bir iki kat artilddt  (Tablo 1).
Desensitizasyon sirasinda ve sonrasinda herhangi bir
reaksiyon gelismedi. Hasta daha sonraki, FVIII/vWf
ekstresi infazyonlarini giivenli bir sekilde aldi. vWh
tip 3, sebep oldugu kanamalarla yasam kalitesini
bozan ve ciddi klinik durumlara neden olabilen bir
hastaliktir. Bu hastalarda nadir de olsa kullanilan
faktor ekstrelerine karst Ig E aracihi anafilaksi
gelisebilmektedir. Desensitizasyon bu tir hastalart
icin givenli ve kaginilmaz bir yéntemdir.
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Tablo 1: Haemate P® 500 IU ile uygulanan desensitizasyon protokolii

infiizyon Basamaktaki | Basamakta Basamaktaki
hizx Zaman | sivi miktari uygulanan | Kiimiilatif kat artis1
Basamak | Konsantrasyon | (ml/saat) (dk) (ml) doz (1U) doz (1U)

1 1/100* 2,0 15 0,50 0,01 0,010 1

2 1/100 5,0 15 1,25 0,25 0,035 2,5

3 1/100 10,0 15 2,5 0,5 0,085 5

4 1/100 20,0 15 5 0,1 0,185 10

5) 1/10** 5,0 15 1,25 0,25 0,435 25

6 1/10 10,0 15 2,5 0,5 0,935 50

7 1/10 20,0 15 5) 1 1,95 100

8 1/10 40,0 15 10 2 3,935 200

9 1/1*** 10,0 15 2,5 5 8,935 500
10 1/1 20,0 15 5 10 18,935 1000
11 1/1 40,0 15 10 20 38,935 2000
12 11 75,0 162 202,5 409,6 500 40960

*A Soliisyonu: 1/100 konsantrasyonda 5IU faktor igerir **B Soliisyonu: 1/10 konsantrasyonda 50 U faktor igerir
#*%%C Soliisyonu: 1/1 konsantrasyonunda 500 IU faktor icerir
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Esin Yildiz Aldemiﬂ@, Nevin Cambaz Kurt1®, Tuggee Kurtaraneﬂ@

1Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligt ve Hastaliklart Bolimi, Istanbul, Turkey

Cukurova Medical Journal 202046 (Ozel Saye 1):161.

Amag: Bu calisma ebeveynlerin ¢ocuk acil klinigini
mindr bir hastalik sebebi ile neden tercih ettiklerini
degerlendirmek amactyla yapildi. Ayrica acil servise
bagvuru  sikayetleri  konusunda  ebeveynlerin
farkindalik durumu ve acil servisten almis olduklart
hizmet ile ilgili memnuniyet dutumu arastirildr.

Gereg ve Yontem: Cocuk Acil Klinigi’ne mesai
saatleri icinde bagvuran, yaslart 0-18 yil arasinda olan
olgular caligmaya alindi. Olgularin annelerine ¢alisma
icin olusturdugumuz 10 soruluk anket formu soruldu.
Sonuglar istatistiksel olarak degerlendirildi.

Bulgular: Calismaya 290 hasta alindi. Hastalarin
%33t ust solunum yolu enfeksiyonu bulgulari,
%30’u sadece oksuruk, %12’si sadece ates, %10’u
ishal ve/veya kusma, %06’st sadece katin agrist, %02’si
bag agris1/bas donmesi, %1’ gogus agtist ve % 1’1 deti
dokintisi - sikayetiyle basvurmustu. Ebeveynlerin
acile basvuru nedenleri sorgulandiginda %61’ acil

oldugunu disindugini icin, %36’st poliklinik
randevusu alamadigt icin, % 3’4 evine yakin oldugu
ve kisa stirede hizmet almayt distindigi icin geldigini
ifade etmisti. Acile bagvuran bu hastalarin %8’ i
miisahadeye alinirken sadece %1’inin ¢ocuk servisine
yatis gereksinimi olmustu. Servis yatis gereksinimi
olan hastalarin %88 ‘inde ve musahade altina alinan
hastalarin ise %32’ sinde kronik hastaltk mevcuttu.

Sonug: Acil kliniklerin yogun olmasindaki en 6énemli
nedenlerin; ailelerin hizlica tedavi almak istemesi ve
poliklinik hizmetine erisememe oldugunu saptadik.
Cogunlugu  sosyokiiltiirel ~seviyesi disiik olan
ailelerimizin ~ poliklinik  hizmetlerini  kullanma
konusunda bilin¢lendirilmesinin acil bagvuru oranint
onemli diizeyde azaltacagini distinmekteyiz.
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with a 46 XY female phenotype
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GIRIS

Cinsiyet gelisim bozukluklari, dogumsal olarak dis
genital yap1, kromozomal ve gonadal yapilar arasinda
uyumsuzluk olarak ifade edilir. Her ne kadar
siniflandirma  konusunda karsit gorisler olsa da
Sikago smuflamasina gbére CGB; miks gonadal
disgenezis, 46, XY CGB ve 46, XX CGB, 45, X /46,
XY mozaizm ve ovotestikiiler CGB olarak bes ana
grupta degerlendirilmistir (Lee vd., 2006: 1). CGB’nin
sikligt konusunda kesin veriler elimizde olmasa da
4500-5000" dogumda 1 oldugu tahmin edilmektedir
(Warne vd., 2008: 2). 46 XY CGB’ nun insidanst ise
yaklagtk 20.000 canli dogumda 1 olarak tahmin
edilmektedir (Lee vd., 2006: 1).

46 XY CGB, testikiiler gelisim bozukluklari, androjen
sentez ve etki bozukluklar1 ve diger nedenler olarak
stniflandirilir.  Gonadal veya testikiiler gelisim
bozukluklarinda daha ¢ok gonadal gelisim tzerine
etkisi olan genlerin (SRY, WT1, NR5A1, SOX9 vb)
ve beraberinde farkli sistemlerin etkilendigi klinik
durumlarla karsimiza ¢ikar. Bunun yanisira milleriyan
inhibisyonunun kesintiye ugramasi, androjen sentez
bozukluklari, bazt konjenital adrenal hiperplazi
tiplerinde ve androjen  etkisinin  etkilendigi
durumlarda da CGB’u gérilebilir (Lee vd., 2006: 1).

11p13 kromozomunda bulunan WT1 geni tirogenital
ve gonadal gelisimde rol oynar Ozellikle WT1
geninde olusan mutasyonlar, parsiyel veya komplet

gonadal disgenezise, bobrek yetmezligi ve Wilms
timort gibi klinik durumlara yol acabilir (Hammes
vd., 2001: 3).

Bu yazida intrauterin gelisme geriligi ve sendromik
yogun  bakim
tnitesinde yatirilan ve fenotipinin disi gériinimde
olmasina ragmen kromozom analizinde 46 XY
saptanan yenidogan olgu literatiir esliginde tartisild1.

gorinim  nedeniyle  yenidogan

OLGU SUNUMU

29 yasinda Suriye uyruklu annenin 2. gebeliginden 2.
yasayan olarak 38 gestasyonel haftasinda mikerrer
C/S ile dogurtulan bebek prenatal donemde
intrauterin gelisme geriligi ve konjenital kalp hastaligs
stiphesi olmast nedeniyle yatirildi. Apgar skorlart 1. ve
5. dakikalarda sirastyla 8,9 idi. Anne ve babanin amca
cocuklart oldugu, 4 yasinda saglikli bir kardesinin
oldugu 6grenildi. Anne prenatal dénemde hipotiroidi
nedeni ile L-tiroksin disinda herhangi bir ilag
kullanmadigini belirtti. Hastanin dogum kilosu 1935
gr (-3.5 SDS), boyu 40 cm (-4.3 SDS), bas ¢evresi 31
cm (-2.5 SDS) olarak saptandi. Fizik muayenesinde
dustk kulagt, burun kéki basikligy, inkomplet damak
yat1dl, mezokardiyak odakta 2/6 sistolik ufurimu
vardil. Ekstremitelerde her iki elde distal artogripozis
disinda ek anomali gorilmedi  (Resim 1).
Genitotriner sistem kiz géruniimde idi ve normaldi,

(Resim 2). Ekokardiyografisinde kiicik
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perimembranéz outlet ventrikiler septal defekt,
kictiik sekundum atriyal septal defekt, persistan sol
stiperior vena cava tespit edildi. Sendromik gériinim
ve intrauterin gelisim geriligine yo6nelik gonderilen
tetkiklerden TORCH IgM negatifti, gbz muayenesi
dogal olarak saptandi. Yatisinin 2. Guni solunum
sikintist gelisen hasta nazal CPAP a alindi. Neonatal
pnémoni olarak kabul edilip uygun antibiyoterapi
baglandi. Hasta solunum sikintisinin ve oksijen
ihtiyacinin  artmasi tzerine entiibe edildi. Ancak
laringeal alanin dar olmasindan dolayr entibasyonu
zor yapildl. Yatisinin 2. haftast konjesyon bulgular
olan hastaya dekonjestif tedavi baslandi. Sendromik
goriniim nedeniyle génderilen kromozom analizi 46
XY olarak degerlendirildi. Dis genitaller haricen disi,
labium majuslarda ele gelen gonad yoktu. Hormon
tetkiklerinde total testosteron <0.1 ng/ml (0,14-0,76
ng/ml), DHEA-SO4 64.1 mcg/dl (5-111 mcg/dl),
éstradiol 2.68 pg/ml (< 15 pg/ml), FSH 156.22
mlIU/ml (0.24-142 mIU/ml), LH 36.11 mIU/ml
(0.02-7 mIU/ml), AMH <0.01 ng/mL (0.0-7.1
ng/mL), ACTH 17.2 pg/ml (10-50 pg/ml), kortizol
5.06 mcg/dl (2.8-23 mcg/dl), 17-OH Progesteron
4.09 ng/ml (0.13-1.06 ng/ml), progesteron 0.3 ng/ml
(<0.1-0.26 ng/ml), prolaktn 50.03 ng/ml (3-24
ng/ml) saptand:i. Beta-HCG 6.23 mIU/mL (< 5
mlIU/mL), AFP 43 IU/mL (0-6 IU/mL), CEA 3.94
ng/mL (0-3 ng/mL), NSE 19.33 ng/mlL (1-15.7
ng/mL), 24 saatlik idrarda VMA 0.8 mg/gun (3.3-6.5
mg/gun) olarak bulundu. Hastaya pelvis USG yapildi.
Uterus goriildd, over veya gonad izlenmedi. Batin-
Pelvik MR gorintilemesinde  yast ile uyumlu
boyutlarda uterus saptanirken overe ve gonada
rastlanmadi. Tekrarlanan idrar tetkikinde protein
tespit  edildi; iki kez gonderilen idrarda
protein/kreatin (2.67 ve 1.28) proteinirik oranda idi.
Batin USG’de bébreklerde patoloji  gorillmedi,
enalapril tedavisi baslandi. AMH degeri cok dusik
oldugu icin human koryonik gonadotropin uyart testi
yapilmasina gerek duyulmadi. Hastadan 46 XY CGB’
na yonelik genetik mutasyonlart (SRY, DAXI,
NR5A1, SRD5A2, AR, LHCGR, ZFPM2, SOXO9,
WT1, MAP3K1, CBX2, DHH gen mutasyonlarr)
gonderildi.

Yatisinin 100. giintinde beslendikten sonra kusmalari
olmaya baslayan hastanin batin ultrasonografsinde
tek duvar pilor kalinhigt 8 mm (normali < 4mm)
uzunlugu 20 mm (normali <16 mm) saptandi.
Kontrol incelemelerinde pilor hipertrofisi bulgulart
devam eden hastaya piloromiyotomi yapildl. Ayni
zamanda laparaskopik olarak uterusun oldugu ancak
gonadlarin olmadigt degerlendirildi. Hasta 110 gtinlitk
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olup ventilatérde izlenmekte, takip ve tedavisi devam
etmektedir.

\ '

Resim 1. Olgunun el ve ayaklardaki dismorfik
bulgularinin goriiniimi.

e ‘

Resim 2. Olgunun sendromik yiiz ve normal dig
genitalya goériiniimii.

SONUGC

Cinsiyet gelisim bozukluklari, klinikte ok farkls
fenotipik goriniimlerle karsimiza gikabilir. Ozellikle
dogum odasinda iyi bir fizik muayene ve ayrintilt
anamnez ile bir kismi tespit edilebilir. Ancak bazt
olgularda genotipik olarak erkek olup fenotipik olarak
disi gérintimiinde, genotip olarak disi olup fenotipik
olarak erkek goriniminde olgular olabilecegi
unutulmamalidir  (Darendeliler vd., 2000: 4). Bu
olgularda hipospadias veya hafif kliteromegali disinda
bir bulgu olmayabilir. Bizim olgumuzda dis genital
yap! tamamiyla normaldi.

Cinsiyet belirlenmesinin ana belirteci kromozomlar
olsa da beraberinde bazt genetik faktorlerin de
bulunmast 6nemlidir. Disi fenotip icin 46, XX



Tepe ve ark.

kromozomu ile birlikte bazt genetik faktSrlerin
(DAX1 veya WNT—-4 gibi sinyal molekiillerinin)
bulunmasi gereklidir. Erkek fenotipinin gelisimi icin
Y kromozomu varligt ve SRY gen bdlgesinin
bulunmast gerekebilir. SRY gen bdlgesi tastyan X
kromozomuna sahip olgularda XX-erkek, SRY
bélgesi tasimayan Y kromozomlu olgularda ise XY-
disi yapida 6rnekler saptanabilir (Hughes vd., 2006:
5).

Karyotipik olarak XY kromozomuna sahip CGB’
lerde XY gonadal disgenezis, 3-beta-HSD eksikligi,
17-beta hidroksi dehidrogenaz cksikligi, 5 alfa
reditktaz eksikligi ve Smith-Lemli-Opitz sendromu
ayirict  tanida  degerlendirilmelidir.  Ozellikle XY
gonadal disgenezisli olgularda NR5A1, SRY, WT1,
SOX9 gibi bir¢cok gende mutasyon tanimlanmugtir.
Olgumuzda hem ultrasonografi hem de MR
gorintilemede gonadlar gorilememis, ayrica cerrahi
nedenle laparatomi uygulandiginda gonadlarin
olmadigi saptanmistir. Bunun yanisira hormon
sonuglart da géz 6ntine alindiginda 46 XY CGB’ye
neden olabilecek diger androjen sentez ve etki
bozukluklari ekarte edildi.

WT1 geni 11. Kromozomun p13 kisminda 10 exon
icermektedir. Cinko parmak proteini denen bir
transkripsiyon faktériinii  kodlayarak gonadal ve
irogenital gelisimde 6nemli rol oynar (Hammes vd.,
2001: 3). Ayrica timér supresor geni olarakda calisir.
Hem Frasier Sendromu hem de Denys-Drash
Sendromunda  WT1 geninde  mutasyonlar
gosterilmistir. (Little vd., 1997: 6). Denys-Drash
Sendromu  erkek  psédohermafroditizm  olarak
degerlendirilir. Wilms timorii ve son dénem bobrek
yetmezligine ilerleyen protein kaybettitren diffiiz
mezengial skleroz ile birliktedir (Habib vd., 1985: 7).
Olguda psédohermafroditizm ile beraber tekrarlayan
saptanan  proteiniri  Denys-Drash
Sendromunu ayirict tantda disindirmektedir. Frasier

Olctimlerde

sendromunda da WT1 geninin intron 9 mutasyonu
gosterilmis olup erkek psédohermafroditizm ve
nefrotik sendrom raporlanmistir (Barbaux vd., 1997:
8). Olguda testistelerin saptanamamasi, AMH
degerinin disiik olmasi beraberinde bébreklerinde
etkilenmesi nedeniyle WT1 gen bolgesinde bir
mutasyon dusinildi. Frasier veya Denys-Drash
sendromu 6ncelikli olarak degerlenditilmis olup gen
mutasyon sonuglart beklenmektedir.
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SONUC

CGB olan bazi olgularda dis genital yapinin tamamen
normal olabilecegi akilda tutulmalidir. Atipik genital
gorinimi olan ve CGB olabilecegi disinilen
yenidoganlarda o6ncelikle yasami tehdit eden bir
durumun olup olmadigt belitlenmeli takibinde
hormonal tetkikler, karyotip analizi ve diger
nedenlere yonelik tetkikler istenmelidir.
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GIRIS

Yenidoganlarda stridor nedenleri anatomik olarak
incelendiginde larinksin supraglottik, glottik ve
subglottik bolgelerinde ve trakeada olmak tizere dort
bélgede siniflandirilir. En sik stridor nedeni olarak
laringomalazi  (supraglottik) gortlurken; webler,
yariklar (glottik), subglottik stenoz, kistler, kitleler
(subglottik) larinkste stridora neden olan diger
nedenlerdirler. Trakeada ise stridor nedenleri primer
trakeomalazi ve sekonder trakeomalazi olarak ikiye
ayrilir. Sekonder trakeomalazi nedenleri arasinda en
sik goriileni ise vaskiiler ringlerdir (VR) (Bluher and
Darrow 2019).

VR aort ve ana dallarinin embriyonel gelisim
bozukluguna bagli olarak trakea ve/veya Ozefagusa
bast sonucu olugan durumdur. Kismi veya tam
olabilen VR’ler olusturduklart basiya bagli olarak
gastroozefagial veya respiratuvar semptomlar ortaya

cikarirlar (Weinberg 20006).

VR’ler konjenital kardiyovaskiler anomalilerinin
%1’ni olusturur (Bakker et al. 1999). ilk defa cerrahi
diizeltme operasyonu Gross tarafindan dokiimente
edilen cift arkus aorta ise vaskiiler ring anomalilerinin
en stk gorilen formudur (Gross 1945). Bu yazida
solunum stkintist ve beslenme giiclighi nedeniyle
izlenen ve cift arkus aorta tanist konan olgu literatir
esliginde tartisilds.

OLGU SUNUMU

Dogum sonrasi solunum stkintist gelismesi tizerine
yenidogan yogunbakim nitesine yatirilan hastanin
takibinde hisltili solunumunun devam etmesi tizerine
yapilan transtorasik ekokardiyografi
gorintilemesinde ¢ift arkus aorta saptandi. Dénem
dénem solunum stkintist ve beslenme giicli olan
hasta 11 giinlikken hastanemize sevk edildi. Histltilt
solunumunun dogumdan beri oldugu 6grenildi. 23
yasinda saglikli annenin 2. gebeliginden 2. yagayan
olarak 38 gestasyonel haftasinda, erkek cinsiyette,
normal vajinal yol ile dogurtuldu. Anne ve babanin
amca ¢ocuklart oldugu, ailede benzer 6ykiisii olan
birey olmadigi belirtildi. Boy 51 ¢cm (z skoru 0.73),
kilo 4000 gr (z skoru 1.79) ve bas ¢evresi 36.5 cm (z
skorul.40) olarak degerlendirilen hastanin fizik
muayenesinde sol kolda hareket azhigr disinda ek
patolojik bulgu saptanmadi. Solunum ve oksijen
destegi gerekmeden oksijen satiirasyonlart %95
tzerinde seyretti. Kan gazi normal sinurlardaydi.
Laboratuar  degerleri ~ normal  sinirlardaydi.
Posteroanterior akciger grafisinde sol klavikiila
fraktlirti saptanan hastaya takip planlandi.

VR 6n tanst ile izlenen hastaya bilgisayarli tomografi
ile anjiografi gorintilemesi yapildi. Gorintileme
sonucunda sag arkus aorta bulunmakta olup sag
carotis communis ile sag subklavian arter dallarint
vermekte; sol arkus aorta da gérilmiis olup sol carotis
communis ile sol subklavian arter dallarini verdigi
saptandt (Resim 1). Inen aortada tekrar birlesen ift
arkin arasinda trakea ve Ozefagus oldugu oldugu,
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Ozefagusa karina dizeyinde basi oldugu gorildi
(Resim 2). Olgu postnatal 25. gliniinde opere edildi.
Operasyonda vaskiiler ringin sol subklaviyan arterden
ayrilarak  6zefagusun posteriorundan sag  seyirli
desenden aortaya dokildiga gorildi. Aberran ring

subklavian arterin ¢tkisindan  baglanip  kesildi.
Beraberinde duktal doku baglanarak  kesildi.
Operasyon sontrast herhangi bir komplikasyon

gelismeyen hasta operasyon sonrast 3. giiniinde
solunum destegi gerekmeden oda havasinda
solumaya bagladi ve 4. giniinde beslenmesinin
tamamint  oral almaya bagladi. Beslenme ile
satirasyon  dugstklikleri  izlenmedi.  Stridoru

azalmakla birlikte devam eden hasta, yatisinun 27.
tedavilerine

ginide olup  mevcut devam

edilmektedir.

Resim 1. 3 boyutlu BT anjiografi géruntiisii. Sag
ve sol arkus aorta ve dallari1.

Resim 2. 2 boyutlu BT anjiografi goriintiisii.
Trakea ve 6zefagus basisi.
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Embriyogenezisin dérdiincii haftasindan itibaren altt
simetrik aortik damarindan aortik ark olugmaktadir.
Ucgtinci aortik dal common karotid arteri ve internal
karotid arterin kiicik bir kismint olusturur. Dérdiincti
cift aortik damar ise bilateral aortik arklarin
olusumunu saglar. Gestasyonun 5. Haftasinda sag ark
regrese olur ve normal sol yerlesimli aortik ark gelisir
(Priya et al. 2018).

Cift aortik ark, vaskiler ring anomalilerinin en stk
gorilen formu olup tedavi edilmediginde ciddi
morbiditeler yaninda solunum yolunu daraltarak ani
Slime bile neden olabilir. Tam vaskdler ring olarak
degerlendirilen cift aortik ark; dominant sag atk
(%80), dominant sol ark (%10) ve dengeli arklar
(%10) olarak smuflandirilmaktadir (Backer and
Mavroudis 2000) (Valletta et al. 1997). Olgunun
bilgisayarli tomografi ile anjiografi gdoriintilemesi
dengeli ¢ift arkus aorta ile uyumlu idi.

Klinik  seyirde wvasktler ringler asemptomatik
olabilecegi gibi Ozefagus ve trakeada olusan bast
derecesine bagl olarak stridor, dispne, stk solunum
yolu enfeksiyonu, disfaji, kusma, beslenme gliglugi
gibi durumlara da yol agabilir (Weinberg 20006)
(McLaughlin et al. 1999). Alsenaidi ve arkadaglarinin
cift aortik ark tanist alan 81 hasta tizerinde yaptiklart
calismada hastalarin %77’sinde stridor, %41’inde
wheezing saptanmustir (Alsenaidi et al. 2006) Olguda
dogumdan itibaren baglayan higiltii solunum ve
beslenme déneminde siyanozunun olmasi vaskiler
ring  anomalisini  digiindiren  bulgulardand.
Goruntilemede de trakea ve 6zefagusun vaskiiler
ringle cevrildigi, 6zefagusa karina diizeyinde bast
oldugu goéraldid. Operasyon sonrasinda erken
dénemde stridor %54, wheezing %9 gérilmeye
devam ederken ge¢ dénemde dahi stridorun %34
hastada devam ettigi saptanmugstir (Alsenaidi et al.
2006). Olguda da operasyon sonrast stridorun
tamamen gerilemedigi izlendi. Ancak beslenme sirast
siyanoz ataklart gorillmedi.

Vaskiiler ringler solunum yolu problemlerine yol acan
nedenler arasinda daha az siklikta gorillmesinden
dolayi, oncellikle  siiphelenmek — gerekir.
Baslangic degerlendirmesinde akciger grafisi ve
ekokardiyografi olsada komputerize tomografi
anjiyografi ve manyetik rezonans anjiyografi damarsal
anatomiyi ¢ boyutlu olarak gosterdiginden daha
degerlidir. Sensitiviteleri %100 e yakindir. Ayrica
operasyon icinde detaylt bilgiler saglayabilir (Smith et
al. 2015) (Muller et al. 2018). Bununla beraber fetal

tanida
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ekokardiyogram  ile  prenatal = olarak  tami
konulabilmektedir (Hunter et al. 2015). Ne yazik ki
olguda prenatal olarak tant konulmamis olup
postnatal dénemde ancak saptanmustir.

Vaskiiler ringle birlikte renal agenezi, trakeotzefagial
fistal, diyafragma evantrasyonu, imperfore aniis gibi
bazi konjenital anomalilerle birlikteligi yayinlanmugtir
(Valletta et al. 1997). Ancak olguda PDA disinda
herhangi  bir ek konjenital anomali eslik
etmemekteydi. Ayrica vaskiler ringlerin Trizomi 21
ve 22ql1 delesyonlart ile iliskisi gOsterilmistir
(Roofthooft et al. 2008) (McElhinney et al. 2001).
Olgunun fenotipik olarak herhangi bir gérinimi
olmamasina karsin kromozom anomali agisindan
genetik tetkik génderilmistir.

SONUC

Dogumdan itibaren baslayan stridor varliginda larinks
patolojileri ekarte edildikten sonra trakea patolojileri
distnilmeli ve wvaskiler ringler mutlaka akla
gelmelidir. Prenatal dénemde fetal ekokardiyografi ile
vaskiler ring tamist konulabilmektedir. Ancak
postnatal dénemde TTE tek basna ¢ok basarili
olmamakla birlikte, yeterli gérintiler elde edilip tant
konulsa dahi operasyon tekniklerinin planlanmast
acisindan BT anjiografi veya MR anjiyografi
gorintilemesi de yapilmast uygun olmaktadir.
Operasyon sonrasinda basinin kaldirilmasina baglt
hastalarin tcte ikisinde semptomlar tamamen ortadan
kalkarken tgte birinde basinin neden oldugu trakea
gelisiminde malformasyona bagli olarak semptomlar
devam etmektedir. Cift arkus aorta tanisi konulup
tedavi edildikten sonra ¢ok biylik oranda hastalarin
sifa ile taburcu edildigi bir anomalidit.
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Girig: Hepatit B virtisi (HBV) ve hepatit C viriisi
(HCV) o6nemli kiresel halk sagligi sorunlarina yol
acan kronik karaciger hastaligimin en yaygin
nedenleridit. HCV/HBV koinfeksiyonlu ve her iki
virise ait vireminin oldugu hastalarda hastaligin
hastaligr  ve
hepatoseliiler kanser riski artmast nedeniyle erken tant
ve tedavi biyiik 6nem tagimaktadir.

ilerlemesi, dekompanse karaciger

Olgu: 7 yas 11 aylik akut lenfoblastik 16semi tanist ile
tedavi géren hastanin tedavisi 7 ay 6nce kesilmis ve
bu dénemde bakilan karaciger enzimlerinde yitkseklik
fark edilmesi tzerine hepatit markerlart bakimus.
Hepatit B ve hepatit C virlisii saptanmast Uzerine
edilmis.  Oykiisiinden
Suriye’de bes kez kan transfiizyonu aldigi 6grenildi.
Fizik muayenesinde o6zellik yoktu. Bakian kan
tetkiklerinde Hb: 11,5 g/dL, bk: 4600 /uL, plt
216.000 /uL, ALT: 172 U/L, AST:164 U/L,
total/direk bilitubin 0.56/0.13 mg/dL, glukoz: 88
mg/dL, HBsAg (+), anti-HBs (-), HBeAg (+), anti-
Hbe (-), anti-HBc (+) anti- HCV (+), anti-HAV IgG
(+), HCV-RNA 9620,000 IU/ml, HCV genotipi 1a,
HBV-DNA:>170,000,000 IU/ml, AFP:3,4 IU/ml
CEA:0,37 ng/ml olarak saptandi. Batin USG’de
ozellik yoktu. Hastaya pegile interferon alfa 2a
haftada bir kez subkutan ve ribavirin baglandi.
Tedavinin G¢tinct ayinda AST:68 U/L, ALT:48 U/L,

cocuk enfeksiyona sevk

HBV DNA: 216 IU/ ml HCV RNA negatif.
Hastanin takip ve tedavisi devam etmektedir.

Sonug: Koinfeksiyonu olan hastalarda hem HCV
hem de HBV replikasyonunun uzun vadeli
baskilanmasinda tek basina IFN’nin etkisiz oldugu
gosterilmistir. Son yillarda IFN ve Ribavirin ile
kombinasyon terapisinin  pediyatrik  hastalarda
biyokimyasal ve virolojik yantta 6nemli 6l¢tide etkili
oldugu bulunmugtur. Bulag yollart benzer olmast
nedeniyle risk grubundaki hastalarda koinfeksiyon

yada siper enfeksiyon agisindan HBV  viris
saptandiginda HCV ve HIV taranmalidir.
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Girig: Osteomiyelit, bakterilerin kemik metafizine
hematojen yayillimu ile gelisir. 21. ylzyilda toplum
kaynakli MRSA'nin artist nedeniyle abse gibi cetrahi
gerektiren komplikasyonlar daha stk gorillmektedir.

Olgu: Dokuz yas erkek hatsa, 10 giin 6nce sag ayak
bilegini incitme sonrasinda atel takilmis ve 5 giin
sonra ¢tkarilmis. Hastanin  sag bacak Oniinde
kizariklik, 1s1 artist nedeniyle hastaya selilit tedavisi
(klindamisin/sefotaksim) verilmis. Hastanin
yakinmalarinda  gerileme  olmamasi  nedeniyle
hastanemiz acil servisine bagvurdu. Fizik bakisinda
Vicut agihigr :50 kg (25-50 persantil, SDS:- 0,53),
boy:132cm (0 persantil, SDS :-4,7), vicut 1sisi: 8.9°C,
nabiz :85 /dk, solunum sayist: 14/dk, kan basinct:
100/70 m/Hg, hastanin sag tibi anteriorunda
kizarikhik, 1s1 artigi, hassasiyet, cap farki mevcuttu.
hastanin sag bacakta hareket kisitliligi mevcut ve
cklemlerde patolojik bulgu saptanmadi. Hastanin
Ozgecmis ve soygecmisinde Ozellik  belirtilmedi.
Laboratuvar tetkiklerinde Beyaz kan hiicreleri 5850
h/mm?> (%60 PMN, %40 lenfomonositet),
hemoglobin 9,7 g/dL, MCV :832 fl, trombosit: 242
h/mm? ESH: 47 mm/saat, CRP: 0,3mg/dL
saptandi. Kiltarleri  alinip antibiyoterapisi
vankomisin ve sefotaksim olarak diizenlendi.
Ekstremite direkt grafisinde periost reaksiyonu
mevcuttu. Hastanin abse agisindan yapilan USG'da
selilit ve tibia orta distalinde 7 cm'lik segmentte 1.5
cm kalinlkta yogun icerikli koleksiyon (abse), tibia
distal diafizometafizer bileskede kortikal diizensizlik
(subperiostal abse? osteomiyelit?) olarak
degerlendirildi. Alt ekstremite Doppler USG sinde:
vena safena magna, femur orta diafize dek trombis

saptandi. Hastaya distik molekil agithikli heparin
baglandi. Sag alt ekstremite MRG'da sag kruris
proksimal, distal epifizler dahil tim medller kemikte
littk  lezyonlar ve heterojen  kontrastlanma,
posteromedialde 15 cm'lik subperiostal koleksiyon ve
selilit olarak degerlendirldi. Ortopedi tarafindan
cerrahi drenaj uygulanan hastanin histopatolojisi
piyojenik osteomiyelit olarak raporlandt. Intravensz
tedavisnin 2. haftasinda viicutta yaygin basmakla
solan makutlopapiiler vasifta dokiintileri, 16kopeni
(1580 h/mm3), lenfopeni (490 h/mm3) ve notropeni
(950 h/mm3) gelisti. Hastanin periferik yaymasinda
atipik  hiicre izlenmedi. Antibiyotik tedavileri
degistirildi. Lezyon yerinden alinan kiltiirlerde ireme
saptanmadi. Kan kultiri ve abse kiltiirinde treme
olmadi. Abse materyalinde mikobakteri gériilmedi ve
kiltirde treme saptanmadi. Rose Bengal negatif.
Anti HIV negatif. Immunglobulinler yasa gore
normal aralikta saptandi.

Sonug: Travma sonrast osteomiyelit nadir bir
durumdur. Subperiostal absenin bu duruma eslik
etmesi de oldukc¢a nadir bir durumdur. Derin ven
trombozuna eslik eden olgularda direkt grafi bulgular:
normal olabileceginden ek  gorintileme ile
osteomiyelitin ekarte edilmesi 6nemlidir. Yuzeyel
tromboflebit (kizarihk, 1st artig, 6dem) uzun
kemiklerin subperiostal absesi ile katisabilmektedir.
Sistemik bulgularin eslik ettigi travma sonrast
enfeksiyonlarda subperiostal absenin akilda tutulmast
Snemlidir.

Anahtar Kelimeler: Osteomyelit, subperiostal abse,
cocuk.
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Konjenital nefrojenik diyabetes insipidus ve nefrotik sendrom birlikteligi

Coexistence of congenital nephrogenic diabetes insipidus and nephrotic syndrome

Bahriye Atm1§1®, Derya Cevizli1®, Cagla Caglﬂ@, Emel Sar1ba§1®, Aysun Karabay Baya21t1®

1Cukurova Universitesi T1p Fakiiltesi Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Adana, Turkey
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Amag: Konjenital nefrojenik diyabetes insipidus
(NDI) toplayict kanallarda antiditiretik hormona
yanitsizlik sonucu ortaya ctkan, politri ve polidipsi ile
giden nadir kalitsal tiibuler bir hastaliktir. Nefrotik
sendrom ise ¢ocukluk caginda en sik gorilen
glomeriiler hastaliklardan biridir. Masif proteiniiri,
hipoalbuminemi, o6dem ve hiperlipidemi ile
karakterizedir. Bu olgu sunumu ile konjenital NDI ve
nefrotik sendrom birlikteligini bildirmek istedik.

Olgu: 1.5 aylikken kusma, dehidratasyon ataklari ile
bagvurdugunda poliiiti ve polidipsi tespit edilen erkek
hastaya takiplerinde konjenital NDI tanist konuldu.
Indometazin ve hidroklortiyazid tedavileri baslandu.
AVPR2 geninde tim gen delesyonu saptandt
Takibinde 2 yas 8 aylikken gézlerde sislik ve idrara az

ctkma sikayetiyle geldiginde fizik muayenesinde
periorbital 6dem mevcut, bakilan tetkiklerinde
hipoalbuminemi ve nefrotik diizeyde proteiniiri
saptandt. Nefrotik sendrom tansiyla prednizolon
baglandi. Tuzsuz diyet 6nerildi. Prednisolon sonrast
ikinci haftada idrarda proteintri dizeldi. 4.haftadan
itibaren steotid dozu azaltldi ve en distik doza
dustldiginde relaps oldu. Steroide bagimli nefrotik
sendrom kabul edildi ve steroid dozu arttirilds.
Nefrotik sendrom genetik panel génderildi.

Sonug: Sonug olarak olduk¢a nadir gorilen bir
hastalik olan konjenital NDI tanili gocuk hastamizda
nefrotik sendrom gelistigini ve bir ¢ocukta hem
kalitsal tibuler bir hastaligin hem de glomeriler
hastaligin gelisebilecegi akilda tutulmalidir.
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Coklu organ tutulumuyla seyreden bir kist hidatik olgusu

A case of hydatid cyst with multiple organ involvement

Gorkem Sahirﬂ@, Gulnar Taliblﬂ@, Nisa Nur Tapag2®, Ummiihan Cay2®, Kadir Oktay3®,

Derya Alabaz®
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GIRIS

Kist Hidatik, ekinokok tiitleri ile olusan zoonotik bit
hastaliktir. Tarim ve hayvanciligin yaygin oldugu,
hijyen standartlarinin diisiik oldugu tlkelerde siklikla
gorilmektedir!' 2. Ortadogu ve Akdeniz tlkelerinde
endemiktir. Tirkiye de endemik oldugu ulkeler
arasindadir.

Hastaligin  klinik ~ bulgulari  kistin
bulundugu organ ve biyliyen kistin komsu organla
iligkisine baglt olarak genis bir yelpazeye sahiptir.
Cogu olgu asemptomatiktir En sik karaciger ve
akciger tutulumu olmakla birlikte kas, beyin, bébrek,
dalak ve kemik gibi organlari da tutabilmektedir.
Multorgan tutulumu olduk¢a nadirdir. Bu yazida,
multi organda kistik hidatik tutulumu olan ¢ocuk olgu
sunduk.

buyikliaga,

OLGU

Daha 6nceden bilinen sistemik bir hastaligi olmayan
7 yasindaki kiz hastanin ilk kez 1 yil 6nce baslayan
haftada 2- 3 giin stren, giin icinde artip azalma egilimi
gOsteren bas agrist sikayeti oldugu Ogrenildi. Bu
dénemde gecirdigi bas agrisi ataklart sirasinda 1 kez
yaklastk 30 dakika siiren biling bulanikligi ve
dezoryante konugmalar tarifleyen hastaya cekilen
beyin tomografide ‘Sol pariyetalden sol oksipitale
uzanim gosteren 3.5%6 cm aksial boyutlara sahip
lobille konturlu dizgin smurh kist ile uyumlu

hipodens lezyon saptanmis (Resim 1). Kist hidatik
siphesiyle albendazol tedavisi baglanmis ve
hastanemize sevk edilmis. Bilinen hayvan temast
olmayan hastanin tam kan sayiminda beyaz kiire 23,4
10%/ul, notrofil 14,7 103/ul, lenfosit 3,5 10%/ul,
eozinofil 2,8 10%/pl, hemoglobin 9,6 g/dl, hematokrit
29,1%, platelet 543 10%/pl saptand:. kist hidatdk
indirekt hemagliitinasyon testiTHA) 1/2560 pozitif
saptandt. Biyokimyasal parametrelerinde patoloji
saptanmadi Yapilan diger organ taramalrinda, her iki
buyighd 2.8%2.9 cm’ye ulasan,
karacigerde  bilobar  multipl  sayida,  dalak
parankiminde 3*3.2 cm’ye ulasan, sol bobrek alt
polde egzofitik yerlesimli 2.8*4 cm’ye ulasan kistik
lezyonlar saptandi (Resim 2). Yaygin lezyonlara
ragmen hastanin bas agrist disinda sikayeti yoktu.
Multi  organ tutulumlu kist hidatik olarak
degerlendirildi.

akcigerde en

Cocuk cerrahi tarafindan multipl yaygin kistleri
olmast nedeniyle operasyon planlanmadi. Hasta
kraniyal kist hidatik nedeniyle beyin cerrahi tarafindan
operasyon planlands.

SONUC

Kist hidatik hastaligt tlkemiz ve bélgemiz icin halen
onemli bir saglik sorunudur. Hastalik karaciger
(%63), akciger (%25), kaslar (%5), kemik(%3),
bobrek(%2), beyin(%1), dalak(%1) gibi organlar
tutabilir’.  Cocukluk ¢aginda akciger
karaciger tutulumundan daha sik géralirt. Tanida

tutulumu
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ayrintili anamnez, fizik muayene yol gostericidir. Kist
hidatik hastaliginin asil tedavisi cerrahidir. Hastanin
genel durumu, kistin yerlesiminden dolay1 cerrahiye
uygun olmamasi, ¢ok sayida kist bulunmast gibi
durumlarda bir bagka yaklasim ise medikal tedavidir.
Tedavide mebendazol ve  albendazol  gibi
benzimidazoller kullanilmaktadir*S. Sonug¢ olarak
Endemik bolgelerde siipheli radyolojik ve klinik
bulgularda kist hidatik akla getirilmelidir. KH
asemptomatik  seyredebildigi gibi ¢esitli organ
tutulumlari semptomatik  vakalarla
karsilagtlmaktadir.  Gerektiginde  ¢oklu  organ
tutulumu da akilda tutulmali, gerektiginde ileri
gorintileme yontemleri istenmelidir.

sonucu
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Cocuk yogun bakim hekimleri tarafindan vaskuler erigim i¢in takilan
santral ven6z kateterlerin degerlendirilmesi

Evaluation of central venous catheters implanted for vascular access by pediatric

intensive care physicians

Merve Mlslrhoglu1®, Dincer Y1ld1zda§1®, Damla Pinar Yava§1®, Faruk Ekincﬂ@,

Ozden Ozgiir Horoz ' ®

ICukurova Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Adana, Turkey
Cukurova Medical Jonrnal 2020;46(Ozel Say 1):174-175.

Amag: Santral vendz kateterizasyon; invaziv
hemodinamik monitorizasyon, parenteral beslenme,
kan alma, ila¢ ve sivi tedavisi, kan ve kan Grtnlerinin
kullanim1 gibi pek ¢ok nedenlerle yogun bakim
unitelerinde, acil servislerde, ameliyathanelerde ve
servislerde  kullanilan  bir y6ntemdir. Uygulama
alaninin genisligi ve sagladigt avantajlar nedeniyle
kullanimi ~ giderek  artmaktadir.  Santral
kateterizasyon femoral, internal juguler ve subclavian
vene girisim sonucu santral yol ile olmaktadir.
Hastaya islem esnasinda sedasyon analjezi uygulamasi
yapilmaktadir. ~ Kanama,  arterial  ponksiyon,
pnémotoraks, hematoraks gibi komplikasyonlart

mevcuttur.

venoz

Bu calismada ¢ocuk yogun bakim
hekimleri tarafindan vaskuler erisim amach santral
vendz kateter takilma endikasyonlari, kateter iligkili
komplikasyonlar, kullanim sirelerinin incelenmesi
amagclanmustir.

Gereg ve Yontem: Cocuk Sagligi ve Hastaliklart
klinikleri tarafindan yataklt servislerde takip ve tedavi
edilip cocuk yogun bakim hekimleri tarafindan 1
Ocak 2015 - 31 Aralik 2020 tarihleri arasinda takilan
protokol numarasina gore ilk 500 kateterin takilma
endikasyonlari, kateter iliskili komplikasyonlar ve
kullanim  stireleri  retrospektif — olarak  dosya
kayitlarindan incelenmigtir.

Bulgular: Incelenen 500 kateterin %51.6 (n=258)'si
erkek hastaya takilmistr. %72.2 (n=361) santral venoz
kateter uygulanmisken, %27.8 (n=139) hemodiyaliz

kateteri takidmistt. Hastalarin  yaglart  ortalama
5.36%14.47 yil (min:0, maks:17); hastanede kalis
sureleri 27.57+21.22 glin (min:2, maks:119), kateter
kullanim stiresi ise 13.05£6.77 giin (min:1, maks:32)
idi. En fazla kateter takilan servis %33.6 (n=168) ile
cocuk yogun bakim iken, ikinci sirada %13.8 (n=69)
cocuk onkoloji idi. Takilan santral ven6z kateterlerin
servislere gore dagihimi Tablo-1'de gésterilmektedir.
Santral vendz kateterizasyon endikasyonlari tablo-
2'de belirtilmigtir. Kateter takilan damarlar ise sirastyla
%56.6(n=283) internal juguler ven, %33.0 (165)
femoral ven ve %10.4 (n=52) subclavian vendi.
%19.4'6 ultrasonografi esliginde uygulanmistt. Tslem
esnasinda %96.8 (n=484) komplikasyon gelismezken;
%1.4 (n=7) arter ponksiyonu, %1.0 (n=5) kateter
malpozisyonu, %0.4 (n=2) ventrikuler aritmi ve %0.4
(n=2) pnoémotoraks gorildi. Kateter ¢ikaridma
nedenleri ise Tablo-3'de gosterilmektedir.

Sonug: Invaziv hemodinamik manitorizasyon,
parenteral beslenme, kan alma, ¢oklu ila¢ ve sivi
tedavileri, renal replasman ve plazmaferez gibi pek
cok nedenle kullanilan santral venéz kateterizasyon;
teknik zorluklari ve komplikasyonlart olmakla birlikte
cocuklardaki izlem ve tedavide sagladig yararlar
nedeniyle kullanimi giderek artan bir yoéntemdir.
Santral yerlesimli vendéz kateterizasyon; periferik
yerlesimliye gore invaziv bir islem olmasi ve 6zellikle
cocuk hastalarda ciddi komplikasyonlart olmast
nedeniyle uygun endikasyonda, steril kosullarda ve
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T .. . . .
deneylmh . kl§ll€1‘C€ dikkatlice uy gulanma51 Tablo-2: Santral venéz kateterizasyon endikasyonlar:
gerekmektedir.
. . Sayt (%)
Anahtar Kelimeler: Cocuk, santral vendz
kateterlzasyon, yogun bakim Periferik damar yolu bulunamamasi 117 (%23.4)
Tablo-1: Takilan santral vendz kateterlerin servislere gore dagilhm Coklu ilag, s1v1, kan ve kan iiriinleri tedavisi 91 (%18.2)
Servis Sayr (% -
a1 (%) Hemodiyaliz 75 (%10.2)
Cocuk Yogun Bakim 168 (%33.6)
Ekstrakorporeal ~ tedaviler  (eritroforez, 63 (%12.6)
lazmaferez, lipit aferezi...
Cocuk Onkoloji 69 (%13.8) P P )
Cocuk Metabolizma 51 (%10.2) Inotrop htiyact 48 (%9.6)
Kemik iligi Nakil Merkezi 49 (%9.8) Kemik iligi nakli 47 (%9.4)
Cocuk Hematoloji 35 (%7.0) Invaziv hemodinamik monitorizasyon 45 (%9.0)
Cocuk Nefroloji 30 (%6.0) Parenteral Nutrisyon 14 (%2.8)
Cocuk Enfeksiyon 29 (%5.8) Toplam 500 (%100)
Genel Cocuk 20 (%4.0)
Cocuk Gastroenteroloji 13 (%2.6) Tablo- 3: Kateter ¢ikarilma nedenleri
Cocuk Alerji ve immiinoloji 13 (%2.6) Sayt (%)
Yeni dogan Yogun Bakim Unitesi 7 (%1.4) ihtiyacin kalmamas 399 (%79.8)
- o
Cocuk Endokrinoloji 7(0%14) Kateter enfeksiyonu 53 (%10.6)
Cocuk Romatoloji 3 (%0.6) X X
Kateterin tikanmasi, sizdirmasi, yerinden 36 (%7.2)
¢ikmasi
Cocuk Kardiyoloji 3 (%0.6)
Cocuk Néroloji 3 (%0.6)
Toplam 500 (%100)
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Sistemik kolistin kullanimina bagh poliiiri ve reversible hipokalemi ile
kendini gbsteren edinilmig barrter sendromlu bir olgu

A case with acquired barrter syndrome presenting with polyuria and reversible

hypokalemia due to systemic colistin use
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Amag: Kolistin, polimiksin sinifina ait bir polipeptid
antibiyotiktir. Coklu ila¢ direnci olan gram negatif
bakteriyel enfeksiyonlarin ortaya cikisi, intravendz
kolistin  kullaniminda 6nemli bir artisa neden
olmustur. Bartter like sendrom (BLS), farklt sinif
ilaglarla tedavi strasinda gelisitr ve hipokalemik
metabolik alkaloz, hipomagnezemi, hipokalsemi,
normal serum kreatinin seviyeleri ile kendini gésterir
Kolistin iliskili nefrotoksisite literatiirde genis bir
aralikta bildirilmis olmasina ragmen, kolistin kaynakls
BLS ile ilgili ¢ok az sayida vaka bildirimleri
bulunmaktadir. Cocuk yogun bakim unitesinde,
kolistin tedavisinin 3. Guninde BLS gelisen ve
kesildikten sonra bulgulart gerileyen 2 aylik olguyu
kolistin kaynakli tibutlopatilerin yakin izlemi amaciyla
sunduk.

Olgu: Spinal muskiiler atrofi (SMA) tip 1 tanil1 2 aylik
kiz hasta solunum sikintist nedeniyle ¢ocuk yogun
bakim dnitesine yatirildi. 12, gin takibinde
endotrakeal aspirat kiltirinde  Acinetobacter
baumannii kompleks (105 koloni) iiremesi nedeniyle

kolistin tedavisi (5 mg/kg/gun) baglanildi. Kolistin
tedavisinin 3. giintnde, politti (6 ml / kg / saat) ve
hipokalemik metabolik alkaloz gelismesi nedeni ile
muhtemel sebep kolistin oldugu distnilerek kolistin
tedavisi 4. gininde kesildi. Serum kreatinin ve
tansiyonlart normal aralikta olan hastanin, kolistin
kesildikten iki giin sonra politirisi dramatik olarak
diizeldi. Metabolik alkalozu iki ve hipokalemisi dort
glin sonra geriledi.

Bulgular ve Sonug: Serum kreatinin diizeyleri
disinda tiibtlopatilerde kolistin uygulamasinin dozu
ve sikligi hakkinda net bir bilgi yoktur. Kolistin ile
tedavi swrasinda  poliiiri, hipokalemi, metabolik
alkalozun baslamast ve kesildikten sonra bulgularin
gerilemesi nedensel bir iliski oldugunu
desteklemektedir. Bu konuda daha fazla calismaya
ihtiyag duyulmakla birlikte, kolistin tedavisi alan
cocuklar BLS gelisimi agisindan yakin izlenilmelidir.

Anahtar kelimeler: Kolistin, bartter like sendrom,
cocuk, yogun bakim, politri.
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Ozofageal disfajinin nadir bir nedeni: sigura operasyonu

A rare cause of esophageal dysphagia: sigura operation
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Amag: Idiopatik non-sirotik portal hipertansiyon,
sirozun eslik etmedigi hepatik ve ekstrahepatik
venlerin belirginlesmesi ile ortaya ¢ikan bir grup
hastaliktir (1). Etiyolojik nedeni tilkeler arast farklidik
gosteren (2) ve ¢ogu zaman nedeni belli olmayan,
siklikla kanamast komplikasyonu olmasi
nedeniyle mortalitesi yitksek bir klinik durumdur.
Portosistemik sant ve devaskiilarizasyon
operasyonlari, portal hipertansiyonun tedavide
siklikla kullanilan cerrahi proseditleridir (3). Bu
prosedirin uzun dénem  izleminde  bircok
komplikasyon bildirilmistir (4). Portal hipertansiyon
tedavisinde kullanilan  endoskopik  varis  bant
ligasyonu iliskili dur, 6zofageal darhik gorilen vaka
serileri  bildirilmigtir ~ (5). ~ Ama  6zofageal
devaskularizasyon sonrasi 6zofagus alt uc darligs
nadir gérulmektedir. Biz disfaji yakinmais ile gelen bu
olgumuzda Shigura operasyonu
6zofagus alt uc darligt tanist koyarak, yasam kalitesini
ciddi oranda etkileyen bu durumun OGnemini
vurgulamak istedik.

varis

sonrast  gelisen

Olgu: 16 yas erkek hasta, yemek yerken gogiiste agri,
gida  takilmasi, yemek yiyemem sikayetleriyle
hastanemize basvurdu. Hastanin 3 aydir yuttuktan
sonra yediklerini sindirmeden ¢tkardigi, yemekle
iliskili gbgtste agr tarifledigi 6grenildi. Bu siire icinde
katt gidalart tiiketemedigi ve 10 kg a yakin kilo
kaybettigi 6grenildi. Fizik muayenesinde 6zellik
yoktu, batinda operayson skart mevcut idi. Anamnezi
sorgulandiginda 3 ay once portal hipertansiyon
nedeniyle Shigura operasyonu (6zofagus

transeksiyonu, ~ 6zofagogastrik  devaskiilarizasyon,
splenektomi, piloroplasti, selektif vagatomi) ve TIPS

yapildigi  Ogrenildi.  Cekilen  6zofagus-mide-
duodenum grafisinde 6zofagus alt ugta darlik
saptandt.  Gastroskopi’sinde operasyon alaninin

komgulugunda 6zofagus alt u¢ kisminda ring seklinde
Ozofagusun daraldigt goruldi. Hastaya ayni islem
sirasinda 6zofagus balon dilatasyon islemi uygulandi.
Hasta kontrollerinde gida alimi artt1 ve kat gida alim1

baglad1.

Sonug: Bu olguda da anlatmak istedigimiz gibi iyi bir
anamnez tantya ulagsmanin en O6nemli yoludur.
Ozellikle disfajinin ilerleyici olmasi, kilo kaybina
neden olacak kadar beslenmeyi etkilemesi 6nemli
alarm isaretleridir. Anamnezde yutma glgliginin
katt gida mu yoksa stvi gidaya karst mu oldugunun
bilinmesi akalazya ve sekonder gelisen darliklarin
Gegitilmis
operasyonlarin sorgulanmast unutulmamalidir. Tyi bir
anamnezden sonra tani baryumlu 6zofagus mide
duodenum grafisi ile rahatlikla konulabilmektedir.
Obstriktif  disfajide  6zefagogastroduodenoskopi
yaptlmast hem tamt hem tedavi agisindan
gerekmektedir.

ayiriminda yardimei olacaktir.
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Tekrarlayan enfeksiyonlarla seyreden gocuklarda altta yatan sendrom

aragtirilmali mi?

Should underlying syndrome be investigated in children with recurrent infections?
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Amag: Bes yasin alundaki saglkli cocuklar; 4-9
kez/yil ust solunum yolu enfeksiyonu gecirebilitler.
Bu enfeksiyonlarin Cocuk yas grubunda belirli stire¢
icerisinde stk gegirilen enfeksiyonlar arastirilmaly, altta
yatabilecek hastaliklarin dogru tanist konmalidir. Bu
vakamizda son 1 yil 1cerisinde neredeyse her ay ates
ve Oksiriik epizotlart geciren hastamizin sendromik
gorinimu ile beraber altta yatabilecek baska bir
hastalig1 olabilecegini irdeledik.

Olgu Sunumu:6.5 yas E hasta, 38.3 ates, oksurik
sikayetleriyle acile bagvurdu. Hastanin 6ykiisiinde son
1 yilda stk AC enfeksiyonu(10-11/y1l) gecirdigi
dénem doénem kabizlik-ishalleri oldugu 6grenildi.
Hastanin atesleri ates digiriciyle disiyormus.
Cekilen PAAC de sag AC bazalde infiltratif gériinim
mevcuttu.

-FM: Biling agik, S1-S2 ritmik, Batin rahatti. Sag Ac
alt zonda krepitan ral mevcuttu. Bas-boyun
muauenesinde mikrosefali, mikrognati, strabismus,
nistagmus, pitozis ve disiik kulak.

-LABORATUAR: WBC: 27400 ANS:22900
ALS:2500  HB:10.1 HCT: 31.1 PLT:365000
CRP:268 PCT:2.2

-OZGECMIS: Malalaigment VSD+PS
COVID PCR:2 kez Negatif, COVID antikor: Negatif

-SOYGECMIS:2 kardes. Bilinen hastalik yok.
COVID temast yok.

Immiin yetmezlik paneli Normal

Sonug: Birtakim fenotipik 6zellikler ve klinik
bulgularin birlikteligi; bazi sendromik hastaliklardan
stiphe etmemizi ve bu sayede hastalara, dogru taniyi
koyarak hastalarin dogru tedaviyi alabilmelerini
mimkiin kilacaktir. Smith lemli opitz
sendromu(SLOS)  7-dehidrokolesterola  (7DHK)
kolesterole ceviren ve geni 11ql3’te lokalize bir
enzim olan 7DHK rediiktazin dogustan eksikligi s6z
konusudur. SLOS; dogumsal anomalilerle seyreden,
hastalarin ~ degisken derecelerde  etkilendigi  bir
sendromdur. Hastamizda stk akciger enfeksiyonlari
olmasi, mental motor retardasyon, konjenital kalp
hastalig1 olmast ve bas boyun anomalileri (mikrognati,
mikrosefali, digsik kulak vb.) gibi sendromik
bulgularin = olusu  bizi Smith Lemli Opitz
sendromundan siphelenmeye itmigtir. Hastamizin,
Tibbi Genetik Bélumiine gerekli tahlilleri génderilmis
olup genetik sonucunun takibi yapilmaktadir. Sonug
Nisan ayinda belli olacaktir.
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Maligniteyi taklit eden abdominal tiiberkiiloz olgusu

A case of abdominal tuberculosis imitating malignancy
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Amag: Abdominal tiberkiloz (IB) pediatrik TB
olgularinin %0.3 “‘Gnde gorilir!. Bu yazida maligniteyi
taklit eden intraabdominal tiberkiiloz tanist alan olgu
sunuldu.

Olgu: 7.5 yasinda erkek hasta; karin agrisi, kusma
nedeniyle ¢ekilen batin tomografisinde Burkitt
Lenfoma? olarak raporlanmis. Maligniter ile alinan
biyopsi kronik
inflamasyon, mikroapse olmast nedeniyle tarafimiza

sonucunun granulomatdz
sevk edilmis; fizik muayenesinde genel durumu orta
biling actk

g6z kapaklart  Odemli, batin distandd, asit+
hepatomegali kot alt1 3 cm seklindeydi. WBC: 17000,
Prokalsitonin: 9.6 ng/ml (0-0,5), CRP: 190 mg/dl (0-
0,8), Sedimentasyon: 46 idi. Akciger filminde
pnoémonik infiltrasyon mevcuttu. PPD 0x0 mm, a¢lik
mide suyundan (AMS) aside rezistan bakteri (ARB),
TB kiltir gonderildi. Periton sivisindan ARB, TB
PCR, TB kiltir, ADA goénderildi. AMS ve periton
stvistnsada  ARB  goriillmesi tizerine pulmoner ve
abdominal tuberkilloz tanist ile anti-tiberkiiloz

tedavisi baglandi. TB kiltiriinde Mycobacterium
tuberculosis komplex tredi.

Sonug: Cocukluk ¢aginda tiberkiloz tanist koymak
zordur?. Asit abdominal TB olgularinda en stk izlenen
klinik bulgudur®*. Malignite distnilen hastada
pulmoner ve abdominal TB tanist koyduk.
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manifestasyonlari
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Rare extraintestinal manifestations of inflammatory bowel disease
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Amag: Eritema nodosum (EN), sik gorilebilen,
ektremitelerin  ekstansér yizlerinde siklikla sert,
eritemat6z nodil yada plak seklinde gorilen, akut
nodiler septal pannikdlittir. EN, siklikla lezyonun
ayrintill  degerlendirilmesi, lokalizasyonu ve tipik
gorunimu  ile  biyopsiye  gerek  duyulmadan
taninabilen lezyonlardir. EN, anemi nedeniyle
malignite diistiniilerek tetkik edilen hastada Ulseratif
Kolit tanist koyarak ayirict tanidi Enflamatuvar
Bagirsak Hastaliklarinin - olabilecegini  vurgulamak
istedik. Eritema nodozum ayirict tanisinda infeksiy6z
nedenler, malignite siklikla akla gelen ayirict tanilar
olsada Onemli bir baska nedenin Enflamatuvar
bagirsak hastaligi olabilecegi unutulmamalidir.

Gereg ve Yontem: 13 yas kiz hasta, her iki ayak 6n
yizlerinde agrili sislik olmast ve halsizlik nedeniyle
hastanemize basvurdu. Hastanin fizik muayenesinde
her iki bacak o6nyiziinde agrili, nodiler hiperemik
lezyonlar Belirgin anemik olmast
nedeniyle hematolojiye konstlte ediliyor. Hastada
malignitenin dislanmas: amaciyla yapilan periferik
yaymada atipik hiicre gorilmedi. Hematolojide
yaptlan muayenesinde lezyonlarin EN ile uyumlu

mevcut idi.

oldugu  ve

gastroenteroloji

protein  dustkligi
gorisi istendi.  Gastroenteroloji
tarafindan degerlendirilen hastanin ayrintilt sikayetleri
sorgulandiginda 2 aydir karin agrisi, rektal kanama ve
kolit tarzinda digskilamast oldugu 6grenildi. Hastanin
hipoalbuminemi, anemi, rektal kanama ve karin agrisi
mevcut idi. Protein kaybettiten enteropati, EN

nedeniyle

birlikteligi ve kolit digskist  olmast  Uzerine
Enflamatuvar ~ Bagirsak  Hastaligr  disintlerek
gastroskopi  ve kolonoskopisi yapildi.  Yapilan
kolonoskopik  muayenesinde  pankolit  bulgusu

mevcut ve tlserlerden alinan biyopsi Ulseratif Kolit
ile uyumlu idi.

Bulgular ve Sonug: Bu olgu ile EBH’liklarinin nadir
goriilen iki farkli prezentasyon seklini hatirlatmak
istedik. EBH’liklarinda ekstraintestinal
manifestasyonlarin ~ gbrilme  sikligi  giderek
artmaktadir. Protein kaybettiren enteropati ve/veya
EN varliginda mutlaka ayirict tanida  enfeksiyoz
nedenler, romatolojik hastaliklar, malignite disinda
EBH’lerde akilda tutulmali ve anamnez buna yonelik
ayrintilt sorgulanmalidir.
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Intrauterin dénemde lenfokist olarak takip edilen bir fetusta fetus vakasi

A fetus in fetu case followed-up as a lymphocyst during intrauterine period
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GIRIS

Fetus in fetu (FIF) 1:500000 insidansa sahip nadir bir
anomalidir (Sithamara, 2017: 46). Etiyolojisinde
bircok teori mevcut olup en ¢ok kabul edilenlerden
bir tanesi, embriyogenezis siirecinde blastokist
evresinde esit olmayan hiicre boélinmesi sonucu
matlir embriyoda hiicresel bir kitle kalmasidir. Bunun
sonucunda  fetus, diamniyotik monokoryonik
gebelikte normal ikiz esinin viicudunda hiicresel bir
kitle olarak kalmaktadir (Sithamara, 2017: 46). Cogul
gebelikler ve matiir teratom da bildirilen diger teoriler
arasindadir (Yaacob, 2017: 1). Matiir teratomlarda
malignite riski bulundugundan FIF ile ayirict tanist
mutlaka yapilmaldir. FIF, matir teratomlardan
vertebral yapilarin varhigt ile ayrilir ve yaygin olarak
intraabdominal kitle olarak ortaya ctkar ve baz
vakalar intrauterin dénemde teshis edilebilir. Ayrica
bu kitle kranial, mediastinal, sakral, skrotal bolge ve
ag1z igerisinde de olabilir. Biz de intrauterin dénemde
lenfokist olarak takip edilmis olan FIF vakast sunmak
istedik.

OLGU

Hasta, daha 6nceden bilinen bir hastaligi olmayan 33
yasindaki annenin 39. gestasyonel haftasinda, daha
once gecirilmis sezaryen nedeni ile, sezaryen ile 4500
gram dogan kiz bebek olup birinci ve besinci dakika
APGAR skoru 9- 10’du. Ebeveynler arasinda

herhangi bir akrabalik iliskisi ve dogum O6ncesi
Oykisinde belirgin bir 6zellik yoktu. Hastanin
intrauterin takiplerinde 28. gestasyonel haftasinda
ultrasonografide (USG) lenfokist ile uyumlu
intraabdominal kitle saptandi. USG “46x40x59 mm
boyutlarinda  kistik  gérinimli  damarlanmasi
olmayan, 12 mm capinda solid komponenti olan
kitlesel yapt” olarak degerlendirildi. Bu kitle ince
duvari nedeni ile 6ncelikle lenfokist ile uyumlu olarak
degerlendirildi. Dogum sonrasinda yenidogan yogun
bakim unitesinde izlenmeye baglanan hastanin fizik
muayenesinde karaciger iki santimetre palpe
ediliyordu ve sag alt kadranda, intrabdominal palpe
edilen bir kitle mevcuttu. Dogumdan sonra bakilan
AFP  dizeyi 69.553 IU/ml (48.406134.178
IU/ml)’ydi. USG incelemesi “5.3x2.9 cm boyutunda
konturlar1 lobile, dizgin sinirl, kistik alanlar ve
mikrokalsifikasyonlar  iceren kitle” olarak
degerlendirildi (Resim 1). Tomogrofi (BT) ile yapilan
batin gériintiilemesi “sag st ve alt kadranda kalsifiye
ve ossifikasyon gosteren sinirlart belirgin lezyon
izlenmistit ve bu lezyonda alt ckstremiteler ve
vertebral yapilar se¢ilmektedir” olarak degerlendirildi
(Resim 2). Bu kitle ¢ocuk cerrahisi tarafindan
amniyotik membran riiptire edilmeksizin ¢ikarildi.
Cikarllan  kitlenin =~ makroskobik  incelemesinde
umblikal kord, amniyotik kese ve ekstremite parcalari
izlendi. Go6bek kordonunun iki arter ve bir ven
icerdigi (Resim 3) goriildi ve tim bu bulgular FIF ile
uyumlu olarak degerlendirildi. Ayrica makroskobik
incelemede kalp ve beyin olusumu da gézlenmedi
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(Resim 4). Orneklerin mikroskobik incelemesinde
matlr cilt, santral sinir sistemi, bagirsak epiteli, kas,
kemik, kikirdak, yag ve kemik iligi dokusu izlendi
(Resim 5). Hastanin operasyon sonrast yirminci
gunde bakilan AFP 3490 IU/ml (2654+3080 IU/ml)

Lenfokist olarak takip edilen bir fetusta fetus vakasi

ve beta-HCG 0.66 mIU/ml (0- 0.5 mIU/ml) olarak
Olgildii. Operasyon sonrast yapilan USG patoloji
saptanmayan ve su anda iki yasinda olan hastanin
AFP, beta-HCG diizeyi ve batin USG incelemeleri ile
takibine devam edilmektedir.

Resim 1. FIF USG goriintiisii A: Dismorfik ayak yapilar1
Dismorfik parenkimal organ yapilari.
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Resim 2. BT koronal reformat gériintiilerde, sagda infantin batin igerisinde yerlesen fetusun deforme iskelet

yapilari
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Resim 4. Makroskobik longitudinal kesitlerde deti (beyaz bolge), subkutandz yag doku (mavi bélge), kikirdak
doku (kirmiz1 bélge) ve yer yer kistik hemorajik alanlar (sar1 bélge).

Resim 5. Fetusun mikroskobik incelemelerinde; intestinal epitel ve yiizey epiteli (a; H&Ex100); deri,
subkutanoz doku ve kikirdak doku (b; H&Ex100); santral sinir sistemi (c; H&Ex100).
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SONUC

Fetus in fetu ilk olarak 18. ytizyilda Friedrich Meckel
tarafindan  tanimlanmistur  (Senytz, 1998). FIF
dogumda 1:500000 gérilme oranina sahip olup daha
cok erkeklerde gozlenmektedir (Thakral, 1998).
Genel olarak infantlarda ve 18 aydan kigik
cocuklarda bildirilmesine ragmen yetiskinlerde de
bildirilmis birka¢ vaka vardir (Sithamara, 2017: 48).

Vertebral kolonun tamaminin ya da bir kisminin
olmast ve aksiyal ya da apendikiler organ veya
kemiklerin olmast FIF icin karakteristiktir. Kostalara,
santral sinir sistemine, gastrointestinal sisteme ve
vaskiler yapilara ait farkli dokular ya da organlar da
fetiste gorilebilir. Ayrica bu fetiisler genel olarak
anensefalik olup kardiyak yapiya da rastlanmaz
(Kumar, 2016: 25). Bizim hastamizda da
makroskobik incelemede beyin veya kalbe ait doku
ornegine rastlanldmamistir. FIF’e dolasim  destegi
abdominal  duvara ait  vaskiler yapilardan
saglanmaktadir ve FIF’in boyutu ve agithigi dolagim
destegine bagli olarak degismektedir. Fetiis eger iyi bir
dolagim agma sahipse, biyik ve iyi gelismis bir
kitlesel yap1 olarak gorilir (Sithamara, 2017: 48).
Hastalar genellikle intraabdominal kitle ile tant alir.
Hastalarin ~ siklikla ~ abdominal  distansiyon,
konstipasyon, dispne gibi kitle etkisine bagli semptom
ve bulgulart mevcuttur. Serum AFP ve beta-HCG
diizeyi normal ya da yiikselmis olabilir (Kumar, 2016:
25). Bizim hastamizda da preoperatif AFP,
postoperatif AFP ve beta-HCG dizeyi normal
sinirlarda saptand.

Vertebral yapilarin  ve ckstremitelere ait doku
parcalarinin FIF’de bulunmasi FIF’in teratomdan
ayrilmasint saglar ve bircok yazar da FIF’i tamamen
teratomdan ayrt tutar. Normal bir embriyoda,
embriyogenezis  siirecinin  dglinci  haftasinda
vertebral kolon primitif cizgiden gelisit. Hastada
saptanan kitle igerisinde vertebral kolonun varligt
embriyogenezisi yansittigt igin FIF tanisinda bir ipucu
saglar (Harigovind, 2019: 335). Buna ragmen,
vertebral kolonun olmadig ama organogenezisin ileri
asamalarint yansitan doku 6rnekleri iceren vakalar
tanimlanmistir (Kumar, 2016: 25). Teratom her t¢
germ yapragindan koken alan farkli dokular icerebilir.
Bu nedenle bazi yazarlar FIF1 iyi gelismis bir teratom
olarak degerlendirmektedir (Sithamara, 2017: 49).
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Prescher LM, FIF ve teratomu matiirasyonun farkli
evrelerindeki ayn1 patoloji olarak degerlendirmektedir
(Kumar, 2016: 25). Bizim olgumuzda da
matirasyonunu tamamlamis dokular saptandi. X-ray,
USG, manyetik rezonans goruntileme ve 6zellikle
BT ile vertebral yapilar ve diger iskelet elemanlar
gorintilenebilmektedir. Bizim olgumuzda yapilan
goriintileme yontemleri sonrasinda  kitlede ince
duvar yapist saptanmasindan dolayr  6ncelikle
lenfokist ile uyumlu olarak degerlendirildi. BT ile
goruntilemede ise kitlenin fetus ile uyumlu oldugunu
dugiindiirecek intraabdominal, sag iist ve alt kadranda
kalsifiye ve ossifiye alanlar igeren, alt ekstremite ve
vertebral yapilar ile uyumlu lezyonlar saptandi.

Fetus in fetunun tedavisinde cerrahi ecksizyon
onerilen yontemdir (Harigovind, 2019: 336). Bizim
olgumuzda da cerrahi eksizyon yapildt ve patolojik
inceleme ile tant dogrulandi. Hastanin takibine AFP,
beta-HCG diizeyi ve USG incelemeleri ile devam
edilmektedir. Hastanin iki yillik takibinde yeni bir
semptomu olmadi ve yeni bir bulgu saptanmad.

Son olarak belirtmek isteriz ki olgumuzda oldugu gibi
prenatal USG’de lenfokist saptandiginda FIF ayirict
tanida mutlaka akla gelmelidir.
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