ZEYNEP KAMIL TIP BULTENI

CILT: 39 YIL : 2008 SAYI: 4

OLGU SUNUMU

Konviilziyon ve Karpopedal Spazm ile Acil Servise Bagvuran Tip 1
Otoimmiin Poliglandiiler Sendrom ve heliotropik Ras Birlikteligi
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OZET :

Adolesan donemde hipokalsemik konviilziyon
ile basuran hastalarda nadir olmakla beraber
Otoimmun poliglandiiler sendrom ( OPS)
goriilebilir. Otoimmun poliglandiiler sendrom,
birden fazla endokrin organin disfonksiyonu ile
seyreden bir sendromdur. U¢ tip OPS
tanimlanmugtr.

Olgu: konviilziyon ve karpopedal spazm ile
basvuran 15 yasindaki kiz cocugunda hipokalsemi
nedeni ile yapilan ileri tetkikler sonucunda Tip 1
OPS tanisi konuldu. Hastada bir-iki yildir
tekrarlayan mukokiitanoz kandidiazis enfeksiyon
oykiisti mevcuttu. Fizik muayenesi heliotropik ras
disinda normal idi.Hastanin kan kalsiyum: 5.8
mg/dl, fosfor: 11.9 mg/dl,ALP: 350 Ul/L, PTH:
5.57 pg/ml(N: 15-65 pg/ml), 25(OH)D3: 10,3 ng/ml
(Normal: 19-57,6 ng/ml, antitiroglobulin
antikorlari: 75 IU/ml (N: <70 1U/ml) degerlerde
bulundu. Ilk 3 giin parenteral kalsiyum tedavisi ile
hastanin konviilziyonlart kontrol altina alindi.
Tedaviye oral kalsiyum ve kalsitriol (aktif D3) ile
devam edildi. Sonu¢. Adolesan cocuklarda gelisen
hipokalsemik konviilziyonlarda OPS nadir de olsa
diisiiniilmelidir. Septom vermeyen otoantikor
birlikteliyle seyreden endokrin tutulumlar
arastirilmalidir. Zaman icinde otoimmiin
hastaliklarm gelismesi nedeni ile diizenli ve dikkatli
bir izlem gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: konviilziyon, otoimmiin
poliglandiiler sendrom, heliotropik ras, hipokalsemi

SUMMARY :

A Case of Type 1 Autoimmune Polyglandular
Syndrom admitted to emergency service with
convulsion and carpopedal spasm

Autoimmune polyglandular syndrome is a group
of disorders in which multiple endocrine glands
secrete insufficient or excess amounts of hormones.
Signs and symptoms depend on which glands are
affected. Three types: type I, type I, also known as
Schmidt syndrome and type 11l have been described.
The 3 major components of PGA-I are chronic
mucocutaneous candidiasis, hypoparathyroidism,
and autoimmune adrenal insufficiency. We present
the case of a 15 year-old girl admitted to our
emergency service with convulsion and carpopedal
spasm. Physical examination except heliotropic rash
was normal. Laboratory findings were: hypocalcemia-
5.8 mg/dl, hyperphosphatemia-11.9 mg/dl, low serum
PTH level-5.57 pg/ml(N: 15-65 pg/ml), low
25(OH)D3-10,3 ng/ml (Normal: 19-57,6 ng/ml),
antithyroglobulin antibodies 75 IU/ml (N: <70 [U/ml).
The diagnosis was sustained with motor focal epilepsy
and idiopathic hypoparathyroidism and the child was
treated with calcitriol and calcium salts. We applied
parenteral calcium and then continued with oral
calcium supplamentation and vitamin D3.

Conclusions: In autoimmune polyglandular
syndrome,the immune system mistakenly attacks
the endocrine system and endocrinological
disturbances might increase and the patient should
be carrefully and regularly followed.

Key words: convulsion, Autoimmune Polyglandular
Syndrom, heliotropic rash, hypocalcemiaade
nocarcinoma was the most common histologic type
in our series in accordance with the literature. We
observed that as Ca 125 increased, the peritoneal
involvement had also increased.

GIRIS

Metabolik nedenler, ¢ocukluk cagi
konviilziyonlarinin sik goriilebilen

nedenlerindendir. Metabolik nedenler igerisinde
hipokalsemik konviilziyonlar énemli bir yer
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tutar. Hipokalsemik konviilziyon tanis1 alan
adolesanlarda Otoimmun Poliglandiiler
Sendrom (OPS), nadir goriilmesine ragmen
dustintilmelidir. OPS’da, birden fazla endokrin
organin disfonksiyonu goriilmektedir. Neufeld
ve arkadaslarinin siniflamasinda 3 tip OPS
tanimlanmaktadir (1,2,3). Adrenal yetmezlik,
hipoparatiroidizm ve 3 aydan uzun siiren
mukokutan6z kandidiazis Tip 1 OPS'un ana
komponentlerini olusturur. Bugtine kadar 140'in
tizerinde olgu bildirilmistir (4,5,6,7).
Giintimiizde Tipl OPS APECED (otoimmiin
poliendokrinopati, kandidiazis, ektodermal
displazi) olarak adlandirilmaktadir (10,12).
Tip 2 OPS' da ( Schmidt sendromu) adrenal
yetmezlik, otoimmun tiroid hastalig1 veya
instiline bagimli diabetes mellitus
gorilmektedir, Tip 3'te ise tiroid
disfonksiyonuna diger endokrinopatiler eslik
etmektedir (3,4,12). OPS'un etiyolojisi kesin
olarak bilinmemektedir. Tip 1 genellikle siit
cocugu doneminde mukokiitanéz kandidiazis
ve hipoparatiroidi ile bulgu verir, daha biiyiik
cocuklarda adrenal yetmezlik bu tabloya eklenir.
Tip 1 her iki cinste esit bulunurken, Tip 2 ve
Tip 3 kizlarda daha sik goriilmektedir. En sik
Tip 3 goriiliir ve genellikle insiiline bagimh
diabetes mellitus veya pernisiy6z anemi ile
ortaya c¢ikar(11). OPS ile gelen olgularda
endokrin (over disfonksyounu, diabetes
insipidus) ve diger sistem bozukluklar:
(alopesi, kronik aktif hepatit, ¢6liak hastaligi,
malabsorpsiyon) eslik edebilir. Bu yazida,
nadir goriilmesi nedeniyle Tip 1 otoimmiin
poliglandiiler sendromlu bir olguyu sunmay1
amacladik.

OLGU SUNUMU

Acil servisine konviilziyon ve karpopedal
spazm ile basvuran 15 yasindaki kiz
cocugunda hipokalsemik konviilziyon tanisi
konuldu.Bir kag¢ ay once iki farkli Egitim ve
Arastirma Hastanesi Acil servisine konviilziyon
ile basvurdugu ve hipokalsemi tanisi ile
kalsiyum tedavisi uygulandig1 6grenildi. Bir-
iki y1ldir tekrarlayan mantar enfeksiyonu nedeni
ile cildiye polikliniginde takip edilen hastanin
ellerinde uyusma sikayeti de oldugu 6grenildi.
Fizik muayenede: agirlik 43 kg (25 persentil),
boy 152 cm (50 persentil), kan basinct 120/75
mm/Hg, genel durumu iyi, sistem bulgulari
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normal idi. G6z kapaklarinin her ikisinde
heliotropik ras mevcuttu. Ust ve alt
ekstremitelerde kas giicli 4/4. Cinsel gelisim
Tanner evre 4 ile uyumlu bulundu. Laboratuar
bulgulari: Hemogram ve akut faz reaktanlari
normal sinirlarda olan hastanin kan
kalsiyum:5.8 mg/dl, fosfor:11.9 mg/dl, ALP:350
UI/L, PTH:5.57 pg/mI(N:15-65 pg/ml),
25(0OH)D3:10,3 ng/ml (Normal:19-57,6 ng/ml
), antitiroglobulin antikorlari: 75 TU/ml (N:<70
IU/ml) degerlerde bulundu. Kan {ire, kreatin,
ALT, AST, Na, K, Cl, kortizol, TSH, free T3,
freeT4, ACTH, insulin, HbA1C, folik asid,
B12 vitamin, immunglobulinler, C3, C4,
endomisyum antikorlari, anti mitokondrial
antikorlar, anti-niikleer antikorlar, LKM-1
antikorlari, anti sentromer, anti Jo-1, anti Scl-
70 antikorlart normal sinirlardaydi. EMG, EKG
bulgular1 normalidi. Ayirici tan1 fokal epilepsi
ve idiopatik hipoparatiroidism ile yapild. Ilk
3 glin parenteral kalsiyum tedavisi ile hastanin
konviilziyonlar1 kontrol altina alindi. Tedavisine
oral kalsiyum ve kalsitriol (aktif D3) ile devam
edildi. Takibinde oral kalsiyum kesilerek,
kalsiyumdan zengin diyet ve kalsitriol ile
yaklasik 2 yildir izlemde olan hastanin kan
kalsiyum degerleri normal sinirlarda seyretti.

TARTISMA

OPS Tip 1 nadir rastlanan otozomal resesif
kalitim gosteren bir sendromdur. ilk defa 1929
yilinda hipoparatiroidizm ve kandidiazis
arasindaki birliktelik tanimlanmastir (1). 1946
yilinda idiopatik adrenal yetersizlik ile birlikte
bu iki hastalik arasindaki iliski rapor edilmistir
(2). 1980 yilinda Neufeld ve ark. tarafindan
otoimmdiin poliglandiiler sendromun (OPS)
klinik siniflamast yapilmis ve 3 tip
tanimlanmistir (3, 4). Tip 1 OPS 25.000'de 1
goriilmekte olup, hastalik prevalansi Finlilerde
ve Iran Yahudi'lerinde daha fazla oldugu
bilinmektedir. italyada sadece birkag vaka rapor
edilmistir (3, 4,8,10,11 ). 1997 yilinda, 21g22.3
lokalizasyonunda bulunan  otoimmiin regiilator
(AIRE ) gendeki mutasyonun sorumlu oldugu
gosterilmistir(10,13). Tip 1 poliglandiiler
sendromda hipoparatiroidizm ana
komponentlerden biridir. Olgumuzda OPS,
hipoparatiroidiye bagl olarak hipokalsemik
konviilziyon ile ortaya ¢ikmaktadir. Oykiide,
mukokiitan6z kandidiazisin varligt Tip 1 OPS
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tanisin1 desteklemektedir. Mukokiitanoz
kandidiazis, OPS’un ana komponentlerinden
biridir ve hastalarin % 60'inda baslangi¢
semptomudur. Otoimmiin tiroid hastaligr Tip
1 OPS’de % 8 oraninda goriilmektedir,
olgumuzda antitiroglobulin antikorlarmin tespit
edilmesine ragmen, tiroid disfonksiyonu
bulgular1 bulunmamaktadir. Antikor pozitifligi
olsa bile, olgularin sadece bir kismu klinik bulgu
vermektedir. Tim OPS gruplarinda diger
otoimmiin hastaliklara da rastlanabilir (10,11).
Hastamizda heliotropik rasin varligi bir
otoimmiin hastalik olan dermatomiyozit
birlikteligini diistindiirdii. Ancak yapilan
tetkikler ile desteklenmedi. Literatiirde
heliotropik ras ile OPS birlikteligi olgularina
rastlamadik. Olgumuz bu 6zelligi ile de
farklidir. Adrenal yetmezlik hastaligin daha geg
donemlerinde goriilmektedir. Ancak Yiiksel ve
arkadaslar erken yasta ortaya ¢ikan bir olguyu
bildirmektedir (6). Olgumuzda adrenal
yetmezlik arastirildi, ACTH ve kortizol
diizeyleri normal degerlerde saptandi.Yine de
adrenal yetmezligin daha erken yaglarda ortaya
cikabilecegi unutulmamalidir. Hastalarin bu
yonden dikkatle incelenmesi ve takip edilmesi
gerekmektedir. Tipl OPS'da malabsorbsiyon,
pernisiydz anemi, kronik aktif hepatit, alopesi
gibi  endokrin olmayan hastaliklar
olabilmektedir. Olgumuzda bu yonde yapilan
arastirmada, bu tanilardan herhangi birine
rastlanmadi. Tipl olgularda gonadal
otoantikorlarin gelismesi sonucunda gonadal
yetmezlik eslik etmektedir. Olgumuzda Tanner
skorlamasi yas ile uyumlu olarak bulundu.

SONUC

Hipokalsemik konviilziyonla bagvuran
olgularda OPS tip 1 diistinilmelidir. Klinik
bulgu vermeyen otoantikor birlikteliyle
seyreden endokrin tutulumlar aragtirilmalidir.
Daha gec yaslarda otoimmiin hastaliklar
gelisebilir, bu nedenle OPS'lu olgular diizenli
ve dikkatli izlenmelidir.
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