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DiCGecrge’un 19¢8 de ilk kez tanimladigi ve kendi adiyla anmilan, timik aplazi.
hipcparatireidi, kalp ve bUyUk damarlarin ancmalisi, anormal viz g5ri-
nUmuy ve tekrarlayan enfeksiyonlarla karekterize bu sendrem nadir gorii-
len bir klinik tablodur!. Biz de hastanemizds ilk tamimlanan CiGecrg-:
sendiomlu bir hastayr ender gBrilmesi nedeniyle yayinlamayl uvgun bul-
duk.

Olgu Sunumu

27 yasindaki annenin ncrmal gecen 40 haftalik gebeligini takiben spontan
vaginal yolla ailenin 5. cocudu olarak codan 20 glnlUk erkek hasta (Prof.
No: 110163) ates, cksirUk ve ishal yakinmalari  ile hastanemize getirildi.
Sov gecmisinden, ailenin her ikisi de kiz clan |. ve 2. cccuklarinin ki ve
Ug ayhk iken bilinmeyer ned=nlerle 3ldikleri SGrenildi.

Fizik Inceleme

Ates: 28°C, Nabiz: 148/dk, Adirhik: 2000 gr, Boy: 54 cm, Bas cevresi
3& cm, kan basinc 85 mm/Hg Nabiz. Genel durumu orta, higertelorizm,
bahk adzi gorunimi, kulakierda dusUklik, adizda monilia plakiar vard.
(Resim 1). Syanozu yokiu, kalbin oskiltasycnunda, sternumun <ol kenar
boyunca ve mezokardiak odakta lI/VI dereceden sisiclik GfGrum vardi,
trill yoktu. Karinda distansiyonu ve diaper rasi olan hastanin diger sis-
tem bulgulart dodaldi.

Laboratuvar Bulgular

idrar tetkiki normaldi. Hb: 10 gr/dl, Lokosit: 6000/mm?, periferik yaymada:
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grafisinde kilateral bronkopnémeonik infilirasyon gorillvordu ve
; i vUkIGE0 normal huduilarda idi. (Resim 2)
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Resim 2 : Hastarin akciger grafisinde iimiis yoklugu




inik-Gidis-ve-Tedavi

Broankepndmeni icin ampisilin -~ geniamisin, cral meniliasis icin mikosta-
tin baslanan hasta yalisiin T4, glninde g
purcu edildi.

durumu dizeierek  fa-

Tarfisma

DiGecrge Sendromu, embriyolojik clarak 3. ve 4. farengeal keseden kdken
aian organlarin  (Timus, paraliroid bezler) gelisim  bozukludu  sonucu
clusan T lenfosit eksiklidi ile «arekierize embrivonel bir bozukiukiur. Has-
tslarda en onemli bulgular; czellikle septal defektler ve biyilk Jamarlar
ceren dogumsal kalp anomalileri, parafiroid gelisim vetersizligire badh
nipokalsemik fetaniler ve timus yceklugudur. Birlikte olabilen diJer ano-
maliler arasinda dislUk kulak, balik adzi, alt cene kicikligu (mikrognati)
ve hipertelorizm sayilabilir.

Cldukca nadir gbrilen bu sendromun kesin nedeni biliamemektedir, Muh-
temelen gebeligin yaklasik 8. hafiasinda 3. ve 4. farengeal keserirn embri-
rogenezisindeki bir defeki buna neden olmaktadir. A:lesel insiiansin ol-
clukga nadir oldugu bildirilmektedir. Ancak genetik bir gecis gdsterdidine
dair yeterli delil yoktur. Trunkus arferiosus ile birlikte DiGeorge sendromu
clan 3 kardes yaymlanmistir?, Erkeklerde yaklasik 2:1 craninda daha fazla
corilmektedir.

Hastalann biyuk bir kisminda dzeliikle bUyUk damarian itgilenciren kar-
diyovaskUler anomaliler birlikte bulunur. Moerman ve ark.? 'jteratirden
topladixlari 52 DiGeorge sendromlu hastanin 45inde kardiyovaskiler ano-
mali tesbit etmisler ve bu hastalarin 12 sinde (% 27) frunkus arteriosus,
13'0nde (% 29) Fallet Tetralojisi ve 19 unda (% 42) ise sa§ aortik ark
gorUlmustir. Kardiyovaskiler maiformasyanun tipi ile  timus ve ~aratiro-
idlerin hipcplazisinin derecesi arasinda bir korelasyon tesbit edilmemistir.
Muelliflerin kardiyovaskiler anomalisi olan DiGecorge sendromlu bu has-
talarinda, normalde en sik asilanan konjenital kalp hastahidi clan VSD,
ASD, acrt kearktasyoriu gibi anomalilere rastlanamamistir.  Hastamizdaki
mevcut kalp patolojisinin her ne kadar kateter ve anjiografik calismalari
yapilmamis ise de, klinik ve elekirckardiyografik olarak VSD yi cUsUndur-
tiiesi bu yonden ilging olabilir. Nadir rastlanan  konjenital kalp hastalik-
larinin bu sendromda sik gérUlmesinin nedeni aciklanamarmistir. Harvey ve
ark.®* aortik ark ile 3. ve 4. farengeal keselerin fetal havatta anarmik ola-
rak kirbirlerine yakin olduklarina dikkati cekmekie ve gebeligin 4. haf-
‘asinda bu bolgedeki bir hasarin buna neden olabilecedini Sne sirmek-
tedirler,

Sendromun immin yetmezlik kemponentinden sorumlu olan iimik aplazi
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ve hicoplazi sonucu hastalarda T lenfositlerine ait hicresel immin yet-
mezlik vardir. Resim | de hastamizda da ¢3rGldigu gibi  bu hastaiarin ak-
ciger grafilerinde timik g3lge gorilmeyebilir. T. hicre immin fonksiyon-
wrimm bozulmasi senucu olarak  lenfositopeni, rozet yapan T hicre sayisi-
nin azhdr ve periferal kandaki lenfositlerin PHA ve allogenik  hicrelere
cavapeizhgn, cilt tfestlerinde bozukluk sayilabilirs, Hastalardaki T hicre sa-
yisinaaki azalmaya ragmen, normal fonksiyonlarinin bulunabilecedi gibi
tam bkir T hicre immunite yoklugu da gorilebilirs Hastamizda T hicre fonk-

ziyonlarina yonelik ¢alismalarimizda, total lenfosit sayisint 1320/mm® (Nor-
mali 1220) T roczet cranim % 8 (Normali % 69'in Uzari) ve bu dederler-
den de T hicre sayisinin 106,mm?® gibi cok dusik cederde bulduk. Bu

sendromda immunglzbulinler «odu kez normal fakat T ye badimr antijen-
iere karsi antikor yagiminda azalma olabilir. Nadiren de sendromun diger
Fulgularina ek olarak B hicre fonksiyonlarininda eksiklidi ile siddetli kom-
Line immUn yetmezlik gorilebilirs. Hastamizin B hirre fenksiy anlarinin
acctergesi clarak dederlendirdidimiz imminglobulin seviyeleri her nekadar
fgG ve IgA da biraz diistkiik 1gM de bir mikiar yUkseklik varsa aa yasina
gbre normal olarak kabul edilebilir.

immin yetmezlidinin sonucu olarak hastalarda enteksiyona =23dilim vardir.
Mecerman? 10 vakalik serisinde enfeksiyonlar icinde en fazla bronkopndmeoni-
ye rastlamistir.  Hastamizda da bronkopndmoni, gastroenferit ve  oral
maniliasis tesbit edilmesi bu hastalarin enfeksiyona egilimli oldugunu yan-
sitmaktadhr.

Hipckaisemi sendremun dider bir kemponenii olarak kzbul  edilmektedir.
Ancak hasialarda deJisik deracelerde hipoparatiroidizm bulgular -labilece-
di gibi serum kalsiyum seviyeleri normal de olabilir. Mcarman ve ark.® nin
fapsi scnucu tani koyduklant 10 vakanmin sadece birinde tetani oykiUsU
vardi. Tameron? da 10 vakalik serisinde herhangi bir hipoparatiroidizm
bulgusy gdzlememistir. Bizim vakamizda da kan kalsiyumu normal deder-
lerce bulunmustur.
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DiCGeo ge sendromunda hastalarin yUz gdrinimleri de Szellik gosterir. En
sik rastlanan ancmaliler; dusiik kulaklar, hipertelorizm, mikrognarhia, du-
dak, damak variklaridir® 8, Ayrica bazi  vakalarda 22. kromozsmun kisa
kolunda delesyon gérUldigu bildirilmistirs.

scn senelerde daha iyi tanimlanmaya baslayan bu  sendromla ilgili ola-
rak gerek kalp gerek immunolojik ve gerekse genetik vonden  yapilacak
calismalar hastalidin etyopatogenezine isik tutacakiir kanisindayiz.

Ozet

20 glnlUk timik aplazi, bronkopndmoni, oral moniliasis tesbit edilen,
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aiisik oranda E rozet yapan ve lenfosit sayisi dUsUk bulunan,.ayrica, ven-

rikUler septal defekt oldugu dusunulen DiGeorge - sendromiu  bir hasta

sunuldu. Olanaklarimiz &lgUslnde biyokimyasal ve immunolojik calismalar
vapilarak bu konudaki literatdr gdzden gecirildi.

SUMMARY

We presented a 20 day o!d baby WlTh Tea'rures of . DnGeorge syndrwomg,,
characterized by thymic aplasia, bronchopneumoma oral moniliasis  and "
Ventricular septal defect. We did seevral bicchemical and lm'nunolop\.al
studies regarding this disorder and also reviwed the literafure.”
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