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GIRIS
Herediter multipl egzositoz(HME) ¢ok sayida
osteokondromlarin varligi ile karakterize, otozomal
dominant gecis gdsteren bir hastaliktir. Insidanst
1/50.000°dir. Klinik olarak asil yakinma eklem
yakininda tek veya cok sayida sert, agrisiz kitlelerin
varligidir. Diz ve ayak bileginde valgum deformitesi,
pektoral ve pelvik kusakta asimetri, el bileginde ulnar
deviasyonla radiusun egrilmesi, eklem hareketlerinde
kisitlilik gortlebilir. Bu olgu nadir gérildigi ve uzun
sureli takibin gerekliligi nedeniyle sunulmustur.

OLGU

10 yasinda erkek hasta, kilo alamama, istahsizlik
yakinmalari ile getirildi. Sag radius distalinde, sag el
3.parmak proksimalinde, her iki skapulanin
medialinde, sol femur distal kesiminde, sag femur
proksimalde, sol 6-7-8. kostalarda, sag 6-7. kostalarda
boyutlart en kigtigd 1X1 cm ile en buyugh 3X2 cm
arasinda degisen, sert, harcketsiz, agrisiz kitleler
saptandi (Resim 1ve Resim 2). Ogykiisiinde, bu
lezyonlarin yaklagtk dort yildir oldugu 6grenildi.
Soyge¢misinde; annesinde HME oldugu 6grenildi.
Fizik muayenesinde viicut agirligr:26kg (-1.31 SDS),
boy:140cm (0.21 SDS) idi. Her iki kolda unlar
deviasyon ve dizlerde valgum deformitesi mevcut idi.
Diger sistem muayeneleri dogaldi. Tam kan sayimi ve
biyokimyasal degerleri izole D vitamini disukliga
disinda normal sinirlardaydi. D-vitamini:6,9 ng/mL
idi. Hasta ortopedi bélimiine konsiilte edilerek genel
cocuk polikliniginde takibe alindi.

Resim 1.
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TARTISMA

HME’ye ait lezyonlar 2-10 yaslar arasinda belirgin
hale gelir. Hastamizda lezyonlar 6 yasinda baslamist1.
En sik yetlesim vyerleri; dizler, humerus, kalca,
skapula, kostalar, el bilegi, ayak bilegi, dirsek, eller,
ayaklar ve pelvis kemikleridir. Bizim hastamizda
radius, femur, skapula ve kostalar tizerinde bilateral
egzositozlar mevcuttu. Hastaltk otozomal dominant
kalitm  gosterir, ciddiyeti ebeveynlerde hafif
fenotipten, cocuklarda ciddi forma (17-30 egzositoza)
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kadar degisebilir. Hastamizin annesi hafif formlu
HME ile izlenirken, hastamizda agir HME mevcuttu.
Valgum deformitesi, pektoral kusakta asimetri, ulnar
deviasyon ve kilo alim yetersizlifi nedeniyle
degerlendirilen hastamiz izole D vitamini disuklagu
ve HME tansiyla takibe alindi. HME’de %3-%5
prevalans ile malign transformasyon en korkulan
komplikasyonudur. Olgumuz ender gorilen bu
hastaligin malign transformasyon agisindan yakin
takip  edilmesinin = 6nemini
sunulmustut.

vurgulamak  igin
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GIRIS

Mitokondriyal DNA  deplesyon sendromu 6
(MTDPS6); neonatal dénemde karaciger yetmezligi,
hipoglisemi, laktik asidoz ve nérolojik bulgulatla
seyreden, MPL717 gen mutasyonu sonucu olusan,
otozomal resesif kaliimh multisistemik tutulum
gosteren  bir  kalitsal  metabolik  hastaliktr.
Hepatoserebral ~mitokondriyal DNA  deplesyon
sendromu (MTDPS) olarak da adlandirilir. Hastalar
genellikle infant déneminde basvurur ve hayatin ilk
yilinda 6lumle sonuglanir. Ancak ¢ok nadir olsada ileri
yaslarda da tani konulan olgular vardir. MTDPS6’nin
gunimiizde etkin bir tedavisi yoktur. Biz de
yenidogan kolestazi nedeniyle bagvuran takibinde
nérolojik bulgulart ve laktik asidozu gelisen MPL77
gen mutasyonlu bir hastayt kolestaz etiyolojisinde
nadir bir neden olarak sunmak istedik.

OLGU

4,5 aylik kiz hasta, 3 giinlikken sariligi olmas:
nedeniyle dis merkeze basvurmus, kolestaz etiyolojisi
icin yapilan tetkiklerinde CMV pozitifligi saptanmasi
lzerine gansiklovir tedavisi verilmis, tedaviye yanit
alinamamasi nedeniyle metabolik hastalik 6n tanisiyla
yonlendirilmisti. Ozgegmisinde 6zellik  olmayan
hastanin anne babast birinci derece kuzen akrabayd:
ve ailede benzer 6ykii yoktu. Fizik muayenesinde
ikterik  gorunimi  disinda  6zellik  saptanmadi.
Kolestaz etiyolojisine yonelik tetkiklerinde safra

yollart atrezisi, galaktozemi, sitrulinemi ve tirozinemi
disland1. Takipteki fizik muayenesinde hipotoni
gelismesi, hepatik bulgularinin kottlesmesi, laktik
asidoz saptanmasi, ferritin ve AFP yiiksekligi olmast
nedenleriyle MTDPS olabilecegi dustintilerek destek
tedavileri diizenlendi. Hasta 4.5 aylikken kaybedildi.
Genetik analizinde MPL777 geninde homozigot
¢.284dupG (p. F96Kfs*17) mutasyonu saptandi.

TARTISMA

MTDPS etkilenen organlarda mitokondriyal DNA
kayb1 ile karekterize heterojen bir grup kalitsal
metabolik  hastaliktir.  MPI777  geni  disinda
hepatoserebral bulgulara neden olan diger genler
POLG1, DGUOK ve C10orfdir. Bizde kolestaz
nedeniyle basvuran takiplerinde hepatik bulgularina
nérolojik bulgular eklenen hastamizda mitokondriyal
bir hastalik olabilecegini dustinerek baktigimiz
MPV’17 genine mutasyon saptadik. Olgumuzu nadir
goriilen bir durum oldugu icin, kolestaz etiyolojisinde
galaktozemi,  sitrilinemi ve tirozinemi  gibi
hastaliklarin yani sira hipotoni gibi nérolojik bulgular
oldugunda ayirict tanida mutlaka mitokondriyal
hepatopatilerin de MTDPS6 digtiniilmesi gerektigini
vurgulamak amaciyla sunduk. Her ne kadar 6zgiin
tedavileri olmasa da hem trnsplant gibi sadece
karaciger yonelik invazif girisimlerin 6nlenilmesi hem
de aileye prenatal tani olanaginin saglanmasinin
6nemini vurgulamak istedik.

Metabolizma Bilim Dali, Adana, Tutrkey
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Nieman Pick type A: could liver transplantation be a treatment method?
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GIRIS

Niemann-Pick  hastaligt ~ SMPD7  genindeki
mutasyonlarin neden oldugu asit sfingomiyelinaz
(ASM)  cksikligi ~sonucu  dokularda  degisen
derecelerde  lipit depolanmasina  neden  olan,
otozomal resesif kalitmli nadir bir lipit depo
hastaligidir. ASM eksikligi sonucu hastaligin A ve B
olarak iki tipi meydana gelir. Sikligt 250 000’de 1°dir.
Tipler arasindaki farklar  klinik  bulgulardan
kaynaklanir. Tip A’li hastalar erken bebeklik
déneminden itibaren ciddi hepatosplenomegali ve
merkezi sinir sistemi tutulumuyla karsimiza gelirken,
tip B’de genellikle nérolojik bulgular gbzlenmez ve
hepatosplenomegaliye ilerleyici interstisyel akciger
hastaligt eslik eder. Tip A’ll hastalar ilk 3 yasta
kaybedilirken tip B’li hastalar stklikla yetiskinlige
kadar yasarlar. Gunimizde tedavide erigkin yas
grubunda ve splenektomi yapilmamis hastalar icin
enzim replasman uygulamast c¢aligmalari disinda
sadece semptomatik yaklagimlar uygulanmaktadir.
TIP A’da hizly, ilerleyici ve éliime yol agan nérolojik
fonksiyonun derin kaybi iki ila ¢ yaslarinda ortaya
cikar. Periferik néropati, hipotoni ve arefleksi olarak
kendini  go6sterir.  Sfingomiyelinin ~ pulmoner
makrofajlarda  depolanmasi  interstisyel — akciger
hastaligina, stk solunum yolu enfeksiyonlarina ve
siklikla solunum yetmezligine yol agar. Makiila kiraz
kirmizist lekeler sonunda etkilenen tim bitreylerde
gortlir,  ancak  hastalilk  seyrinde  erken

gortlmeyebilitler. Dalak, kemik iligi, lenf diigiimleri,
kan damarlari, periferik sinir Schwann hicreleri,
merkezi sinir sistemi ve retinal hicrelerin
retikiiloendotelyal sisteminde buyiik lipit ytikla képiik
hiicreleri gorilir.

OLGU

1lk kez 2 aylikken ates nedeniyle hastaneye yatisinda
akut karacifer yetmezligi tablosu saptanan, ancak
spontan olarak diizelen hastanin 6 ayhikken yine bir

enfeksiyonu takiben akut karaciger yetmezligi
nedeniyle etiyolojik tetkikleri tamamlanamadan
karaciger transplantt yapildig Sgrenildi.

Soyge¢misinde anne-baba akrabaydi, ancak ailede
benzer 6ykii yoktu. Nakil sonrast 7.5 aylikken
etiyolojik aragtirma acisindan klinigimize basvuran
hastanin fizik muayenesinde; karaciger 1 cm, dalak 2
cm palpabl idi. N6rolojik muayenesi yasina uygundu.
G6z muayenesinde metabolik hastaligt dustindiirecek
bir bulgu saptanmadi. Nakil sonrasi bakilan
biyokimyasal ve metabolik tetkiklerinde patoloji
yoktu. Lipit depo hastaligt yoéninden bakilan
lizozomal asit lipaz, Beta glukoserebrozidaz ve asit
sfingomiyelinaz enzim diizeyleri normaldi. Aile
prenatal tant talebinde bulundugu ve hastaya 6zgiin
bir tant konulamadigi icin yapilan hastaya tim ekzom
analizi (WES) istendi. Sonu¢ beklenirken hastada
noérolojik bulgularinin gelistigi, néromotor basamak
kayiplarinin oldugu gézlemlendi. Tekrar yapilan g6z
muayenesinde makulada kiraz kirmizist leke saptandi.
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Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Adana, Turkey




Cilt/Volume 45 Yil/Year 2020

Ciddi interstisyel akciger tutulum bulgulari gelisti ve
22 aylikken trakeostomi acilarak ev tipi mekanik
ventilatérde takip edilmeye baslanildi. Bu sirada,

Nieman Pick tip A

WES sonucunda SMPD7geninde homozigot tanimli
c.573delT mutasyonu oldugu bildirilen hastaya
Niemann-Pick A tanist konuldu.

NAKIL ONCESI NAKIL SONRASI
18.06.18 12.09.18 18.09.19 31.01.20
AST 77 65 74 34
ALT 25 37 18 10
TOTAL BILIRUBIN 17 0.4 0.2 0.29
DIREKT BILIRUBIN 12 0.14 0.06 0.07
GGT 15 34 40 35
ALBUMIN 3.4 3.9 3 3.5
APTT 56 27.9 27 27
INR 3.05 1.12 1.16 1.02
WBC 6600 9200 3900 4800
ANS 2780 4700 2200 1900
HB 8.1 10.5 10.4 11.5
HCT 23 30.1 28 33
PLT 49000 256000 144000 144000
NAKIL ONCESI NAKIL SONRASI
FM BULGULARI
KC BOYUTLARI 4CM NONPALPABLE
DALAK BOYUTLARI 5CM 5CM
CHERY RED SPOT YOK VAR
OTURMA YOK YOK
KONUSMA YOK YOK
BILISSEL BECERI GERI GERI
TARTISMA e, e s st et
. . ) ) transplant yapilmak zorunda kalmnmug, transplant
Infant  donemindeki ~ hepatosplenomegali  ve  onragr asit sfingomiyelinaz enzim diizeyi normale

kolestazin etiyolojisinde Niemann-Pick hastaligi da
mutlaka dustnilmelidir. Nakil 6ncesi  etiyolojik
inceleme yapilamayan hastalarda 6n tant olarak
Niemann-Pick  hastaligt ~ disintliyorsa, enzim
diizeyiyle beraber transfizyon nedenli yanls
yukseklikler de g6z 6ntine alinarak SMPD7gen analizi

gelitken dokularda lipit birikimi devam ettigi icin
nérolojik, akciger ve g6z tutulum bulgulart gelismistir.
Olguyu Niemann Pick tamilili hastalarda karaciger
transplantasyonunun  etkin  bir tedavi segenegi
olmadigini vurgulamak amaciyla sunduk.
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GIRIS

Erken baslangicli epileptik ensefalopatiler, stklikla
hayatin 1 yilinda ila¢ tedavisine direncli ve gelisim
geriligiyle seyreden epileptik sendromlart
icermektedir. Genetik calismalardaki son gelismeler,
kriptojenik epileptik ensefalopatilerin  6nemli  bir
kisminin tek gen bozukluklarindan kaynaklandigini
ortaya koymaktadir. Otozomal dominant kalitilan ve
de novo gorilen SPTANT gen mutasyonlart hiicre
iskeletinin korunmasint ve reseptér baglanmasin
saglayan noneritrositik alfa-1-spektrini sorunlarina
yol acarak epileptik ensefalopati tip 5e yol acar.
Klinik bulgulart arasinda ilk 1 yilda antiepileptiklere
direncli epilepsi, nonsendromik zeka geriligi ve dikkat
eksikligi-hiperaktivite bozuklugu bulunur.

OLGU

lyasinda kiz hasta direngli epilepsi etiyolojisi
arastirilmak tzere cocuk metabolizma ve cocuk
néroloji bolimlerine basvurdu. Miadinda 3100 gram
sorunsuz dogan olgunun 5 aylikken basini tutmadigt
ve irkilme tarzi nébetleri oldugu fark edilmis. Hastaya
strasiyla topiramat ve levatirasetam baslanmug, fakat
nébetleri devam etmis. Anne-baba akrabaligi ve
ailede benzer ykii yoktu. Bagvuruda hastanin boy

persentili 5-10 arasinda, viicut agirligs 50. persentilde
ve bas cevresi 5 persentilin altinda idi. Cevreyle ilgisi
ve g6z takibi yoktu.

Resim 1.

Agir hipotonisi vardi, bag kontrolii yoktu. Dismorfisi,
organomegalisi yoktu. Laboratuvar incelemede; tam
kan saymmi karaciger ve bobrek fonksiyon testleri,
kreatinkinaz, serum elektrolitler,
homosisteindegerleri normal sinirlardaydi.Kardiyak,
oftalmolojik ~ ve  odyolojik  degerlendirmeleri
normaldi.N6érogorintilemede,  beyin  sapinda

Metabolizma ve Beslenme Bilim Dali, Adana, Turkey

Yazisma Adresi/Address for Cotrespondence: Dr. Biisra Hatice Fidan, Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk




Cilt/Volume 45 Yil/Year 2020

hipoplazi,serebral atrofi,beyaz cevherde
miyelinizasyonda gerilik ve pontoserebellar hipoplazi
saptandt.(Resim-1).

Altta yatan kalitsal metabolik hastaliklar ve viral
enfeksiyonlar acisindan yapilan tetkiklerde altta yatan
bir sebep ortaya konamadi. Hastaya vitamin B6
baslandiktan sonra nébet sikliginda azalma olmadi
Hastada etiyolojiye yonelik hicbir ipucu olmamast
nedeniyle yapilan tim ekzon sekanslama ile SPTANT1
geninde heterozigot p.D2303_1.2305dup varyanti
tespit edildi ve hastaya otozomal dominant kalitilan
erken infantil epileptik ensefalopati tip 5 tanis1 kondu.
Anne ve babadan bilinen mutasyon ¢alismast devam
etmektedir.

Table 1 Molecular background of 25 types of early infantile epileptic encephalopathy (EIEE) [according to OMIM (08-08-14)]

OKB hastalarinda kisilik 6rgitlenmesi

TARTISMA

Erken baslangicli epileptik ensefalopatilerde etiyoloji
siklikla saptanamamaktadir. Yiiksek doz ¢oklu ilag
tedavisine ragmen antiepileptiklere yamitin  kota
oldugu bu hastalik grubunda altta yatan nedenin
aydinlatilmast hem prognozu 6ngérebilmek hem de
aileye genetik danisma vermek acisindan 6nemlidir.
Biz bu vakamizda, hipotoni ve erken doénem
baslangicli, tedaviye direncli epilepsi hastalarinda
SPTANT gen mutasyonu gibi tek  gen
mutasyonlarinin  ortaya konmasinda isleri genetik
analizin tanisal Onemine dikkat ¢ekmek istedik.
(Tablo-1).

OMIM number Gene Locus  [Inheritance Protein
EEEE1 308350 ARX Xp2213 XR Aristaless-related homeobox protein
EEEE2 300672 CDKLS  Xp22.13 XD Cyeclin-dependent kinase-like 5
E[EE3 609304 SLC25A22 11pl55 AR Mitochondrial glutamate carrier |
EIEE4 612164 STXBP!  9¢341 AD Syntaxin-binding protein |
EIEES 613477 SPTANI  9¢33-g34 AD Non-erythrocytic alpha-spectrin-1
EIEE6 607208 SCNIA 29243 AD(denovo) Alpha | subunit of voltage-gated sodium channel
EIEE7 613720 KCNQ2  20q133 AD Voltage-gated potassium channel
EIEE8 300607 ARHGEF9 Xq221 XR Rho guanine nucleotide exchange factor 9
EIEE9 300088 PCDHI9  Xq22.I XD limited to females Protocadherin-19
EIEE 10 613402 PNKP 19134 AR Polynucleotide kinase
EEEE 1l 613721 SCN2A 29243 AD Alpha 2 subunit of voltage-gated sodium channel
EIEE 12 613722 PLCB!  20pl23 AR Phospholipase C-beta
EIEE 13 614558 SCN84 1291313 AD Alpha 6 subunit of voltage-gated sodium channel
EIEE 14 614959 KCNTI 9343 AD Sodium-activated potassium channel
EIEE 15 615006 ST3GAL3 1p¥4.l AR Beta-galactoside-alpha-2,3-sialyltransferase- 11
EIEE 16 615338 TBCID2M4 16pl33 AR Member 24 of TBC! domain family

EIEE 17 615473 GNAOI 169122  AD(de novo)

EIEE 18 615476 SZn2 1p342 AR Seizure threshold 2

EIEE 19 615744 GABRAl 534 AR Alpha | subunit of gamma-aminobutyric acid receptor

EIEE20 300868 PIGA Xp222 XR Phosphatidylinositol glycan, class A

EIEE2] 615833 NECAPI  12p1331 AR Endocytosis-associated protein |

EIEE22 300896 SLC35A2 Xpll.23 XD UDP-galactose transporter, isoform |

EIEE23 615859 DOCK7  1p313 AR Dedicator of cytokinesis 7

EIEE24 615871 HCNI Spl2 AR Hyperpolarisation-activated cyclic nucleotide-gated potassium channel 1
EIEE25 615905 SLCI3AS 17pl131 AR Solute carrier family 13

Alpha subunit of the heterotrimeric guanine nucleotide-binding proteins
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GIRIS

Akalazya, nadir gorilen, alt Gzofagus sfinkter
relaksasyon bozuklugu ile karakterize &zofagus
motilite bozuklugudur. Siklikla 20 — 50° 1i yaslarda
disfaji, regurjitasyon, gégiis agrisi ve kilo kaybi ile
prezente olur!. Nadir olarak % 2-5 olguda 16 yas
oncesinde bulgular ortaya c¢ikmaktadir?. Hastaligin
bilinen insidans yida 1 / 100000, prevalans 10 /
100000 dir. Cocuklarda sikligt ise 0,1 - 0,3 / 100000
olarak bulunmustur®. Bu olgu ile direncgli kusma
yakinmast olan hastalarda nadirde olsa Akalazya
tanisini diginmek gerektigini vurgulamak istedik.

OLGU

Onaltt yas erkek hasta, her yemek sonrast kusma
yakinmast ile bagvurdu. Fizik bakisinda 6zellik yoktu.
Gelisim egrisi  25-50. persentilde idi. Hastane
kayitlarinda ilk olarak 2017°de kusma yakinmasi ile
basvurdugu, yapilan Baryum’lu Ozefagus Mide
Duodenum  (OMD)  Grafisin’de:  Grade 2
gastrodzefageal refli (GOR) saptandigr goriildii.
Laboratuvar degetlerinden Hb: 16 g/dl, MCV: 89 f],
eozinofil: % 2,3, Demir: 100 pg/dl, Ferritin: 60 p g/L,
Immunglobulin E: 45 U/ml idi. Colyak antikorlart ve
akut faz belirtegleri normal idi. Sorgulandiginda sekiz
yasinda iken sikayetlerinin 6nce sivi gidalara sonra
katt gidalara kargt yutma glicligh seklinde bagladig
ogrenildi. Hastaya sikayetleri icin tekrarlayan defalar
gastroskopik islemler yapildigt Ogrenildi. Hasta
sikayetlerinde azalma olmast tizerine takibe gitmemis.

Hastanin  her yedigi gidayt kusmaya baslayinca
klinigimize bagvurmus. Akalazya Ontansiyla ilk
istenmesi gereken tetkik olarak OMD  Grafisi
calislds. OMD Grafisin’de 6zefagus distal kistmda
diizenli daralma, mide mukozal pililer kaba idi (Resim

1).

Resim 1. OMD Grafisin’de 6zefagus distal kisimda
diizenli daralma, mide mukozal pililer kaba idi.

Hastaya gastroskopi yapildt.
Ozefagogastroduedonoskopi’de antrum
makronoduler, Ozefagus alt u¢ mukozast 6demli,
diizensiz gérintimde idi. Gastroskop ile 6zefagus alt
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ucundan rahat gecildi fakat daralma ve prestenotik
dilatasyon mevcut idi. Ozefagus alt 1/3 u¢ kisminda
divertikiiler ~ g6riinim mevcut idi.  Biyopsi’de
helikobakter pylori (Hp) + kronik aktif gastrit, kronik
Ozefajit mevcut idi. Hp Gastriti igin eradikasyon
tedavisi verildi. Akalazya tanisinda altin standart
olarak  degerlendirilen  yiksek  ¢Ozintrlikla
manometri testi yapildi. Ozefagus peristaltizminin
olmaifl, alt 6zefagus sfinterinin gevsemedigi ve
6zefagus limen ici basincin artmis oldugu gézlendi.
Akalazya tanist konuldu. Daha 6nce dilatasyon
tedavisi yapilan fakat dizelmeyen hastamiza
Laparoskopik Hellermiyotomi ve dor antirefld
operasyonu yapildi. Suan sikayetsiz takip ediliyor.

TARTISMA

Akalazya, gastrodzefageal refli ile ¢ok karismasi
nedeniyle, direncli kusma sikayeti ile gelen hastalarda,
etiyolojiside mutlaka digintlmelidir. Cocuklar,
ozellikle 6-7 yas oOncesi, yeme giigligi, kilo kaybi,
regurjitasyon sikayetleri olmast nedeniyle siklikla reflii
ve gelisme geriligi tedavisi almakta ve tant 6-10 yas
civart ge¢ konulabilmektedir ©.  Erken dénemde

OKB hastalarinda kisilik 6rgtitlenmesi

tedavi  edilmedigi taktirde Gzefagus belirgin
genisleyerek sigmoid seklini alir, mega Ozefagus,
olustuktan sonra bircok tedavi bagarisiz olmaktadir.
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GIRIS
Herediterfruktozintoleransi (HFID), friktoz
metabolizmasinda yer alan aldolaz-B (ALDOB)
enzim eksikligi nedeniyle toksik bir metabolit olan
friktoz 1-fosfatin karaciger, barsak ve bd&brekte
birikmesiyle karakterize, otozomalresessif —gecis
gosteren nadir bir kalitsal metabolik hastaliktir. En stk
ek gidaya baslanan aylarda yani diyete fritktoz,
sorbitol ve stikrozun eklenmesiyle kusma, karin agrisi,
ishal, huzursuzluk, solukluk, terleme ve hipoglisemik
nébet gibi yakinmalara neden olur. Karaciger
disfonksiyonu  ve  hepatomegaliye ek olarak
renaltiibilerasidoz tablosu géralir. Acil mudahale
yapilmadiginda Olimcil olabilir. Tant alamayan
hastalarda genellikle tatll ve meyvelerden kacinma
6ykiisti bulunur. Tlerleyen yasla beraber biiyiime
geriligi, karaciger ve bobrek yetersizlikleri gérilebilir.
Tedavi friiktoz, sotbitol ve siikroz icermeyen bir
diyetin uygulanmast ve uzun sireli agliktan kaginma
prensibine dayanmaktadir.

OLGU SUNUMU

Sorunsuz bir gebeligi takiben miadinda dogan erkek
bebegin ilk kez 6 aylikken kusmalarinin bagladigi, 22

aylik iken aynt  nedenle basvurusunda
hepatomegalisin ~ saptandigt ~ 6grenildi.  Fizik
muayenesinde; viicut agirligi: 10,8 kg (3-10p) ve boy:
83 cm (3-10) p, 2-3 cm hepatomegali disinda sistemik
ve norolojik muayenesi dogaldi. Rutin biyokimyasal
ve metabolik incelemede karaciger fonksiyon
testlerinin hafif yiksek olmast disinda 6zellik yoktu.
Hastanin  ilk  yakinmalarinin ek gidaya  gegis
déneminde baslamasi, meyve ve sekerli gidalar
yemek istememesi ve tlkettiginde kusmalarinin
artuginin  6grenilmesi nedeniyle tani olarak HFI
distnilerek yapian genetik ¢alismada ALDOB
geninde  homozigot  ¢.360_363delCAAA  (p.
N120Kfs*32) mutasyonu  saptandi.  Hastanin
diyetinden fruktoz, sitkroz ve sorbitol ¢ikarild:.

TARTISMA

Herediterfruktozintoleransinda klinik bulgular tipik
olarak diyete fritktoz ecklenmesiyle bagladigi icin
tanida ayrintil bir beslenme Sykust, fizik muayene ve
laboratuvar bulgulart kadar yol gostericidir. Tedavide
esas fruktoz, sikroz ve sorbitol icermeyen diyet
olmakla beraber ne kadar fritktozun tolere
edilebilecegi konusunda ortak bir gériis yoktur. Bu
sekerlerin bircok gidanin icerisinde kiigitk miktarlarda
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olmast nedeniyle diyetten tamamen dislanmalar
zotdur. Literatirde 40mg/kg/gin’den veya 1.5
gt/gunden dugik miktatlarin giivenli olduguna dair
yayinlar vardir. Ancak friktoz tiketilmeye devam
edildiginde hastalarda biyime geriligi, karaciger

11
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yetmezligi ve proksimalrenaltibiilerdisfonksiyonun
gelismesi kaginilmazdir. Olgu, hepatomegali ayirici
tanuisinda  HFyt da g6z ontnde bulundurmak
gerekliligini  ve beslenme Gykisinin  6nemini
vurgulamak i¢in sunuldu.
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Tangier hastaligi (MIM#205400), otozomal resesif
sekilde kalitilan, ABCA7 gen mutasyonlarina baglt
olarak ortaya citkan ve ¢ok nadir olarak gorilen bir
kalitsal metabolik hastaliktir.  Cesitli  dokularda
kolesterol esterleri birikimi; periferik néropati ve
buna bagl distal kas atrofisi, sringomiyeli benzeri
klinik, act ve 1st hissi kaybi, hiporefleksi, néropatik
agri, korneal opasiteler, gérme kusuru, buyik ve
turuncu tonsiller, erken baslangicli koroner arter
hastalig1, sol ventrikill hipertrofisi, kuru cilt, tirnak
distrofisi, hepatomegali ve splenomegali gibi
bulgulara ~ yol  agabilmektedir. Laboratuvar
bulgularindan HDL kolesterol dusiikligi dikkat
cekicidir.

OLGU

30 yasinda erkek hasta hepatosplenomegali etiyolojisi
aragtirilmak lzere basvurdugu dahiliye
polikliniginden tarafimiza yonlendirildi. Cocukluk
¢agindan  beri karin  sisligi  olan  hastanin
organomegalisi fark edilmis. Hastanin perinatal
oykisinde Ozellik yoktu. Appendektomi gecirmisti
ve Bruselloz 6ykiist vardt. Strekli kullandigt bir ilag
yoktu. Anne ve babast akraba olup diger kardesleri
saglikliyd: ve ailede benzer 6ykii yoktu. Babast 56
yasinda kalp hastaligi, 35 yasindaki agabeyi de beyin
timord  nedeniyle  eksitus  olmustu.  Fizik
muayenesinde midklavikiler hatta subkostal alanda

karaciger 3-4 cm ve dalak 3-4 cm palpabl idi.
Nérolojik muayenesi ve diger sistem muayeneleri
dogaldi. Laboratuvar bulgulari degerlendirildiginde
karaciger ve bobrek fonksiyon testlerinin normal
oldugu, lipid profilinde total kolesterol, LDL ve HDL

kolesterollerinin ~ olduk¢a  diisik oldugu géze
carpmaktayd:t  (sirastyla  19/10/1,4  mg/dL).
Abdominal ultrasonografide hepatosplenomegali

disinda  Ozellik gorilmedi ve portal ven akimu
normaldi. Karaciger biyopsisinde nonspesifik reaktif
degisiklikler vardi. Ekokardiyografide hafif mitral
yetmezlik ve sol atriyumda dilatasyon saptandu.
Oftalmolojik degerlendirme normaldi. Kemik iligi
aspirasyonunda  gorilen  kopuksii  histiositler
nedeniyle bakilan lizozomal depo hastaliklarindan
Gaucher, Niemann-Pick tip B ve kolesterol ester
depo hastaliklarina ait enzim dizeyleri normaldi,
ancak nonspesifik bir biyobelirte¢ olan kitotriosidaz
yuksekti. Hastanin nérolojik bulgusu veya turuncu
tonsilleri olmasa da HDL distikligi ve mevcut klinik

bulgularla  Tangier hastaligindan  siphelenildi.
ABCAT geninde homozigot c.5243C>T
(p-Ser1748Leu)  mutasyonu  saptanarak  tani
dogrulandi.

TARTISMA

Hepatosplenomegali etiyolojisinde kalitsal metabolik
hastaliklar (IKMH), 6zellikle anne-baba akrabaligy, aile
Oykust ve kronik siire¢ varliginda mutlaka ayirict
taniya eklenmelidi. Diger sistemlerin
degerlendirilmesi ve temel laboratuvar inceleme
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sonrasinda da KMH’lara yonelik 6zgul testler
yaptmalidir. Aclik lipit profilinde 6zellikle HDL
kolesterol dustkligti saptanmast uyumlu klinik
bulgularla beraber Tangier hastaligini
distindirmektedir. Tangier hastaliginda 6zgtin bir
tedavi bulunmamakla beraber, erken baglangich
koroner arter hastaligindan korunmak i¢in digik yag
iceren  diyet, noéropatinin @ komplikasyonlarini
diizeltmek i¢in ayak bilegi ortezleri ve fiziksel terapi,
obstriiksiyonu oldugunda

solunum yolu

13

Tangier hastaligt

tonsillektomi, kornealopasiteler icin kornea nakli,
trombositopeni veya hemolitik anemiye neden olan
hipersplenizm icin splenektomi gibi palyatif tedaviler
uygulanabilmektedir. Bu sunum ilecok nadir goriilen
bir kalitsal metabolik hastaligi paylasmak, KMH’larin
eriskin dénemde de tant alabilecegine vurgu yapmak
ve stk yapilan rutin biyokimyasal tetkik sonuglarindaki
yikseklikler kadar dustikliklerin de tanisal 6nemi
olduguna dikkat ¢cekmek istedik.
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Kaza, onceden planlanmamis, beklenmeyen, ani
olarak ortaya c¢kan ve vyaralanma, hasar ile
sonucjanabilen, onlenebilen bir olaydir. Kazalar,
toplumlarda saglik sorunlart icinde ohemli bir yere
sahiptir. Cocuklukta yasanan kazalarin onemli bir
kismt, “6lumle sonuclanmayan cocuk kazalari”nin ise
yaklastk etrafindaki
gerceklesmektedir. Bu olgu sunumunda, kazalarda
alinmasi gereken Onlemlere dikkat cekmek icin
yiksekten bir cam borunun Uzerine digerek
yaralanan bir hastanin tartistlmast amaclandi.

yarist  ev  ve ortamda

OLGU

Sekiz  yasinda kiz olgu yaklastk 3 metre
yuksekligindeki damdan, 1 metre uzunlugunda, 4 cm
capindaki borunun izerine duserek yaralanma
yakinmast ile hastanemizin acil poliklinigine getirildi.
Hasta, etrafinda korkuluk veya herhangi bir korumast
olmayan damda oynarken dengesini kaybederek
duvara dayal, bir beze sarili dik pozisyonda duran
cam borunun izerine oturur pozisyonda digmiis.
Digme sonrast viicuduna anal bdlgesinin  yan
tarafindan cam boru girmis. Getirildiginde yasamsal
bulgulart normal araliklarda olan hasta, ajite ve stirekli
agliyordu. Fizik muayenesinde rektal bolgede anal
acikligin bitisinde sag tarafindan etrafinda bez sarilt

cam boru penetre olmus idi. Diger sistem

muayenelerinde 6zellik saptanmadi. Laboratuvar
degetleri normal sinitlarda idi. Tetanoz agist ve ilk
midahalesinin ardindan gérintilemeleri  yapildi.
Cekilen beyin, spinal ve go6gus bilgisayarl
tomografisinde 6zellik saptanmadi. Kontrastlt batin
bilgisayarli tomografisi: “Yabanct cisim perirektal
alandan girerek rektumla iliski tam géstermeyecek
sekilde, rektumu saga dogru deviye etmistir. Rektum
duvar  devamliligt  tam  degerlendirilememistir.
Prerektal alanda minimal hava dansitesi mevcuttur.
Yabanci cisim foramen sakralisten, sakroiliak eklem
seviyesinden ge¢mistir. Lomber 5. vertebra lamina
komsulugundan ve paraspinal kaslardan gecerek sola
ve cilt altina uzanmustir. Internal iliak arterin dallari ile
yakin komsulukta olup damar travmatizasyonu ekarte
edilemez.” seklinde yorumlanmistir. Cocuk cerrahisi
ve ortopedi bolumi tarafindan degetlendirilen hasta
acil operasyona alinmugtir. Operasyon sonrasi ¢ocuk
cerrahisi servisinde 15 gln yatirilarak izlenmis
sonrasinda sifa ile taburcu edilmistir.

TARTISMA

Cocuklar ev ve etrafinda olusabilecek kazalar
yonunden riskli grubu olusturmaktadir. Cocuklarda
gorme alaninin yeterince gelismemis olmasi, ogrenme
ve arastirma meraki, seslerin yerlerini belirlemede
yetersizlik ve 36 ay altinda ozdenetim yeteneginin
kisitliligi cocuga ait onemli risk etkenlerini olusturur.
On yas altt cocuklarda gotulen ev kazalari icinde
dusmeler, yaniklar ve zehitlenmeler ilk siralar
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paylasmaktadir.  Ayrica babalarin  cocuk

guvenligi konusundaki bilgi, tutum, davranislarinin

anne-

yetersizligi cocugun gozetimindeki eksiklikler ve ev
ortamlarinin cocuk guvenligini saglayacak sekilde
duZzenlenmemesi kazalart kolaylastirict etmenlerdir.
Cocuklarin evdeki ve evin etrafindaki tehlikelere
maruziyetinin azaltilabildigi durumlarda, tibbi girisim
gerektiren ev kazalarina bagl yaralanmalarin yuZzde 70
azaldigi  gosterilmistir.  Engellenebilir
ozellikte olan bu tiir kazalar, cocuk, aile ve toplum

oraninda

acsindan cesjtli derecelerde is;gucti kaybi ve parasal
sorunlara neden olan onemli bir halk sagligi
sorunudur. Deneyimledigimiz olgumuz bize bu konu
ile 1ilgili ailelerin  bilgilendirilmesi, farkindalik
yaratilmast  gerekliligini = gOstermigtir. ~ Sorunun
cozumu'icjn kazalara hazirlayict nedenlerin bilinmesi,
risk altindaki cocuklarin belirlenmesi ve koruyucu
yontemlerin gelistirilmesi yararlt olacaktir.
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Sitrulinemi tip II (Sitrin eksikligi), agirlikli olarak

karacigerde sentezlenen ve sitrin  ad:i  verilen
aspartat/glutamat  tagtyict  izoform 2 (AGT2)
proteinini  kodlayan  SLC25.A473  genindeki

mutasyonlarin neden oldugu otozomal resesif gecisli
nadir bir kalitsal metabolik hastaliktir. AGT2’nin
temel gérevi atjininosiiksinat sentetaz (ASS) enzimi
icin gerekli mitokondriyal aspartat ve sitozolik
glutamat degisimini saglamaktir. Bu nedenle sonug
olarak, sitrin eksikliginde ASS enzimi tim vicutta
degil, sadece karaciger dokusunda eksik olmaktadir.
Sitrin eksikligi baslangic yasina gore Ug farkl sekilde
karsimiza gelebilir. Bunlar neonatal intrahepatik
kolestaz, eriskin baglangich form ve ikisi arasindaki
gecis  fenotipi olarak  bilinmektedir. Neonatal
formdaki hastalarda genellikle kolestaz, diftz yaglt
karaciger, hepatik fibrozis, karaciger disfonksiyonu,
hipoalbuminemi, hipoglisemi, koagtilasyon
bozuklugu, kanda sitrillin yiksekligi ve galaktoziiri
olur. Galaktoziiti oldugu icin de klinik bulgulari
siklikla klasik galaktozemiyle karisabilir. Erken tam
alabilen hastalarda galaktoz kisitli/orta  zincirli
trigliseritten zengin mama ile beslenme tam iyilesme
saglarken, tedavi geciktiginde hastalarda kronik
karaciger hasart gelismektedir.

OLGU

2 aylik kiz hasta dogdugundan beri fark edilen sariik
yakinmast nedeniyle getirildi. Anne-baba birinci
derece kuzen akrabaydi. Dogum 6ykisiinde 6zellik
olmayan hastanin 3 giinlikken sariliginin bagladigi ve
bunun i¢in fototerapi tedavisi aldig1 égrenildi. Fizik
muayenesinde viicut agithigt: 3610 gr (5-10. p), boyu:
53 cm (10-25.p), bas cevresi: 37 cm (10-25.p) idi.
Sistemik muayenesinde kirli sar1 renk disinda 3-4 cm
hepatomegalisi vardi. Goézde katarakt saptanmadi.
Laboratuvar incelemede; AST: 135 U/L, ALT: 31
U/L, total bilirubin: 8,4 mg/dL, direk bilirubin: 3,6
mg/dL, ALP: 316 U/L, GGT: 84 U/L, AFP>30.000
idi. Kolestaz etiyolojisi arastirilan hastanin en géze
carpan laboratuvar bulgusu idrarinda yitksek oranda
galaktoz pozitifligi olmastydi. Ancak es zamanl
olarak bakilan kan aminoasitlerinde de sitrulin ¢cok
yuksekti (434 umol/L N: 6-35umol/L). Bu sonuglatla
sitriilinemi  tip-2  tarust  disinilen  hastanin
SL.C25.A13 geninde de taniy1 kesinlestiren homozigot
p.L598R  (c.1793T>G) mutasyonu  saptandt.
Tedavide galaktozemidekine benzer sekilde laktoz ve
galaktozsuz mama bagslanildi. Takiplerinde 10 gin
icerisinde bulgulart geriledi. 3 yasindan sonra ise
serbest diyete gecildi.
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TARTISMA

Sitriillinemi tip-2 nadir goriilen bir kalitsal metabolik
hastaliktir. Cogunlukla tedaviye iyi yanit vermesine
ragmen bazi olgularda kronik karaciger
gelisebilmektedir. Kolestaz tablosunda bagvuran
hastalarda galaktozuri saptandiginda 6ncelikle daha
stk gorilen galaktozemi tanisi akla gelmektedir.
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Ancak g6z muayenesinde kataraktin olmayist ve
galaktoz-1-fosfat tridil transferaz enzim aktivitesinin
normal dizeylerde olmast ile sitrilinemi tip-2
distnilmektedir. Olgumuzu sitrin eksikliginin kolay
ve etkin bir tedavisi olmasi, galaktozemiye benzer
klinik bulgulara yol actig1 icin kolestaz etiyolojisinde
digintlmesi gerektigini  vurgulamak amaclariyla
bildirdik.
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Konjenital lenfédem: Milroy hastalig1 tanis1 alan bir ¢ocuk olgu

Congenital lymphedema: case of a child with Milroy disease diagnosis
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GIRIS

Lenfédem lenfatik dolasimin konjenital veya edinsel
bazi nedenlerle bozulmast sonucu, proteinden zengin
interstisiyel stvinin jeneralize veya bolgesel olarak
birikimiyle karakterize bir durumdur.! Primer
lenfédem 100000 de 1 oranda gérilen nadir bir
tablodur.! Primer lenfédemin sporadik ve kalitsal
tipleri vardir. Kalitsal konjenital lenfédem veya
kalitsal lenfédem tip I (Milroy hastaligi) otozomal
dominant olarak kalitilir.? Etkilenen bireyler genellikle
dogumdan hemen sonra her iki alt ekstremitede
lenfédem gelisir.? Burada dogumdan itibaren her iki
alt ekstremitede 6dem gobzlenen hastanin, ayirict
tanusinda, ender gorilen primer lenf 6demin de g6z
6nunde bulundurulmast gerektigi  vurgulanmak
istenmistir.

OLGU

3 yasinda erkek hasta dogdugundan beri her iki ayak
sirtinda ve bacaklarda 6dem sikayetiyle Cukurova
Universitesi Genel Cocuk Poliklinige basvurdu.
Opykiisiinde eslik eden ishal, sarilik kusma yok idi.
Ozgegmisinde miadinda normal vajinal yoldan 3,000
g olarak dogdugu Ogrenildi.  Soyge¢misinde
ebeveynler arasinda akrabalik yoktu ve ailede benzer
yakinmalart  olan  baska hasta yoktu. Fizik
muayenesinde genel durumu iyi, bilinci acik, vital
bulgulart normal sinirda idi. Hastanin sendromik
gorinimu yoktu. Her iki ayak sirt1 ve bacaklarda gode
birakan 6dem mevcuttu (Resim 1) Laboratuar
incelemesinde tam kan sayimi, serum albiimin,

kreatinin, AST, ALT, ALP, GGT, idrar

protein/kreatinin orani, idrar incelemeleti, akciger
grafisi, ekokardiografi ve alt ekstremitelerin vendz ve
arteriyel renkli doppler ultrasonografileti normaldi.
Di1s merkezde yapilan tetkiklerinde kromozom analizi
46; XY idi. Alt eckstremite lenfosintigrafisinde
injeksiyon bolgesi proksimalinde lenfatik klirens
izlenmeyen vakaya primer konjenital lenfédem
(Milroy hastaligr) tanist konuldu. Hasta rehabilitasyon
amactyla fizik tedavi bolimiine yonlendirildi.

TARTISMA

Cocuklarda alt ekstremitede 6deme yol acan pek ¢ok
neden bulunmaktadir. Lenfédem etyolojiye gore
primer lenfédem ve sekonder lenfédem seklinde
siniflandirlir.  Lenfédemin  %99u  sekonder
lenfédemdir. Primer lenféodem, lenfédemin ilk
saptandigi yaga gore 3 e ayrilir.

Konjenital Lenfédem: Dogumdan ilk 2 yaga kadar
olan dénem.

Lenfédem prekoks: En stk piibertede ortaya
ctkmakla birlikte 3. dekatta da gorilebilir. Primer
lenfédemin en sik seklidir. Cogunlukla tek tarafli,
alt ekstremitede ve kizlarda gorilar. En sik puberte
ve gebelikte ortaya ¢ikar

Lenfédem tarda: 35 yas usti gorulir. En nadir
formudur.

Konjenital lenf 6dem basliginda pek ¢ok sendrom ve
kromozom bozukluklart yer almaktadir. Hastamizda
mevcut bulgular ile sendromik veya kromozomal
bozuklugun eslik ettigi konjenital lenf 6dem tanisi
ekarte edilmigtir. Kalitsal lenfédem 1A (OMIM
153100) (Milroy hastaligt) esas olarak konjenital
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baslangiclt bir lenfédemdir, lenfatiklerin gelisiminde
ve / veya islevinde basarisiziga baglt olarak
ekstremitelerin sismesi, interstisyel stvi boslugunda
lenf birikmesine yol acar. Milroy hastaliginda
lenfédem dogumdan itibaren mevcuttur. En sik alt
ekstremiteler, kollar, yiiz ve genital bolgede gorilir.
Lenfédem alt ekstremitede genellikle bilateraldir
Bizim hastamizda da dogustan itibaren bilateral alt
ekstremitede 6dem mevcut idi. Bizim hastamizda da
tany; klinik, fizik muayene ve lenfosintigrafi ile
konuldu.

Milroy  hastaliginin  komplikasyonlart  arasinda
bagirsak albiimin kaybina bagli hipoproteinemi,
etkilenen ekstremitede enfeksiyona karst artan
duyarlilik ve anjiyosatkom gelisme riski bulunur.
Hastamizda adi gegen komplikasyonlar saptanmadi.

Tablonun yénetimi semptomatiktir. Manuel lenfatik
drenaj, cilt bakimi ve drenaj arttirici egzersizden
olusan tedavis lenfédemin azalmasina neden olur,
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ancak genellikle gecicidir. Kamtlanmis bir tibbi
tedavisi yoktur* Hastamuz rehabilitasyon amaglt fizik
tedavi bélimiine yonlendirildi.
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Batinda asit ve viicutta yaygin 6dem nedeniyle gelen ¢ocuk hastada

tiberkiiloz peritonit

Tuberculosis peritonitis in child patient that comes with intention of abdomen acid
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GIRIS

Cocuklarda akciger dist tiiberktloz, eriskinlere gore
daha sik gorilmektedir. Abdominal TB, tedavi
edilmeyen TB olgularinin %6- 38’inde gorilebilir. En
stk lenfohematojen yayilima baglt olarak gelisir.
Ancak enfekte balgam veya kontamine siit alimi ile de
enfeksiyon gelisebilmektedir. Tiberkiloz peritonit
cocukluk ¢aginda stk gorilmez. Biz 13 yaginda
tiberkiloz petitonit tanist almig olguyu sunduk.

OLGU

13 yasinda kiz hasta, 3 yil 6nce yiizde ve ayaklarda
sislik, eklem agrist sikayetleriyle basvurdugu dis
merkezde nefrotik sendrom distinilerek 2 ay steroid
tedavisi almstiSikayetleri gerileyen hastanin son 2
aydir yuzde, g6z kapaklarinda ve her 2 alt
ckstremitede tekrar 6dem gelismesi Uzerine yapilan
batin USG sinde yaygin asit saptanmistt. Periton
biyopsisi nonspesifik  kronik  peritonit olarak
raporlanmistt. Hasta ileri tetkik ve tedavi amaciyla
Cukurova Universitesi Genel Cocuk Poliklinigine
sevk edilmisti. FM de genel durumu iyi, vital bulgulart
normal, g6z kapaklart hafif 6demli. Orofarinks dogal,
servikalde milimetrik Lap mevcuttu. Akciger sesleri
dogal KVS  ritmik. Batin serbest. Hepatomegali,
splenomegali yok. Pretibialde 3+ 6dem mevcuttu.
Tetkiklerinde serum  albiimin, lipidler, idrar
protein/kreatinin normaldi. Alt ekstremite arter/ven
doppler USG normal. Batin USG de en kalin yerinde

75mm kalinliginda serbest mayi(asit?) olmas: tizerine
gekilen batin ve toraks tomografide: sag akcigerde
seckel plevral kalsifkasyonlar, minimal efiizyon,
atelektazik degisiklikler, mezenterik multiple lenf
nodu ve batinda yaygin assit saptanmastyla PPD
20x20mm ve quantiferonun pozitif gelmesi tizerine
abdominal  tiberkiloz  tanist  ile
antituberkiloz tedavi baglandi.

hastaya

TARTISMA

Tuberkiloz tant ve tedavisindeki ilerlemelere ragmen
tim dinyada ve tlkemizde 6nemli bir halk saglig:
sorunu olmaya devam etmektedir. Akciger klinik
belirtileri genellikle enfeksiyonun baslangicindan
sonraki 1-6 ay gortlir. Primer enfeksiyondan 2-6 ay
sonra, basilin 6nce bélgesel lenf bezlerine oradan da
torasik kanal yoluyla hematojen yoldan yayilmasi
sonucu ortaya ¢ikar. Abdominal tiberkiiloz da en stk
lenfohematojen yolla yayilir. Abdominal
tiberkiilozda bélgesel lenf nodu, peritoneal kavite,
gastrointestinal sistem, karaciger, dalak, adrenal
bezler ve pankreas olmak tzere karin igindeki tim
dokular etkilenebilir. Ulkemiz gibi tiiberkillozun stk
gorildigt ilkelerde akciger bulgulart olmadan karin
sisligi, asit gibi bulgulari olan ¢ocuklarda ayirict tanida
abdominal tiiberkiloz distntlmelidir.
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Tectal glioma: a case report
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GIRIS

Diinyada ¢ocukluk ¢agt kansetlerinin %19’unu santral
sinir  sistemi (SSS) timotleri olusturmakta ve
l6semilerden sonra ikinci siklikta géralmektedir (1).
Tirkiyede ¢ocukluk ¢agi kanserlerinin %713 kadarint
santral sinir sistemi (SSS) timétleri olusturmaktadir!.
SSS ve spinal kanal timotleri, 16semilerden sonra
cocuklarda en stk goérilen kanser grubu olarak
karsimiza ¢tkmaktadir. Bu 6nemli timotler Dinya
Saglik  Orgiiti'niin - (DSO)  smiflamasina  gore
degerlendirilmekte ve astrositik timotlerin - bir
kisminin yant stra, néronal/glionéronal, embriyonal
ve ependimal timétler cocukluk caginda daha sik
gorilmektedit.

Gliomlar, primer pediatrik SSS  timotlerinden,
noéroepitelial timor grubu icinde yer almaktadir. Bu
grup icinde astrositom, oligodendrogliom,
ependimom, miks gliom, néronal ve miks glial
timorler ve miks glial mezengimal timor tipleri
olarak patolojik tani alirlar. Glial tiimérlerin sebebi
bilinmemekte olup Nérofibromatosis tip I (NF1)
(NF1 gen mutasyonu), Li-Fraumeni sendromu (TP53
gen mutasyonu) ve Turcot sendromu (adenomatoz
polipozis koli gen mutasyonu) gibi baz1 ailesel kanser
sendromlarinda gorilme riski artmaktadir?.

Tektal gliom beyin sapi gliomunun bir alt tipidir.
Daha ¢ok pediyatrik popitilasyonda ortaya ¢ikan,
yavas blyimesi ve digik dereceli olmast ile
karakterize nadir bir timordird*. Akuaduktusun
posteryorunda yerlesmis oldugu icin siklikla beyin-
omurilik stvisinin dolagiminin engellenmesine neden

olur. Hastalar siklikla kafa ici basing artist ve
hidrosefali semptomlart ile gelir. Genellikle hastaltk
iyi huylu seyreder, fakat mortal seyrettigi de bilinir!-3.

Bu olgu sunumunda ¢ yillik bir siite boyunca takibi
devam eden, kontrol MR gérintilemelerinde timor
boyutu stabil ve ventrikillostomi sonrasi sikayetleri
gerileyen tektal gliom olgusu sunulmaktadir.

OLGU

Daha 6nce bilinen bir hastaligt olmayan 13 yasinda
erkek hasta bas donmesi, kusma ve dengesizlik
sikayetleri ile Nisan 2017°de hastaneye bagvurdu.
Muayenede genel durumu orta iyi, biling agik, soluk
ve halsiz gérintimdeydi. Pupiller izokorik, direkt ve
indirekt 1sik refleksleri bilateral pozitifti. Oro-farenks
hafif hiperemik, akciger sesleri dogal, batin rahat,
nérolojik muayenesi normaldi.

MR gorintilemede tektum diizeyinde belirgin
kontrastlanma  Ozelligi ~ gostermeyen  aksiyelde
genisligi 13x11 mm boyutlarinda hafif lobile
konturlu dizgin sl kitle izlendi (Sekil 1).
Akuadukt diizeyi oblitere gérinimde izlenmis olup
lateral ventrikil belirgin balone ve ekspansiv gorilda.
Periventrikiller ~ diizeyde  kronik  hidrosefali
bulgularina sekonder gliotik sinyal degisiklikleri ve
subepandimal BOS sizintisina sekonder sinyal kayd:
izlendi. Basingh hidrosefalisi oldugu diisiintlen hasta
g6z bolimune konsiltasyon i¢in  gonderildi.
Fundoskopik muayenede papil staz gorildi. Kitle,
akuaduktus stenozu, ventrikillomegali ve papil stazt
goriilmesi lizerine hasta beyin cerrahi servisine
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yatirilarak BOS akim MRG  ¢ekildi. Kan  tahlilleri
yapildi. Tahlil sonuglarinda WBC 6800/uL, ANS
3450/ul, Hgb 14.8¢/dl, Hct % 423, PLT
289000/uL, biyokimya ve koagulasyonunda bir
Ozellik gozlenmedi. Ameliyat 6ncesi hazirliklar
yapilan hasta operasyona alindi. VP sant yerlestirildi.
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Islem sonrast takiplerinde nérolojik defisiti olmadi,
kontrol MR goriintilemede sant trasesi ve bu trase
dizeyinde postop hava koleksiyonlari izlendi.

Basinglt  hidrosefali bulgulari izlenmekte olup 3.
ventrikil ¢apt yaklastk 2 cm olarak dl¢tldi.

Sekil 1. Tektal gliom kontrastlh MR goriintiisii.

Ameliyat sonrast sikayetleri gerileyen, genel durumu
iyi ve vitalleri stabil seyreden hasta taburcu edildi.
Hastanin taburcu edildikten sonra yakinmasi olmadi.

3 ay araliklarla yapilan kontrol muayenelerinde ve
MR gorintilemelerinde  degisiklik  gbzlenmemis,
tektum diizeyinde izlenmis olan dizgin sinirlt kitle
stabil gérintimde idi. Hidrosefali bulgularinda hafif
regresyon mevcut olup (3. ventrikil ¢apt yeni tetkikte
17 mm) basingh hidrosefaliye bagl subepandimal
BOS sizintisina sekonder sinyal kaydinin regrese
oldugu gériildii. Sag frontalden yetlestirilmis VP sant
kateteri izlenmemekte olup sant trasesinde bant
seklinde l6komalazik alanlar izlendi. Devam eden
basingsiz hidrosefali ve stabil tektal gliom distntlda.
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Hastanin bir 6nceki kontroliinden 6 ay sonraki beyin
MR goruntilemesi incelendiginde bilateral yan
ventrikillerde hafif dilate deforme gorinim stabil
olup 3.ventrikill capt 16 mm, tektal yerlesimli 14x12
mm  boyutlu  stabil lezyon = g6rilmustiir.
Ventrikilostomi diizeyinde akim mevcut olup bir
onceki tetkikler ile arasinda anlamli fark saptanmadi.

6 ay arayla takip edilen ve tetkikleri stabil olan hasta
tedavi ve takibinin planlanmast i¢in konseye ¢ikarildi.
Beyin cerrahisi tarafindan mevcut bulgularla biyopsi
veya rezeksyonun uygun olmadigs hasta ve kitle stabil
oldugu siirece takip gerektigi Onerildi. Cocuk
onkolojisi tarafindan ise iki yiddir stabil seyreden
hastaya, cerrahi tedaviden yararlanamayacaksa
radyoterapi ve gamma-knife acisindan radyasyon
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onkolojisine danisilmasi, operasyon olursa patoloji
sonucuna gore gerekirse kemoterapi verilebilecegi
soylendi.  Sonu¢  olarak  konseyde  hastanin
lezyonunun yeri itibart ile Gzellikle 1sinsal tedavi
yontemleri ile uygunlugun arastirilmasi, operasyon
olursa kemoterapinin degerlendirilmesi karart alind.
Radyasyon onkolojisine yonlendirilen hastaya stabil
seyrettigi siirece 3-6 ay araliklarla MR gorintileme ile
takip edilmesi 6nerildi. Mevcut lezyon i¢in gamma
knife yapilmasinin diginilmedigi séylendi.

Hastanin 3 ay araliklarla yapilan kontrol muayeneleri
ve MR gorintilerinde degisiklik gézlenmemis olup
kitle boyutunun stabil seyrettigi gézlenmistir. Halen
hastanin takibi devam etmektedir.

TARTISMA

Tektum c¢ift superior ve inferior kolikillerden
olusarak mezensefalonun  dorsal  kisminda
yerlesmistir. Serebral akuaduktusun posteryorunda
olmast nedeniyle bu lokalizasyonda olan fokal
timorler BOS dolagimini engelleyerek intrakranial
basing artigt ve hidrosefaliye yol acar °. BT ve MR
gorintilemenin tipda  kullamlmadigt dénemlerde,
tektal gliomlar sadece postmortem muayenelerde
teshis  edilebilmekteydi. ~Vicuttaki en  kigik
lezyonlardan olan tektal gliomlar g6rintileme
tekniklerinin, 6zellikle MRG'nin ortaya ¢ikmastyla
birlikte, erken evrede tani alabilmektedit”.

Cogu tektal timorler intrakranyal basing artist ve
hidrosefali ile seyreden diizgiin sinirh, intrinsik fokal
lezyonlaridir. Fakat nadir de olsa kranial sinirlere basi
yapan ve bast yapugi lokalizasyona &zgii bulgular
veren tektal timérler de goralmektedir>®. Tektal
timorler farkli biiylime paternleri izlemektedir, cogu
kismi sinir lifleri boyunca yakinindaki yapilara bast
yapmadan uzun sirede boylamasina uzanir, digerleri
erken evrelerde ekzofitik olarak, talamus veya ponsu
istila ederek daha agresif bir sekilde buyur®. Bu
timorlerin yonetim plani da farklidir. Obstriiktif
hidrosefali ile basvuran pediatrik tektal gliomun ilk
tedavisi BOS dolasimini diizenlemek icin VP sant
yertlestirilmesidir. ~ Takiplerinde  timérin  hizla
buytimesi ve klinigin iletlemesi durumunda kontrolli
bit  sckilde  biyopsi/tezeksyon  yapilabilit'®.
Literatiirde tektal gliomlarin biyopsi veya rezeksiyonu
sonrasinda gérme bozukluklari, bakis felci ve
intrakraniyal ~ kanamalar gibi 6nemli  cerrahi
komplikasyonlar gelistigi gérulmustir. Olusabilecek
riskler ve 6nemli cerrahi morbiditeler gbz 6niine
alindiginda timor rezeksyonundan kacginilmalidir!011,
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Tektal Gliom

Sadece atipik radyografik gériintimi olan timétlere
tedavisinin ~ y6netimi  icin  biyopsi/debulking
onerilmektedir®!1,

Bizim hastamizda da olusabilecek morbidite g6z
ontine alinarak operasyon distinilmemistir.

Noérogoriuntileme gliomlu  hastalarin  tedavisinde
o6nemli bir rol oynamaktadir. Geleneksel MR
gorintileme standart gérantileme yéntemi olmanin
yatusira, digsik dereceli gliomlar: yuksek dereceli
gliomlardan giivenilir bir sekilde ayirt etmede,
gliomanin 6nemli molekiler 6zelliklerini belirlemede,
biyopsi icin uygun bir hedef se¢mede, cerrahi veya
radyocerrahi icin hedef alani tanimlamada ve timor
progresyonunu olgun gostermede yeterli
olmamaktadir. Bunun i¢in son yillarda Gadolinium
veya Ferumoksitol kontrastlart kullanan dinamik
kontrasth MRG dahil perfiizyon gorintileme,
Manyetik  rezonansespektroskopi, amid proton
transfer gorintileme kullanilabilmektedir!?!4.

Tektal glioma y6netimi her zaman 6nemli bir tartisma
konusu olmustur. Kritik bir yerde bulunmast cerrahi
tedaviyi zorlastirir. Stereotaktik radyocerrahi, gamma
knife uygun vakalarda tercih edilen bir noninvaziv
tedavi segenegidir'3. Radyoterapi ve kemoterapi
duruma gore planlanmaktadir.

Pediatrik tektal gliom kronik bir hastalik olarak
distnilmelidir, uzun streli takip progresyonu erken
tanimlamada ¢cok 6nemlidir!®14,

Bizim sunmus oldugumuz tektal gliom olgusunun ilk
basvurusunda mevcut olan sikayetleri intrakranial
basing ve hidrosefaliye yonelik cerrahi tedavisinden
sonra diizelmis olup, tg yillik takip stresinde kitlesi
ve klinigi stabil seyretmesi Uzerine bagka tedavi
onerilmemis, takiplerine devam etmesinin 6nemli
oldugu vurgulanmistir.

KAYNAKLAR

1. Kutluk MT, Tirk Pediatri Onkoloji Grubu adina.
Cocukluk Cagr Kanserlerinin Epidemiyolojisi. Klinik
Gelisim Dergisi. 2007;20:5-12.

2. Hottinger AF, Khakoo Y. Neurooncology of familial
cancer syndromes. ] Child Neurol. 2009;24:1526-35.

3. Daglioglu E, Cataltepe O, Akalan N: Tectal gliomas in
children: the implications for natural history and
management strategy. Pediatr Neurosurg.
2003;38:223-231.

4. Burzynski SR, Janicki T, Burzynski GS, Marszalek A:
Long-term survival (>13 years) in a child with
recurrent diffuse intrinsic pontine glioma: a case
report. | Pediatr Hemato-Oncol. 2014;36: e433—439.



Mirzayeva ve atk.

10.

May P, Blaser SI, Hoffman HJ, Humphreys RP,
Harwood-Nash DC: Benign intrinsic tectal ‘tumors’ in
children. | Neurosurg. 1991;74:867-871.

Stark AM, Fritsch M], Claviez A et al: Management of
tectal glioma in childhood. Pediatr Neurol
2005;33:33-38.

Sun B, Wang CC, Wang J: MRI characteristics of
midbrain tumors. Neuroradiology. 1999;411:158-162.
Guillamo J-S, Doz F, Delattre |-Y Brain stem gliomas.
Current Opinion in Neurology. 2001;14:711-715.
Bowers D.C, Georgiades C, Aronson L] et al: Tectal
gliomas: natural history of an indolent lesion in
pediatric patients. Pediatr Neurosurg. 2000;32:24-29.
Anthony P. Y. Liul, Julie H. Harreld, Lisa M. Jacola
et al Tectal glioma as a distinct diagnostic entity: a
comprehensive clinical, imaging, histologic and
molecular  analysis.  Acta  Neuropathologica
Communications. 2018;6:101-113.

25

11.

12.

13.

14.

Cukurova Medical Journal

Lapras C, Bognar L, Turjman F, Villanyi E, Mottolese
C, Fischer C et al Tectal plate gliomas. Part I:
microsurgery of the tectal plate gliomas. Acta
Neurochir. 1994;126:76-83.

AlipiV.B, Reed R, Patrick T, Jerome J. Graber, Clinical
Imaging for Diagnostic  Challenges in the
Management of Gliomas. ] Neuroimaging. 2020;30:1-
7.

Amr Mohamed Nageeb El-Shehaby & Wael Abdel
Halim Reda & Khaled Mohamed Abdel Katim et al:
Gamma Knife radiosurgery for low-grade tectal
gliomas. Acta Neurochir. 2015;157:247-256.

Young RJ, Gupta A, Shah AD et al: Potential utility of
conventional ~ MRI signs  in  diagnosing
pseudoprogression in  glioblastoma. Neurology.
2011;76:1918-1924.



Cukurova Medical Journal
CUKUROVA UNIVERSITESI TIP FAKULTESI

Cukurova Med J 2020;45(Ozel Say1 1):26-27

POSTER SUNUMU / POSTER PRESENTATION

Direngli kusma ile bagvuran bir olguda hiatal herni

Hiatal hernia in a patient admitted with resistant vomiting
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GIRIS

Konjenital diyafragma hernisi (KDH) diyafragmanin
gelisimsel bir defektidir. Karin i¢i organlarin gogis
bosluguna girmesi sonucu olusur!2. {lk 1 aydan sonra
tant alan olgular ge¢ tant alan KDH olarak kabul edilir
ve tim diyafram hernisi olgularnin  %5-25’ini
olusturur. Hastalarin %0651 bir yil icinde semptom
verir. En stk semptom siit ¢ocuklugu déneminde
solunum, daha biytik cocuklarda basta kusma olmak
tzere gastrointestinal yakinmalardir3. 9 aydir her
beslenme sonrast kusma yakinmasi ile basvurup
konjenital diyafragma hernisi tanist konulan 13 aylik
olgumuzu, klinik ve radyolojik bulgulari ile sunmay:
amagladik.

OLGU

Antenatal ve postnatal takiplerinde sorunu olmayan
13 aylik kiz hasta, dort ayliktan itibaren baglayan
kusma nedeniyle poliklinigimize basvurdu. Giinde
10-15 defa her beslenme sonrasinda yediklerini icerir
tarzda kusmast ve 2-3 ginde bir sert kivamda
zotlanarak gaita cikist vardi. Dis merkezde antirefla
tedavi  baslanmig, fayda g6rmemisti.  Fizik
muayenesinde; kilosu 5 kg(<5p), boyu 66 cm(<5p),
bas cevresi ise 40 cm(<5p) idi. Genel durumu iyi
etrafa ilgiliydi. On fontanel 2x2 cm agik, normal
bombe, Batint rahat, organomegalisi yoktu. Diger
sistem muayeneleri dogaldi. Yapilan tetkiklerinde
beyaz kure 18,200/mm3, hemoglobin 10,4g/dL,
hematokrit  %30,7, platelet 586,000/mm3 idi.
Biyokimyasal testler normal smirda idi. Cekilen

akciger grafisinde sag hemitoraksta hava siv1 seviyesi
veren, kistik lezyon gorildi (Resim 1). Hastaya cift
kontrastlt mide—duedonum grafisi ¢ekildi. Transvers
kolonun ve midenin fundusunun parakardiyak alan
icinde kontrastlandigi gorildic (Resim 2). Hasta
konjenital diyafragma hernisi tanist ile cocuk cerrahisi
servisine yatirildi. Hastada hiatal herni tespit edildi ve
operasyona  alinarak  herni  onarimi  yapildi
Postoperatif takiplerinde oral alimi iyi, kusmasi
olmayan hasta taburcu edildi.

Resim 1. Akciger Grafisi
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Resim 2. Cift kontrastli mide-duedonum, distal
kolon grafisi

TARTISMA

KDH’li hastalar her zaman erken dénemde tant
almayabilir ve farkli yaslarda farkli klinik tablolar ile
basvurabilitler. Klinik semptomlar, diyafragmadaki
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defektin buyukligi, karsi taraf akcigerin matiirasyonu
ile iliskilidir; dogum sonrast erken dénemde agir
solunum yetmezligi ile ortaya cikabilecegi gibi,

iletleyen  dénemde  tekrarlayan  solunum  ve
gastrointestinal sistem bulgulart ile de kendini
gosterebilir.  Tekrarlayan ve tedaviye direncli

gastroinstestinal semptomu olan kii¢iik ¢ocuklarda
bu tant da akla gelmeli ve hastalar ilk olarak akciger
grafisi cekilerek degerlendirilmelidir®>.
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Akcigerin nadir gériilen konjenital parankimal hastaliklarindan biri;

pulmoner hipoplazi

One of the rare congenital parenchymal diseases of the lung: pulmonary hypoplasia
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GIRIS

Pulmoner agenezi ve hipoplazi akcigerin konjenital
parankimal hastaliklarindandir. Pulmoner hipoplazi
ve agenezinin sporadik olarak gelistigi diigintilmesine
ragmen literatiirde yaymnlanan ailesel vakalar genetik
gecis ihtimalinide digindirmektedir.

Izole olabildikleri yada bir sendromun parcast
olabildikleri gibi, ayni embriyolojik kokene sahip
baska  anomalilerle  birliktede — gorilebilitler.
Hastaliklardan ~ bazilar1  yasamla  bagdasmazken,
bir¢ogu ya dogumdan hemen sonra yada ilk bir yas

icinde bulgu verirler. Nadir bir kismi ise erigkin
donemde tant konulana kadar sessiz kalir.

Prenatal ultrasonografi ve Fetal manyetik rezonans
gorintileme (MRG) teknikleri sayesinde prenatal
tanusinin  konulabilmesi postnatal tani  koymay1
kolaylastirir.  Pulmoner agenezi ve hipoplazinin
solunum  sikintist  olan  term  ve  preterm
yenidoganlatin ayirici tanisinda diginilmelerigerekir

OLGU

27 yasinda annenin ikinci gebeliginden ikiz esi olarak
34 gestasyonel haftada 2035 gram dogan hasta
prenatal ultrasonografik takiplerinde sag akciger
hipoplazi tanusi ile dogdu.

Dogduktan sonra burun kanadi solunumu olan hasta
nasal noninvazif mekanik ventilatér de takipe dildi.
Apgar 8-9 verildi

Fizik muayene de Sag hemitoraksta solunum sesleri
duyulmad, sol hemitoraksta solunum sesleri dogal, ek
patoloji yok, fenotip normal. Postnatal PAAG’de sag
akcigerde havalanma izlenmedi. Toraks USG’ de ‘Sol
akciger normal izlend’, sag akcigerde hipoplazik
gorinim  izlendi’EKO’da  ‘hafif  pulmoner
hipertansiyon izlendi’. Batin USG normal olarak
degerlendirildi. Toraks BT: ‘Sag akcigerde ileri
hipoplazi’olarak raporlandi.

4 giin sonra head boxa alindi ve ardindan oda
havasinda solumaya devam etti. 1 hafta sonra kontrol
EKO’da hafif pulmoner hipertansiyon izlendi,1aylik
iken kontrol EKOénerildi.

ve Hastaliklart Anabilim/ Bilim Dali, Adana, Turkey
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Takiplerinde solunum  sikintist  olmayan, tam
amenoral beslenen hasta dneriletle taburcue dildi.

Ikiz esinin Eko: normal: Batin USG: normal olarak
degerlendirildi, takibinde bir problemi olmadi,
taburcu edildi.

TARTISMA

Bu olgu yenidogan déneminde nadir gorilen,
solunum stkintisina sebep olan, ek anomalilerin eglik
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edebilecegi pulmoner hipoplaziye dikkat ¢ekmek
amactyla sunuldu.
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Ust havayolu obstruksyonu sonrasi negatif basingli pulmoner 6dem

gelisen ¢ocuk olgu

Children case developing a negative pressure pulmonary edema after upper airway

obstruction
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GIRIS

Post obstriiktif ya da negatif basinglt akciger 6demi,
ist ve alt solunum yolu obstriksiyonlart sonrasi
gortlebilen, acil tedavi edilmesi gereken klinik bir
durumdur. Literatirde st hava yolu obstritksiyonlu
olgularda %7-12, entiibasyon uygulanan alt hava yolu
obstritksiyonlu  olgularda  %0,05-0,1  siklikta
bildirilmistir.

OLGU

Ozgegmisinde bilinen bir hastaligi olmayan 5,5 aylik
kiz hasta uyku sonrast annesi tarafindan kontrol
edilirken yataginda baygin sekilde burnundan kan
gelirken bulunmus. Dis merkez basvurusunda asfiksi
ve travma dastintlen hastanin cekilen toraks
tomografisinde pulmoner 6dem goriilmesi tzerine
CUTF ¢ocuk yogun bakimda takip amagli kabul
edildi.

TARTISMA

Nonkardiyojenik akciger 6deminin mekanizmasinda,
ist hava yolu tikanikliginin neden oldugu zorlu
inspirium ¢abasinin negatif intratorasik basinci
arttirmastyla sag kalpte preload artisi, bunun neticesi
pulmoner kapiller hidrostatik basing artist  ve
alveollere stvi transiidasyonu yer almaktadir. Tan
koymada 6ncelikle solunum yolu obstriksiyonlarinin
klinik bulgulari gézlenmelidir. Bu bulgulara eslik eden
hipoksemi, entiibasyon sonrast gelen édem stvist ve
grafi bulgulart taniyt koymayt kolaylagtirir. Akciger
grafisinde Ketley cizgileri, peribronsial
golgelenmeler, difftiz alveoler infiltrasyonlar ve
artmig opasiteler bulunabilir. Tedavi; her iki tip i¢inde
erken taninmayi, invaziv ya da non-invaziv
ventilasyon destegiyle saglanan oksijen destegini ve
altta yatan hastaligin primer tedavisini gerektirir. Ust
hava yolu obstruksiyonu veya entiibasyon uygulanan
alt hava yolu obstriiksiyonlu olgularda mutlaka ayirict
tanida distintlmelidir.

Bakim Bilim Dali, Adana, Turkey
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leptomenenjit
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Hidrosefali BOS dolanim yollarinda tikanma ya da
BOS yapimi ve emilimi arasindaki dengenin
bozulmasiyla, ventrikillerde genisleme ve kafa ici
basincinartmasiyla  seyreden  klinik  tablodur.
Hidrosefali konjenital ve ya edinsel nedenlere
baghdir. Konjenital hidrosefali her 1000 canl
dogumda 1-1.5 arasinda goriltr. Santral sinir sistemi
malformasyonlari, enfeksiyonlar, intraventrikiiler
hemorajiler, genetik defektler, travma ve teratojenler
neden olabilitler.

OLGU

Intrauterin dénemde holoprozensefali ve hidrosefali
saptananyenidogan doneminde ventrikiiloperitoneal
sant takilan 8 aylik kiz hasta; kusma, ishal, ates
sikayetleriyle  basvurdugu dis  merkezde sant
enfeksiyonuyla yatirilarak rezervuar ile takip edilmis.
Hipernatremi idrar dansitesinde digstklikle diabetes
insipitustanistyla desmopressin baslanmius.
Antibiyoterapiyleenfeksiyon kontrol altina
alinamamus. Tarafimiza sevk edilmis. Hastanin fizik
muayenesinde  bag  ¢evrespI5p(51cm).  Basini
tutamtyor, oturmast yok. Go6z takibi mevcut. BOS
degetlendirmesinde  protein:401mg/dl  glukoz:67,
direk bakida alan ici 19x10mm3 polimorf niveli
16kosit mevcuttu. Beyin BTde; Alobar
holoprozensefali, leptomeningeal tutulum, ependimit

saptandi. Rezervuar degisimi sonrast intratekal ve
intravendz antibiyoterapi baslandi.BOS kiltirinde
tremesi olmadi. Tedaviye ragmen protein yiksekligi
devam ettifinden rezervuar degisikligi, sonrasinda
eksternal ventrikiler drenajla takibine devam edildi.5
aylik antibiyoterapi ve cerrahi destekle BOS
proteininin disme egiliminde olmasi, kiltirlerinde
dreme  olmamast  Uzerine  hastaya  tekrar
ventrikiloperitoneal sant takilarak taburcu edildi.

TARTISMA

Hidrosefalinin patofizyolojisi altta yatan nedene, ne
kadar strede gelistigine ve kompansatuvar
mekanizmalara bagldir. Canli doganlar arasinda
1:16.000 oraninda gorilir. En agir formu olan alobar
vatyantinda interhemisferik fisstir, falks serebri,
Uclincti ventrikill, nérohipofizin, olfaktor bulbus
yoktur. Tek primitif bir ventrikiil var olup talamuslar
orta hatta fiizyonedir. Hidrosefali disinda yuz
anomalileri, renal displazi-kistler, adrenal hipoplazi,
club foot, intestinal anomaliler, omfalosel, 6zefagus
atrezisi ve kalp defektleri eslik edebilir. Alobar
holoprozensefalili ~ bebeklerin =~ etken  dénem
mortalitesi yiksek olup % 50’sinin ilk 4 ayda, %
90’mun ilk 1 yasta kaybedildigi belirtiimektedir. Bu
vaka mortalitesi yiksek olmasina ragmen erken ve
efektif tedaviyle sagkalimin uzatilabilecegi dogumsal
anomalilere dikkat cekmek icin sunulmustur.
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Brongiyolite bagl gelisen solunum sikintis1 olan trakeostomili bir gocuk

olguda Heliox tedavisi kullanimi

Use of Heliox therapy in a child case with tracheostomy with respiratory distress due

to bronchiolitis
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GIRIS

Akut viral bronsiyolit, hava yolu obstriiksiyonu ve
tirbiillan gaz akist ile iliskilidir.! Helyum-oksijen gaz
karistmi olan Heliox, yiiksek ditencli hava yollatindan
gaz akimini arttirabilir ve solunum is yikind
azaltabilir>  Solunum  sinsityal (RSV)
bronsiyoliti, infant déneminde hastaneye yatisin en

virtisi

o6nde gelen nedenlerinden  biridir.>  Burada,
klinigimizde = solunum  sikintisi,  bronsiyolit
nedenleriyle  tedavi edilen  trakeostomili  bir

olgumuzda heliox tedavisinin kullanimt sunuldu.
OLGU

11 aylik kiz hasta, 4 aylikken kilo alamama sikayeti
nedeniyle basvurdugu dis merkezde AVSD tanist
aliyor. 6 aylikken kalp damar cerrahisi tarafindan
opere ediliyor, hastada ekstiibasyon sonrast arrest
gelisiyor ve KPR uygulaniyor. Daha sonra hasta
ckstiibe edilemiyor ve trakeostomi agiliyor. Hasta
trakeostomili spontan solunumda izlenmeye bagliyor.
Hasta Aralik 2018de ates, solunum sikintist
sikayetleriyle ¢ocuk yogun bakima yatiriliyor. Hasta
mekanik ventilatér ile izleniyor, sedasyon-analjezi
alinda takip ediliyor. Salbutamol, ipratropium
bromiir, prednisolon, magnezyum SO4 ve aminofilin
tedavileri almasina ragmen hastada yeterli ventilasyon
saglanamiyor. Saturasyon %060 FiO2 ile >95
saglanabiliyor idi.
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Oksijen Heliox

Kan gazinda PaO2 85, PCO2 55 iken, oksijenizasyon
indeksi 7.3 olarak hesaplaniyor. Hastanin aldigi
bronkodilatér  tedavilere  ragmen solunum
mekaniklerinde  yeterli  dizelme saglanmamasi
nedeniyle, hastaya heliox (He %70 — O2 %30)
baslandi. 4 saatlik heliox tedavisi sonrasinda hastanin
solunum mekaniklerinde ciddi diizelmeler saglandu.
Hastanin kan gazinda PaO2 150, PCO2 40 ve OI 4
oluyor. Mekanik ventilatér parametrelerinde weaning
yapiliyor. Hastanin heliox tedavisi sonlandirilds.
Almakta oldugu bronkodilator tedaviler de kademeli
olarak azaltlmaya baglandi.  Hasta yatistnin 15.
giniinde trakeostomili spontan solunum ile eve
taburcu edildi.

TARTISMA

Heliox’un tibbi tedavi olarak kullanimi ilk olarak 1935
yilinda Alvin Barach tarafindan bildirilmistir.*
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Helyum, oksijen ile karistirildiginda havadan daha az
yogun bir karigim haline gelmektedir. Seliem W ve
Sultam AM’nin ¢alismasinda RSV’ye bagl akut
brongiyolitli ~ hastalarda  tedavinin  baslangic
asamasinda heliox uygulandiginda PaO2,
PaO2/FiO2 ve saturasyonda anlamli duzeyde ve
PCO2 degerinde de (istatiksel anlamli degil) iyilesme
gortlmustir.® Aym calismada 12 ve 24 saatlik
degerlere bakildiginda anlaml farklilik géralmemistir.
Bizim olgumuzda digerlerinden farkli  olarak
trakeostomisi olup mekanik ventilatér ile izlenen
hastada heliox kullanilmistir. Kisa sireli tedavide
benzer sonuglar elde edilmistir.

Akut viral bronsiyolit, 6zellikle eslik eden hastaliklari
olan infantlar igin yaygin bir sorun olmaya devam
etmektedir ve etkili tedavi secenekleri azdur.
Bronkodilatotler disindaki seceneklerden birisi heliox
tedavisidir. Heliox, tedavinin baslangicinda klinik ve
solunumsal parametrelerde 6nemli ve hizli iyilesme
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saglamaktadir. O nedenle cidi bronsiyoliti olan ve
mekanik ventilatérdeki hastalarda, tedaviye yamtsizlik
durumunda Heliox distunilmelidir.
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GIRIS

Cocukluk caginda periferik fasial paralizi genellikle
selim bir hastaliktir. Akut otitis media, bazi sistemik
hastaliklar, timéral hastaliklar, travmalar, ameliyatlara
ikincil ~gelisebilecegi gibi idiyopatik olarak da
gorilebilmektedir. Cocuklarda fasial paralizi nadiren
16seminin bir bulgusu olarak ortaya ¢ikabilmektedir.
Bu olgu sunumunda ilk bagvuru yakinmas: periferik
fasial paralizi olan ve AML (Akut myeloid 16semi )
tanist konulan hastadan bahsedilecektit.

OLGU

39 yas baba ve 36 yas anneden G9A3Y0, 42 haftalik
olarak NYVD olarak dogan 4 yas erkek hasta sag
gbziini  kapatamama, dudaginda kayma olmasi
yakinmast ile ¢ocuk acil servisimize bagvurdu (Sekil
1). Ozgegmisinde kulak agrist, yiiziiniin sol kisminda
kayma yakinmasi ile 3 ay 6nce dis merkez takip edilip
periferik fasial paralizi tanust ile tedavi aldigt 6grenildi.
Tedaviye ragmen kulak agrist devam eden hastaya
cekilen beyin MRI’da transvers siniiste tromboz
saptanmis ve tromboz paneli génderilmis, MTHFR
mutasyonu pozitif olarak sonuclanmis. Dis merkezde
bilateral kulak tipd yerlestirilmis, yakinmalari
gerilemeyen hasta tarafimiza bagvurmus. Fizik
muayenesinde yasamsal bulgulari stabil, sag goz
kapagini kapatamiyor, dudak kenart sola gekiyor, sag
nasolabial sulkus silik ve proptozisi mevcuttu. Diger
sistemik  muayenesi dogal idi. Laboratuvar
tetkiklerinde WBC: 17,3 K/ul, monosit %248,

notrofil %283, Hb: 11 g/d L, PLT: 279 103/BL,
CRP: 28 mg/L, biyokimyasal tetkikleri normal idi.

Sekil 1. 4 yas erkek hastanin fasial paralizi ve
proptozisi

Hastadan periferik yayma ve viral seroloji génderildi.
Goz ve kulak burun bogaz bélumleri ile konstilte
edilen hastanin megalokornea ve grade 3 papil 6dem
mevcut oldugu bildirildi. Grade 4 periferik fasial
paralizisi olan hastanin beyin MR ve MR venografi
normal olarak raporlandi. Servise yatirilan hastanin
yapilan kemik iligi aspirasyonu ve flow sitometri
incelemesinde AML tanist  konularak tedavisi
baslandi.
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TARTISMA

Fasial paralizi 10 yas altinda 100.000°de 2.7, 10-20 yas
arasinda 100.000’de 10.1 siklikta gbriilen ve genellikle
iyi seyirli bir hastaliktir. Akut periferal yiz felci
nedenleri arasinda travma, konjenital, metabolik,
bulasict ve enflamatuvar hastaliklar, vaskiler
anormallikler neoplazmlar  bulunmaktadur.
Losemik hastalarda, sinir ile ilgili alandaki meningial
tutulum, timpanik kavite ve temporal kemigin
dogrudan l6semik infiltrasyonu  sonucu fasial sinir
zarar gorir. Fasial paralizi cocuklardaki 16semilerinin
bir komplikasyonu olarak gériillmesine ragmen, ilk ve

ve
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tan1  koydurucu semptom olarak karsilasilmas:
oldukea nadirdir. Akut periferik tip fasial paralizi ile
gelen hastalarda ayrintili sistemik ve nérolojik
muayene, tam kan sayimi ve periferik yaymanin
yapilmast  malignensi  tanistnin  gecikmesini
engelleyerek mortalite ve morbiditeyi azaltacaktr.
Fasial paralizi ile gelen ¢ocuklarda 6zellikle biiyiime
geriligi, atipik otit media, mastoidit, ekzoftalmus gibi
ek bulgular da varsa ayirict tanuda 16semi 6ncelikli
olarak  dustntlmeli ve ilgili konsiltasyonlar
istenmelidir. Bu olgu ile cocuk acil servislerine
basvuru sebeplerinden biri olan periferik tip fasial
paralizinin ayiric1 tanisinda malignitelerin de akilda
tutulmast gerektigi vurgulanmak istenmistir.
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GIRIS

Pnémotoraks, gégls boslugu icerisinde pariyetal ve
visseral plevral yapraklar arasinda serbest hava
birikmesi anlamina gelmektedir. Akciger parenkim
dokusunun butinligini bozan pek c¢ok durum
buradan plevral araliga hava sizmasina neden olabilir.
Pnémotoraks travmaya bagli, spontan veya tibbi
tedavilerin komplikasyonu olarak gelisebilir. Cocuk
yas grubunda nadir gorilmektedir. Ancak ciddi
solunum stkintisina neden olabilecegi icin acil
miidahale edilmesi gereken bir durumdur. Cocuk acil
servisimizde diger goriintileme yontemlerinden 6nce
yatak bast ultrasonografi (USG) ile tani alan, nadir
rastlanilan spontan pnémotoraks olgusu sunuldu.

OLGU

Onsekiz aylik erkek hasta yaklagitk bes glin 6nce
baslayan ates, balgamli 6ksirik yakinmalariyla dis
merkeze basvurmus. Akcigerinde enfeksiyon oldugu
belittilerek oral klaritromisin, inhaler salbutamol ve
budesonid recete edilmis. Bu tedavileri duzenli
kullanmasina ragmen nefes darligs siddetlenen hasta
tekrar dis merkeze basvurdugunda akciger grafisi
cekilip cocuk acil servisimize y6nlendirilmis.
Tarafimiza bagvurusunda genel durumu orta, halsiz
ve takipneik gOrinimdeydi, oksijen destegi
olmaksizin oksijen saturasyonu (SpOz) %85 idi. Her
iki akcigerinde dinlemekle yaygin ronkiisii ve krepitan

ralleri olan hastanin sol akcigerinde havalanma azligi
ve akciger seslerinin derinden geldigi saptandi. Fizik
muayenesinde burun kanad: solunumu, subkostal-
interkostal ¢ekilmeleri ve cilt alinda amfizem
bulgulart gézlendi. Hastaya yatak basinda USG
yapildi. Cocuk acil hekiminin uyguladigi g6gts
USG’de sol akcigerde pnémotoraks saptand: (Resim
1), ardindan portabl rontgen cihazt ile diz grafi
gektirtildi  (Resim  2). Cocuk cerrahisi ekibi
bilgilendirilerek acil miidahalesi geciktirilmeden
yapildi. Gerekli tim kan tetkikleri, goriintilemeleri
yapild. Kan tetkiklerinin sonuglart normal olarak
geldi. Gogus tupl  yerlestirildikten sonra genel
durumu ve yasamsal bulgulart kontrol altina alinan
hasta takibinin ve tedavisinin devami agisindan genel
cocuk servisine devir edildi.

TARTISMA

Cocuklarda nadir gorilen pnémotoraksin sikligt 5-
6/10.000’dir. Travmaya bagli veya spontan olarak
pnémotoraks gelisebilir. Travmatik pnémotoraks
kiint veya delici gbgis yaralanmalarina, girisimsel
islemlere ve mekanik ventilatér tedavisine bagh
gorilebilir. Birincil spontan pnémotoraks altta yatan
herhangi bir akciger hastaligr bulunmayan, ikincil
spontan pnémotoraks ise altta yatan akut veya
siregen akciger hastaligi (astm, kistik fibrozis,
amfizem, siregen tikayict akciger hastaligi, vb)
bulunan hastalarda gelisir. Ozellikle birincil spontan
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pndémotoraksa neden olan etkenler arasindaki ayrim
her zaman net degildir. Siklikla Gst loblarin apikal
kistmlarindaki subplevral blep ve bullerin plevral
bosluga riptird ile nadir olarakda gaz ireten
bakterilerle enfeksiyon nedeniyle hava birikebilir.
Fizik muayenede tikayici akciger hastaliklarinin hafif
belirtilerinden solunum seslerinde azalma, tasikardi,
artmis solunum ¢abasi, siyanoz ve hipotansiyona
kadar degisen diizeylerde bulgu ve belirtiler
saptanabilir. Tamida diz akciger grafisi ‘basingh
pnémotoraks’ olmayan hastalarda 6ncelikli tercihtir,
bilgisayarli tomografi (BT) ise altun standart
yontemdir. Ancak son yillarda acil servislerde
pnémotoraks tanisinda yatak bast USG kullanimi
pratik ve ucuz olmasi, radyasyon icermemesi gibi
avantajlart nedeniyle giin gectikge yayginlasmaktadir.
Bu konuda calismalar daha cok eriskin hastalar ile olsa
da, ¢ocuk hastalari da kapsayan bir meta-analizde
pnémotoraksin dogru tanisinda akciger USG ve diiz
grafi, BT ile karsilastirilmis, USG %88 duyarlilik, %99
secicilik gosterirken, grafi %52 duyarlilik ve %100
secicilik gstermistir. Altta yatan neden her ne olursa
olsun o6zellikle akut solunum yetmezligi olan ve
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yasamsal bulgulari dengede olmayan ¢ocuk hastalarda
yatak bast USG’nin pnémotoraks tani ve tedavisinin
izleminde yararlarini incelemeye yonelik calismalarin
sayistnin artirilmast gerekmektedir.
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GIRIS

SLC2A1 genindeki otozomal dominant kalitilan
mutasyonlarin  neden oldugu Glikoz tastyici-1
eksikligi sendromu (GLUT1ES), epilepsi, gelisimsel
gecikme ve hareket bozuklugu gibi ¢esitli nérolojik
semptomlar ile sonuglanan kan beyin bariyeri
boyunca glikoz taginmasi fonksiyonunun bozulmasi
ile karakterize kalitsal metabolik hastaliktir.Beynin
enerji kaynagi olan glukoz azaldig icin farklt yaslarda
cesitli norolojik semptomlar ortaya ¢ikar.Klasik
formda erken baslangicli epileptik ensefalopati,
kompleks hareket bozuklugu, gelisimsel gecikme,
zihinsel ~ etkilenme olabilir.Etkilenen  bireylerin
cogunda spastisite, ataksi, dizartri olabilir.Baz
hastalarda ise Ozellikle achk donemlerinde kafa
karigikligt,  yorgunluk,  uyusukluk,  myokloni
olabilir.%90’1 epileptik, %10°dan az1 ise epileptik
olmayan (zihinsel ctkilenme,ataksi,hareket
problemleri,parkinsonizm) tiptir.Tant alan hastalarda
ilk basamak tedavide ketojenik diyet (KD) yer
almaktadir. KD, beyne alternatif enerji kaynagi olarak
ketonlari saglayarak nébetleri kontrol altina almak ve
nérogelisimsel sonucu iyilestirmek i¢in kullaniir.

OLGU

39 yasinda annenin ilk gebeliginden (IVF) tgliz esi
olarak zamaninda sezeryan ile dogmus.Anne-baba

akrabalig olmayan hastanin kuzeni

ALS’ymis.Prenatal-natal ve postnatal dénemde
Ozelligi olmayan hastanin gelisim basamaklart bastan

beri vyasina ve diger iki kardesine gore
geriymis. Yirimeye iki yasinda baslamus,
kardeslerinden farkli olarak dengesizligi

mevcutmus.ilk  kez 6.5 yasindayken yiriirken
dengesizlik ve stk diigme sikayetiyle bagvurdugunda
fizik muayenesinde; agirlik: 23kg (25-50 p),boy:120
cm  (50-75 p) idiSistem muayenelerinde 6zellik
yoktu.Ancak norolojik olarak hafif geriydi.Okuma-
yazma biliyordu ancak dersleri kardeglerine gore
kotitydii. Akict hizh  konusamiyordu.Ozellikle aghk
doénemlerinde olan myoklonileri mevcuttu.Hastanin
biyokimyasal ve metabolik tetkiklerinde anormallik
saptanmad1.Cekilen beyin ve spinal MRG ve EMG’si
normaldi, EEG’sinde ise 6nhemsiferde oldukca aktif
epileptik  bozukluklart  vardiHastada GLUTI1ES
duguntlerek yapilan LP’sinde BOS/kan sekeri orant
normal olmasina ragmen SL.C2A7 gen analizinde
daha o6nce tanimlanmis  heterozigotc.483G>T
(p-Q161H)mutasyonu saptandi. GLUTI1ES tanisi
alan hastaya ketojenik diyet baslandi. KD ile ndbetleri
kontrol altina alindr.

TARTISMA

Bircok nérolojik hastalikla benzer bulgu verdigi icin
GLUT1ES’li tani alamayan ¢ok fazla hasta oldugu
distnilmektedir. O yiizden yenidogan déneminden
itibaren go6rilen istemsiz hareketler, ilerleyen
donemlerde 6grenme giicligi, ataksi, distoni, korea

ve Hastaliklart Anabilim/ Bilim Dali, Adana, Turkey
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gibi kompleks hareket bozukluklarinda ve epilepsi
etiyolojisinde mutlaka distinilmelidir. Hastamizda
Ozellikle achk donemlerinde artan myoklonileri
uyarict olmus.BOS sekeri normal olmasina ragmen
genetik analiz yapilarak tant konulmustu. GLUT1ES
distnilen hastalarda BOS glukoz 6lcimi  icin
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mutlaka aglik donemleri tercih edilmeli, toklukta ve
travmatik ponksiyonlarda yanls yiiksek cikabilecegi
unutulmamalidir. Ayrica tant konulabilen hastalarda
ilk basamak tedavide ketojenik diyetin yer aldigt ve
oldukga etkin oldugu unutulmamalidir.
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GIRIS

Canavan hastaligi, N-asetil aspartik asitin (NAA),
aspartik asit ve asetik asite hidrolizasyonunu saglayan
aspartoasilaz enzim eksikligi sonucu gelisen, miyelin
biyosentezinde azalma, dismyelinizasyon,
I6kodistrofi ve beyin 6demiyle karakterize otozomal
resesif ~ kalitimli, iletleyici bir nérometabolik
hastaliktir. Nadir gérilen bu hastaigin = sikligt
Askenazi Yahudilerinde 1/6.400- 1/13.456 arasinda,
diger populasyonlarda ise ¢ok daha dugtktir.
Yenidogan formu en yaygin olanidir. Hastalar
genellikle dogumda sagliklidir. 1k bulgular 2-6 ay
icerisinde ortaya ¢ikar. En sik basvuru bulgulars;
huzursuzluk, uyusukluk, zayif aglama, bas
kontroliniin olmamast, hipo/hipertonisite, beslenme
gicligi ve ndbetlerdir. Makrosefali en O6nemli
muayene bulgularindandir. Hastalarin plazma, idrar
ve beyin omurilik sivisinda artan NAA duzeyleri
tanisal deger tasir. ASPA gen analiziyle de tani
kesinlestirilir. Etkili bir tedavisi yoktur. Hastalar
genellikle hayatin ilk dekadinda kaybedilirler. Hastalik
yonetimi; beslenme ve hidrasyonu siirdiirmeyi, hava
yollarint korumayi, ndbetleri nlemeyi, kontraktiir
riskini en aza indirmeyi ve enfeksiyonlaritedavi etmeyi
amagclamaktadir.

OLGU

1 haftalikken kasilma, g6zlerini yukari dikme tarzinda
nébet nedeniyle dis merkeze bagvuran hasta, yapilan
tetkikleri sonrasinda hipoglisemiye ikincil ndbet
gecirdigi sOylenerek taburcu edilmis. Ancak 3 ayhk
oldugunda tekrar ndbet gecirmesi, ardindan
nébetlerinin - stklasmast ve govdede tifek tetigi
gorinimi olmast nedeniyle MSUD 6n tansiyla
tarafimiza yOnlendirilmisti. Normal vajinal yol ile
zamaninda 2500 gr agithginda dogan hastanin anne-
babasi arasinda birinci derece akrabalik mevcuttu.
Fizik muayenesinde; agirhik: 5900 gr (<5 p), boy: 66
cm (25 p), bag cevresi: 42 cm (10-25 p) idi. Basini
tutamiyordu, goz takibi yoktu ve DTR'leti canliyd.
Laboratuvar degetlendirmede aminoasit analizi
sonuglart MSUD ile uyumsuzdu. Idrar organik asit
analizinde hafif dizeyde N-asetilaspartik asit artist
saptandi. Canavan hastaligi disunilerek cekilen
MRG’de derin beyaz cevhere dogru uzanim gosteren
diftiz sinyal patolojileri ve MRS’te Canavan hastaligs
icin patagnomonik NAA pikleri izlendi. ASPA
geninde de ¢.634 homozigot mutasyonu saptandt.
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TARTISMA

Canavan hastaligi nobet ve gelisim basamaklarinda
gecikme nedeniyle basvuran hastalarda makrosefali
de varsa distiniilmesi gereken tanilardan bir tanesidir.
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Olgumuz, nadir gortlen ve klinik yelpazenin genis
oldugu bu hastalikta 6zgiin taninin konulmasinin
prenatal tani olanagi saglayacagi ve tekrarlayan cocuk
kayiplarini 6nleyecegi icin farkindaligi arttirmak adina
sunuldu.
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Hiperfenilalaninemi (HFA) kan fenilalanin dizeyinin
yiksek olmast ve fenilketonlarin dretimi ile
karakterize, fenilalaninhidroksilaz (PAH) enzim
cksikligi ~ veya  zorunlu  kofaktérii  olan
tetrahidrobiyopterin (BH4) eksikligi sonucu gorilen,
otozomal resesif kalittmlive tilkemizde en sik gorilen
bir kalitsal metabolikhastaliktir. BH4, PAH disinda
triptofan ve tirozinhidroksilazlarinda kofaktéradir.
Bu nedenle BH4 cksikliginde bu t¢ aromatik
aminoasit hidroksilasyonu bozularak nérotransmitter
onciillerinin  sentezi saglanamaz. Bu nedenle BH4
eksikligi olan hastalarin kliniginde, diger HFA’lardan
farkli olarak tedaviye iyi uyum géstermelerine ragmen
iletleyici nérolojik bozulmaninolmast en 6nemli
tanisal ~ ipucudur.  BH4  sentezinde  veya
rejenerasyonunda yer alan enzimlerin (GCH1, PTS,
PCBD1, QDPR) herhangi birindeki yetersizlik BH4
eksikligine neden olur. Tam HFA’larin % 1-2’sini bu
grup olusturmaktadir.
DihidropteridinrediktazDHPR)  eksikligien — sik
gorilen formu olup, ODPR gen mutasyonlari
sonrasinda iliml fenilalanin yiiksekligine normal
pterin diizeylerinin eslik etmesiile distntlmektedir.

OLGU 1

Ug yasinda kiz hasta; yenidogan déneminde topuk
kaninda fenilalanin dizeyinin ylksek saptanmast
lzerine polikliniginimize yonlendirilmisti.
Ozgegmisinde 6zellik yoktu, soygecmisinde anne-
babast akrabaydi. HFA tanist alan hastanin PAH gen
analizinde mutasyon saptanmamustt. Bir dis merkezde
takiplerine devam eden diyetle kan fenilalanin dizeyi

normal aralikta seyreden hastanin ilerleyici
néromotor  gerilik  ve distoni gibi norolojik
bulgularinin  olmast tzerine klinigimize tekrar

yonlendirilmisti. Fizik muayenesinde: mikrosefali,
psikomotor gerilik, okiilojirik spazm iletist ve alt
ekstremitelerdespastisitesi mevcuttu. BH4 eksikligi
distnilen hastanin yapilan genetik analizindeQDPR
genindetanimlihomozigotc.449A>G(p.Y150C)
mutasyon saptandt. Fenilalanin kisith diyete ek olarak
DHPR  eksikligi icin levodopa, karbidopa,5-OH
triptofan vefolinik asit tedavileri baslanild.

OLGU 2

Olgu T’in tant almasindan sonra aile taramast
yapilmak istendiginde, siirpriz bir sekilde ablanin 5
yasindan itibaren dis merkezde psikomotor gerilik ve
patkinsontanisilartylalevodopa ve benserazid
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tedavileri aldigr 6grenildi.  Fizik muayenesinde;
mikrosefali, psikomotor gerilik, distoni ve spastisite
vardt. Kan fenilalanin dizeyine 4 mg/dLolarak
Slctldi. OPDR gen analiz ile indeks olgunun ablast
da DHPR eksikligi tanisini ald1. Tedavisidiizenlenen
hastanindistoniyakinmasi geriledi.

TARTISMA

Giincel olarak klasik fenilketontrifenilalaninden
kisttli diyet ve hafif-orta fenilketoniiti diyet ve/veya
BH4 destegi tedavilerini icermektedir. Ancak
hastalarin =~ %1-5’inde  diyetle kan fenilalanin
diizeylerinin  normale gelmesine ragmeniletleyici
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nérolojik problemlerin gézlenmesi BH4 sentezindeki
bir bozuklugu akla getirmelidir. BH4 sentez
bozukluklart  hidroksilaz ~ enzim  eksikliklerine,
dolaystyladopamin, — epinefrin serotoningibi
nérotransmitterlerinsentezlerinde  sorunlara  yol
acmaktadir. Bu grup hiperfenilalaninemilerde
bulgular katekolaminlerineksiklikleri nedeniyle ortaya
ctktigr icin tedavi de bunlarin yerine konulmasina
yonelik olmaktadir. Erken tant konulan hastalarda
tedaviye yanit yiiz gildiricidir. Olgularimiz DHPR
eksikliginin ¢ok nadir goriilmesi, aile OSykusiinin
6nemi ve diyet tedavisine ragmen nérolojik problem
gelisen  HFA’lithastalarda  BH4  metabolizma
bozukluklarinin unutulmamast gerektigini
vurgulamak amaglariyla sunulmustur.
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