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OZET

Amac: Bu ¢alismanin amaci, hipotonik bebeklerin tani profilini belirlemek ve tani stirecinde bir algoritmanin gerekliligini
analiz etmektir.

Gerec ve Yontemler: Calismaya hipotoni sikayetiyle kabul edilen 53 hasta dahil edildi. Hipotonik bebekler Klinik bul-
gularina gore iki gruba ayrildi: Santral ve periferik. Klinik verilerin analizi ve arastirmalarnn sonuclanyla alti basamakl bir
algoritma olusturuldu.

Bulgular: Otuz sekiz hastada santral hipotoni ve 15 hastada periferik hipotoni mevcuttu.

Santral hipotonili hastalara dikkatli bir anamnez ve fizik muayeneden sonra basit karyotip analizi ve kranial gérinttleme
ile %57.8 oraninda tani konulabildi. Nérometabolik hastaliklara daha ileri tetkiklerle tani konuldu. Birinci basamak (klinik
veriler ve fizik muayene) ve 2. basamak (kranial BT, MRI) 21 hastanin tanisini ¢6zdi. Uglincti basamakta (dismorfik
bulgularla literatlr taramasi) ve dérdincl basamak (karyotip analizi) sonunda 6 hastanin tani almasi saglandi. Besinci
basamakta biyokimyasal testlerle hastalarin % 15’ine tani konuldu. Altinci basamaktaki testler (CK, EMG, SMA ve KMD
icin DNA analizi, kas biopsisi) 7 hasta icin tani koydurucuydu. Kalan dokuz hastaya tani konulamadi.

Sonug: Hipotonik infantlarin sistemik degerlendiriimesinde gereksiz tani koydurucu islemlerin yapiimasini énlemek ama-
clyla bir algoritmanin kullanimasi yararl olacaktir.

Anahtar Sozciikler: Algoritma, Ayirici tani, Hipotoni, infant

ABSTRACT

Objective: The aim of this study was to determine the diagnostic profile of infants with hypotonia and to analyze the
necessity of an algorithm in the diagnostic process.

Material and Methods: Fifty-three patients admitted with the complaint of hypotonia were included in the study. The
hypotonic infants were divided into two groups: central and peripheral hypotonia. An algorithm containing six steps was
constructed with the analysis of clinical data and results of investigations.

Results: Thirty-eight infants had central hypotonia and 15 had peripheral hypotonia. Through a careful medical history
and physical examination, a diagnosis was made in 57.8% of the patients with hypotonia by a simple karyotype analysis
and cranial MRI. The neurometabolic diseases were diagnosed with further investigations. Step 1 (clinical data and
physical examination) and Step 2 (cranial CT, MRI) provided the diagnosis of 21 patients. Step 3 (literature search with
dysmorphic findings) and Step 4 (karyotype analysis) contributed to the diagnosis of 6 patients. The diagnosis required
biochemical tests in Step 5 in 15 percent of the patients. The Step 6 tests (CK, EMG, DNA analysis for SMA and CMD,
muscle biopsy) were diagnostic for 7 patients. The remaining nine patients could not be diagnosed.

Conclusion: An algorithm would be useful for the systematic evaluation of hypotonic infants to prevent unnecessary
diagnostic procedures.
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GiRiS

Hipotoni eklemlerin pasif hareketlerine karsi kasin gdsterdigi
direngte azalma olup hipotonik infant sit ¢ocuklarinda degisik
nedenlere bagl gelisebilen hipotoniyi tanimlamak igin kullanilan
genel bir terimdir. Hipotoni; beyin, spinal kord, periferik sinirler ve
kaslarin hastaligina bagl nérolojik disfonksiyon sonucu ortaya
¢lkan bir semptomdur. Normal tonusun devami i¢in santral ve
periferik sinir sisteminin saglam olmasi gereklidir. Belirgin kas
gUgsuzligunun eslik etmedigi nonparalitik grup santral hipotoni,
kas glgsuzIigunin klinik tabloya hakim oldugu paralitik grup
periferik hipotoni olarak adlandirilir. Santral ve periferik hipotoni
arasinda farklarin bilinmesi dogru degerlendirme ve takip
acisindan ¢ok énemlidir (Tablo 1) (1-4).

Santral nedenler periferik nedenlerden daha siklikla gérilmekte-
dir (santral nedenler % 60-80, periferik nedenler %15-30). Sant-
ral nedenler arasinda en sik serebral palsi ve hipoksik iskemik
ensefalopatiler gortimekle beraber diger ensefalopatiler, intrak-
ranial kanama, kromozom anomalileri, konjenital sendromlar
ve nérometabolik hastaliklar da santral hipotoniye neden ola-
bilmektedir. Spinal muskdler atrofi (SMA), konjenital muskUler
distrofi (KMD) ve konjenital miyopatiler periferik hipotoninin en
sik nedenleri arasindadrr.

Pompe hastaligi, mitokondrial hastaliklar ve konjenital
glikozilasyon bozukluklari (CDG) hem santral hem periferik
hipotoniye neden olmaktadir (5).

Son vyillarda genetik teknolojisindeki ve tani yontemlerindeki
ilerlemeler daha cok hastaya tani konulmasini saglamaktadir.
Calismamizin amaci, Klinigimize hipotoni nedeniyle getirilen
hastalar igin bir akis semasi olusturup, tani profillerini ve
tanilannin hangi basamakta konuldugunu saptamak ve bu
sekilde ¢ocuk hekimlerine bu hastalarin tanilarinda olusacak
gUclUklerde yardimci olmaktir.

GEREC ve YONTEM

Bu ¢alismaya, Ankara Cocuk Saglgi ve Hastaliklar Hematoloji-
Onkoloji  Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk No&roloji

Tablo I: Santral ve periferik hipotonili olgularin klinik 6zellikleri.
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Bolimu ve Sdtgocugu Servisi tarafindan Mayis 2009-Mayis
2010 tarihleri arasinda izlenen ve Cocuk Noérologu tarafindan
hipotonik bebek olarak degerlendirilen 53 bebek dahil edildi.
Hastalarin aile 6ykisU ve prenatal risk faktorleri (ila¢ veya alkol
alimi, makat gelis, fetal hareketlerde azalma, polihidramnioz
Oyklsl ve maternal diyabet ve epilepsi dykusl) arastiridi.
Dogum travmasli, dogum anoksisi ve komplikasyonlari, disuk
Apgar skoru ve hipotoninin baslangic zamani kaydedildi.
Genetik etiyolojiye ybnelik parental yas, akrabalk, ailede
ndéromuskuler hastallk arastinldi ve benzer nedenlerle tan
almis kardesgler veya aile bireyleri belilenmeye caligildi.
Hastalarin sistemik muayeneleri yapilirken dismorfik bulgular
kaydedildi. Gz muayenesi yapllarak katarakt (peroksizomal
bozukluklar), retinitis pigmentoza (peroksizomal bozukluklar),
lens dislokasyonu (sUlfit oksidaz/molibden kofaktdr eksikligi)
acisindan hastalar deg@erlendirildi. Kardiyomegali (Pompe
hastalign), dilde fasikllasyon (SMA), organomegaliler (glikojen
veya lipid depo hastaliklar), anormal yag dagilimi ve ice donuk
meme baslar (konjenital glikozilasyon defekti), artrogriposis
(eklemlerde hareket kisithigi veya kontraktlr) agisindan hastalar
muayene edildi.

Hipotonik bebekler klinik bulgularina dayanilarak santral ve
periferik olarak 2 gruba ayrildi.

Hastalarin  verileri  tanilarinin  konulabilecedi  bir  algoritma
olusturmak amaciyla kaydedilerek tani koyma basamaklari
degerlendirildi.

Birinci basamakta aile 6ykUslU, dogum anamnezi ve ayrintil
fizik muayene ile tani konulmaya cgaligildi. ikinci basamakta
ndrogodruntlleme, Uglncl basamakta elde edilen dismorfik
bulgularla literatir taramasi yapilarak, dérdinct basamakta
karyotip c¢alismasl ile, besinci basamakta biyokimyasal ve
metabolik testler kullanilarak, altinci basamakta kas-periferik
sinir ve gen ¢alismalari ile hastalarin tanisi konuldu.

SONUGLAR

Ankara Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Hematoloji-Onkoloji Egitim
ve Arastirma Hastanesine Mayis 2009 ile Mayis 2010 arasinda
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Noroloji Poliklinigine basvuran ve Sutgocugu servisinde yatan
55 hasta degerlendirmeye alindi. Hastalarin 21’i (%38.1) kiz,
34’0 (%61.8) erkek olup kiz/erkek orani 0.61 olarak tespit edildi.
iki hasta takipleri sirasinda galismadan gikartidi.

Gestasyonel yaslan 33-41 hafta arasinda degisen hastalarin
prenatal anamnezinde bir annenin preeklampsi riski oldugu icin
aspirin, bir anne trombofili olmasi nedeniyle distk molekullt
heparin kullanmistl. Hastalara yapilan ayrintil nérolojik muayene
sonucunda 38 bebek santral hipotoni, 15 bebek periferik
hipotoni olarak degerlendirildi. Santral hipotonik olgularin 6’sinda
kromozom anomalisi, 2’sinde hipoksik iskemik ensefalopati,
3’Unde genetik sendrom, 6'sinda metabolik hastalik (3'Unde
aminoasidopati, 1 olguda B12 eksikligi, 1 olguda biotinidaz
eksikligi, bir olguda konjenital glikozilasyon defekti) , iki hastada
diger ensefalopatiler (tromboza bagl serebral infarkt ve agir
intrauterin gelisme geriligi), 7 bebekte beyin anomalisi tespit
edildi. ki bebegin hipotonisitesi premattiritelige, bir bebeginki
hipotiroidiye baglandi. Sekiz santral hipotonisi olan bebek tani
alamad.

Periferik hipotoni olarak degerlendirilen 15 bebegin 4’G 6n
boynuz hlcre hastaligi (SMA) tanisi alirken U¢ hasta benign
miyopati olarak degerlendirildi. Bu hastalardan birisinde bag
dokusu hastaligi (Ehler Danlos), (¢ olguda konjenital muskuler
distrofi, bir hastada boyunda néroblastoma, bir olguda
Pompe hastaligi ve bir hastada sinir biopsisinde metakromatik
|6kodistrofi tespit edildi. Bir hasta ayrintili tetkik edilmesine
ragmen spesifik tani elde edilemedi.

Her hastanin tanisi konulduktan sonra klinik bulgular analiz
edilerek basamak seklinde algoritma olusturulmaya caligildi.
Birinci basamakta 11 hasta tani aldi. ikinci basamakta nérogd-
rintdleme (beyin tomografi, magnetik rezonans) kullanildi. Bu
basamakta 10 hasta tani aldi. Uglincli basamakta hastalarin
muayenesinde saptanan dismorfik bulgular ve dikkatli bir lite-
ratUr taramasi sonucu tani konuldu. Bu basamakta 3 hasta tani
aldi. Dérdincl basamakta karyotip analizi ve kromozom calis-
masl kullanildi. Bu basamakta U¢ hasta tani aldi. Tani koyma
asamasinda 5.basamak olarak hastalara dogumsal metabolik
hastalik arastirimasi igin biyokimyasal ¢alismalar (idrar kan ami-
noasidleri, idrar organik asidleri, tandem mass analizi, laktat ve
pirtvat, amonyak duzeyleri, biotinidaz duzeyi, tiroid fonksiyon
testleri, izoelektrik odaklama ydntemi) yapildi.

Altinci ve son basamakta periferik hipotonisi olan hastalarin
aydinlatimasina ydnelik kas ve sinir biopsi galismalari yapildi.
EMG, SMA gen analizi ve CK 06lgimleri 6. basamakta yapild..
Sonug alinamayan hastalara kas biopsisi yapildi. iki hastanin
yapllan tetkiklerinde 6zellik saptanmadi. Kas biopsileri sonucu
benign miyopati olarak geldi. Dokuz hastada arastirmalarin
sonucunda spesifik tani elde edilemedi (Sekil 1).

Hastalarin bir yillik takipleri boyunca 48 hastanin belirgin olarak
motor retardasyonu vardi. Vitamin B12 eksikligi olan bir hastanin
tedavisi sonrasi takipte 6.ayda diger vyagsitlarni yakaladig
gortldu. Pompe hastalidi, Trizomi 18 ve sitokrom C oksidaz
eksikligi olan hastalar takipte 1 yil icinde kaybedildi.
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TARTISMA

Pediatride ve Cocuk Noroloji Klinigine hipotoni nedeniyle
basvuran bebeklerin tanisini konulmasi zor ve bazen zaman
alan bir surectir. Bu slrec¢ icersinde hastanin klinik bulgularina
gbre uygun tetkiklerin istenmesi kisa sltrede tani konulmasini
saglarken kas biopsisi gibi can yakici ve pahall iglemlerin
gereksiz yapilmasini dnleyecektir.

Hipotonik bebeklere tani koyarken algoritma olusturuimasi ilk
kez 5 basamak halinde Richer ve ark. tarafindan yapimistir (6).
Daha sonra Paro-Panjan ve ark. (7) 6 basamakl bir algoritma
hastalarini siniflandirmiglardir. Calismamizda, benzer sekilde bir
tani algoritmasi ve siniflandirma elde edilmeye calisiimistir.

Santral hipotoni periferik hipotoniden daha sik gértimektedir
(%60-80 santral vs. %15-30 periferik) (8). Richer ve ark. (6) yap-
11gr calismada, yenidodan yogun bakim Unitesine hipotonik be-
bek 6n tanisiyla yatan hastalarin %66’sinin santral ve %34’0n0n
periferik hipotonisi oldugu belirtilmistir. Paro-Panjan’in aras-
tirmasinda hastalarin %85’inde santral ve %15’inde periferik
hipotoni oldugu vurgulanmistir. Calismamizda santral/periferik
hipotoni siklig sirasiyla %72 ve %28 olarak tespit edilmis olup,
literatUrle uyumlu olarak santral hipotoni daha sik oranda goérul-
mektedir.

Hastalar tani konma basamaklarina goére karsilastinldiginda ilk
basamakta tani konma orani Richer’in galismasinda %53, Paro-
Panjan’in ¢alismasinda %50, Dua’nin ¢alismasinda %52 olarak
bildirilirken bizim calismamizda %20.7 olarak saptanmistir (9).
Richer ve Paro-Panjan’in galismalannin yenidogan ddénemin-
de yaplmis olmasi, dykuU, intrauterin ultrasonografi ve tarama
testleri sonuglarinin énceden bilinmesi bebeklerin ik basamakta
tani aima oranlarinda yitikseklige neden olmus olabilir. Calisma-
miz, sUt ¢ocugu agirikli olmasi nedeniyle tani konulmasinda
anamnez ve fizik muayene diginda tetkiklerin yapiimasina da
ihtiyagc duyulmaktadir. Sistematik bir yaklasimla hastalara %67 -
85 oraninda tani konulmasi mumkdndur (7). Galismamizda da
literatlrle uyumlu olarak hastalara %83 oraninda tani konulabil-
migtir.

Uc Klinik seriden toplam 277 olgu incelendiginde, genetik
kromozomal anomaliler %31’inde, yapisal beyin anomaliler
%13’Unde, miyopatiler %5’inde, konjenital miyotonik distrofi %
2’sinde ve metabolik hastaliklar %3’lUinde saptandi. Hipotoni;
%60 oraninda genetik ve metabolik nedenlerle olusmaktadir
(6,7,10). Galisma grubumuzun blUylk bolimint genetik
sendromlar ve metabolik hastaliklar olusturmustur.

Hipotoniye mindr ve majér malformasyonlarla birlikte mental
retardasyon eglik ediyorsa otozomal kromozomal anomalileri
ayiricl tanida dustndlmelidir. Farkli klinik bulgulan olmakla birlikte
intrauterin bdytme geriligi, hipotoni, dismorfik yiz gérinimda,
el ve ayak anomalileri tUm kromozom anomalili hastalarda
gorulmektedir (11). Olgu grubumuz icinde Down Sendromu,
Trizomi 18, Trizomi 7 tanilarn alan hastalar gézlenmigtir. Belirgin
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1. Basamak
Aile dykusu
Gebelik ve dogum 8ykust
Klinik ve norolojik
muayene

v

2. Basamak

Noérogorintileme
(Kranial BT, MR)

v
3. Basamak

Dismorfik bulgularla
LiteratUr taramasi

v

4. Basamak

Karyotip taramasi

v

5. Basamak
Biyokimyasal tetkikler
(Aminoasid, organik asid,

yag asidleri, CDG testi,
vitamin ve Hormon
duzeyleri)

!

6. Basamak

Kas/sinir bulgulari
CK, EMG, SMA
gen Kas biopsisi

\/

Takip ile tani alan
hastalar

'

Sinflandinlamayan

karnitin biotinidaz, uzun zincirli

%20.7

%18.8

%5.6

%5.6

%15

%13.2

%3.8

%16.9

\

\/

\

Tani n
HIE 2
Trizomi 21 3
Prematurite 2
SMA 4
\/
Tani n
Diger ensefalopatiler 2
Beyin anomalisi 7
Noroblastom 1
\_/—\
Tani n
Aicardi sendromu 1
Charge sendromu 1
Elejalde sendromu 1

.

Tani n
Trizomi 18 1
Parsiyel trizomi 7 1
47XXX 1

.

\/

Tani n
Vitamin B12 eksikligi 1
Biotinidaz eksikligi 1
Aminoasidopati 3
Hipotiroidi 1
Mitokondrial hastalik 1
CDG 1

e

\/

Tani n
KMD 3
Pompe hastaligi 1
Konjenital miyopati 1
Metakromatik I6kodistrofi 1
Ehler Danlos sendromu 1

T

\

Konjenital benign miyopati 2

T

.

Sekil 1: Hipotonik infantlar i¢in olusturulan tani basamaklari ve profilleri.
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bdylme geriligi, beslenme gucligu, daralmis bifrontal alin
¢apl, badem goz, kigUk el ve ayaklar olan diger bir olguda
Prader-Willi tanisi distnUlerek genetik analizi yapiimis ve tanisi
konulmustur.

Aicardi sendromu infantil spasm, corpus callosum agenezisi ve
chorioretinal lakiina triadiyla karakterize bir hastalik olup kizlarda
ve 2X kromozomuna sahip erkeklerde de gortimektedir. Klasik
triada son yillarda yeni klinik 6zellikler eklenmis olup prognozu
kotl ve mortalitesi yUksek bir hastalik olarak bilinmekle birlikte
daha hafif seyreden kiz hastalar literatirde bildirilmistir (12).
Hasta grubumuz igerisinde bir kiz hasta Aicardi Sendromu tanisi
almistr.

Calismamizda, periferik hipotonisi olan bebeklerin buyik bolu-
mU SMA ve konjenital muskdler distrofi tanisi almistir. Hipotoniy-
le beraber proksimalde belirgin kas glcsuzIigu, derin tendon
reflekslerinin kaybl, dilde atrofi ve fasikllasyon varliginda SMA
Tip 1 tanisi dustndlmelidir. Otozomal resesif gegis gdsteren
hastaligin 3 formu vardir. SMA Tip 1 dogumda veya ilk 6 ayda
bulgu verirken, tip 2’de bulgular 6-18 ayda baglar. Her iki tip
survival motor néron gen (SMN geni) 5913 kromozomda ek-
zon 7 ve 8’de homozigot delesyonla iligkilidir. Hastalarimiz uzun
stre mekanik ventilatdrde izlenmisler ancak literatUrle uyumlu
olarak 2 yas altinda solunum yetmezIigi nedeniyle kaybedilmistir
(13-14). SMA Tip 1 periferik hipotoni nedenleri arasinda olma-
sina ragmen belirleyici klinik &zellikleri nedeniyle hastalar erken
dénemde tani almiglar ve Down sendromu ve diger trizomiler
gibi fizik muayeneyle tani konulan grubun icine (birinci basa-
mak) dahil edilmiglerdir. Literatlrden aldigimiz ve uyguladigimiz
algoritmada SMA gen delesyonu 6. basamakta istenen tetkikler
arasinda gdsterilmis olmakla birlikte bu grubun 1. basamakta
tani alan hastalklar grubunda olmasinin daha uygun olacagini
dUstnmekteyiz.

Belirgin aksiyal hipotonisite ve orta derecede yiksek CK
dizeyi nedeniyle bagvuran bir hastaya néroblastom teghisi
konulmustur. Periferik hipotoni nedenleri arasinda malignite
nadiren bildirilmis olup ayirici tanida 6zellikle akilda tutulmalidir.

Belirgin hipotoniyle bagvuran bir hasta B12 eksikligi tanisi almis
ve takiplerinde tedavi sonrasinda ndrolojik bulgularinda belirgin
dizelme olmustur. Son zamanlarda sik olarak gérdigumuz B12
eksikligi de hipotoninin dnemli nedenlerinden birisidlir.

iki aylikken hipotoni ve solunum sikintisi nedeniyle hastanemize
basvuran bir hastada yUksek CK dlzeyi, EKG’de kisa P-R me-
safesi, akciger grafisinde kardiyomegali saptanmasi sonrasinda
yurt disina goénderilen asit maltaz dizeyinin distk bulunmasi
nedeniyle Pompe tanisi konularak enzim tedavisine baglanmig
ancak hasta kaybedilmistir (15). Periferik hipotonisinin 6n plan-
da olmasi dikkat ¢ekicidir.

Erken gocukluk ve bebeklik ddneminde hipotoniye eslik eden
psikomotor retardasyon, kolestazis, koagulopati, konvulziyon,
gdrme bozukluklar ve iskelet bulgulari olan olgularda CDG ayiri-
cl tanida dusUnulmelidir (16,17). Konjenital kas gligstzIigu, kas
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atrofisi, derin tendon reflekslerinin kaybi ve mental retardasyon
bulunan hipotonik infantlarda santral sinir sisteminde migrasyon
anomalileri ve g6z anormallikleri de saptanirsa ayirici tanida
O-glikozilasyon defektlerine bagdl gelisen Walker-Warburg
sendromu, Muscle-Eye-Brain hastaligi ve Fukuyama tipi Kon-
jenital Muskuler Distrofi gibi hastaliklar dUsunulmelidir (3). Has-
talarimizdan biri CDG Tip 1 tanisi alirken hicbiri O-glikozilasyon
defekti tanisi alamadi.

Multisistem tutulumu olan hastalarda mitokondriyal hastaliklar
da dusutnulmesi gerekli diger hastalik grubunu olusturmaktadir.
Beslenme gulclugul, erken solunum yetmezligi, yaygin kas
glcsuzIugu, siddetli laktik asidozu ve Toni-Fankoni-Debre
sendromu (glikozuri, proteinUri, fosfattri ve genel aminoasidiri)
olan bebeklerde hastamizda oldugu gibi sitokrom C oksidaz
eksikligi akla getirilmelidir.

Calismamizda, gbzlenmemis olsa da konjenital myastenik send-
romlar, botulismus ve myasthenia gravis yenidogan déneminde
hipotoni nedeniyle basvurabilir. Konjenital myastenik sendrom-
lar beslenme gugcligu, zayif emme ve aglama, artrogriposis,
apne ve siyanoz nobetleriyle giden solunum yetmezligine neden
olmaktadir (18). infantil botulismus 6 haftaliktan 1 yasina kadar
olan bebeklerde gdrilen bir klinik tablodur. Hastalarda Clostri-
dium botulinum ile kontamine olmus bal yeme Oykusu vardir.
ilk bulgu geneliikle kabizlik ve beslenme glicligu olup takiben
bulber ve iskelet kaslarinda gugsuzllk, pitozis ve ik reaksi-
yonunda azalma gelisir. Olgu grubumuz i¢inde gdrilmemekle
birlikte stt gocuklugu déneminde akilda tutulmasi gerekliligini
vurgulamak istedik.

Otozomal dominant bir hastalk olan konjenital miyotonik
distrofinin - siddetli formunda ileri derecede hipotoni ve
solunum problemleri gérdlmektedir. Fizik muayenede miyotoni
gOsterilemez ancak etkilenmis ebeveynlerde myotoni, katarakt,
ylz kaslarinin gugstzligu, frontal kellik ve degisik endokrin
anormalliklerin varlidi taniya yardimcidir (2).

iki hastamiz benign konjenital hipotoni tanisi almistir. Bu hastalar
dogumda generalize hipotoni, korunmus tendon refleksleri ve
hafif motor retardasyonla karakterizedir. Bazi hastalar uzun
sureli takipleri sonrasinda normal mental motor gelisme gdsterir.
Tetkik sonuglar normaldir. Ailesel yatkinlk tanimlanmistir. Bu
hastalikta belirgin eklem laksitesi veya hipermobilite gérulebilir
(19).

Olgu grubumuz igersinde gdzlenen diger bir ilging hastalik Ele-
jalde Sendromudur. Gimus renkli saglar, pigment anormallikleri
ve ciddi santral sinir sistemi disfonksiyonuna (nobetler, agir hi-
potoni ve mental retardasyon) gibi karakteristik 6zellikleri olan
bu hastalarin benzer 6zellikler gbstermesi nedeniyle immun yet-
mezlikle seyreden Chediak- Higashi ve Griscelli Sendromlariyla
ayiricl tanisinin yapiimasi gereklidir (20).

Hipotoni nedeniyle basvuran yenidogan ve bebeklerin dikkatli
bir klinik muayenelerinin yapilmasi ve &ykuUlerinin alinmasi
hastalarin de@erlendiriimesindeki en énemli basamaktir. Klinik



degerlendirme sonrasinda spesifik molekller ve genetik
testlerin istenmesi tani konulma surecini kisaltacak ve maliyeti
dUsurecektir. Bu nedenle bir algoritma olusturulmasinin bu
streci hizlandirmasi agisindan énemli ve faydali olacagini
vurgulamak istedik.
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