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Mekonyum Ileusundan Kistik Fibrozis Tamsina; Bir Yenidogan Olgu Sunumu
From Meconium lleus to Diagnosis of Cystic Fibrosis; A Neonatal Case Report
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OZET

Kistik fibrozis, epitel hiicresi membranindaki klor kanal defekti ile
ortaya ¢ikan, otozomal resesif gegis gosteren, kalitsal, multisistemik bir
hastaliktir. Otozomal resesif kalitilan hastaliklar igerisinde en sik
goriilenidir ve mortalitesi yiiksektir. Mekonyum ileusu Kistik fibrozisin
en erken belirtilerindendir ve hastalarin %20 sinde goriiliir. Kistik
fibrozis, aile Oykisii, klinik ve laboratuvar bulgularn birlikte
degerlendirilerek tani1 alir. Bu yazimizda postnatal iiclincii giinde
mekonyum ileusu nedeniyle opere olan, takiplerinde kistik fibrosiz
tanis1 alan, kardesinde intestinal atrezi Oykiisii bulunan olgu
sunulmustur. Aile dykiisii varliginda prenatal donemden itibaren izlem
yapilmasimin gerekliligi, erken tan1 i¢in mekonyum ileusu basta olmak
lizere yenidogan bulgulari ve tarama testlerinin 6nemi vurgulanmak
istenmistir.

Anahtar Kelimeler: Mekonyum fleusu, Kistik Fibrozis, Yeni Dogan
ABSTRACT

Cystic fibrosis is an inherited, multisystemic disease with an autosomal
recessive transition that occurs with a chlorine channel defect in the
epithelial cell membrane. It is the most common among autosomal
recessive inherited diseases and has a high mortality rate. Meconium
ileus is one of the earliest symptoms of cystic fibrosis and is seen in
20% of patients. Cystic fibrosis is diagnosed by evaluating family
history, clinical and laboratory findings together. In our article, a case
who was operated on due to meconium ileus on the third postnatal day,
diagnosed with cystic fibrosis during follow-up, and whose sibling had
a history of intestinal atresia is presented. The necessity of follow-up
since prenatal period in the presence of family history, the importance
of neonatal findings and screening tests, especially meconium ileus, for
early diagnosis, were wanted to be emphasized.
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Giris
Kistik fibrozis, epitel hiicresi
membranindaki  klor kanalinda meydana

gelen bir defekt nedeniyle ortaya cikan,
otozomal resesif gecisli kalitsal ve
multisistemik bir hastaliktir (1). Hastaligin
etyolojisinden, yedinci kromozom iizerinde
bulunan  kistik  fibrozis transmembran
regiilator proteini genindeki mutasyon
sorumludur (2). Kistik fibrozis akcigerler,
karaciger, ter bezleri, pankreas, bagirsaklar
ve epididim gibi ¢esitli organlar etkiler. En
belirgin semptomlar genellikle solunum
sisteminde goriiliir, bunu gastrointestinal
sistem bulgulari izler (3). Mekonyum ileusu
kistik fibrozisin en erken belirtilerinden biri
olup, vakalarin %20 sinde rastlanir (4).
Mekonyum ileusu olan bebeklerde kistik
fibrozis mutlaka arastirilmalidir. Tanida ter
testi altin standarttir (3). Bu makalede,
postnatal {iglincii giinde mekonyum ileusu
nedeniyle opere edilen ve takiplerinde Kistik
fibrosiz tanis1 konulan, kardesinde intestinal
atrezi Oykiisii bulunan bir yenidogan olgusu
sunulmaktadir.

Olgu

19 yasindaki annenin ikinci gebeliginden
ikinci yasayan, 40. gebelik haftasinda,
spontan vajinal yolla dogan 3176 gram
agirhigindaki kiz bebek, dogum sonrasi fizik
muayenesinde batinda distansiyon
saptanmas! ve anal muayenede gaita ¢ikisi
olmamasi lizerine yeni dogan yogun bakim
servisine yatirildi. Annenin ve babanin
birinci derece kuzen oldugu Ogrenilen
bebegin Gykiisiinden, prenatal takiplerinin
diizenli ve normal seyrettigi, ancak
dogumdan iki giin 6nce polihidroamniyos
tespit edildigi bilgisine ulasildi. Bebegin
Kardesi, postnatal 10. glinde intestinal atrezi
nedeniyle opere edildigi sirada exitus
olmustu. Tetkiklerinde ven6z kan gazi ve
serum elektrolit degerleri normal olarak
sonuglandi. Bebege ¢ekilen batin grafisinde
dilate bagirsak anslar1 goriildii. Takiplerinde
gaita ¢ikist olmadi ve orogastrik sondadan
safrali icerik geldigi gozlendi. Postnatal
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ticlincili giinde orogastrik sonda yardimiyla
kontrast madde verilerek c¢ekilen grafide,
kolona kontrast madde gegisi olmadigi
saptand1  (Sekil 1). Cocuk cerrahisi
tarafindan opere edilen hastada mekonyum
ileusu ve buna bagli kolon atrezisi tespit
edildi. Tedavi sonrasinda postanatal 30.
giinde yenidogan yogun bakim servisinden
taburcu edildi. Takiplerinde, kistik fibrozis
tarama programi kapsaminda alinan topuk
kant Orneginde birinci  immunoreaktif
tripsinojen Ol¢limiinin 174 pg/L, ikinci
immunoreaktif tripsinojen Ol¢iimiiniin ise
158 pg/L oldugu 6grenildi. Bunun {izerine
yapilan ter testi sonucunda 82,9 mmol/L klor
diizeyi bulundu. Klinik ve laboratuvar
bulgulart  kistik fibrozisle uyumluydu.
Genetik tam1  testinde kistik  fibrozis
transmembran regiilator proteini (CFTR)
gen analizinde homozigot patojenik varyant
saptandi. Genetik analiz ile kistik fibrozis
tanist kesinlesen hastanin c¢ocuk gogiis
hastaliklar1 kistik fibrozis polikliniginde
takip ve tedavisi devam etmektedir.

Sekil 1. Kontrastli batin grafisinde kolona kontrast
madde gegisi gorilmemektedir.

Tartisma ve Sonug¢

Kistik fibrozis, otozomal resesif kalitilan
hastaliklar arasinda en sik goriilen ve yliksek
mortaliteye sahip bir hastaliktir  (5).
Otozomal resesif hastaliklar, akraba
evliliklerinde daha sik goriiliir. Genellikle
ebeveynler asemptomatik tasiyicidir ve bu
kalittm modeli soy agacinda yatay olarak
izlenir, hastalik ¢ogunlukla bir kusakta
ortaya cikar (6). Bizim olgumuzda da anne
ve baba birinci derece kuzen olup
saglikliydi. Hastanin kardesi, tan1 almadan
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exitus olmustu ancak klinik bulgular1 kistik
fibrozisle uyumluydu.

Kistik fibrozis, ¢ok cesitli klinik bulgulara
neden olabilir. Bu bulgular hastanin yasina,
etkilenen sistemler, genetik mutasyon tipi,
gelisen komplikasyonlara gore degisiklik
gosterebilir (3).

Yenidogan doneminde mekonyum ileusu,
mekonyum tikag sendromu, intestinal atrezi,
uzamis obstruktif sarilik, kilo alamama ve
solunum sistemi sikayetleriyle  belirti
verebilir (3). Mekonyum ileusu Kistik
fibrozisin en erken bulgusudur ve agir gen
mutasyonu olan hastalarda gelisir (7).
Prenatal  ultrasonografide, = mekonyum
ileusuna bagh olarak bagirsak
ekojenitesinde artis ve polihidroamniyos
izlenebilir (7). Genellikle ilk 24-36 saat
icerisinde  batinda distansiyon, safrali
kusma, mekonyum ¢ikaramama gibi klinik
bulgular ortaya ¢ikar (8). Tanida primer
gorlintiileme  yontemi  kontrastli  pasaj
grafileridir (9). Bizim hastamizda da
dogumdan iki giin 6nce polihidroamniyos
saptanmis ve dogum sonrasi muayenesinde
batin  distansiyonu  tespit  edilmistir.
Takibinde mekonyum ¢ikis1 olmamais, safrali
kusmalarla birlikte klinik belirgin hale
gelmistir. Cekilen kontrastli bagirsak grafisi
sonrasinda opere edilerek mekonyum ileusu

ve buna bagli kolon atrezisi tanisi
konulmustur.
Kistik  fibrozis,  yenidogan  tarama

programlari arasinda yer alan bir hastaliktir.
Bu tarama programi sayesinde hastalik
klinik bulgular ortaya ¢ikmadan once teshis
edilip tedavi baslanabilir. Klinik bulgusu
olmayan ve Kkistik fibrozis taramasi pozitif
cikan bir hasta, ter testi veya genetik ile tanm
alabilir. Ancak mekonyum ileusu olan Kistik
fibrozisli bebekler, diisiik immunoreaktif
tripsinojen diizeylerine sahip olabilir ve yeni
dogan taramalarinda saptanmayabilir. Bu
nedenle mekonyum ileusu olan tim
bebeklerde tarama testi negatif olsa bile
kistik fibrozis arastirilmalidir (5). Bizim
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olgumuzda mekonyum ileusu olmasina
ragmen tarama testleri pozitif sonug
vermistir. Kistik fibrozis tanisi ter testi ve
genetik analizle kesinlestirilmisti.

Kistik fibrozis, aile Oykiisii, klinik ve
laboratuvar testlerinin birlikte
degerlendirilmesiyle tanm1 konulan bir
hastaliktir. Aile Oykiisii bulunan vakalar,
Ozellikle prenatal donemden itibaren
dikkatle izlenmelidir. Erken tanida, 6zellikle
mekonyum ileusu gibi yenidogan dénemine
ait bulgular ve tarama testleri kritik 6neme
sahiptir. Bu olgu, akraba evliligi olan
ailelerde mekonyum ileusu goriildiigiinde,
tarama testleri negatif ciksa bile kistik
fibrozis arastirilmasinin ihmal edilmemesi
gerektigini vurgulamaktadir.

Tesekkiir
Yok

Finansal Kaynak
Yok

Cikar Catismasi

Bu calisma ile ilgili olarak yazarlarin ¢ikar
catigmas1 potansiyeli olabilecek bilimsel ve
tibbi komite iiyeligi veya lyeleri ile iligkisi,
danmismanlik, bilirkisilik, herhangi bir
firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve
benzer durumlar yoktur.
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