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OZET

Girig: Hastalarin % 90 dan fazlasinda 22q 11 de-
lesyonunun saptandigi Di George Sendromu’nun
(DGS) klasik triadi konjenital kalp ve biiyiik damar
anomalileri, palatal yetersizlik ve hipokalsemiden
olugur. Timus hipoplazisi, konusma ve beslenme
problemleri, mental retardasyon diger sik gériinen
bulgulardir. Bunlar disinda da pek ¢ok degisken fe-
notipik ozellikler tanimlanmistir.

Olgu ve Sonug: Tek tarafli multikistik bobrek, geg
baslayan hipokalsemi bulgulari olan hastamiz
DGS’nun dikkat ¢eken bir varyanti olarak sunul-
mustur.

Anahtar Kelimeler: DiGeorge Sendromu, multikis-
tik bobrek, 22q11 delesyon sendromu, hipokalsemi

ABSTRACT

Introduction: Classical triad of DiGeorge Synd-
rome (DGS), where more than %90 of patients are
detected by 22q11 deletion, is formed by congenital
heart diseases, large vascular anomalies, palatal
incapacity, and hypocalcemia. Hypoplasia of timus,
speaking and nutrition problems, and mental retar-
dation are other frequently observed signs. Apart
from these, several different phenotypic characte-
ristics are identified.

Case and Conclusion: Our patient with unilateral
multicystic kidney and late onset hypocalcemia di-
agnoses has been presented as a remarkable variant
of DGS.
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GIRIS

Di George Sendromu (DGS) sik goriinen
kromozomal hastaliklardan biridir. Hastaligin
prevalansi yaklasik 1/4000°dir (1). Cogu va-
kada genetik gecis sporadiktir ancak otozomal
resesif ve dominant kalitim da bildirilmistir.
Hastalarin % 90’ dan fazlasinda 22q11 delesyo-
nu, % 10 dan daha azinda ise 10p13 delesyonu
saptanmanmuistir (2). Sendromun klinigi olduk-
ca degiskendir. Timus hipoplazisi, konusma ve
beslenme problemleri, mental retardasyon diger
stk goriinen bulgulardir. Bunlar diginda da pek
cok degisken fenotipik 6zellikler tanimlanmis-
tir. Tek tarafli multikistik bobrek, ge¢ baslayan
hipokalsemi bulgular1 olan hastamiz DGS’nun
dikkat ¢eken bir varyanti olarak sunulmustur.

VAKA SUNUMU

38 yasindaki saglikli anne ile 46 yasinda
saglikli babanin 2. cocugu olarak 41. gebelik
haftasinda normal spontan vaginal yol ile do-
gan kiz hastanin Gykiisiinden polihidramnio-
zunun oldugu, herhangi bir ila¢ kullanmadigi,
hastalik gecirmedigi, 10 yasinda saglikli erkek
kardesi oldugu 6grenildi. Fizik muayenede do-
gum agirligt: 2830 gr (<3p), be: 33 (<3p), boy
45cm (<3p) idi. Bilinci agik yenidogan refleks-
leri aktifti. Iki kulak kepgesinde de diisiikliik
ve kivrim artis1t mevcuttu. Agiz muayenesinde
yarik damak saptanmadi. Her iki hemitoraks1
esit olarak havalanan hastanin dakika solunum
sayist 80, oksijen saturasyonlar1 % 80- 85 ara-
sinda olarak tespit edildi. Kalp muayenesinde
dinlemekle 2/6 dereceden sistolik iifiiriim sap-
tandi. Karin muayenesi olagandi. D1 genital
muayenede haricen kiz idi. Solunum sikintisi
nedeniyle ilk 24 saat nazal CPAP uygulandi.
Hastanin baslangic hemogram, biyokiyamya
tetkikleri normal olarak degerlendirildi. Cekilen
PA akciger grafisinde timiis goriilmedi. Hasta-
nin iifiirimii nedeniyle yapilan ekokardiyogra-
fisinde turunkus arteriozus ve genis ventrikiiler
septal defekt (VSD) saptandi. Anjiografi ile ta-
nist teyit edilen hastaya postnatal 11. giiniinde
Rastelli operasyonu yapildi. Entiibe olarak 10
giin sonra yogun bakim iinitesine tekrar kabul
edildi. Postop kardiyak ilaglar1 (furosemid, al-
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dacton, digoksin, enapril, iliomedin) baslandi.
Hastanin antibiyotik tedavisi tamamlandi. Ven-
tilatorden ayrilamayan hastanin yatis1 boyunca
kalsiyum degerleri normal sinirlarda idi. Yati-
sinin 35.giiniinde kalsiyum degerleri azalarak
5,8 mg/dl ye kadar diistli. Tedavi baglanmadan
bakilan parathormon diizeyi 0.07 (3,5-6,5 mg/
dl) olarak bulundu. Hiperfosfatemi goriilmedi.
25 hidroksi D vitamini diizeyi 10 ng/ml (normal
>20 ) idi. Alkalen fosfataz diizeyi 160ng/ml (0-
449 ng/ml) olup hipoparatiroidi tanist koyuldu.
Hastaya baglanan kalsiyum ve kalsitriol tedavi-
si ile serum kalsiyum normal degerler arasinda
tutuldu. Tim batin ultrasonografide sol multi-
kistik displastik bobrek disinda patoloji saptan-
madi. G6z dibi muayenesinde patoloji saptan-
madi. Fluorescense in situ hybridization (FISH)
teknigi ile yapilan calismada 22ql1 delesyonu
tespit edilerek hastaya DGS tanis1 koyuldu.

TARTISMA

Kardiyak, kraniyofasiyal ve gelisimsel
anomalilerin 6nemli bir sebebi olan 22. Kro-
mozom delesyonu, en yaygin kromozomal de-
lesyon olup 4000 canli dogumda bir goriiliir.
22ql11°deki interstisyel kromozomal delesyon-
lar Di George Sendrom’lu vakalarda %94 ora-
ninda, Velokardiyofasiyal sendrom’ lu (VCFS)
vakalarda % 83 oraninda gosterilmistir (3).
Trunkus arteriozus, sol multikistik bobrek, hi-
pokalsemi, diisiik ve kivrik kulak anomalileri
saptanip akciger grafisinde timus golgesi goriil-
meyen hastamizda sitogenetik inceleme yapila-
rak DGS tanis1 konulmustur. DGS’ Iu hastalar-
da konotrunkal kardiak anomalilere sik rastlanir
(4). Tobias ve arkadaslarinin yaptig1 67 olguluk
bir ¢calismada, DGS lu hastalarin klinik 6zellik-
leri incelenmis ve 51 olguda kardiyak anomali
(26 hastada ventrikiiler septal defekt, 10 hastada
Fallot tetralojisi, 8 hastada atrial septal defekt, 7
hastada Interrupted aortic ark) tespit edilmistir.
Yapilan bir calismada 58 olguda dismorfik yiiz
goriiniimii (garip sekilli kulaklar, kemerli uzun
burun, mikrostomia, mikrognati, kisa palpebral

fissiirler), 41 olguda palatal anomali, 43 olguda
ogrenme ve gelisme geriligi, 34 tinde timus ve
39 unda paratiroid bez anomalisi goriilmiistiir
(5). Tek tarafli renal agenezi veya hipoplazi tek
tarafl1 tireteromegali gibi iirogenital anomaliler
% 10 hastada goriilmektedir (5). DGS nin karak-
teristik yliz bulgular1 hipertelorizm, mikrognati,
gaga burun,kisa palpebral fissiirler, kisa filtrum
ve balik agz1 ve yarik damak ve kulak anoma-
lileridir (3). Vakamizda yarik damak olmamak-
la birlikte hipertelorizm, mikrognati ve kulak
kepgesinde diisiikliik ve kivriklik saptanmaistir.

DGS’ Iu hastalara eslik edebilecek diger
bir anomali hipoparatirodi olup bizim vaka-
mizda da goriilmektedir (2). DGS’ lu hastala-
rin ilk bagvuru sikayetleri hipoparatiroidizme
bagl konviilziyondur. Konviilsiyonlar siklikla
perinatal periyotta goriilse de hayatin her do-
neminde semptom verebilir (6, 7). Vakamizda
35. giinde kalsiyum degerleri diisitk bulunmus-
tur. DGS’ lu vakalarda hastamizda oldugu gibi
ilerleyen donemlerde hipokalsemi gelisebile-
ceginden baslangi¢ kalsiyum degerleri normal
olsa bile takiplerinde periyodik olarak kalsiyum
degerlerine bakilmalidir. DGS ile {iriner sistem
anomalileri sik goriilmemektedir (% 10) (5, 8).
Botto ve arkadaslarimin yaptigi ¢alismada 43
hastanin %12 sinde iiriner sistem anomalileri
saptanmistir (9). Vakamizda yapilan goriintii-
lemede unilateral multikistik displastik bobrek
tespit edilmistir. Hastamizda tiftirtim duyulmast
ile yapilan ekokardiyografisinde trunkal kalp
anomalisi saptandi. Trunkal kalp anomalisi ne-
deniyle istenen sitogenetik incelemeyle DGS
tanisi konuldu. Sonug olarak Trunkal anomalisi
olan hastalarda major anomaliler goriilmesede
22q delesyon sendromlari agisindan degerlen-
dirilmelidir. Trunkal anomalisi olup genetik
analiz sonucu digeorge sendromu tanisi aldik-
tan sonra erken donemde klinik ve laboratuvar
olarak hipokalsemi bulgular1 saptanmadig1 du-
rumlarda bile ge¢ donemde hipokalsemi atakla-
11 olabilceginden aralikli olarak hasta bu yon-
den degerlendirilmelidir.
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