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Dogumsal Rahitis: Iki Vaka Sunumu
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Dogumsal Rahitis: ki Vaka Sunumu

Yirmi birinci yiizyila girmemize ragmen, iilkemizde dogum-
sal rahitis, onemli bir sorun olmaya devam etmektedir.
Yenidogan doneminde dogumsal rahitis vakalari; nobet,
tetani, hipotoni ve ciddi solunum sikintisi ile basvurabilir.
Dogumsal rahitisin biyokimyasal bulgulari; hipokalsemi
ve diisiik 25 OH vitamin D diizeyidir. Yiiksek veya normal
serum alkalen fosfataz diizeyi, sekonder hiperparatroi-
dizm, serum fosfat yiiksekligi veya diistikliigii saptanabilir.
Bu raporda, hipokalsemik nobet ve hipotoni ile basvuran
iki dogumsal rahitis vakast sunulmaktadir. Hipokalsemik
yenidoganlarda ayrici tamda dogumsal rahitis de diistiniil-
melidir.

Anahtar kelimeler: Dogumsal rahitis, 25 OH vitamin D,
yenidogan
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Congenital Rickets: Two Case Reports

Although we enter the 21st century, congenital rickets con-
tinues to be an important problem in our country. Congenital
rickets may be presented with seizure, tetany, hypotonia
and severe respiratory distress in neonatal period.
Biochemical findings of the congenital rickets are hypocal-
caemia and decreased 25 OH vitamin D level. Elevated or
normal serum alkaline phosphatase, secondary hyperpa-
rathroidism, hyperphosphatemia and hypophosphatemia
may be determined. In this report, two cases of congenital
rickets presenting with hypocalcaemic seizure and hypoto-
nia are presented. Congenital rickets also should be consi-
dered in differantial diagnosis of hypocalcaemia in new-
borns.
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born

J Child 2010; 10(1):38-40

GIRIS

Dogumsal rahitis, genellikle vitamin D eksikligi olan
annelerin bebeklerinde goriilen ender bir metabolik
durumdur. Dogumsal rahitis riski; glines 1s1gindan
yeterince yararlanamayacak sekilde giyinen, diyette
vitamin D alim yetersizligi olan, sik aralarla dogum
yapan, uzun stireli emziren ve koyu cilt yapisina
sahip olan annelerin bebeklerinde yiksektir .
Ulkemizde gebelik takiplerinin biiyiik kisminin
hekimler tarafindan yapilmasma ve dogumlarin
biiyiik bir cogunlugunun hastanelerde gerceklesiyor
olmasina ragmen, dogumsal rahitis vakalarimin halen
goriilliyor olmasi, bu sorunun halen ¢6ziimiinde bazi
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sikintilarin oldugunu gostermektedir. Biz bu iki vaka
sunumu ile bu sorunu yine glindeme getirmek ve
gebelik takiplerinde bu noktanin 6nemini tekrar vur-
gulamak istedik.

VAKA 1: Otuz iki yasinda, gebelik sayisi 4, canli
dogum sayisi 3 olan anneden, son ddet tarihine gore
39 haftalik komplikasyonsuz bir gebeligi takiben,
vajinal yol ile, 3,600 g olarak dogurtulan ve anne siti
ile beslenen 20 giinliik erkek bebek, ndbet gegirme
yakinmasi ile hastanemize getirildi. Nobetin ilk kez
13 giinltik iken bagladigr 6grenildi ve subtle tipte
oldugu gozlendi. Bebekte hipokalsemi, hiperfosfate-
mi, hipomagnezemi, parathormon ytiksekligi ve 25
OH vitamin D seviyelerinde diistikliik saptand1 (Tablo
1). Fizik muayenesi normal olan hastaya nébetine
yonelik 0.6 mL/kg % 15°lik magnezyum siilfat intra-
muskiiler ve 1 mL/kg % 10 kalsiyum glukonat intra-
vendz olarak uygulandi. Kalsiyum ve magnezyum
seviyeleri normale gelen hastanin takibinde nobeti
olmadi. Anneden yapilan incelemelerde; parathor-
mon seviyesinde yiikseklik ve 25 OH vitamin D
seviyesinde diisiikliik tespit edildi (Tablo 1). Hastaya
dort hafta siire ile 5000 IU/giin vitamin D tedavisi
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Tablo 1. Vakalarn ve annelerinin biyokimyasal 6zellikleri.

Vaka 1 Vaka 2
Biyokimysal analiz Tedavi 6ncesi Tedavi sonrast  Anne Tedavi 6ncesi Tedavi sonrast  Anne
Kalsiyum (mg/dL) 6.3 10.7 8.6 7.3 10 8.9
Fosfor (mg/dL) 7.4 6.7 3.1 7.8 6.5 43
Alkalen fosfataz (U/L) 381 460 397 874 384 155
Magnezyum (mg/dL) 1.5 1.9 2.1 1.9 2.2
Parathormon (pg/mL) (12-69) 113 301 61.7 55.2
25 OH Vitamin D (ug/L) (20-120) 3 7.8 6 10.87

baslandi. Annenin gebe iken diizensiz vitamin kullan-
dig1, sik aralarla dogum yaptig1 ve giines 1s1¢indan
yararlanamayacak sekilde giyindigi belirlendi.

VAKA 2: Otuz iki yaginda, gebelik sayis1 2, canli
dogum sayis1 2 olan anneden, son adet tarihine gére
38 haftalik komplikasyonsuz bir gebeligi takiben,
sezeryan ile, 3,250 g olarak dogurtulan ve anne siitii
ile beslenen 3 giinliik kiz bebek, emmeme ve halsiz-
lik yakinmasi ile hastanemize getirildi. Hastanin fizik
muayenesinde; hipotoni, emme refleksinde azalma
ve hafif sarilig1 diginda patolojik bir bulguya rastlan-
madi. Bebekte; hipokalsemi, hiperfosfatemi, serum
alkalen fosfataz diizeyinde ytikseklik ve 25 OH vita-
min D seviyesinde diistikliik, annede ise; 25 OH
vitamin D seviyesinde diistikliik tespit edildi (Tablo
1). Annenin gebe iken vitamin kullanmadig1 ve giines
1s1gindan yeterli yararlanmadigi belirlendi. Hastaya
dort hafta siire ile 5000 IU/giin vitamin D tedavisi
baglandi. Tedavi sonrasi patolojik olan bulgularin
diizeldigi gozlendi.

TARTISMA

Vitamin D; giines 15181 yardimu ile ciltte sentez edile-
bilen, diyet veya vitamin preparatlari ile viicuda ali-
nan, viicutta aktif sekli 1-25 OH vitamin D (kalsitri-
ol) olan, yagda eriyen, biiyiime ve kemik gelisimi
icin gerekli olan esansiyal bir prohormondur. Viicutta
aktif olan kalsitriol; bagirsaktan kalsiyum ve fosfor
emilimini, kemikten kalsiyum rezorbsiyonunu ve
bobrekten kalsiyum geri emilimini saglamaktadir.
Yenidogan déneminde vitamin D’nin en 6nemli kay-
nag1 anneden plasenta yoluyla bebege gecen 25 OH
vitamin D’dir @. Anneden alinan D vitamini ¢ocukta
iki ay kadar viicutta depolandigindan ilk aylarda rahi-
tis enderdir. Ayrica anne siitii, vitamin D iceren pre-
paratlar ve gilines 1sinlar1 diger kaynaklar1 olusturur.

Annede D vitamini eksikliginin baslica nedenleri;
annenin gilines 1s18indan yeterli yararlanamayacak
seklinde ortiilii giyinmesi, giintinii daha cok ev orta-
minda gecirmesi, kisa araliklarla olan sik gebelikler,
uzun stireli emzirme, annenin ¢6lyak gibi malabsorb-
siyon hastaliklari, yetersiz beslenmeleri veya gebelik
sirasinda D vitamini igeren preparatlart kullanmama-
lar1 olarak siralanabilir “®. Ayrica annenin tedavi
edilmemis kronik bobrek yetmezliklerinde de dogum-
sal rahitis goriilebilir ®.

Hastalarimizdan birinde; annenin kisa araliklarla sik
gebe kaldigi, gebe iken diizensiz vitamin kullandigi
ve glines 1s181indan yararlanamayacak sekilde giyin-
digi tespit edildi. Diger hastamizda ise; annenin gebe
iken vitamin kullanmadig1 ve giines 1s1gindan yeterli
yararlanamadigi belirlendi.

25 OH vitamin D seviyesi diisiik olan annelerden
dogan bebekler, plasental yolla yeterli 25 OH vitamin
D saglayamadiklarindan dogumsal rahitisin klinik ve
biyokimyasal 6zelliklerini sergilemektedirler.

Dogumsal rahitis vakalart klinik olarak; nobet gegir-
me, tetani, hipotoni veya ciddi solunum gii¢liigii gibi
semptomlarla bagvurabilir ®°%, Hastalarimizdan biri
nobet gecirme, digeri ise hipotoni yakinmasi ile has-
tanemize getirilmislerdi. Dogumsal rahitise bagh
ndbet, postnatal herhangi bir zaman diliminde, hatta
ilk giin i¢inde bile goriilebilir @. Nobet hastamizda
13. giinde gozlenmistir. Fizyolojik kosullarda kalsi-
yum ve magnezyum hiicre membran stabilizasyonu
icin onemlidir ve hiicre icine devamli Na girigini
engelleyerek hiicrenin depolarize olmasini engeller.
Hipomagnezemi ve hipokalsemi durumlarinda hiicre
membraninin Na gecirgenligindeki artig, hiicrenin
devamli depolarize olmasina neden olarak nébete yol
acar 10,
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Biyokimyasal olarak dogumsal rahitis vakalarinin
hepsinde anne ve bebekte diisiik 25 OH vitamin D
diizeyi ve bebekte hipokalsemi gozlenir iken; fosfor
seviyesi diisiik, normal veya yiiksek; alkalen fosfataz
seviyeleri ise normal veya yliksek olabilir. Vakalarin
biliylik cogunlugunda sekonder hiperparatroidizm
goriilebilir @. Vakalarimizin her ikisinde de hem anne
ve hem de bebekte diistik 25 OH vitamin D diizeyi,
bebeklerde hipokalsemi ve hiperfosfatemi tespit edil-
migtir. Birinci vakada bu bulgulara sekonder hiperpa-
ratiroidizm ve hipomagnezemi eslik etmistir.

D vitamini yetersizligine bagl olarak intestinal sis-
temden kalsiyum ve fosfor emilimi azalir. Meydana
gelen hipokalsemi paratiroid bezinde adenil siklaz
enzimini aktive ederek parathormon salinimini uya-
rir. Adenil siklaz enzim aktivasyonu ve dokularda
parathormon etkinligi i¢in magnezyum gereklidir.
Hipomagnezemi durumlarinda parathormona karsi
reseptor diizeyinde direng gelisir ve kalsiyum denge-
si saglanamaz Y. Sonug¢ olarak, birinci vakada D
vitamini eksikligine ilaveten hipomagnezeminin de
hipokalsemi gelisimine katkida bulundugu kanisin-
dayiz.

Tedavide genel olarak iki yontem tercih edilmektedir.
Ilki 4-6 hafta siireyle 1,000-10,000 IU/giin D vitami-
ni verilmesi, ikincisi ise 300,000-600,000 IU vitamin
D’nin tek veya boliinmiis dozlarda, oral veya paren-
teral verilmesidir ?. Hastalarimizda ilk tedavi yonte-
mini tercih ettik. Yeterli giines goérmeyen veya D
vitamini yetersizligi bakimindan riskli bir yasam
sekli olan hamilelere, gebeliklerinin son ii¢ ayinda
giinde 1000 IU veya tek doz 100,000 IU D vitamini
verilmesi de Onerilmektedir 12, Ayrica, tiim yenido-
ganlara yagsamin ilk giiniinden itibaren 400 IU D
vitamini baglanmasi ve bir yagina kadar devam edil-
mesi onerilmektedir 2.

Sonug olarak, 21. yiizyila girmis olmamiza ragmen,
halen dogumsal rahitis vakalarinin goriiliiyor olmasi;
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gebelerin glines 1s1gindan yeterince yararlanamadik-
larini, beslenmelerinin yetersiz oldugunu ve gebelik
takiplerinin iyi yapilmadigimi gostermektedir.
Dogurganlik cagindaki kadinlarda, gebelik donemin-
de beslenme ve giines 1s181indan yeterince yararlan-
manin Onemini vurgulayan egitim toplantilarinin
diizenlenmesinin dogumsal rahitis vakalarini 6nle-
mede yararli olacagini diistinmekteyiz. Basit 6nlem-
lerle engellenebilecek bu durumdan en fazla yenido-
ganlar etkilenmektedir. Yenidogan doneminde gorii-
len hipokalseminin ayrici tanisinda dogumsal rahitis
de diistintilmeli, anne ve bebekten serum 25-OH vita-
min D diizeyi 6l¢tilmelidir.
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