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Sayın meslektaşlarımız,

Ümraniye Pediatri Derneğinin bilimsel aktivitesi olarak düzenlendiğimiz ‘’Ümraniye Pediatri Nadir 
Hastalıklar Sempozyumu: Multidispliner Yaklaşım’’ konulu sempozyumumuza hoşgeldiniz.

Siz değerli meslektaşlarımızın katılımıyla hastanemizde gerçekleştirmekten mutluluk duyuyoruz. 
Bu sempozyum süresince katılımcılar çocukluk çağında nadir görülen tanı konulduğunda hasta ve 
hekim açısından farklılık yaratan, multidisipliner yaklaşım gereken hastalıklar ile ilgili vaka takdimleri, 
teorik anlatımlarla bilgilerini tazeleme fırsatı bulacaklardır.

Ayrıca  hemşirelik oturumlarıyla da hemşirelerimiz özellikli hasta gruplarındaki uygulamalarda bilgi 
ve tecrübelerini paylaşacaktır. 

Sizleri İstanbul Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi’nde ağırlamakta mutluluk duyuyoruz. 

Keyifli bir sempozyum geçirmenizi dileriz.

Saygılarımızla,

Prof. Dr. Betül SÖZERİ
Dernek Başkanı

Prof. Dr. Suar ÇAKI KILIÇ
Sempozyum Başkanı
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18 MART 2022, CUMA

13:30 - 14:00 AÇILIŞ KONUŞMALARI
Prof. Dr. Betül Sözeri, Prof. Dr. Suar Çakı Kılıç

14:00 - 14:30

ÇOCUK METABOLİZMA PANELİ
Oturum Başkanı: Prof. Dr. Çağatay Nuhoğlu
 – Vakalar’la Mukopolisakaridozlar
Uzm. Dr. İbrahim Taş

14:30 – 15:30

TIBBİ GENETİK PANELİ
Oturum Başkanı: Prof. Dr. Seher Başaran, Uzm. Dr. Sezin Canbek
 – Nadir Hastalıklar ve Genetik
Uzm. Dr. Metin Eser
 – İskelet Displazileri
Uzm. Dr. İrem Kalay
 – Serebellar Anomaliler
Uzm. Dr. Sezin Canbek
 – Griselli Sendromu
Uzm. Dr. Murat Hakkı Yarar

15:30 – 15:40 KAHVE ARASI

15:40 – 16:10

ÇOCUK İMÜNOLOJİ PANELİ
Oturum Başkanı: Prof. Dr. Betül Sözeri
CARMIL2 eksikliği: Klinik ve Prognozu
Prof. Dr. Safa Barış

16:10 – 16:50

ÇOCUK YOĞUN BAKIM – ÇOCUK İMMÜNOLOJİ PANELİ
Oturum Başkanları: Prof. Dr. Safa Barış, Doç. Dr. Seher Erdoğan
 – ÇYBÜ’nde nadir bir olgu: ZAP70 eksikliği
Uzm. Dr. Ceren Tuğrul, Doç. Dr. Mehmet Yaşar Özkars

16:50 -17:30

ÇOCUK ENDOKRİN – ÇOCUK ÜROLOJİ
Oturum Başkanları: 
Doç.Dr. Esra Deniz Papatya Çakır, Prof. Dr. Zekeriya İlçe
 – Bir cinsiyet gelişim Bozukluğu olgusuyla atipik genital yapıya yaklaşım
Uzm. Dr. Irmak Dicle Sargın, Doç.Dr. Heves Kırmızıbekmez, Uzm. Dr. Sevim Yener

17:30 – 17:45 Çocuklarda Akılcı İlaç Kullanımının Önemi ve Yönetimi
Konuşmacı: Uzm. Dr. Begüm Şirin Koç
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19 MART 2022, CUMARTESİ

08:30 - 09:30 SÖZEL BİLDİRİ OTURUMU - 1
Oturum Başkanları: Uzm. Dr. Canan Hasbal, Doç. Dr. Ömer Kartal

SS-001: Otoimmün Poliglandüler Sendrom TİP-2 Olan Hastanın Çocukluktan 
Erişkinliğe Uzun Dönem İzlem
Esma Ebru Altun
SS-002: McCUNE ALBRIGHT Sendromlu Hastanın Uzun Dönem İzleminde Peri-
ferik Erken Pubertenin Tamoksifen ile Başarılı Tedavisi
Pınar Atla
SS-003: Kusma ile Başvuran Hastada Tanı Almış Adrenolökodistrofi Olgusu
Canan Hasbal Akkuş
SS-004: AML’ de Nadir Prezantasyon: Granülositik Sarkom
Selime Aydoğdu
SS-005: Dirençli Epilepsi Tanılı Çocuklarda Ekleme Tedavisinde Kolabazam 
Kullanımının Tiroid Fonksiyonları Üzerine Etkisi
Gülcan Seymen
SS-006: Rastlantısal Olarak Kardiyak Fibrom Saptanan Olgu
Vildan Atasayan
SS-007: İntranasal Steroid Kullanımı Sonrasında Gelişen İyatrojenik Cushing 
Sendromu
Irmak Dicle Sargın
SS-008: İşitme Azlığı ile Gelen Nadir Vaskülit: Takayasu Arteriti
Gülcan Özomay Baykal
SS-009: Çocukluk Çağı Sarkoidozu: Tek Merkez Verileri
Ramazan Emre YİĞİT
SS-010: TNF Reseptör İlişkili Periyodik Sendromda Nadir Bir Başlangıç: Tekrar-
layan Makrofaj Aktivasyon Sendromu
Şengül Çağlayan
SS-011: Noonan Sendromunda Kongenital Kardiyak Anomaliler
Nurdan Erol
SS-012:Akut flask parezi ile başvuran çocuklarda nadir metabolik-genetik ne-
denler: Olgu serisi
Hülya Maraş
SS-023: Çocuk Acil Servisinde Nadir Görülen Bir Siyanoz Nedeni, Methemoglo-
binemi, 
Yakup Söğütlü

09:30 – 10:10

ÇOCUK ROMATOLOJİ – ÇOCUK HEMATOLOJİ PANELİ
Oturum Başkanları: Prof. Dr. Suar Çakı Kılıç, Doç Dr Mustafa Çakan
 – Covid sonrası MAS ile belirginleşen nadir hematolojik 
hastalık: Hemoksijenaz-1 defekti
Uzm. Dr. Şengül Çağlayan, Uzm.Dr. Funda Tekkeşin
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10:10 – 11:10

NÖROLOJİ – YENİDOĞAN PANELİ
Oturum Başkanları: Prof. Dr. İlke Mungan Akın, Prof. Dr. İlkin Zindancı
 – Sıradan bir yenidoğan cilt döküntüsünün beklenmeyen nedeni
Konuşmacılar: Uzm. Dr. Funda Yavanoğlu Atay, Uzm. Dr.  Hülya Maraş, 
Uzm. Dr. Sevinç Kalın, Prof. Dr. Itır Ebru Zemheri

11:10 - 11:20 KAHVE ARASI

11:20 - 12:00

ÇOCUK HEMATOLOJİ–ÇOCUK KALP-DAMAR CERRAHİSİ PANELİ
Oturum Başkanları: Prof. Dr. Türkay Sarıtaş, Prof. Dr. Ali Can Vuran
 – İki Nadir Hastalığın Birlikteliği: Hemofili ve Büyük Arter 
Transpoziyonu
Uzm. Dr. Begüm Şirin Koç, Doç. Dr. Mehmet Dedemoğlu

12:00 - 12:30

UYDU SEMPOZYUM – 1 
ÇOCUKLARDA TEKRARLAYAN ÜRTİKER-KRİYOPİRİN İLİŞKİLİ 
PERİYODİK ATEŞ SENDROMUNDA KANAKİNUMAB DENEYİMLERİ
Başkan/Konuşmacı: Prof. Dr. Betül Sözeri

12:30-13:00 ÖĞLE YEMEĞİ

13:00 – 13:40

ÇOCUK KARDİYOLOJİ – ÇOCUK GÖĞÜS HASTALIKLARI PANELİ 
Oturum Başkanları: Prof. Dr. Taliha Öner, Uzm. Dr. Hakan Yazan
 – Di-george sendromu tanılı açık kalp cerrahisi geçiren hastada postoperatif 
problemlerin yönetimi
Uzm. Dr. Vildan Atasayan, Uzm. Dr. Özlem Sarısoy

13.40 - 14:10
UYDU SEMPOZYUM – 2
HEREDİTER ANJİOÖDEM
Konuşmacı: Doç. Dr. Mehmet Yaşar Özkars

14:10 – 15:00
SÖZEL BİLDİRİ OTURUMU – 2
Oturum Başkanları: Doç. Dr. Fatma Dursun, Uzm. Dr. Selime Aydoğdu 

SS-013: Ciddi Artrit ile Seyreden Bir Olguda RIPK1 Eksikliği
Ayşe Tanatar
SS-014: Nadir Görülen Tedavi Edilebilir Bir Nörometalik Hastalık: 
Serebral Folat Transporter Eksikliği
Derya Güder
SS-015: Kas Güçsüzlüğüyle Başvuran DADA-2 Tanısı Alan Nadir Bir Olgu
Elif Arslanoğlu Aydın
SS-016: Kronik Artrit ayrıcı tanısında nadir bir hastalık: Di-George Sendromu
Fatma Gül Demirkan
SS-018: Otoinflamatuvar Hastalık Seyrinde Nadir Bir Tutulum: Kronik Nonbak-
teriyel Osteomyelit
Kadir Ulu
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SS-019: Nadir bir fetal bradikardi olgusu
Özlem Sarısoy
SS-020: Pandemi Sürecinde Yeni Tanı Alan TİP 1 Diyabetli Çocuklarda Ağır Klinik Bul-
gularla Başvuru Daha Fazla
Irmak Dicle Sargın
SS-021: Pankreatit ve İntraperitoneal Kanaması Olan Vakada İntrapankreatik Duo-
denal Duplikasyon Kisti: Olgu Sunumu
Büşra Çelik
SS-022: Çocukluk Çağında Nadir Bir Olgu: Hipofizer Cushing
Şerife Ece Ulu

15:00 – 15:40

ÇOCUK GASTROENTEROLOJİ – ÇOCUK CERRAHİSİ PANELİ
Oturum Başkanları: Prof. Dr. Coşkun Çeltik, Prof. Dr. Zekeriya İlçe
 – Psödo-obstruksiyon yapan bir nadir hastalık: 
Nörointestinal displazi
Konuşmacılar: Uzm. Dr. Emine Kocamaz, Uzm. Dr. Ceyhan Şahin

15:40 - 15:50 KAHVE ARASI

15:50 – 16:30

YENİDOĞAN – ÇOCUK NEFROLOJİ PANELİ
Oturum Başkanları: Prof. Dr. Harika Alpay, Prof. Dr. Yasemin Akın
 – Bilateral Polikistik Böbrekli Yenidoğanın Yoğun Bakımdaki Yaşam Serüveni
Uzm. Dr. Özlem Şahin, Uzm. Dr. Cemile Pehlivanoğlu

16:30 – 17:10

ÇOCUK ACİL – ÇOCUK YOĞUN BAKIM PANELİ
Oturum Başkanları: Doç.Dr. Seher Erdoğan, Doç.Dr. Fulya Kamit
 – İnfluenza A Enfeksiyonunun Nadir Bir Komplikasyonu: Myokardit
Dr. Sevgi Akova
 – Çocuklarda Nadir Görülen Covid 19 Komplikasyonu: 
Fulminan Myokardit
Uzm. Dr. Gürkan Atay

17:10 – 18:10

HEMŞİRELİK OTURUMU
Oturum Başkanları: Dr. Öğr. Üyesi Sevgi Akova, Zerrin Dandin
 – Nadir hastalıklarda hemşirelik uygulamaları Biyolojik ajan uygulamaları
Cevriye Tamer
 – Hemofili hastalarında faktör uygulamaları
Hatice Er Gök
 – Yara bakımında az bilinen yeni uygulamalar
Serap Alaboğa
 – Yenidoğan meningomiyeloselinde yara bakımı
Feyzullah Çakmak
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TIBBİ GENETİK
NADİR HASTALIKLARIN TANISINDA YENİ NE-
SİL DİZİLEME TEKNOLOJİLERİNİN KULLANIMI
Uzm. Dr. Metin ESER
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Tıbbi Genetik 
Bölümü

İSKELET DİSPLAZİLERİ 
Uzm. Dr. İrem KALAY,
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Tıbbi Genetik 
Bölümü

	 Nadir hastalıklar, Avrupa ve diğer gelişmiş ülke-

lerdeki tanımıyla; 2000’de 1 ya da daha az sıklıkta görü-

len, çoğu ilerleyici, metabolik, kronik ve bazıları ölümcül 

olabilen hastalıklardır. Nadir olduklarından dolayı hakla-

rında çok az bilgiye sahip olmamız, genel olarak yaygın 

görülen mutasyonlarının olmaması, önemli bir kısmının 

oluşumunda birden fazla genin sorumlu olması ve keş-

fedilmiş genleri olmayan nadir genetik hastalıkların bu-

lunması nadir hastalıkların tanısını zorlaştırır. 	

	 Yeni Nesil Dizileme yöntemi; Birbirine paralel 

milyonlarca kısa DNA fragman dizisini tespit etme yön-

temidir. Yeni nesil dizileme tekniklerinin kullanıldığı, İnsan 

genomunda RNA kodlayan ekzonları ve tüm bilinen 

genlerin splice bölgelerini inceleyen tüm ekzom dizile-

me ile birçok nadir hastalığın tanısı ve yeni birçok genin 

keşfi mümkün olmuştur. 

	 Ancak gerek yeni nesil dizileme yönteminin ken-

di teknik özelliklerinden kaynaklanan gerekse saptanan 

çok sayıdaki varyantların sınıflandırılması ve hastalık-

larla ilişkilendirilmesine ait problemler çözülmesi gere-

ken sorunlardır.

 Genellikle embriyogenezden sonra eksprese olan ve 
postnatal dönemde de ekspresyonu devam eden gen-
ler etkilidir. İskelet displazilerinde mutasyona uğramış 
genin ekprese olduğu tüm vücut bölgeleri etkilenebilir 
ya da gen ekspresyonu yalnızca belli bölgelerle sınırlı 
olabilir (spinal, rizomelik, mezomelik). Tutulum genelde 
simetriktir ve şiddetli boy kısalığı sıktır. Dizostozlarda ise 
tek veya bir grup kemiğin etkilendiği kısmen sınırlı tutu-
lum görülür ve organogenez dönemindeki geçici sinyal 
defektleri etyopatogenezde etkilidir, kemik yapısı genel 
olarak normaldir.

	 İskelet sisteminin intrauterin dönemin erken 
evrelerinde ossifiye olması özellikle letal seyirli iskelet 
displazilerinin II. düzey USG ile kolaylıkla tanınmasına 
olanak sağlamaktadır. Bu konuda en deneyimli mer-
kezlerde bile antenatal dönemde özgün tanı oranı %60 
ila 65, ortalama ise %40 civarındadır. Bu nedenle fetal 
iskelet displazilerinin özgün tanısında altın standart, ult-
rasonografik incelemeye ek olarak postnatal klinik, rad-
yolojik ve patolojik bulgular ile moleküler analiz sonuçla-
rının birlikte değerlendirilmesidir. Özgün tanıya ulaşmak 
ailenin sonraki gebeliklerinde tekrar riski ve olası üreme 
seçeneklerini (prenatal invaziv tanı/preimplantasyon 
genetik tanı) içeren bütünlüklü bir genetik danışma ve-
rilmesine olanak sağlar.
Aile öyküsü genetik değerlendirmenin ilk basamağıdır. 
İskelet displazilerinin büyük bir kısmı OD kalıtılıp genellik-
le izole olgular şeklinde görülse de ülkemiz gibi akraba 
evliliğinin dolayısıyla OR kalıtılan hastalıkların sık görül-
düğü toplumlar için bu oranlar değişmekte ve aile öykü-
sünün önemi bir kat daha artmaktadır. X’e bağlı kalıtılan 
iskelet displazileri tüm olguların yaklaşık %4’ünü oluştu-
rur Ayrıca, OD hastalıklarda görülen ekspresivite değiş-
kenliği olasılığı da unutulmamalı ve özellikle ebeveynler 
şüphelenilen genetik sendromun hafif bulguları açısın-
dan  dikkatli değerlendirme gerektirir. Pedigri  analizin-
de tüm bunların göz önünde bulundurulması önem arz 
etmektedir.

	 İskelet displazileri genetik olarak oldukça he-
terojendir. Bir gen fenotipik olarak tamamen farklı bir-
çok iskelet displazisine neden olabilir veya bir iskelet 
displazisinin etyolojisinde birçok farklı gen rol alabilir (Ör; 
TRPV4, FGFR3, NPR2). Bu sunuda, iskelet displazilerine 
genel yaklaşım ve genetik heterojenite ile ilgili özellikli 
durumlarların vurgulanması amaçlanmıştır.

	 Yenidoğan döneminde görülen genetik has-

talıkların %5’ini oluşturan iskelet displazileri, kemik ve/

veya kıkırdağın oluşum ve gelişiminin etkilenmesi ile or-

taya çıkan ve 400’de fazla antiteyi içeren heterojen bir 

hastalık grubudur. Canlı doğumda prevalansı 10.000’de 

2.4 -4.5 iken, perinatal ölümlerde bu oran 1000’de 9.1’e 

yükselmektedir. 

	 İskeletin genetik hastalıkları ilk olarak osteo-

kondrodisplaziler ve dizostozlar olarak iki ana grupta 

incelenir. Osteokondrodisplazilerde iskelet tutulumu 

yaygın ve simetriktiktir. 
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SEREBELLAR ANOMALİLER
Uzm. Dr. Sezin CANBEK
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Tıbbi Genetik 
Bölümü
	 İnsanlarda serebellumun yapısal doğum kusur-
ları veya serebellar malformasyonlar uzun zamandır 
bilinmektedir. Bu konjenital malformasyonların klinik 
sonuçları hala pek öngörülememektedir. Serebellar 
malformasyonlar çoğu zaman gebelik sırasında teşhis 
edilmekte ve yenidoğan döneminde ve yaşam boyun-
ca önemli morbidite ve mortalite ile ilişkilendirilmektedir. 
Klinisyenler için, serebellar malformasyonları klinik ve 
görüntüleme özelliklerine göre organize etmek, daha 
sonra ek tanı testlerini, ilişkili komplikasyonlar için tıbbi 
izlem ve prognoz hakkında yönlendirici olmaktadır. Ge-
netik bozuklukları, enfeksiyon, felç veya prematürite gibi 
dış faktörlerin neden olduğu benzer durumlardan ayırt 
etmek, daha iyi koşullarda hasta bakımı sağlamak için 
özellikle önemlidir. 
	 Serebellar malformasyonlar ağırlıklı olarak se-
rebellumu tutan veya hem serebellumu hem de beyin 
sapını tutan olarak iki grupta sınıflandırılabilir. İzole ola-
rak veya birden fazla sistemi içeren daha geniş send-
romların bir parçası olarak da ortaya çıkabilirler. Sere-
bellumun motor koordinasyondaki rolü uzun zamandır 
bilinmekle beraber, aynı zamanda diğer beyin bölgele-
rinin işlevlerini de özellikle biliş ve duygulanım alanların-
da şekillendirmektedir. Bu sebeple doğal olarak, çoğu 
serebellar malformasyon, birden fazla alanı etkileyen 
nörogelişimsel sorunla ilişkilidir. Gelişimin erken döne-
minde ortaya çıkan malformasyonlar tipik olarak hem 
serebellumu hem de beyin sapını etkilerken, daha son-
raki gelişimde serebellar malformasyonların pons üze-
rinde daha az etkisi vardır. Burada en sık görülen ve en 
iyi anlaşılan insan serebellar malformasyonlarından ba-
zılarını ve bunların genetik nedenlerini sunuyoruz.

GRİSCELLİ SENDROMU
Uzm. Dr. Murat Hakkı YARAR 
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Tıbbi Genetik 
Bölümü

Griscelli Sendromu’nun etkilenen gene göre ortaya çı-

kan 3 farklı tipi vardır. Saç ve cilt bulgularına ek olarak 

Tip 1 ‘de nörolojik tutulum görülürken, Tip 2’de immün 

yetmezlik ve lenfohistiyositozis kliniği eşlik eder. Tip 

3 ise izole saç ve cilt bulguları ile seyreder. Hastalığın 

kesin tanısında etkilenmiş olması muhtemel olan geni 

uygun yöntemlerle değerlendirmek gereklidir. Griscelli 

Sendromu’nun ayırıcı tanısında özellikle Chediak-Higas-

hi Sendromu ve Elejalde Sendromu yer alır. Kesin tanısı 

konulmuş hastaların ailelerine genetik danışma veri-

lerek hem hastalık seyri hakkında bilgi sahibi olmaları 

sağlanabilir, hem de hastalığın devam eden nesillerde 

önüne geçilebilir. 

	 Otozomal resesif kalıtım gösteren, hipopigmen-

te cilt lezyonları ve gümüş grisi saçlar ile karakterize 

olan nadir bir hastalıktır. Melanozom transportundaki 

defektlere bağlı ortaya çıkar. Saç ve cilt biyopsisinde, 

saç gövdelerinde düzensiz pigment kümelerinin varlığı 

ve melanositlerde melanozom birikimi görülür. Hastalık 

daha çok Türk ve Akdeniz toplumlarında görülür.  

ÇOCUK YOĞUN BAKIM - ÇOCUK İMMÜNOLO-
Jİ NADİR BİR HASTALIK: ZAP-70 EKSİKLİĞİ 
Uzm. Dr. Ceren TUĞRUL
Tatvan Devlet Hastanesi Çocuk Yoğun Bakım Birimi
	 Kombine immün yetmezlikler nadir fakat fetal 
sendromlardan olup, T ve B lenfositlerin fonksiyonları-
nın belirgin eksiklikleri ile karakterizedir. ZAP-70 eksikliği 
kombine immün yetmezlikler içinde yer alan ve nadir 
görülen otozomal resesif geçişli bir hastalıktır. Zeta 
ilişkili protein kinaz olan ZAP-70 T hücre reseptör (TCR) 
sinyalinde, T hücre farklılaşması ve fonksiyonunda rol 
oynar. 

	 ZAP-70 eksikliği olan çocuklar, çoğunlukla ya-
şamlarının ilk 2 yılında sık tekrarlayan enfeksiyonlar, fır-
satçı enfeksiyonlar ile semptom gösterirler ancak bu 
hastaların çoğunda lenfoid doku bulunması ve lenfosit 
sayılarının normal olması nedeniyle tanı almada geci-
kebilirler. Periferik dolaşımda CD4 T hücrelerini normal 
sınırlarda, CD 8 T hücreleri çok düşük düzeyde saptanır. 
Kan immünglobulinleri normal sınırlardadır.  

	 ZAP-70 eksikliği ilk olarak 1989’da Mennonite ır-
kında bir hastada CD 8 lenfositopenisi ile tanımlanmış-
tır, İlk olarak Mennotite ırkında tanımlansa da Hispanik, 
Japon, Türk ve Portekizlilerde olguların görüldüğü sap-
tanmıştır. 
OLGU
	 4.5 aylık kız hasta kol ve bacaklarda 15 gündür 
devam eden döküntü, hızlı nefes alıp verme ve öksü-
rük yakınması ile başvurdu. Öyküsünde 40 gh da 3150 
gram doğduğu, doğum sonrasında adaptasyon proble-
mi olmadığı, yenidoğan yoğun bakım yatışının olmadığı 
öğrenildi. Aşılarının yaşına uygun olarak yapıldığı, daha 
önce hastanede yatış öyküsünün bulunmadığı öğrenil-
di. 
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ÇOCUK ENDOKRİNOLOJİ - ÇOCUK ÜROLOJİ
BİR CİNSİYET GELİŞİM BOZUKLUĞU OLGUSU: 
YENİDOĞANDA ATİPİK GENİTAL YAPIYA 
YAKLAŞIM
Uzm. Dr. Irmak Dicle SARGIN
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk En-
dokrinolojisi
	 Bebekte anatomik yapının, gonadlar ve kromo-
zomal yapının birbiriyle uyumlu olmaması cinsiyet geli-
şim bozukluğu (CGB) olarak tanımlanır. Olgular sıklıkla 
atipik genital yapı nedeniyle farkedilir. Aileler doğumu ta-
kiben bebeğin sağlık durumu ve  cinsiyeti ile ilgili sorular 
sordukları için CGB olan bebeklerin doğum sonrası ilk 
muayenesi ve aileye verilecek bilgi son derece önem-
lidir. CGB şüphesi olan yenidoğanda, konjenital adrenal 
hiperplazi gibi hayati önemi olan patolojik durumlar aci-
len ekarte edildikten sonra etiyolojiyi aydınlatmaya yö-
nelik ayrıntılı araştırılmalar planlanmalıdır. Atipik genital 
yapıya endokrinolojik olarak yaklaşımın ayrıntılı irdelen-
mesi öncesinde kuşkulu genitalya nedeniyle çocuk en-
dokrinoloji olarak değerlendirdiğimiz vaka sunulacaktır. 

	 Anne-baba arasında akraba evliliği olmayan, 
30 yaşındaki G1A0P1 anneden preeklampsi nedeniyle 
34. gestasyonel haftasında 1310 gram ağılığında 7/8 
APGAR ile doğan bebek prematürite + respriatuar dist-
ress + IUGR + erken neonatal sepsis nedeniyle yoğun 
bakım ünitesinde yatmaktayken muayenesinde kuşku-
lu genital yapı olması sebebiyle danışıldı. Bebeğin geni-
tal muayenesinde hiperpigmentasyon saptanmadı. 2*1 
cm fallus, cordi yok, tek ürogenital açıklık mevcut olup 
labioskrotal kıvrımlarda ele gelen gonad yoktu. Prader 
evre 3 olarak değerlendirildi. Bilateral inguinal kanal dis-
talde yaklaşık 1 cm gonadla uyumlu olabilecek doku pal-
pe ediliyordu. Prenatal dönem hikayesi sorgulandığında 
annenin ilk trimesterda 1 hafta progesteron kullandı-
ğı, ikili ve üçlü testlerin yapılmadığı, intrauterin gelişim 
geriliği olan bebeğin amniosentezle prenatal karyotip 
analizinin yapıldığı, kromozomal anomali saptanmadığı 
öğrenildi. Hastada öncelikle konjenital adrenal hiperp-
lazi açısından postnatal 7.günde bakılan 17-OH proges-
teron seviyesi: 1.39mcg/L, Kortizol: 2,2 mcg/dL olarak 
sonuçlandı. 1mcg düşük doz Synachtene testinde uya-
rılmış kortizol (30.dk):16.9 ng/dL olması ve normal 17-OH 
progesteron seviyeleri adrenal yetersizlik tanısından 
uzaklaştırdı. Karyotip analizi istendi. Mülleriyan yapıla-
rın varlığı açısından yapılan pelvik ultrasonda uterus ve 
overler izlenmedi. Perineal bölgede sağda labium bileş-
kesinde 8x3x7 mm boyutlu testis dokusu ile uyumlu ola-
bilecek görünüm izlendi. Gerek fizik muayene bulguları 
gerekse görüntüleme sonucunda olgu ön planda 46, 
XY CGB şeklinde değerlendirildi.

	

Soygeçmiş: anne trombositopeni nedeniyle tetkik edil-
miş, anne ve baba arasında 3. derece akrabalık bulun-
makta. Fizik muaynesinde: vücut ağırlığı: 5800 gr (25-50 
p), boy: 65 cm (>97p), baş çevresi 41.5 cm( 50p). El ve 
ayak yüzeylerinde 1-2 mm çapında papüller mevcut. 
Kalp tepe atımı:152/dk, solunum sayısı: 55/dk, oda ha-
vasında oksijen saturasyonu %82, rezervuarlı maske 
ile %99. Diğer sistem muayneleri olağan. Hasta çocuk 
servisine tanı, tetkik ve tedavi amacıyla interne edildi. 
Laboratuvar incelemelerinde: WBC:24.1 103/uL, nötro-
fil:10.4 103/uL, hemoglobin 8.5g/dL, trombosit:143 103 /
uL, ANC:12.6 103/uL, AEC:0.3 103/uL, CRP:0.2 mg/dL, 
prokalsitonin:0.17 ng/mL,  LDH:958 U/L, INR:1.45, ferri-
tin:1035 ng/mL saptandı, tiroid fonksiyon testleri normal 
sınırlardaydı. İzleminde sulu dışkılaması olan hastanın 
gaita tetkiklerinde patoloji saptanmadı. Solunum yolu 
viral paneli negatifti. Tetanoz antikor:0.12 IU/mL idi. Ba-
kılan IgA:33 g/dL, IgG:324 g/dL,IgM:81 g/dL, IgE:14.1 IU/
mL idi. Trombositopenisi ve izole pt uzunluğu nedeniyle 
gönderilen faktör 7 dahil faktör düzeyleri normal sınır-
lardaydı. Lenfosit subgrupları gönderildi, CD8 T lenfosit 
sayısı düşük, CD4 T lenfosit sayıları normal sınırlarda 
saptandı. Döküntülerinden yapılan deri punch biyopsisi 
nonimunojenik lenfositik vaskülopati olarak değerlen-
dirildi. Hastanın izleminde solunum sıkıntısının artması 
üzerine yüksek oksijen kanül ile oksijen tedavisi baş-
landı. Çekilen akciğer grafisinde buzlu cam görüntüsü 
saptanması üzerine çekilen thoraks btsinde akciğer 
üst loblarında buzlu cam dansitesi ile inter/intralober 
septal kalınlaşmalarının kaldırım taşı oluşturduğu, yay-
gın olarak konsolide, kollabe alanların izlendiği saptandı. 
Hastaya ameliyathane şartlarında bronkoskopi yapıldı, 
bronkoalveolar lavaj incelemesinde alveolar makro-
fajlar, bronş epitel hücreleri ve seyrek lenfosit görüldü. 
Mikrobiyolojik incelemesinde mikobakteri saptanma-
dı. Kültürlerinde üreme olmadı. Bronkoskopide vokal 
kordlarda beyaz plak görüldü mantar enfeksiyonuyla 
uyumlu olduğu düşünüldü. Çocuk yoğun bakım üni-
tesine bronkoskopi sonrası entübe olarak devralındı, 
ekstübasyonu başarız olan hasta, çocuk yoğun bakım 
ünitesinde mekanik ventilatör ile solunum desteği veril-
di. Meropenem, vankomisin ve flukanazol tedavisi alan 
hastanın bronş doku biyopsisinde CMV PCR pozitifliği 
saptanması üzerine gansiklovir eklendi. Plasma CMV 
PCR: 427,895 IU/mL saptandı. Hasta çocuk yoğun ba-
kım ünitesinde yatışının 48. Gününde ekstübe edilerek, 
yüksek akışlı nazal kanül ile oksijen tedavisi almaya baş-
ladı. İzlemde oksijen ihtiyacı kademeli olarak geriledi, na-
zogastrik sonda ile beslenen hasta oral beslenmeye 
başlandı. Hastanın çocuk yoğun bakım ihtiyacının kal-
maması üzerine gansiklovir tedavisinin 63.gününde ço-
cuk sağlığı ve hastalıkları servisine devredildi. Bu klinik 
tablo ile hastada immün yetmezlik olabileceği düşünü-
lerek immün yetmezlik ve interferonopati genetik paneli 
yapılması planlandı. Hasta ç. Genetik, ç. immonoloji ve ç. 
hematoloji klinikleri tarafından izleme alındı.
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Postnatal 2. Haftada bakılan FSH:0,7 IU/L LH:2,6 IU/L 
Total testosteron: 278 ng/ml E2:19.3 ng/L olup mini pu-
berteyle uyumlu bulundu. Bu sonuçlarla testosteron 
sentez kusuru dışlandı. DHT: 308pcg/mL normal sınırda 
olup T/DHT:0,9 (N:<10) olduğundan 5 redüktaz eksikliği 
tanısından uzaklaşıldı. Hastanın AMH:51.4 ng/mL değeri 
normal sertoli fonksiyonlarıyla uyumlu bulundu. Postna-
tal karyotiplendirme 46, XY olarak sonuçlandı.

	 Hastanın tüm bulguları değerlendirildiğinde 
ön planda 46, XY CGB grubundan parsiyel androjen 
insensitivite sendromu (PAIS) düşünüldü. Genetik ana-
liz için hastadan kan örnekleri alındı. AIS, androjenik 
aktiviteye direnç sonucunda androjenlerin etki ettiği 
vücut yapıları ve sistemlerde farklılaşmanın etkilendiği 
ve androjen direncinin derecesine göre klinik tablonun 
hafiften ağıra doğru değişkenlik gösterdiği bir cinsiyet 
gelişim bozukluğudur. Klinik, infertil erkek ile tam dişi fe-
notip arasında farklı ağırlıkta seyredebilecek olup, hafif 
(MAIS), parsiyel (PAIS) ve komplet (CAIS) olmak üzere üç 
farklı form tanımlanmıştır. X’R geçiş gösteren ve Xq11.12 
de AR geninde mutasyon sonucu gelişen AIS, androjen 
reseptörlerinde duyarsızlıkla sonuçlanan ve 1/20.000-
90.000 insidansı olan genetik geçişli bir cinsiyet gelişim 
bozukluğudur. Hastalara endokrinolojik, genetik, cerrahi 
ve psikiyatrik açıdan multidisipliner olarak yaklaşılmalı, 
cinsiyet belirlenmesi ve yapılacak müdahaleler önce-
sinde aile de dahil edilerek oluşturulacak olan cinsiyet 
araştırma komisyonu tarafından ortak karar alınması 
sağlanmalıdır. Hastamızı değerlendirmek üzere yap-
tığımız komisyon toplantısı sonucunda bebeğin erkek 
yönde yetiştirilmesinin uygun olacağı görüşüne varıldı. 
Toplantıda komisyon üyeleri tarafından aileye prognoz-
la ilgili ayrıntılı bilgi verilerek hasta takibe alındı.

CİNSİYET GELİŞİM BOZUKLUĞU OLGULARINA 
ENDOKRİN YAKLAŞIM
Doç. Dr. Heves KIRMIZIBEKMEZ
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk En-
dokrinolojisi

	 Cinsiyet gelişim bozuklukları (veya cinsiyet 
gelişim farklılıkları) bireyde kromozomal, gonadal ve 
anatomic olarak atipik iç ve dış gental yapı gelişimidir. 
Dış genital yapının değerlendirilmesi yenidoğan bebek 
muayenesinde dikkatle yaılması gereken incelemeler-
dendir. Doğum odasında aceleyle söylenen yanlış bir 
cinsiyet, ilerde düzeltilmesi olanaksız sorunlara neden 
olabilir. Tanı, karar, tedavi ve uzun süreli izlemde multidi-
sipliner yaklaşım gerekmektedir. 

	 Dış genital yapısı kız yönünde gelişmiş yenido-
ğanda vajen ve üretral açıklık, labiumlar ve klitoris; er-
kek yönünde gelişmiş olanlarda penis boyutları, üretral 
meatusun lokalizasyonu, skrotum ve en önemlisi de 
gonadların ele gelip gelmediği ve lokalizasyonu değer-
lendirilmelidir. Embriyonik dönemde henüz hangi yönde 
farklılaşacağı belli olmayan bipotansiyel gonad ve hem 
Mülleryen (=dişi iç genital) hem de Wolfian (=erkek iç 
genital) yapılar birlikte bulunmakta, bireyde Y kromozo-
munda bulunan “SRY lokusu” bulunup bulunmamasına 
göre belirlenme süreci başlamaktadır. Gonadal fark-
lılaşmada çok sayıda gen tarafından kodlanan trans-
kripsiyon faktörleri rol oynamakta, gonadlar geliştikten 
sonra ise salgıladıkları hormonlar ile iç ve dış genital 
yapının farklılaşması ve gelişmesi gerçekleşmektedir. 
Dış genital yapısı tam kız yönünden tam erkek yönüne 
kadar aradaki aşamalarda kalmış, atipik gelişim gös-
teriyorsa öncelikle gonadları ve iç genital yapıyı acilen 
değerlendirmek ve karyotip analizini istemek gerekir. 
Cinsiyet gelişim bozuklukları (CGB): 1-Cins kromozom 
bozuklukları, 2-46, XX CGB, 3-46, XY CGB ana başlıkları 
altında sınıflandırılır. Cins kromozom bozuklukları temel-
de gonadal gelişim kusuruna; 46, XX CGB olguları int-
rauterin dönemde fazla androjene maruziyete; 46, XY 
CGB olguları ise yetersiz androjen etkisine maruziyete 
ikincil olarak ortaya çıkar. Değerlendirme sürecinde be-
beğin gonadal gelişim kusuru mu, aşırı virilize olmuş bir 
kız mı, yetersiz virilize olmuş bir erkek mi olduğu konu-
sunda bilgi toplanmaya çalışılır. Bu bilgi toplama öykü, 
fizik muayene, görüntüleme, hormon testleri, genetik 
incelemeler ve gerekirse laparoskopi gibi ileri inceleme-
leri gerektirebilmektedir. 46, XX CGB düşünülüyorsa en 
sık neden olan ve beraberinde adrenal yetmezlik gibi 
hayati olarak riskli bir durum da olabileceğinden ilk akla 
gelmesi gereken konjenital adrenal hiperplazidir. 46, XY 
CGB düşünülen olgularda ise androjen sentez kusuru, 
androjenlerin daha potent formlarına dönüşüm kusuru 
ve androjen reseptör kusuru sıklıkla neden olan durum-
lardır. 
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CİNSİYET GELİŞİM BOZUKLUKLARINDA 
(CGB-DSD) CERRAHİ YAKLAŞIM
Dr. Sevim YENER 
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk 
Ürolojisi

Şüpheli genitalyaya sahip yenidoğan hastaların değer-
lendirilmesi ve erken tedavisi medikal ve psikososyal 
aciliyet olarak kabul edilmektedir.  Multidisipliner bir yak-
laşımla (Çocuk Endokrinolojisi,Çocuk Ürolojisi,Çocuk 
Cerrahisi,Çocuk psikiyatrisi (Psikolog) ve aile ile birlikte 
hassas bir iletişimle sürecin yönetilmesi esas yaklaşım-
dır. Ambigus genitalyaya sahip hastaların değerlendiril-
mesinin ardından, cerrahi düzeltmeye “Cinsiyet Belirle-
me Konseyi”nde aileyle birlikte karar verilmelidir.  

Ambigus genitalya tedavisindeki hedeflenen ana para-
metreler;
Üreme potansiyeli,
Yeterli cinsel fonksiyon,
Minimal medikal-cerrahi işlem,
Cinsiyete uygun görünüm,
Stabil cinsel kimlik,
Psikososyal kendini iyi hissetme

ANORMAL SEKSÜEL FARKLILAŞMA 
1- GENİTAL FARKLILAŞMA BOZUKLUKLARI 
Seminifer tübül disgenezisi(Kleinfelter sendromu ve 
varyantları)
46XX erkek
Gonadal disgenezi sendromları (Turner sendromu, Saf 
gonadal disgenezi, Mixt       gonadal disgenezi, Parsiyel 
gonadal disgenezi, Komplet gonadal disgenezi sendro-
mu)
2- Ovotestiküler DSD (gerçek hermafroditizm)
3- 46 XY DSD (Maskülanize dişi)       
               KAH (21-hidroksilaz, 11B-hidroksilaz eks)
               Maternal androjenler
4- 46XX DSD (Maskülinizasyon altında erkek)
               Leyding hücre agenezisi
               Testesteron biyosentezinin bozuklukları
               Kortikosteroid ve testesteron sentezini etkileyen 
KAH varyantları 
               Androjen bağımlı hedef doku bozukluğu 
               Periferal dokuda testesteron metabolizma bo-
zukluğu 
               Persistan müllerian kanal sendromu

En uygun cinsiyet seçimi için kromozom, iç ve dış genital 
yapı, yapılacak cerrahi girişimin sonuçları, ileride olası 
cinsel yaşam, üreme işlevi, psikoseksüel gelişim ve sos-
yal faktörler değerlendirilir. Bebeğin yetiştirileceği cinsi-
yete karar verilen “cinsiyet araştırma komisyonu”: Ço-
cuk Endokrinolojisi, Çocuk Cerrahisi ve/veya Ürolojisi, 
Çocuk Psikiyatrisi ve/veya Psikoloji, Genetik, Jinekoloji, 
Neonatoloji, Sosyal Hizmetler, Medikal Etik ve Hemşire-
lik Hizmetleri ve daima iletişimde bulunabilecekleri Aile 
Hekiminden oluşmaktadır. 

5- Sınıflandırılamayan
              Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser sendromu

İki taraflı palpe edilemeyen testisli ya da tek taraflı pal-
pe edilemeyen testisli ve hipospadiaslı hastalar belirsiz 
genitalyaya sahip olsun ya da olmasın aksi ispatlanana 
kadar bir DSD ye sahip olduğu kabul edilmelidir. 

Cinsiyet anomalilerinde cerrahi prensipler; 
Kız cinsiyete yönelik girişimler; fallusun dişi yönde değiş-
tirilmesi, gonadlar, vajen ve labioskrotal dokuya yönelik 
cerrahi girişimleri içermektedir. Erkek cinsiyete yönelik 
girişimler ise; hipospadias için penil rekonstruksiyon 
ve kordi onarımı, testisi olmayan hastada testis protezi 
yerleştirilmesi gibi işlemleri içerir ve protez gibi kozme-
tik amaçlı işlemler daha sıklıkla puberte sonrası yapılır. 
Genel olarak cinsiyet gelişim bozukluğu olan hastalarda 
cerrahi girişimlerin amacı, belirlenen cinsiyetle uyumlu 
genital görüntü oluşturmaktır. 

Başlıca girişimler: 
Ağır hipospadias, gonad yapılarında şüphe varsa go-
nad biyopsisi, veya malignensi şüphesi varsa gonadek-
tomi ve feminizan genitoplastiyi içermektedir. Femini-
zan genitoplasti kız olarak yetiştirilecek olan hastaya 
müdahaleleri içermektedir. Kliteroplasti de bu işlem-
lerden bir tanesidir. Hastaların çoğunluğunu konjenital 
adrenal hiperplazi oluşturmaktadır. Vajinoplasti sonra-
sı vajinal darlık, kuruluk ve yetersiz vajen uzunluğunun 
oluşmaması istenmeyen durumlardır.
Kız Cinsiyet Yönünde Cerrahi:
Fallus (Klitoris) Cerrahisi 
KAH’lı kızlarda fallusun büyümesi çok belirgin olabilir (kli-
teromegali). İnfant döneminde krize girmeyen ve gene-
tik olarak kız olan bazı hastalar puberteye kadar erkek 
olarak büyütülmüş veya hipospadias onarımı için cerra-
hi müdehale yapılmış olarak karşımıza çıkabilmektedir.
Vajen ve Labium Cerrahisi 
Labioskrotal dokunun posteriora doğru ilerletilmesiy-
le yeterli bir labium major oluşturulabilir. Bu hastaların 
çoğunda vajinoplasti gerekmektedir. Adrenogenital 
sendromlu kızlarda sıklıkla flep vajinoplasti gerekmek-
tedir. Ancak alt üriner sistem aşırı maskulinize ise vajen 
uretraya oldukca yüksek bir noktadan açılacağı için 
flep vajinoplasti yeterli olmayacaktır. Bu durumda vajen 
ürogenital sinüsten ayrılır ve ayrı bir yapı olarak aşağıya 
çekilebilmektedir. 
Perineal yaklaşımla ürogenital sinüste, vajen üretradan 
ayrılır. Diseksiyonu kolaylaştırmak için ameliyata başla-
madan önce tanısal sistoskopi ile değerlendirilerek, va-
jen içerisine balonlu bir kateter yerleştirilir. Vajen yoksa, 
genetik olarak kız olan hastalarda cilt grefti, periton ya 
da sigmoid kolon kullanılarak vajinoplasti yapılması ge-
rekir. 
Feminizan cerrahide teknik olarak üç temel amaç var-
dır: Labiaların rekonstrüksiyonu, maskülinize klitorisin in-
nervasyonu korunarak küçültülmesi, introitusun müm-
kün olduğunca uygun açıklık ve uzunluğa ulaştırılmasını 
sağlamaktır  
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Kızlarda ürogenital sinüsün aşırı mobilizasyonundan 
kaçınılmalıdır. Zira bu girişim, üretranın kısalmasına ve 
üriner inkontinansa neden olabilir.

Erkek Cinsiyet Yönünde Cerrahi:
Testislerin izlemi ve gerekirse biyopsisi, hipospadias ve 
kordi düzeltilmesi, ‘streak’ gonadların çıkartılması, klinik 
ve patolojik tümör şüphesinde testislerin çıkartılması 
yapılan operasyonlardır.
Bu hastaların yönetiminde, fonksiyonel sonuçların koz-
metik sonuçlardan daha öncelikli olarak dikkate alınma-
sı gerekir.
Cinsiyet tayini yapılırken, takip ve tedavi planı oluşturu-
lurken, öncelikli olarak ileri yaşlardaki cinsel ve ürolojik 
üreme yeteneği ve psikososyal sonuçlarla da ilgili ola-
sılıklar, bu hastaların yönetiminde göz ardı edilmemelidir. 
Cinsiyet gelişim bozukluklarında; uzun dönem sonuç-
lar genellikle eski cerrahi yöntemlerin tartışılması şek-
linde olup, günümüz yeni tekniklerinin ise ancak erken 
dönem sonuçlarına ulaşılabilmektedir. CGB’de cerrahi 
yaklaşımla normale yakın kozmetik görünüm, fonksiyo-
nel sonuçlara ulaşmak temel amaçtır. Tekniklere göre 
değişmekle birlikte yeni vajen oluşturma da posterior 
forşette kıllı doku gelişimi, darlık, kuruluk, disperaneu, 
yetersiz vajen uzunluğu, fistül gelişiminin yanı sıra bar-
sak ile oluşturularak yapılan vajinoplastilerde intestinal 
komplikasyonlar gelişebilir. Genital bölgedeki duyarlı-
lıksa diğer bir sorundur. Erkek genital rekonstruksiyon-
larda hipospadiyas cerrahisi ve komplikasyonlarından 
bahsedilmektedir. İyi sonuç hipospadiyasın derecesi 
ve erektil dokunun miktarına bağlıdır. Ayrıca tüm CGB’ 
da inkontinans, kozmetik görünüm ve malignite gelişim 
riski önemli problemlerden biridir. Cinsiyet değişimleri, 
aile ve çocuk için psikolojik, sosyal problemdir. Tanının 
konulması ve karar verilmesi aşamasında; genetik cin-
siyet, hormon analizi, potansiyel cinsel kimlik ve fertilite-
si düşünülmelidir. 

ÇOCUK ROMATOLOJİ - ÇOCUK HEMATOLOJİ
COVİD-19 SONRASI MAS İLE BELİRGİNLEŞEN 
NADİR HEMATOLOJİK HASTALIK: HEMOKSİ-
JENAZ-1 DEFEKTİ
Uzm. Dr. Şengül ÇAĞLAYAN,
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk 
Romatolojisi
GİRİŞ
Hem oksijenaz-1 (HMOX-1) eritrositlerin parçalanması ile ser-
bestleşen hemoglobinin retiküloendotelyal sistemde biliver-
dine parçalanmasını katalizleyen enzimdir. Anti-inflamatuar, 
antioksidan ve sitopretektif etkileri vardır. HMOX-1 eksikliğin-
de intravasküler hemoliz, aspleni, hiperinflamasyon, nefrit ve 
kanamaya eğilim saptanan klinik bulgulardır. Otozomal re-
sesif kalıtılır. Literatürde ilk vaka 1999 yılında tanımlanmış ve 
şu ana kadar toplam dokuz vaka literatürde sunulmuştur. Bu 
olgu sunumunda Multi-sistem İnflamatuar Sendrom (MIS-C) 
ön tanısı ile yönlendirilip, HMOX-1 tanısı alan alan bir vakayı 
sunmayı amaçladık.

OLGU
On altı yaşında kız hasta, ateş ve karın ağrısı yakınması ile 
başvurdu. Bir hafta önce aynı yakınmalarla başvurduğu dış 
merkezde çekilen batın bilgisayarlı tomografide (BT), sol böb-
rekte grade 1 ektazi ve sol üreter alt uçta kalkül saptanması 
üzerine hastaya intravenöz antibiyoterapi başlanılmış. Bir 
hafta takip edildikten sonra ateşi hala devam eden, hiperfer-
ritinemisi ve D-dimer yüksekliği olan hasta, MIS-C, makrofaj 
aktivasyon sendromu (MAS) ön tanısı ile tarafımıza sevk 
edildi. Hasta servise kabul edildiğinde genel durumu düşkün, 
soluk görünümde, ateşi 38,4 °C’ydi. Boy ve kilosu 3. persanti-
lin altında, dismorfik bulguları (hipertelorizm, mikrognati,çıkık 
alın, gaga burun), çomak parmağı mevcuttu. Sistemik juvenil 
idiopatik artrit düşündüren döküntü ya da eklem bulgusu yok-
tu. Bakılan SARS-CoV-2IgM ve IgG antikor pozitif olan, ferritin: 
>2000 ng/ml, D-dimer:>4400 saptanan hastaya MIS-C tanı-
sı ile 1 gr/kg dozundan intravenöz immunglobulin (IVIG), 1mg/
kg/gün dozundan metilprednizolon ve düşük molekül ağırlıklı 
heparin (DMAH) tedavileri başlandı. Yapılan ekokardiyog-
rafisinde EF: %75, haff MVP ve MY saptandı. Tedavi sonrası 
hastanın genel durumu düzeldi, ateşi geriledi fakat ferritin, 
beyaz küre, AST, ALT ve LDH değerlerinde artış izlendi. Klinik 
ve laboratuar olarak MAS ile uyumlu olan hastaya anakinra 
ve pulse metilprednozilon başlandı. Hastanın yapılan perife-
rik yaymasında atipik hücre izlenmedi, şiştosit görüldü. He-
moglobin elektroforezi ve alfa-Talasemi taşıyıcılığı açısından 
genetik tetkikleri gönderildi. Dismorfik yüz görünümü ve boy 
kısalığı olan hastaya genetik konsültasyonu yapıldı. Ön plan-
da mikrosefalik osteodisplastik primordial dwarfism (MOPD) 
düşünüldü, karyotip analizi gönderildi. Karcaiğer fonksiyon 
tesleri yüksek saptanan hastaya batın ultrasonografi (USG) 
yapıldı ve dalak vizüalize edilemedi. Splenik arter trombozu 
açısından yapılan portal doppler USG de özellik saptan-
madı.  Kültür ve viral seroloji sonucunda enfeksiyon etkeni 
saptanmadı. Mevcut tedavilerle laboratuar değerlerinde 
düzelme olmayan hastada tanıda MIS-C den uzaklaşıldı, al-
makta olduğu anakinra ve steroid tedavileri kesildi. Etyoloji-
yi aydınlatmaya yönelik ileri incelemeler yapıldı. Laboratuar 
olarak MAS ile uyumlu olan hastaya kemik iliği aspirasyon ve 
biyopsi yapıldı. ALL, AML, KML, MDS açısından genetik tetkik-
ler gönderildi. Blast izlenmedi, yer yer hemofagositoz ve ine-
fektif eritropoez bulgularına rastlandı. Primer hemofagositik 
lenfohistiyositoz (HLH) açısından gönderilen STX11, perforin 
ve Munc 13-4 gen analizinde mutasyon saptanmadı. Hiper-
koagülabilitesi olan hastanın gönderilen tromboz panelinde 
özellik saptanmadı. Bakılan ANA, Anti dsDNA ve antifosfo-
lipit antikorları negatif saptandı. Vaskülit açısından çekilen 
torakoabdominal anjio BT de vasküler patoloji saptanmadı. 
Dalak lojunda amorf kalsifik alan (otosplenektomi) ve bilate-
ral akciğer parankiminde periferde daha yoğun olmak üzere 
buzlu cam görünümü saptandı. Kraniyal MR anjiografinde, 
sol frontal bölgede eski hemorajik alan saptandı. Malignite 
açısından bakılan tümör markerları normal olarak değerlen-
dirildi. Hemoglobin elektroforezi normal olarak değerlendiril-
di. Ferritin katarakt sendromu açısından yapılan göz muaye-
nesinde özellik saptanmadı. Gaucher açısından bakılan beta 
glukoserebrozidaz enzim düzeyi normaldi. Lizinürik protein 
intoleransı düşünülen hastadan gönderilen kan ve idrar ami-
noasitleri normal olarak değerlendirildi. 
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Hastanın takiplerinde hemoliz bulguları belirginleşti, anemisi 
derinleşti. Bakılan direkt Coombs pozitif saptandı. Hastaya 
tekrar 1 gr/kg’dan IVIG verildi, 2 mg/kg/gün den metilprednizo-
lon başlandı. Paroksismal noktürnal hemoglobinüri açısından 
gönderilen PNH klonu normal saptandı. Takiplerinde hemog-
lobin değerinde düşme olan hastaya eritrosit süspansiyonu 
transfüze edildi, immunsupresif olarak siklosporin tedavisi 
başlandı. Hastayla ilgili literatür taraması yapılırken, vakamız-
la benzer özelliklere sahip hemoksijenaz eksikliği vakalarının 
olduğu görüldü. Hemoksijenaz eksikliği tanısıyla gönderilen 
HMOX-1 gen analizinde c.416G>T homozigot mutasyon sap-
tanarak tanı doğrulandı. Takip ve tedavinin devamı açısından 
hasta çocuk hematolojiye devir edildi.
 
TARTIŞMA ve SONUÇ
Hemoksijenaz eksikliği çok nadir görülen hemolitik anemi, 
otosplenektomi, hiperkoagülabilite, nefrit, hiperinflamasyon-
la karakterize nadir rastlanan bir hastalıktır. Makrofaj aktivas-
yon sendromu, vaskülit benzeri bulgular, interstisyel akciğer 
hastalığı kliniği ile hastalar başvurabilir. Benzer klinik tablolar-
la başvuran hastalarda, ayırıcı tanı açısından hemoksijenaz 
eksikliği de akılda tutulmalıdır. 

COVİD SONRASI MAS İLE BELİRGİNLEŞEN 
NADİR HEMATOLOJİK HASTALIK: 
HEMOKSİJENAZ-1 DEFEKTİ, HEMOLİTİK 
ANEMİ
Uzm. Dr. Funda TEKKEŞİN
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk 
Hematolojisi ve Onkolojisi

	 Hemolitik anemiler, ömürleri kısalmış eritrositlerin 
dolaşımda parçalanması ile oluşan anemilerdir. Eritrosit iliş-
kili veya eritrosit dışı, akut veya kronik, kalıtsal veya edinsel, 
damar içi veya damar dışı hemolize bağlı sebeplere bağlı 
olabilir. 

HEMOLİTİK ANEMİ NEDENLERİ

ERİTROSİT İLİŞKİLİ NEDENLER ERİTROSİT DIŞI NEDENLER

Hemoglobinopatiler
•	 Talasemiler
•	 Orak hücreli anemi

İmmün Hemolitik Anemiler
•	 İzoimmün
•	 Alloimmün
•	 Otoimmün 

Eritrosit membran defektleri
•	 Herediter sferositoz
•	 Herediter eliptositoz
•	 Herediter piropoikilositoz
•	 Herediter stomatositoz

Mikroanjiopatik Hemolitik 
Anemiler
•	 HÜS, TTP, DİK
•	 Prostatik Kalp Kapak-
çığı
•	 Yanıklar

Eritrosit enzim defektleri
•	 G6PD eksikliği
•	 PK eksikliği
•	 Primidin 5’ nükleotidaz 
eksikliği

Plazma Faktörleri ile ilişkili
•	 Abetalipoproteinemi
•	 Enfeksiyonlar
•	 Wilson Hastalığı

Hipersplenizm

	

Klinik göstergeleri arasında; persistan veya tekrarlayan ane-
mi, sarılık, idrar renginde koyulaşma, splenomegali, safra 
kesesinde taş bulunur. Kronik konjenital anemilerde ise tipik 
kemik değişiklikleri, kronik bacak ülserleri, spesifik ilaçlara 
maruziyet sonrası hemoglobinüri ve/veya anemi, ekstremite 
veya karın ağrıları, kardiyorespiratuar distres olmaksızın si-
yanoz görülebilir. Ayrıca yaşa bağımlı sebeplere bağlı faktör-
ler (Rh neg anneden doğan Rh poz bebek, 0 grubu anneden 
doğan A veya B kan grubu olan bebek) ile anemi ve sarılık da 
izlenebilir. 

	 Tanı, genellikle öykü, dikkatli bir fizik muayene ve he-
mogram ile periferik yayma gibi basit laboratuvar testleri ile 
konulabilinirken, bazı durumlarda ileri laboratuvar tetkikleri 
yapılması gereklidir. Artmış eritrosit yıkımına bağlı bulgular-
da artmış indirek bilirubin ve LDH düzeyi, serum haptoglobin 
düzeyinde azalma, hemosiderinüri, hemoglobinüri, dışkıda 
sterkobilinojen artışı, idrarda ürobilinojen artışı izlenebilir. Art-
mış eritropoeze bağlı bulgular arasında retikülositoz, MCV ve 
RDW değerlerinde artış, kemik iliğinde eritroid hiperplazi iz-
lenir. Periferik yaymada eritrositlerde anisositoz, poikilositoz, 
polikromazi, artmış normoblast sayısı ve altta yatan patolo-
jiye özgü bulgular izlenebilir. Bu bulgulara ek olarak; eritrosit 
membran defekti düşünüldüğünde ozmotik frajilite, eritrosit 
membran elektroforezi; eritrosit enzim eksikliği tanısı için 
G6PD, PK, 5’nükleotidaz düzeyi; otoimmün hemolitik anemi 
düşünüldüğünde direk coombs testi; hemoglobinopati tanısı 
için hemoglobin elektroforezi, alfa ve beta globin genetik ça-
lışmaları; PNH tanısı için asid ham testi ve GPI ilişkili yüzeyel 
proteinlerinin flow sitometrik analizi yapılması gereklidir.

	 Heme oksijenaz-1 (HO-1), heme’in biliverdine oksidas-
yonunu katalize eden, stres ile indüklenen bir enzimdir. HO-1, 
antioksidan özelliği ile inflamasyona karşı fonksiyon gösterir. 
Eksikliğinde proinflamatuar bir durum meydana geldiğinde 
özellikle endotel hücreler etkilenerek ciddi hemoliz ve yaygın 
damar içi pıhtılaşma tablosu ortaya çıkar. HO-1 eksikliği, çok 
nadir bir genetik hastalık olup, literatürde nadir vaka sunum-
ları şeklinde görülmektedir. Bu vakaların büyük çoğunluğun-
da, ateş, ağır hemolitik anemi, yüksek serum ferritin ve LDH 
düzeyleri, lökositoz, trombositoz, aspleni, normal bilirubin dü-
zeyleri, büyüme-gelişme geriliği, belirgin alın bölgesi, hematü-
ri, proteinüri saptanmıştır. 

	 Sonuç olarak; nadir hastalıklardan biri olarak; HO-1 
enzim eksikliği, bir enfeksiyon atağı sonrasında ciddi hemo-
litik anemi ile başvuran hastada hemolitik anemi tetkikleri 
yapıldıktan sonra, zorlu tanı sürecinde genetik tetkikleri so-
nucunda saptanmıştır.
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NÖROLOJİ - YENİDOĞAN
SIRADAN BİR YENİDOĞAN CİLT DÖKÜNTÜSÜ-
NÜN BEKLENMEYEN BİR NEDENİ: 
İNKONTİNENTİA PİGMENTİ- YENİDOĞAN 
YAKLAŞIMI
Uzm. Dr. Funda YAVANOĞLU ATAY
İstanbul Medipol Üniversitesi Sağlık Eğitim Uygulama 
Merkezi Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları

GİRİŞ
Yenidoğan derisi hem intrauterin hem de ekstrauterin 
yaşamda dış ortamla iletişimi sağlayan, termoregü-
lasyon, sıvı-elektrolit dengesinin korunması, mekanik 
bariyer gibi birçok fonksiyonu olan yaşamın ikinci yılına 
kadar gelişime ve değişime uğrayan en büyük organı-
mızdır. Doğumdan sonra deride birçok değişiklikler gö-
rülebilir. Bunların birçoğu selim gidişli durumlar bir kısmı 
da ciddi ve sistemik hastalıkların bir belirtisi olabilir. Bu 
olgu sunumunda basit bir deri döküntüsü ile gelen ön 
planda infeksiyon düşünülen bir hastanın multiorgan 
tutulumlu bir hastalığa giden tanı basamaklarını paylaş-
mak istedik. 

OLGU
29 yaşındaki annenin 1. gebeliğinden yaşayan 1. bebek 
olarak C/S ile 3590 gr doğan hasta postnatal üçüncü 
gününde doğumdan itibaren mevcut olan ve giderek 
artan tüm vücutta yaygın kızarıklık, el bileği alt ekstre-
mitelerde döküntü şikayeti ile acil servisimize başvu-
ruyor. Döküntülerin doğumdan itibaren mevcut olduğu 
hastanın topikal antibiyoterapi ile başka bir hastaneden 
taburcu edildiği öğrenildi. Annenin prenatal takiplerinde 
özellik yok, akrabalık yok.   Hastanın ilk fizik muayenesin-
de genel durumu iyi, hafif hipoton, emmesi iyi, sistem 
muayeneleri doğal olarak değerlendirildi. Hasta ileri tet-
kik ve tedavi amacıyla yenidoğan yoğun bakım ünitesi-
ne (YYBÜ) alındı. Akut faz reaktanları ve kültürleri alındı, 
viral panel gönderildi ve hastaya sistemik antibiyoterapi 
başlandı. Dermatoloji ile konsulte edilen hasta da vezi-
küler döküntülerin eşlik etmesi ve sistemik herpes infek-
siyonu ekarte edilemediği için tedaviye sistemik ve lokal 
asiklovir eklendi. Öncesinde BOS HSV-PCR gönderildi. 
Hastanın yatışının 1. gününde konvulzif hareketlerinin 
gözlenmesi üzerine tedavisine levetirasetam eklene-
rek görüntülemesi istendi. İlk etapta kranial MR diffüz-
yon görüntülemesi yapılan hastada iskemik alanlar 
görülmesi üzerine kranial mr tetkiki istendi. EEG çekildi. 
Normal olarak değerlendirildi. Metabolik tetkikleri alındı. 
Kranial MR bulgularında yaygın iskemi bulguları olduğu 
görüldü. Postnatal 5. gününde konvülzyonu tekrarlayan 
hastanın levetirasetam dozu arttrıldı ve tedaviye feno-
barbital eklendi. 

Hastanın döküntülerinde yer yer azalma ve krutlanma 
görüldü. Postnatal 8. gününde tanı amaçlı hastadan cilt 
biyopsisi alındı. Antibiyoterapisi 14 güne tamamlanarak 
kesildi. Nörolojik tutulumu olan ve mevcut cilt bulguları 
lineer veziküler döküntüleri belirginleşen ve ayırıcı tanı-
da inkontinentia pigmenti düşünülen hastadan genetik 
tetkikleri gönderildi. Hastanın postnatal 22. gününde cilt 
biyopsi raporu inkontientia pigmenti ile uyumlu olarak 
geldi. Cilt bulguları lokal steroidli krem ile gerileyen hasta 
postnatal 27. gününde taburcu edildi.

TARTIŞMA ve SONUÇ
İnkontinentia pigmenti (IP) veya Bloch-Sulzberger 
sendromu nadir görülen X e bağlı dominant geçişli bir 
genodermatozdur. NEMO genindeki Xq28 odağındaki 
mutasyonlara bağlı olarak gelişir. Erkeklerde intrauterin 
dönemde ölümcüldür (1,2). IP ektodermik ve mezoder-
mik orijinli cilt, diş, göz ve santral sistemi tutan sistemik 
bir hastalıktır (3,4). Neonatal dönemde ekstremitelerde 
lineer, eritemli, vezikül ve büllöz cilt bulguları ile belirti 
verir. Santral sinir sistemi tutulumu %10-40 hastada gö-
rülür (5). Genellikle ilk hafta içinde ortaya çıkar ve kötü 
prognostik faktördür (5,6). Radyolojik bulgular genellikle 
kortikal malformasyonları düşündüren periventriküler 
ve beyaz madde lezyonları şeklindedir (5). %30 hastada 
şaşılık, mikroftalmi, retinal pigmenter değişiklikler, retina 
dekolmanı gibi göz bulguları eşlik edebilir (5). Ek olarak 
saç ve tırnakta da değişiklikler gözlenebilir. 
Sonuç olarak yenidoğan döneminde cilt bulguların ço-
ğunluğu selim seyirli olsa da, doğumdan itibaren var 
olan, veziküler lezyonların varlığında öncelikle enfektif 
durumlar ekarte edilmeli ve hasta sistemik tutulum yö-
nünden araştırılmalıdır.  
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SIRADAN BİR YENİDOĞAN CİLT DÖKÜNTÜSÜ-
NÜN BEKLENMEYEN BİR NEDENİ: 
İNKONTİNENTİA PİGMENTİ- ÇOCUK NÖROLO-
Jİ YAKLAŞIMI
Dr. Hülya MARAŞ GENÇ
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi 
Çocuk Nörolojisi
GİRİŞ
	 Yenidoğan nöbetleri santral sinir sistemi sorun-
larının ilk bulgusu olabilir. Yenidoğan nöbetlerinin yak-
laşık %85’inde altta yatan bir neden bulunur. En sık gö-
rülen nedenler arasında hipoksik iskemik ensefalopati, 
hemorajik ya da iskemik inme, metabolik bozukluklar, 
santral sinir sistemi enfeksiyonu ya da sistemik enfek-
siyonlar, santral sinir sistemi malformasyonları yer al-
maktadır. Bu sunumda yenidoğan nöbetine neden olan 
nadir bir hastalıkta tanıya giden aşamaları nörolojik açı-
dan sunmayı planladık.

OLGU
	 Ciltte giderek artan yaygın döküntü nedeniyle 
yatırılan üç günlük bebek, takipte kol ve bacakta pedal 
çevirir tarda subtil nöbetler gözlenmesi üzerine danışıl-
dı. Hastanın zamanında 3590 g doğduğu, antenatal ve 
natal döneminde bir özellik olmadığı öğrenildi. Levetira-
setam tedavisi başlanan hastanın kraniyal manyetik 
rezonans görüntülemede (MRG) sağ hemisferde daha 
belirgin kortikal-subkortikal ve periventrikuler beyaz 
cevherde yaygın iskemik diffuzyon kısıtlanmaları izlen-
di. Yatışının ikinci günü çekilen EEG’si, trase diskontinu ile 
uyumlu olup, EEG maturasyonu haftasına göre geriydi. 
İzlemde nöbetleri devam eden hastanın tedavisine fe-
nobarbital eklendi. Yatışının 10. gününde çekilen kraniyal 
MRG’de yeni iskemik alanların eklendiği ve sağda belir-
gin ensefalomalazik değişikliklerin geliştiği gözlendi. 

Ayırıcı tanıda hipoksik iskemik ensefalopati (HİE) ve 
buna ikincil gelişen nöbet düşünüldü, ancak antenatal 
ve natal 	 dönemde hipoksi öyküsü ve doğum 
sonrasında HİE açısından klinik ve laboratuvar destek-
leyici bulgusu yoktu. Ayrıca vücutta giderek artan yay-
gın döküntüleri de açıklamıyordu. Ciltteki döküntülerle 
beraber konjenital herpes simpleks enfeksiyonu, stafi-
lokoksik, streptokokkal büllöz impetigo veya konjenital 
sifiliz gibi cilt tutulumu ile giden TORCH enfeksiyonları 
ayırıcı tanıya giriyordu. Yenidoğanda herpes simplex 
ensefalitinde nörodayolojik olarak inferior frontal/tem-
poral alanlar, watershed alanları, kortikospinal yollar 
sıklıkla tutulur. Olgumuza benzer bir patern olmamakla 
beraber, herpes ensefaliti dışlanana kadar asiklovir te-
davisi verildi. 

TORCH enfeksiyonlarına yönelik yapılan tetkikler nor-
mal saptandı. Cilt tutulumu ile giden diğer enfeksiyoz 
hastalıklarda ise santral tutulum çoklu organ yetmezliği 
ile giden ağır septik şok tablosunda, beyin hipoperfüz-
yonuna veya septik emboliye bağlı olabilir ve MRG’de 
iskemik alanlar görülebilir. Ancak olgumuzun vital bul-
guları stabildi ve ekokardiyografik incelemesi normaldi. 

	 Sonuç olarak hastamızda cilt ve santral sinir 
sistemi tutulumunun olduğu nörokütan hastalık düşü-
nüldü. Vücuttaki döküntüleri yaygın, dağınık görünse de 
bazı bölgelerde Blacshko çizgilerini takip etmesi inkon-
tinentia pigmentinin (İP) erken dönem cilt tutulumu ile 
uyumluydu. Ayrıca nöroradyolojik bulguları da literatür-
de bildirilen olgularla benzerdi. Cilt biyopsisi İP ile uyumlu 
gelen hastadan genetik inceleme planlandı. Aileye has-
talık ve prognoz hakkında bilgi verildi.  

SONUÇ
	 Nöbetle başvuran bir yenidoğanda ciltte Blas-
chko çizgilerini takip eden eritem sonrasında sulantılı 
veziküler lezyonlar gözlendiğinde İP düşünülmelidir. 
İnkontinentia pigmenti olgularının yaklaşık %30’unda 
santral sinir sistemi tutulumu bildirilmiştir. Santral sinir 
sistemi hasarının vaskulopati ve inflamatuar nedenler-
den kaynaklandığı düşünülmektedir. Olgumuzda beyin-
de yaygın iskemik lezyonlar ve takipte ensefalomalazi 
görülmesi, ilerde psikomotor gerilik, epilepsi, spastisite 
gibi sorunlarla karşılaşabileceğimizi düşündürmüştür. 

SIRADAN BİR YENİDOĞAN CİLT DÖKÜNTÜ-
SÜNÜN BEKLENMEYEN BİR NEDENİ: İNKONTİ-
NENTİA PİGMENTİ ÇOCUK RADYOLOJİ YAK-
LAŞIMI
Dr. Sevinç KALIN
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk 
Radyolojisi
GİRİŞ
	 İnme, hem fetüslerde hem de yenidoğanlarda 
meydana gelen perinatal dönemde önemli bir morbidi-
te nedenidir. Büyük çocuklar ve erişkinlerde fokal nöro-
lojik defisitler şeklinde klinik bulgular izlenirken perinatal 
dönemde sıklıkla nöbet ile prezente olur (1). Klinik tanı 
kolay olmasada, perinatal inmenin doğru olarak tanın-
ması uygun yönetim ve prognoz için kritik öneme sa-
hiptir. Nörogörüntülemenin birincil amacı etiyolojisinin 
belirlenmesine yardımcı olmaktır. Yenidoğan nöbetleri-
nin değerlendirilmesinde kullanılan en yaygın beyin gö-
rüntüleme modaliteleri ultrasonografi (US) ve manyetik 
rezonans görüntülemedir (MRG). 
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Figür 2: Diffüzyon MRG ‘de serebral serebeller alanlar-
da kortikal ve subkortikal gri ve beyaz cevherde, bazal 
ganglionlar ve korpus kallosumda yaygın iskemik dif-
füzyon kısıtlanması gösteren hiperintens paolojik sinyal 
değişiklikleri izlenmektedir.

Figür 3: FLIR A imajlarda bazal ganglion ve kortikal -sub-
kortikal bluring (a) ve SWI imajlarda ise yaygın perivent-
riküler milimetrik hemorajik odaklar izlenmektedir.

Figür 4: İlk MRG den yaklaşık 10 gün sonra alınan kontrol 
MRG de diffüzyon sekansında korpus kallosun korpus 
(a) genu ve spleniumda ve yer yer periventriküler beyaz 
cevherde yeni gelişen iskemik diffüzyon kısıtlanmala-
rı izlenmiştir. Flair A imajlarda ise bilateral oksipital(c) 
ve sağ frontoparietal (d) alanlarda daha belirin olmak 
üzere iskemik ensefalomazik değişiklikler ve eşlik eden 
gliotik sinyal artışları izlenmiştir. Beyin volümünde diffüz 
azalma dikkati çekmiştir.

Ultrason iskemi, kanama veya hidrosefali araştırmak 
için ilk olarak kullanılan, invaziv olmayan, ucuz, yatak 
başı tarama aracıdır. MRG ise iyonizan radyasyon içer-
meyen multiplanar  ve kontrastlı değerlendirmere im-
kan sağlayan daha ileri bir görüntüleme yöntemidir. MR 
arteriyografi (MRA) ve MR venografi (MRV) ile destekle-
nen MRG, neonatal inmede tercih edilen görüntüleme 
yöntemlerindendir. İskemik veya hemorajik lezyonların 
tanısında, arteriyel oklüzyon veya stenozunda, vaskü-
ler malformasyonlar ve serebral sinovenöz tromboz 
(CSVT) tanımlanmasında öenmlidir. Çoğu zaman ye-
nidoğan MRG sedasyon veya anestezi olmadan yapı-
labilir (2). Bu sunumda yenidoğan nöbetine neden olan 
nadir bir hastalıkta tanıya giden aşamaları radyolojik 
açıdan sunmayı planladık.

OLGU
	 Yenidoğan servisinde yatan, cilt döküntüleri ve 
nöbeti olan term bebek radyolojik değerlenirme için da-
nışıldı. İlk olarak US ve akabinde MRG ile değerlenirildi. 

Figür 1: Anterior fontanelden yapılan transfontanel US 
incelemesinde (a,b) özellikle sağ hemisferde belirgin ol-
mak üzere bilateral subkortikal ve periventriküler beyaz 
cevher alanlarında iskemi ile uyumlu yaygın hiperintens 
sinyal artışları izlenmiştir(a). Sağ frontal lobda subkortikl 
iskemi alanı iinde kmilimetrik kistik ensefalomalazik de-
ğişiklikler izlenmektedir(b). Mastoid pencereden yapılan 
posterior fossa değerlenirilmesinde sol serebeller su-
bkortikal mesafede iskemi ile uyumlu elipsoid iskemik 
ekojenite artışı izlenmiştir.
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Ultrasonografik imajlar incelendiğinde ayırıcı tanıda hi-
poksik iskemik ensefalopati (HİE) düşünüldü, ancak hi-
poksi öyküsü ve doğum sonrasında HİE açısından klinik 
ve laboratuvar destekleyici bulgusu yoktu. Sinovenöz 
trombozis açısından anterior fontanelden değerlendi-
rilebilen süperior sgittal sinüs ve mastoid pencereden 
değerlendirilen transvers sinüslerde doppler incelem-
sinde  tromboz bulgusu saptanmadı. Hastanın MRG 
incelemesinde iskemik değişiklikler ile birlikte belirgin 
serebral ödemin olmaması nedeni ile venöz patolojiler 
ilk planda düşünülmedi. Bu aşamada öncelikle arteriyel 
iskemik paolojiler ayırıcı tanı listesinde öne çıktı. 

	 Pediatrik inme, iskemik veya hemorajik olarak 
sınıflandırılır. Arteriyel iskemik inme (AIS) için en yaygın 
iki risk faktörleri arasında serebral arteriyopati (ör: kon-
jenital vasküler anomaliler, infantın generalize arterial 
kalsifikasyonu) ve konjenital kardiyak bozukluklara se-
konder tromboembolik durumları içerir. AIS için dikkate 
alınması gereken bir diğer önemli hasta popülasyonu, 
orak hücre hastalığı olan hastalardır. Ayrıca diğer risk 
faktörleri arasında hematolojik ve solid maligniteler, 
protrombotik durumlar, akut sistemik hastalıklar (örn. 
Sepsis, dissemine intravasküler koagulopati), travma, 
metabolizma hastalıkları, fakomatozlar ve dehidratas-
yon sayılabilir (3). 

	 Hastamızın eşlik eden kardiyak ve hematolojik 
hastalığı yoktu. Septik tablo ve enfeksiyon bulgusu da 
mevcut değildi. Ayırıcı tanıda cilt lezyonlarının da olması 
nedeni ile TORCH grubu konjenital enfeksiyöz hastalık-
larını akla getirmekte ancak iskemik tutulum şekli ne-
deni ve klinik-laboratuvar bulgularının desteklememesi 
nedeni le bu tanı üzerinde durulmadı. 

	 Sonuçta hastamızda cilt ve santral sinir sistemi 
tutulumunun olduğu nörokütan hastalık düşünüldü.  IP 
hastalarında doğumda ve ilk 2 ayda lineer ve vezikü-
ler inflamatuar lezyonlar, hiperkeratotik lineer plaklar 
izlenmektedir. Vücuttaki döküntüleri de inkontinentia 
pigmentinin (İP) erken dönem cilt tutulumu ile uyumluy-
du.Bu hastalıkta extrakutanöz lezyonlardan iskemik in-
meler, hidrosefali ve nöbetler yaklaşık ~75% oranında 
eşlik eder. Bunlar yanısıra oküler lezyonlar (anoftalmi, 
mikroftalmi, strabismus), dental ve muskuloskeletal bo-
zukluklar (skull deformitesi, kosta anomalileri, sindaktili, 
hemihipertrofi) izlenebilir (4,5). Hastaya ait US ve MRG 
bulguları da literatürde bildirilen olgularla benzerdi. 

SONUÇ 
	 Nöbetle başvuran bir yenidoğanda serebral 
serebeller yaygın iskemik değişiklikler ile birlikte ciltte 
progresif lineer ve veziküler inflamatuar lezyonlar, hi-
perkeratotik lineer plaklar gözlendiğinde İP düşünül-
melidir. İnkontinentia pigmenti olgularının büyükbir kıs-
mında ekstrakutanöz lezyonlar eşlik eder, bunlardan da 
santral sinir sistemi tutulumu olanlarda sıklıkla iskemik 
inme ile karşımıza gelebilir.  Santral sinir sistemi hasarı-
nın vaskulopati ve inflamatuar nedenlerden kaynaklan-
dığı düşünülmektedir. 

ÇOCUK HEMATOLOJİ - ÇOCUK KALP ve DA-
MARİKİ NADİR HASTALIĞIN BİRLİKTELİĞİ: HE-
MOFİLİ VE BÜYÜK ARTER TRANSPOZİYONU 
ÇOCUK HEMATOLOJİ BAKIŞI
Uzm. Dr. Begüm Şirin KOÇ
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk He-
matolojisi ve Onkolojisi

GİRİŞ
	 Hemofili, nadir bir kalıtsal kanama bozukluğu-
dur. Hemofili A’da pıhtılaşma faktörlerinden Faktör VIII, 
hemofili B’de ise faktör IX ‘un kalıtsal eksikliği söz konu-
sudur.  Hemofili A, hemofili B’den 5-6 kat daha sık görü-
lür. Hemofili A, her 5000 erkek doğumda bir görülür. X’e 
bağlı resesif geçer. De-novo mutasyonlar %30 oranın-
da görülmesi nedeniyle bazı ailelerde hastalık ilk kez 
ortaya çıkabilir. Faktör VIII’in serumdaki normal düzeyi 
%50-100 aralığındadır. FVIII eksikliğinin düzeyine göre 
<%1 altı ağır hemofili, %1-5 orta, >%5-40 ise hafif hemofili 
olarak sınıflandırılır. Ağır hemofili A hastaları klinik olarak 
spontan kas içi ve eklem kanamaları ile sık karşılaşırken, 
orta ve hafif hemofili A hastalarında ise travma sonra-
sında uzun süren kanamalar ya da major cerrahi sonra-
sı şiddetli, durdurulamayan kanamalar görülür. 
	 Hemofili tanılı çocuklarda en sık uygulanan cer-
rahi işlemler sünnet, diş çekimi, santral venöz kateter 
yerleştirilmesi ve tonsillektomidir. Literatürde, hemofili 
hastalarında kalp cerrahisi ile ilgili deneyim erişkin yaş-
ta daha fazla iken, yenidoğan dönemindeki bir hemofili 
hastası için açık kalp ameliyatı deneyimi yok denecek 
kadar azdır. Bu olgu ile hemofilik bir yenidoğanda açık 
kalp ameliyatı deneyimimizi hematolojik açıdan paylaş-
mayı amaçladık.

OLGU 
	 3 günlük erkek bebek, doğum sonrası gelişen 
solunum sıkıntısı ve siyanozu olması üzerine yapılan 
ekokardiyografisinde büyük arter transpozisyonu (BAT) 
saptanmış ve dış merkezde kalp-damar cerrahisi ekibi 
tarafından operasyonu planlanmıştı. Hastanın dedesin-
de (annenin babasında) hemofili A tanısı olduğu için, ko-
agülasyon testlerine bakılmış ve aptt: 88sn olarak uzun 
saptanması üzerine çocuk hematolojisi görüşü için bize 
ulaşıldı. Hastada ön tanımız Faktör VIII eksikliği idi. Has-
tanın kalp-damar cerrahisi tarafından acilen, birkaç gün 
içinde opere edilmesi gerekiyordu. Hasta yenidoğan 
yoğun bakım ünitemize transfer edildi. Aynı gün çalışılan 
faktör VIII düzeyi: %1 saptandı. Hemofili hastası bir yeni-
doğanda major cerrahi operasyonlarda koagülasyon 
dengesini sağlamak ciddi problem oluşturabileceği için 
çocuk kalp-damar cerrahisi, çocuk kardiyoloji, anestezi, 
yenidoğan yoğun bakım ve çocuk hematolojinin dahil 
olduğu bir konsey sonucunda aile onamı da alınarak 
operasyon hazırlığı yapıldı. 
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Operasyon sırasında kalp-akciğer pompası kullanılacak olması nedeniyle de koagülasyon sisteminin dengede tu-
tulması için dikkatli bir planlama ve takip yapıldı (Tablo 1). Ameliyat öncesi FVIII düzeyinin 100 IU/dL’a çıkarılması hedef-
lendi. Operasyondan 3 saat önce plazma kaynaklı faktör VIII replasmanı 50 IU/kg bolus ve ardındanc6 IU/kg/saat 
infüzyon şeklinde intravenöz uygulandı. Pre-operatif alınan faktör VIII düzeyi anlık çalışıldı ve FVIII: 98 U/dL olarak gö-
rüldükten sonra sternotomi açıldı. Tüm operasyon süresinde by-pass ve heparinizasyon dahil olmak üzere Faktör 
VIII konsantresi devamlı infüzyon şeklinde 6 IU/kg/saat verildi. Operasyon sırasında ve operasyon bitiminde kandaki 
faktör VIII düzeylerine tekrar bakılarak infüzyon hızı ayarlandı. Büyük arter transpozisyonu operasyonu toplam dört 
saatte başarıyla tamamlandı. Operasyon sırasında ve sonrasında beklenenden fazla kanaması olmadı. Faktör VIII 
infüzyonu post-op dönemde yoğun bakım ünitesinde ilk 7 gün boyunca devamlı infüzyon verildi. Replasman tedavisi 
için faktör VIII dozları, plazmadaki faktör VIII seviyelerine göre düzenlendi. Post-op 7- 10. günlerde faktör VIII replasmanı 
50 IU/kg/dozdan 12 saatte bir, ardından haftada iki kez iki hafta boyunca ve haftada bir kez bir hafta olmak üzere yara 
iyileşmesi tamamlanana dek uygulandı.

SONUÇ
	 Hemofili ve BAT gibi iki nadir hastalık ile doğan bir bebeğin yaşamının ilk günlerinde geçirdiği majör cerrahi 
operasyon hem çocuk hematoloji ekibi hem de çocuk kalp-damar cerrahisi ekibi için zor ama başarılı bir deneyim 
bir olmuştur. Olgumuz yenidoğan dönemindeki hemofilik bebeklerde de kalp-damar operasyonlarının yeterli faktör 
replasmanı ile sistemik heparinizasyon kullanılarak güvenle yapılabileceğini gösteren bir örnek oluşturmaktadır.
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İKİ NADİR HASTALIĞIN BİRLİKTELİĞİ: HEMOFİ-
Lİ VE BÜYÜK ARTER TRANSPOZİYONU
Doç. Dr. Mehmet DEDEMOĞLU
İstanbul Dr. Siyami Ersek Göğüs Kalp ve Damar 
Cerrahisi Eğitim ve Araştırma Hastanesi Ço-
cuk Kalp ve Damar Cerrahisi
	 Pediyatrik açık kalp cerrahisinde, ekstrakorpo-
real dolaşım esnasında hemodilüsyon, heparin ile an-
tikoagülasyon ve hipotermi, normal hastalarda bile 
hemostaz açısından risk oluştururken, kanama-pıhtı-
laşma bozukluğu beraberliğinde oldukça sıkıntılı bir du-
rum ortaya çıkarabilir. 

	 Özellikle yenidoğan döneminde düzeltilmesi 
gereken büyük arter transpozisyonu (BAT) tamirinde 
gerek cerrahi kanama riskinin yüksek olması, gerek he-
mofili A gibi bir koagülopatinin beraberliği ciddi olumsuz 
sonuçlara gebe olabilir. Ancak kliniğimizde; son derece 
nadir görülen bu iki majör hastalık birlikteliğinin bulun-
duğu bir yenidoğan hastada pediyatrik kalp cerrahisi, 
pediyatrik hematoloji, pediyatrik kardiyoloji ve anestezi-
yoloji tarafından sıkı bir iş birliği ve hasta yönetimi ile ba-
şarılı bir majör rekonstrüktif kardiyak cerrahi gerçekleş-
tirip, sorunsuz bir şekilde hastayı taburcu ettik. Sonuç 
olarak klinikler arası iş birliği ile, kompleks hastalıkların 
birlikteliği tedavisinin güvenli bir şekilde yapılabileceğini 
düşünmekteyiz. 

ÇOCUK KARDİYOLOJİ - ÇOCUK GÖĞÜS HAS-
TALIKLARI
Dİ-GEORGE SENDROMU TANILI AÇIK KALP 
CERRAHİSİ GEÇİREN HASTADA POSTOPERA-
TİF PROBLEMLERİN YÖNETİMİ
Uzm. Dr. Vildan ATASAYAN
İstanbul Mehmet Akif Ersoy Göğüs Kalp ve Damar 
Cerrahisi Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk Kardi-
yolojisi
	 Di-George tanılı ancak takipsiz olan 2 yaş 8 aylık 
erkek hasta kateter anjiografi yapılmak üzere yatırıldı. 
Ekokardiyografisinde pulmoner banda bağlı 140 mmHg 
gradient, ventriküler septal defekt ((VSD), inlet-outlet 
uzanımlı), biküspit aort valvi, ASD sekundum (küçük) 
saptanan hastanın 2018 yılında dış merkezde aortik in-
terruption giderilmesi, patent duktus arteriozus divizyo-
nu, pulmoner banding operasyonu mevcuttu. Hastanın 
kateter anjiografisi yapılarak pediatrik kardiyovasküler 
cerrahi ile yapılan konseyde VSD kapatılması, pulmoner 
rekonstrüksiyon, aortik ark kontrolü yapılması kararı 
alındı. Postoperatif entübe olarak yoğun bakıma alınan 
hasta postoperatif 4. gününde extübe edildi. Ancak to-
lere edememesi üzerine tekrar entübe edildi. 

Hastanın postoperatif 6.gününde ateş, lökositozu ol-
ması üzerine çocuk enfeksiyon hastalıklarına konsülte 
edilerek kültürleri alınıp meropenem, vankomisin ve flu-
kanazol tedavileri başlandı. 

	 Trakeal aspirat kültüründe P.aeruginosa üreme-
si olan hastanın mevcut tedavisi  meropenem, kaspo-
fungin, amikasin ve kolistin ile değiştirildi.  Postopera-
tif 12. gününde extübe edilen hasta 20. günde tekrar 
entübe edildi. Tedavisi meropenem, kolistin, linezolid, 
ambisome, bactrim (P.carinii profilaksisi açısından) ile 
değiştirildi. Di-George sendromu nedeni ile hücresel 
immunite eksikliği olabileceğinden hastaya intravenöz  
immunglobulin tedavisi verildi. Aralıklı hipokalsemi göz-
lenen hastaya kalsiyum replasmanı yapıldı.  Postopera-
tif 26. gününde extübe edilen hasta 32. gününde çocuk 
kardiyoloji servisine devir alındı. Antibioterapisi tamam-
lanarak trimetoprim sülfametoksazol ve flukanazol pro-
filaksileri ile taburcu edildi.

Dİ-GEORGE SENDROMU TANILI AÇIK KALP 
CERRAHİSİ GEÇİREN HASTADA POSTOPERA-
TİF PROBLEMLERİN YÖNETİMİ
Uzm. Dr. Özlem SARISOY
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk Kardi-
yolojisi

	 22q11.2 mikrodelesyon sendromu olarak da bi-
linen DiGeorge Sendromu, en sık görülen kromozomal 
mikrodelesyon bozukluğudur ve 1000 fetustan birinde 
görülür.

	 Velokardiyofasiyal ve konotrunkal anomali 
sendromu olarak da adlandırılan DiGeorge Senromun-
da, en sık konotrunkal kardiyak anomaliler, timus ve/
veya paratiroid glanların aplazi veya hipoplazisi görül-
sede, birçok sistemi etkileyen anomaliler görülür.

	 Fallot Tetralojisi, Ventriküler septal defek+Pul-
moner atrezi, Trunkus arteriosus ve İnterruptik aortik 
ark tipB en sık görülen kardiyovasküler anomalilerdir. 
Hastaların %75’nde, timüs aplazi veya hipoplazisine 
bağlı immün yetersizlik görülür. Ön planda T hücre bo-
zukluğuna bağlı hücresel immün yetersizliği olsa da 
humoral immün cevap da bozuktur. Buna bağlı kronik 
infeksiyonlar, immunglobülin A eksikliği, astım, allerji, ju-
venil romatoid artrit, idiyopatik trombositopeni, hemoli-
tik anemi sık görülür. Hastaların %11’nde yarık damak ve/
veya yarık dudak mevcuttur. Bunların dışında; gastroin-
testinal, endokrin, genitoüriner anomaliler de görülebilir.

	



23

Güncellenmiş genetik ve moleküler teknikler, ömür 
boyu süren klinik sorunları olan bu hastalıkta, hastalığın 
ve bağışıklık kusurlarının daha erken tanımlanmasına 
ve erken teşhislere izin vermektedir. 

	 Bu hastalar, özellikle ağır kardiyak patolojileri ne-
deni ile kardiyak cerrahi geçirmekte ve uzun süre yoğun 
bakımda kalmaktadırlar. Özellikle immün yetersizlik ne-
deni ile ağır infeksiyonlar ile mücadele etmektedirler. Bu 
enfeksiyonları, etkili antibiyotikler ile tedavi edilmeli ve 
yanısıra intravenöz immünglobülin tedavileri ile destek-
lenmelidir. Ayrıca hastada DiGeorge sendromuna bağlı 
eşlik eden diğer sistem bulguları olabileceği göz önün-
de bulundurularak, bunlara yönelik tetkikler yapılmalı ve 
eşlik edebilecek problemler açısından takipte olunmalı-
dır. Birçok sistemi etkileyen bu sendromda, multidisipli-
ner yaklaşımla takip ve tedavi uygulanması önemlidir.

ÇOCUK GASTROENTEROLOJİ - ÇOCUK CER-
RAHİSİ
KRONİK İNTESTİNAL PSÖDOOBSTRÜKSİYON
Dr. Emine KOCAMAZ
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk Sağlı-
ğı ve Hastalıkları 

	 Kronik intestinal psödoobstrüksiyon (KİPO) na-
dir görülen, tekrarlayıcı ya da sürekli ince ve kalın ba-
ğırsak tıkanıklığı bulguları, radyolojik olarak genişlemiş 
hava-sıvı seviyeleri olan bağırsak kısımlarının görüldü-
ğü ancak tıkanıklığa yol açan anatomik bir patolojinin 
bulunmadığı çok ciddi bağırsak motilite bozukluğudur.  
KİPO klinik bir tanı olup sıklıkla karın distansiyonu, bü-
yüme geriliği, karın ağrısı, kusma, dışkılama problemleri 
gibi belirti ve bulgularla kendini gösterir.

	 Kronik intestinal psödoobstrüksiyon patofiz-
yolojik olarak nöropatik, miyopatik ya da interstisyel 
cajal hücre anormallikleri nedeniyle ortaya çıkabilir. Bu 
anormallikler primer ve sekonder nedenler olarakda 
sınıflandırılabilir. Primer psödoobstrüksiyonda etiyopa-
togenez gösterilemezken sekonderde farklı etiyolojik 
nedenler yer almaktadır. Primer KİPO olan çocukla-
rın yarısı yenidoğanda görülürken, erişkin KİPO’larının 
çoğu 20-40 yaşlarında görülür (3-4 ).  Japonya’da ya-
pılan epidemiyolojik çalışmalarda erişkinlerde preve-
lans 0.8-1.0/100000, insidansı  0.21-0.24/100000 iken, 15 
yaşından küçük çocuklarda prevelans milyonda 3.7’dir. 
Sekonder KİPO çocuklarda nadir olup erişkinlerde %50 
oranındadır (5).

 	

Primer psödoobstrüksiyonun konjenital formlarının 
çoğu sporadik olmasına rağmen otozomal dominant 
(SOX10), otozomal resesif (RAD21, SGOL1, TYMP, POLG),  
X geçişli (FLNA, LICAM) ve ailesel kalıtım paternleri 
bulunmaktadır. KİPO ile ilişkili mitokondriyal hastalık-
lardan biri TYMP ve POLG genlerinde mutasyon olan 
mitokondriyal nörogastrointestinal ensefalomyopati 
sendromu (MNGIE) olup diğer mitokondriyal bozukluk 
MELAS sendromudur.  MNGIE intestinal motilite bozuk-
luğu, karın ağrısı ve distansiyonu, kusma, kaşeksi, pito-
zis, lökoensefalopati, periferal nöropati (parestezi, ağrı) 
ve miyopati ile karakterizedir. Hastaların %60’ı 20 yaşın-
dan önce tanı alır (7). Çocuklarda başlangıçta sık olarak 
intestinal malrotasyon, ince ve kalın bağırsak volvulusu 
görülür. Ayrıca çocuklarda sıklıkla mesane adinamisi 
megasistit ve üreterohidronefrozis (megasistit, mikro-
kolon, intestinal hipoperistaltisis sendromu) görülmek-
tedir (5,6).
 
TANI
	 Kronik intestinal psödoobstrüksiyonun tanı-
sı genellikle klinik olarak konulur. Hasta tanısal açıdan 
değerlendirilirken bağırsak tıkanıklığına yol açabilecek 
mekanik nedenler dışlanmalı, altta yatan olası hastalık 
için laboratuvar testleri yapılmalı, KİPO benzeri durum-
lara yol açan ilaç (opioidler, trisiklik antidepresanlar ve 
antikolinerjik ilaçlar) kullanımı sorgulanmalıdır. Tanıda 
radyolojik, endoskopik, laboratuvar, manometrik ve 
histopatolojik yöntemler kullanılmaktadır. Gastrointes-
tinal sistemde organlara spesifik (mide, ince bağırsak 
ve kolon) geçiş zamanlarının gösterilmesinde sintigrafi 
kullanılabilir. Ayrıca ince bağırsağa ait geçiş zamanı kab-
losuz motilite kapsülü ile değerlendirilebilir. Manometri 
patofizyolojinin aydınlatılmasında yararlı olabilir. Tam 
kat bağırsak biyopsileri etiyolojinin belirlenemediği has-
talarda ya da cerrahi uygulananlarda veya uzun süreli 
TPN desteği planlanan hastalarda düşünülmelidir.
 
AYIRICI TANI
	 Ayırıcı tanıda hirschsprung hastalığı, MNGIE, 
mekanik obstrüksiyon, psikojenik konstipasyon, nöro-
jenik mesane, süperior mezenterik arter sendromu dü-
şünülmelidir. Psödoobstrüksiyonun sekonder nedenlerl 
arasında enfeksiyöz nedenler, metabolik bozukluklar, 
ilaç yan etkileri, immünolojik hastalıklar, onkolojik durum-
lar, vaskülitler, nöropatiler ve myopatiler yer alır. Bakteri-
yel aşırı çoğalma KİPO’nun bir komplikasyonu olup ayırı-
cı tanıda düşünülmelidir.

Kronik intestinal psödoobstrüksiyon çocuklarda eriş-
kinlere göre daha yüksek mortaliteye sahiptir. Primer 
KİPO doğumda akut başlangıçlı, miyojenik nedenli, in-
testinal malrotasyon oluşumu, üriner sistem tutulumu 
ve tekrarlayan cerrahi gereksinimi nedeniyle kötü prog-
nozludur (5,7). Ev tipi total parenteral beslenme oranı 
erişkinlerde %20-50 olup çocuklarda %80’dir. Beş yıllık 
sağ kalım oranı erişkinlerde %48-90 çocuklarda ise 
%65-87’dir. Sistemik skleroza bağlı KİPO’da 5 yıllık sağ 
kalım %18’dir (3).
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TEDAVİ
Kronik intestinal psödoobstrüksiyonlu hastanın yöneti-
minde amaç bağırsak fonksiyonunu ve gastrointestinal 
semptomları iyileştirmek, yeterli beslenme desteğini 
sağlamaktır. Hastanın yaşam kalitesini artırmak, okul 
yaşantısını, eğitimini, çalışma hayatını, sosyal ve aile iliş-
kilerini başarılı bir şekilde devam ettirebilmek başarılı te-
davinin sonuçlarındandır. Multidisipliner ekipte pediatrik 
gastroenteroloji, beslenme uzmanı, pediatrik cerrah ile 
birlikte psikolog, ürolog, genetik uzmanı, metabolizma 
ve pediatri uzmanı, yardımcı sağlık personeli desteğine 
ihtiyaç vardır (3).

 Farmakolojik tedavinin amacı gastrointestinal motili-
teyi iyileştirmek, bakteriyel aşırı büyümeyi baskılamak, 
bağırsak inflamasyonu ve karın ağrısını kontrol altına 
almaktır. Tedavi bireysel olarak düzenlenmektedir. İnce 
bağırsak bakteriyel aşırı çoğalma bu hastalarda en 
sık komplikasyon olup periyodlar halinde ve dönüşüm-
lü olarak antibiyotik tedavileri önerilmektedir. Cerrahi 
eksploratif laparotomi mekanik obstrüksiyonu dış-
lamak amacıyla yapılmaktadır.  İntestinal rezeksiyon, 
gastrostomi,  jejunostomi,  dekompressif ileostomi, 
kolostomi yapılmaktadır. Erken ince bağırsak dekomp-
resyonu hastalığın ilerlemesini engellemektedir. Buna 
karşılık adezyon gelişimini önlemek için gereksiz cerrahi 
işlemden kaçınılmalıdır (3).

Kronik intestinal psödoobstrüksiyonda malnutrisyon, 
dehidratasyon, elektrolit eksiklikleri (magnezyum, po-
tasyum ve sodyum) gastrointestinal motiliteyi bozabil-
diğinden beslenme tedavisi birincil rol oynamaktadır. 
Hastaların beslenme şekilleri oral,  enteral tüp (bolus 
veya devamlı) ve ev tipi total parenteral beslenme ola-
rak üçe ayrılır. Hastaların %30-50’si kısmi veya tam pa-
renteral nutrisyona ihtiyaç duymaktadır. Bazı hastalar 
intermittan enteral beslenme ile tedavi edilirken bazı-
larına özel oral diyetler verilebilir. Oral beslenme düşük 
lif, yağ, laktoz, früktoz içeren yumuşak gıdalardan oluş-
malıdır. KİPO olan hastalarda demir, çinko, folat, B12 ve 
D vitaminlerinin ve eser element eksikleri görüldüğün-
den multivitamin preparatları eklenmelidir. Dismotilitesi 
olan hastalarda kısmi veya total enteral tüple beslenme 
(ETB) önerilmektedir. KİPO’lu hastaların 2/3’ünde ilaç te-
davisi, cerrahi işlemler, diyet danışmanlığı ve ETB başa-
rılı olurken kalan 1/3’ünde ise uzun süreli ev tipi parente-
ral nütrisyon gerekmektedir (3).
 
KİPO’lu hastalarda bağırsak transplantasyonu, alloge-
nik hematopoetik kök hücre transplantasyonu, orto-
topik karaciğer transplantasyonu ve fekal mikrobiyata 
transplantasyonu (FMT) yapılmaktadır. MNGİE sendro-
munda allogenik hematopoetik kök hücre ve karaciğer 
transplantasyonu küratif tedavi seçenekleridir. Ayrıca 
bu hastalarda timidin fosforilaz enzim replasmanı da 
hayat kurtarıcıdır (3).

Gastrostomi, hem beslenme desteği sağlanması hem 
de bağırsak distansiyonu ataklarında mide içeriğinin 
(besin ve gaz) boşaltılması açısından yararlıdır. Medikal 
tedavilere yanıtsız, yaşamı tehdit edici TPN komplikas-
yonları olan ve destek tedavisine rağmen yaşam kali-
tesi kötü olan hastalarda bağırsak nakli bir diğer tedavi 
seçeneği olabilir. 
 

HİRSCHSPRUNG HASTALIĞI
Dr. Öğr. Üyesi Ceyhan ŞAHİN
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi 
Çocuk Cerrahisi

	 Hirschsprung hastalığı kolonun myenterik 
ve submukozal sinir pleksuslarında parasempatik 
ganglion hücrelerinin olmaması ve bunun sonucunda 
etkilenen segmentte barsak peristaltik hareketlerin 
görülmemesiyle karakterize bir hastalıktır. Barsak pe-
ristaltizminin olmaması fonksiyonel bir obstürksiyona 
yol açar. Harekete geçirici peristaltik uyarılar myente-
rik pleksus üzerinden yayılan kolinerjik, pregangliyonik 
parasempatik sinir aktivitesi tarafından kontrol edilir. 
Kolinerjik lifler asetilkolin üzerinden barsak duvarındaki 
düz kasların kontraksiyonunu sağlar. Sempatik post-
ganglionik adrenerjik lifler norepinefrin aracılığı ile inhi-
bisyonu sağlarlar. Barsakta ayrıca inhibisyona ve düz 
kasta gevşemeye neden olan nitrik oksitin aracı olduğu 
nonkolinerjik ve nonadrenerjik sistem vardır. Ganglion 
hücrelerinin kaynağı vagal nöral krest hücreleridir. 
	 Nöroenterik hücreler, nöral krestten gastro-
intestinal sistemin (GİS) proksimal ucuna ve buradan 
GİS’in distaline göç ederler. Bu göçün olmaması, olsa 
bile uygun olmayan ortam ve immünolojik faktörlerle 
ganglion hücrelerinin hasarlanması hirschsprung has-
talığına yol açabilir. Yaklaşık 5000 canlı doğumda bir gö-
rülmekte ve genellikle yenidoğan döneminde mekon-
yum çıkışında gecikme, karın distansiyonu, beslenme 
intoleransı ve safralı kusma ile karşımıza çıkmaktadır. 
Büyük çocuklarda ise kronik konstipasyon, gelişme 
geriliği, abdominal distansiyon ile bulgu verir. Fizik mu-
ayenede hirschsprung hastalığından şüphelenilen 
hastalarda ayakta direk karın grafisi, lavman opak ve 
anal manometri tanıya yardımcı olsa da kesin tanı rek-
tal biopsi ile konulmaktadır. Ayırıcı tanıda yenidoğanda 
mekonyum ileusu, ileal ve kolonik atreziler , sepsis, ve 
hipotiroidi düşünülebilir. Ayrıca ganglion hücrelerinin 
anormal yapıda olduğu intestinal nöronal displazi ve hi-
pogangliosiz hastalıklarını hirschsprung hastalığından 
ayırmak oldukça güçtür. 
	 Tedavide amaç agangliyonik barsak segmen-
tinin çıkarılması, normal inervasyonu olan barsağın 
sfinkter fonksiyonları korunarak anüse getirilmesi ve 
barsağın yeniden yapılandırılmasıdır. Cerrahi tedavide 
geçmişte sıklıkla çok basamaklı birçok operasyon ta-
nımlanmış olsa da günümüzde daha sıklıkla transanal 
endorektal pull-through (TERP) yöntemi ile tek aşamada 
yapılmaktadır.
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YENİDOĞAN - ÇOCUK NEFROLOJİ
BİLATERAL POLİKİSTİK BÖBREKLİ YENİDO-
ĞANIN YOĞUN BAKIMDAKİ YAŞAM SERÜVE-
Nİ- NEONATOLOG BAKIŞI
Uzm. Dr. Özlem ŞAHİN,
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Yenidoğan 
Kliniği

GİRİŞ
	 Kistik böbrek hastalıkları, kalıtımsal böbrek has-
talıklarının önemli bir kısmını oluşturmaktadır. Ciddi olgu-
lar pulmoner hipoplazi gelişimine neden olarak yenido-
ğan döneminde akciğer semptomları ile tanı almaktadır. 
Bu olgu ile bilateral polikistik böbrek hastalığı ve ciddi 
persistan pulmoner hipertansiyon (PPHT) ile takip edi-
len bir yenidoğanın yoğun bakımdaki yaşam serüveni-
ne dikkat çekmek amaçlanmıştır.

OLGU
	 Otuz beş yaşındaki annenin dördüncü gebeli-
ğinden dördüncü yaşayan olarak sezaryen ile miadında 
3008gr doğan, APGAR Skoru 1. ve 5. dakikalarda 4/7 
saptanan kız bebek takipne, retraksiyon, siyanoz, artan 
oksijen ihtiyacı nedeniyle entübe edilerek Yenidoğan 
Yoğun Bakım Ünitesi’ne yatırıldı. Soy geçmişinde sağlıklı 
anne-baba arasında akrabalık olmadığı, hastanın anne-
sinin gebelik boyunca rutin takiplerini yaptırmadığı, kar-
deşlerinin sağlıklı olduğu öğrenildi. Yatışında çekilen ak-
ciğer grafisinde bilateral pnömotorax saptanınca her iki 
akciğere toraks tüpü takıldı. SIPPV modda respiratuar 
asidozun gerilememesi ve %100 FiO2’ye rağmen satu-
rasyonun %80-90 larda seyretmesi nedeniyle HFO’ya 
geçildi. Ekokardiyografide ciddi pulmoner hipertansiyon 
saptanması nedeniyle milrinon, iNO tedavileri başlandı. 
Hipotansif olması nedeniyle tedaviye terlipressin ek-
lendi. iNO’nun 4. saatinde FiO2 ihtiyacı %50’lere kadar 
düştü. İlk 24 saati içinde çekilen USG’de medulla korteks 
ayrımının yapılamadığı böbreklerde en büyüğü 8mm 
olan kistler saptandı ve bilateral polikistik böbrek ola-
rak değerlendirildi.  Kreatinin değeri 1.07’den, 30. saatte 
2.39’a kadar yükseldi. İlk 24 saatte 3cc idrar çıkışı olan 
hastaya lasix infüzyonu veridi. Postnatal ikinci gününde 
periton diyaliz kateteri açılıp periton diyalizine başlandı. 
Postnatal 48. saatte HFO parametreleri ve iNO düşül-
meye başlandı. Postnatal 96. saatinde solunum destek 
ihtiyacı ve akut faz reaktanları artan hastanın antibiyotik 
tedavisi ampisilin-sefotaksim kesilip vankomisin-sefta-
zidim olacak şekilde düzenlendi. Periton diyalizine de-
vam edildi. Solunum desteği kademeli olarak düşülüp, 
postnatal 10. günde SIPPV modda izlenmeye başlandı, 
iNO tedavisi kesildi. Postnatal 13. günde ekstübe edildi 
ve postnatal 17. günde spontan solunuma geçildi. 

Hipertansif olması nedeniyle amlodipin tedavisi baş-
landı. Hastanın takibinde tekrar solunum destek ihtiyacı 
olmadı, tam enteral beslenmeye geçildi ve periton diya-
lizine devam edildi. Hasta postnatal 45. gününde kronik 
böbrek yetmezliği ve ayaktan periton diyalizi takibi ama-
cıyla Marmara Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Nefroloji 
Bölümüne sevk edildi. 

YORUM 
	 PPHT, şiddetli hipoksemi ile giden, morbidite ve 
mortaliteyi önlemek için erken müdahale gerektiren bir 
yenidoğan acilidir. En önemli yaklaşım altta yatan nede-
nin erken tanısı ve tedavi edilmesidir. 

YENİDOĞANDA KİSTİK BÖBREK HASTALIK-
LARI
Uzm. Dr. Cemile PEHLİVANOĞLU,
Koç Üniversitesi Hastanesi Çocuk Sağlığı ve Has-
talıklar
GİRİŞ                                                                                      
Yenidoğanda kistik böbrek hastalıkları, kalıtsal veya kalıt-
sal olmayan nedenlerle gelişebilir; izole veya bir sendro-
mun parçası olabilir ve böbrek yetmezliğine yol açabilir.                                                                                               
Ciddi olarak etkilenmiş yenidoğanlarda böbrek yetmezliği, 
oligohidramnios ve akciğer hipoplazisi, volüm yükü ve bü-
yümüş böbrekler solunum fonksiyonunu bozabilir ve ha-
yatın ilk birkaç gününde ölüm görülebilir.                  
OLGU SUNUMU                                                                               
Aralarında akrabalık olmayan 36 yaş baba ve 35 yaş 
annenin, 4.gebeliğinden, oligohidramnios ve makat ge-
liş nedeni ile, sezaryen ile 41 haftalık 3800 gr ağırlığında, 
53 cm boyunda doğan; 1./5. dakikada APGAR skoru 4/7 
saptanan kız bebek solunum sıkıntısı nedeni ile entü-
be edilerek Yenidoğan Yoğun Bakım Ünitesi’ne yatırıldı.                                                                                     
Bilateral pnömotoraks saptanması üzerine göğüs tüpü 
takılan, SIPPV modda %100 FiO2’ye rağmen hedef satu-
rasyona ulaşılamayan (<%90) ve respiratuar asidozu ge-
rilemeyen hastanın ventilasyonuna yüksek frekanslı ven-
tilasyon ile devam edildi.                                                     

Pulmoner hipertansiyon ile uyumlu ekokardiyografi bulgu-
ları nedeni ile iNO ve Milrinon tedavisi başlandı. İdrar çıkışı 
olmayan ve kreatinin değeri artış gösteren hastanın (1,07 
mg/dl, 2,39 mg/dl) tedavisine Furosemid infüzyonu eklen-
di. Üriner ultrasonografide kortikomedüller ayrımı olma-
yan, ekojenitesi artmış büyük böbrekler ve en büyükleri 
8-9 mm çapı olan kistler saptandı. Furosemid infüzyonu 
ile yeterli idrar çıkışı olmayan hastaya, volüm yükü solu-
num fonksiyonunu da olumsuz etkileyeceği için, postnatal 
2. günde periton diyalizi başlandı. Burun kökü basıklığı ve 
polidaktili saptanmış olan hastaya Siliopati ön tanısı ile ge-
netik inceleme yapıldı.                                                                                    
SONUÇ                                                                                    
Yenidoğanlarda böbrek yetmezliğinin başlıca nedenlerin-
den olan kalıtsal nedenli kistik böbrek hastalıkları, tübüler 
epitelyumun silialarında işlev bozukluğuna yol açan gen 
mutasyonları sonucu oluşan kompleks bir hastalık grubu-
dur. Kesin tanı için genetik testler gerekebilir.
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ÇOCUK ACİL - ÇOCUK YOĞUN BAKIM
ÇOCUKLARDA NADİR GÖRÜLEN COVİD 19 
KOMPLİKASYONU:FULMİNAN MİYOKARDİT
Dr. Gürkan ATAY
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk Yoğun 
Bakım
	 2019 yılında şiddetli akut solunum sendromu 
patojeni olan koronavirüs 2 (SARS-CoV-2) dünya çapın-
da benzeri görülmemiş bir ölçekte morbidite ve mortali-
teye neden oldu.İlk dönemde COVİD 19 olarak isimlendi-
rilen bu hastalık çocuklarda, özellikle komorbid hastalığı 
olmayanlarda, yetişkinlere göre daha az oranda görül-
düğü bildirilmekteydi. Ancak son dönem çalışmalarda, 5 
yaş ve üzeri çocuklarda enfeksiyon oranları yetişkinler-
dekine benzer veya daha yüksek olmuştur.
	 Çocuklar arasındaki COVID-19 hastaneye yatış 
oranları pandemi boyunca değişiklik göstermiştir. Ame-
rika Birleşik Devletleri’nde 18 yaşından küçük çocuklar 
arasında haftalık hastaneye yatış oranları başlangıçta 
Ocak 2021’de (100.000 nüfus başına 1.5), Eylül 2021’de 
Delta varyantının baskınlığı ile (100.000 nüfus başına 
1.8) ve daha sonra Ocak 2022’de tekrar zirveye ulaştı. 
Omicron varyantının (100.000 popülasyonda 7.1). Omic-
ron dalgalanması sırasında, aşılama için uygun olma-
yan sıfır ila dört yaş arasındaki çocuklarda hastaneye 
yatış oranları özellikle yüksekti (100.000 nüfus başına 
15.6)
COVID-19’un neden çocuklarda yetişkinlere göre daha 
az yaygın ve daha az şiddetli olduğu belirsizdir. Bir olası-
lık, çocukların virüse yetişkinlere göre daha az yoğun bir 
bağışıklık tepkisi vermesidir; sitokin salınım sendromu-
nun ciddi COVID-19 enfeksiyonlarının patogenezinde 
önemli olduğu düşünülmektedir. Çocuklarda COVID-19’1 
bağlı mortalite nadirdir.
  	 Kardiyovasküler anormallikler (örneğin, kalp 
yetmezliği, aritmiler, miyokardit, perikardit, kardiyojenik 
şok, pulmoner emboli, ST yüksek miyokard enfarktüsü) 
daha küçük vaka serilerinde bildirilmiştir.  COVID-19 art-
mış miyokardit riski ile ilişkilidir, ancak mutlak risk düşük-
tür (<%0,15) COVID-19’lu hastalar, olmayanlara kıyasla 
ortalama olarak 15.7 kat daha fazla miyokardit riski yaşa 
göre, risk oranları 16-39 yaş arası hastalar için yaklaşık 
7,0 iken  <16 yaş veya ≥75 yaş hastalar için >30,0 arasın-
da değişmektedir. Genel olarak, miyokardit, COVID-19 
olan ve olmayan kişiler arasında yaygın değildir. Miyo-
kartit etiyolojisinde en sık viral enfeksiyonlar; enterovi-
rüs (koksaki grup B), adenovirüs, parvovirüs B19, Eps-
tein-Barr virüsü, sitomegalovirüs ve insan herpes 6 dır. 
Çocuklarda İnsidansı; 100.000 de 1 – 2 dir.
	

COVID-19, akut viral miyokarditi taklit eden bir klinik 
tabloya neden olabilir; ancak, doğrudan miyokarditten 
ziyade virüsün ikincil bir etkisi olarak ortaya çıktığı düşü-
nülmektedir. Çocuklarda, bu klinik tablo en yaygın olarak 
çocuklarda multisistem inflamatuar sendrom (MIS-C; 
[PIMS] olarak da adlandırılır) bağlamında görülür. Miyo-
kardit ve perikardit, özellikle erkek adolesanlarda mRNA 
SARS-CoV-2 aşılarının alınmasını takiben nadir görülen 
komplikasyonlar olarak da tanımlanmıştır. 
	 Miyokarditli hastaların bir alt grubunda fulminan 
miyokardit vardır ve akut başlangıçlı ciddi hemodina-
mik bozulma ile kendini gösterir; hipotansiyon, perfüz-
yon-nabız zayıf, asidoz ve hepatomegali dahil olmak 
üzere kalp debisinde azalma. Malign aritmiler de sık 
görülür. Bazı vakalarda klinik seyir o kadar hızlı ilerler ki, 
ciddi kardiyojenik şok ve ölüme ilerlemeden önce tanı 
koymak bile zor mortalitenin tahmin edicilerini araştıran 
bir çalışmada, ölen hastaların yüzde 50’sinde hastane-
ye yatıştan sonraki üç saat içinde kardiyak arrest geliş-
tiği bildirilmiştir. Başlangıçta fulminan miyokarditi diğer 
şok türlerinden ayırt etmek zor olduğundan, bu tür has-
talar genellikle geniş kapsamlı tedavi edilir (septik şok 
için ampirik tedavi dahil) Castiello ve ark. yapmış olduğu 
çalışmada,Covid 19 a bağlı primer myokardit gelişmiş 
38 vaka litarürde saptanmış. Bu hastaların 5’inin kaybe-
dildiği, 6 hastanın son durumu bilinmemektedir. 2 ade-
losan hasta görülmüştür. Troponin yüksekliği mortalite 
ilişkili olduğu bildirilmektedir.

Fulminan Miyokardit-Olgu
	 9 yaş 2 aylık, kız hasta, dış merkeze karın ağrı-
sı nedeni ile başvurmuş. Batın usgde akut apandisit 
şüphesi nedeniyle hastanemiz Çocuk aciline   yönlen-
dirilmiş. Başvuru anında şikayetlerinin 2 gündür devam 
ettiği öğrenilmiş. Hastanın acil serviste covid pcr pozi-
tif saptanan ve solunum sıkıntısı, göğüs ağrısı olan   Ç. 
karidyoloji ile yapılan konsültastonu sonrası Ejeksiyon 
Fraksiyonu %30 tespit edilen hasta Akut miyokardit ta-
nısıyla ç. yoğun bakım servisimize yatışı yapıldı.
	 Özgeçmiş: bilinen hastalık yok. Soygeçmiş: 
anne: 36 yaş ss  baba: 38 yaş ss kardeş: :21 aylık /bilinen 
hastalık yok akraba evliliği yok, aşıları tam. Genel duru-
mu kötü. Sat maske oksijen altında %97, taşipneik idi. 
Alınan kontrol kan gazında laktatın 9 olması, solunumun 
yüzeyleşmesi e ve kalbin solunum iş yükünü alması 
amaçlı hasta entübe edildi.PS SIMV modunda mekanik 
ventilasyon desteği sağlandı. troponin: 808 ng/L pro_
Bnp:35.000 pg/ml üstünde ck_mb:158 ng/ml idi. Milrinon 
ve lasix inf altında iv sıvı desteği sağlanan hastanın İVİG 
(1 gr/kg 2 gün) ve metilprednizolon 1mg/kg’dan ve oksa-
par antikuagülan tedavisi başlandı. 
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Hipotansif seyreden hastaya adrenalin inf başlandı. 
Ç.enfeksiyon konsültasyonu sonrası Antibioterapisi 
Seftriakson+vankomisinden pip-tazo+vankomsine ge-
çildi. Ç. romatoloji ve Ç. kardiyoloji konsültasyonu yapıldı.
Hastaya geçici hemodiyaliz kateteri takılarak TPE ve 
Anakinra tedavisi başlandı. Pulse steroid tedavisine ge-
çildi.

	 Hastanın inotropları;levosimendan,adrenalin ve 
noradrenalin inf şeklinde devam edildi. ve arter tansi-
yon takibine göre de titre edildi. Yatışının 4.gününde EF 
sinde değişiklik olmayan, perfüzyon ve dolaşımı bozuk 
seyreden ve laktat seviyeleri yüksek seyreden hastaya 
ECMO başlanması kararlaştırıldı. Hastaya yoğun ba-
kımda yatak başında KVC ABD tarafından ECMO sir-
külasyon takıldı. İhtiyacı doğrultusunda Kan elemanları 
replasmanları ve sıvısı günlük labaratuvar takibine göre 
ayarlandı. TPE tedavisi 5 seansa tamamlanan hasta 
gün aşırı TPE uygulamasına devam edildi. Pulse prednol 
tedavisi 5 güne tamamlanan hastaya ideme steroid te-
daviye geçildi. Hastanın Troponin, CRP ve D dimer takibi 
aşağıdaki grafikteki gibi seyretmiştir. 

NADİR HASTALIKLARDA HEMŞİRELİK UYGU-
LAMALARI
BİYOLOJİK ALAN UYGULAMALARI
Cevriye TAMER
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi
	 Biyolojik ajanlar, kimyasal sentezden ziyade 
canlı organizmalardan veya bu organizmaların ürün-
lerinden rekombinant DNA teknolojisi ile elde edilen ve 
hastalığı önleyici, teşhis edici ve terapötik bir aparat 
olarak tanımlanmaktadır. Biyolojik ilaçlar, canlı sistem-
ler kullanılarak genellikle bir proteinin bir canlı hücrede 
(bakteri veya memeli hücresi gibi) yeniden üretilmesiyle 
elde edilir. Günümüzde romatizmal hastalıklarda kullanı-
mı, hastalıkların tedavilerinde yeni bir çığır açmıştır.

Sadece hastalık aktivitesinin baskılanmasında değil 
hastalığa bağlı gelişebilecek yapısal hasarın önlenme-
sinde,hastaların yaşam kalitelerinin arttırılmasında ve 
iş gücü kayıplarının önlenmesinde önemli farklar ya-
ratmışlardır. Biyolojik ajanların uygulanma takvimleri ve 
zamanı, uygulanan ajana bağlıdır.Amecikan Gıda ve İlaç 
Dairesi(FDA)biyolojik ajanların subkutan (SC)veya intra-
venöz (IV)infizyon şeklinde kullanılmasını uygun bulmak-
tadır.

	 Biyolojik ajanlar protein içeriğine sahip oldukları 
için,ısı ve sıcaklıktan, korunmalı, buzdolabında saklan-
malı ve hazırlanmasında asla çalkalanmamalıdır. Biyo-
lojik ajanların taşınmasında soğutucular (soğuk zincir 
çantaları)kullanılmalıdır.Allerjik reaksiyonların meydana 
gelebileceği düşünülerek, IVinfizyonlar yavaş verilmeli,-
hasta yakın takip edilmeli (monitörizasyon) vital bulgula-
rı kaydedilmeli ve acil müdahale seti hazır bulundurmalı-
dır.
 
Faktör İnfüzyonlarında Hemşirenin Sorumlulukları 
Hatice ER GÖK, 
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi 

Pıhtılaşma Faktörleri
I, Fibrinojen
II, Protrombin
III, Tromboplastin
IV, Kalsiyum
V, Proakzelerin, Labil faktör
VII, Prokonvertin, Stabil faktör
VIII, Antihemofilik faktör, globulin
IX, Christmas faktörü
X, Stuart- Proer faktörü
XI, Plazma tromboplastin antesedan
XII,Hageman faktörü 
XIII, Fibrin stabilize edici faktör

Kalıtsal pıhtılaşma bozukluklarının % 95’i faktör VIII (He-
mofili A) , faktör IX (Hemofili B) eksikliği nedeniyle görülür. 

Pıhtılaşma sürecinde 3 aşama vardır: 
	 1. Ekstrensik ve intrensik yolla protrombini aktive 
eden faktör oluşur. Dokuda zedelenme olunca faktör 
7 ve yaralanan dokudan salgılanan doku tormboplas-
tininin yardımı ile faktör 10’un aktive olması sağlanır. F 
5 in yardımı ile aktive olan F10 protrombini aktive eden 
faktörü oluşturur. İntrensik yol F11 ve trombositlerin ya-
ralanan damar üzerine temas etmesi ile uyarılır. F12,11, 9 
ve 10un sırayla aktif olduğu seri aşamadan sonra prot-
rombini aktive eden faktör oluşur. Ayrıca F10un aktivas-
yonu için F8de gereklidir. 
2. Protrombinin Trombine Dönüşmesi: F5 ve Ca iyonları-
nın yardımı ile protombin trombine dönüşür. 
3. Fibrinojenin Fibrine Dönüşmesi: tormbin F13 ve Ca 
iyonlarının etkisiyle fibrinojeni fibrine çevirir. 
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HEMOFİLİ
Faktör VIII veya IX eksikliği sonucunda gelişen, X’e bağlı resesif 
geçiş gösteren nadir bir kanama bozukluğu olup; eklem içi (he-
martroz) ve kas içi (hematom) kanamalarla kendini gösteren bir 
grup hastalıktır. 
Bu doğumsal kanama bozukluğunun tanısı yaşla birlikte artar. Be-
bek büyüdükçe, özellikle emeklemeye ve yürümeye başladığında 
hastalığın klinik bulguları ortaya çıkmaktadır:

Hemofili
Klinik Bulgular 
Eklem boşluğuna kanama (hemartroz) 
Kas içine kanama (hematom) 
Hastalığın ağırlık derecesi ve karşılaşılan travmayla ilişkili olarak 
yenidoğan döneminde vakum uygulamasına bağlı kafa içi, sub-
dural veya periostal kanamalar 
Orta veya ağır hemofili tanılı çocuklarda emekleme ve yürümeye 
başladıktan sonra eklem kanamaları, 
Hematomlar ve travmatik ağız içi kanamaları 
Sünnet sonrasında durdurulamayan kanama

TEDAVİ
Hemofili A tedavisinde; TDP, Faktör VIII konsantreleri
Hemofili B tedavisinde; TDP, Faktör IX konsantreleri 
Çok fazla kan kaybedilmişse; Kan transfüzyonu 

HEMŞİRELİK BAKIMI
Kanamanın önlenmesi 
Eklem kanaması ve ağrının kontrolü
Travmanın önlenmesi
Rutin sağlık bakımının sağlanması
Aile üyelerine destek sağlanması

Bakımın en önemli yönü aktif kanamaların kontrol altında tutulma-
sıdır. 
Vücuttaki kanamalarda bölgeye basınç uygulamak, soğuk uy-
gulama yapmak gerekir. Özellikle eklemin bulunduğu ekstremite 
elevasyona alınır. 
Yumuşak diş fırçası kullanmak gerekir. 
Enjeksiyon bölgesinde hematom gelişme olasılığını azaltmak için 
iğneyi çektikten sonra o bölgeye en az 5 dk basınç uygulanır. 
Zorunlu olmadıkça İM enjeksiyon uygulanmaz. 
Diş çekimi ve rutin aşılardan önce eksik faktörün verilmesi gere-
kebilir. 
Ailenin genetik danışmanlık alması önerilmektedir. 

Düzenli egzersiz önerilmelidir. Travma oluşturabilecek sporlar-
dan mümkün olduğunca kaçınılmalıdır. En uygun egzersiz yürü-
yüş ve yüzmedir.
Hastanın aktif yaşamını engellemeyecek şekilde, olabildiğince 
travmadan uzak kalması sağlanmalıdır.
Ebeveynlere iç kanama belirtileri öğretilmelidir. 
Kanamayı durdurmak için eksik faktörün verilmesi gerekir.

Faktörü hazırlama öncesinde; 
Faktör son kullanma tarihi, 
Faktörün uygulanacağı doğru doz kontrol edilmeli, 
Faktörün ambalajından çıkacak kendi çözücüsü ile sulandırılma-
lıdır. 

Faktörün hazırlanması aşamasında; 
Faktör içeren flakon ile çözücü flakonu aynı anda oda ısısında 10 
dk. süreyle ısınmaya bırakılmalıdır, 
Flakondaki toz ilacın çözünmesini hızlandırmak amacıyla flakon 
çalkalanmamalıdır, 

Yaklaşık 10 dakika içinde çözünme gerçekleşir ve çözeltinin rengi-
nin berrak olmasına dikkat edilir, 
Bulanık ve tortulu olan faktörler kullanılmaz.

 
Faktörün uygulanması aşamasında; 
Damar yoluna aşırı özen gösterilmelidir.
Tedavide çocukluk döneminde 23 ya da 25 G iğneler kullanılmalı.
Faktörler en az 5 dakika süre ile, yavaş damar içi bolus şeklinde uy-
gulanmalıdır (çocukta ise 100 İÜ/ dakikayı aşmamalıdır). 
Faktör yaklaşık 10-15 dk. da verileceğinden, çocuğun rahat bir po-
zisyonda olması önemlidir.
Faktörün verilmesinden sonra iğne venden çıkarılır ve o bölgeye 
pamuk tamponla 3-5 dakika bası uygulanır. 
Faktör kesinlikle kas içine uygulanmaz. 

Faktör infüzyonu sonrasında;
İnfüzyon tarihi saati, 
İnfüzyon hızı, toplam verilen miktar, verilen bölge kayıt altına alınma-
lıdır. 

AKILCI İLAÇ KULLANIMI
ÇOCUKLARDA AKILCI İLAÇ KULLANIMININ 
ÖNEMİ VE YÖNETİMİ
Dr. Begüm Şirin KOÇ,
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk He-
matolojisi ve Onkolojisi
	 DSÖ’ne göre akılcı ilaç kullanımı tanımı, “Kişilerin kli-
nik bulgularına ve bireysel özelliklerine göre uygun ilacı, uy-
gun süre ve dozda, en uygun maliyetle ve kolayca sağlayabil-
meleridir.” şeklindedir. Bir endikasyon için seçilen ilaç, etkililik, 
güvenlik ve maliyet kriterleri dikkate alınmışsa, akılcı olarak 
kabul edilebilir. 
Akılcı İlaç Kullanımı öncelikli olarak halkın sağlığını ve toplu-
mun çıkarını gözetir. Tüm dünyada yanlış şekilde, gereksiz 
yere, etkisiz ve yüksek maliyetli ilaç kullanımı gibi nedenlerle 
ilişkili olarak çok çeşitli sorunlar yaşanmaktadır. Tespit edilen 
bu sorunlar arasında, temel ilaç listelerine veya güncel reh-
berlere uygun olmayan ilaçların reçetelere yazılması; özel 
hasta gruplarına uygunsuz ilaç yazılması/kullanılması; gerek-
siz yere pahalı ilaçların yazılması/kullanılması, gereksiz yere 
antibiyotik yazılması/kullanılması ya da gereksiz yere enjek-
siyon preparatı yazılması/kullanılması;  hekimlerin tedavileri 
konusunda hastalarına yeterli bilgileri vermemesi; yazılan 
reçetelerin gereken tüm doğru bilgileri içermesine özen gös-
terilmemesi; eczacıların reçete karşılama, ilaç verme ve has-
tayı bilgilendirme konusunda yeterli davranış sergilememe-
si; sağlık personelinin ilaç uygulama hatası yapması;  yanlış 
ilaç kullanımını kolaylaştıran ilaç üretimi ve dağıtımı kaynaklı 
çeşitli altyapı sorunlarının bulunması AİK gerekliliğini ortaya 
çıkarmıştır.

Akılcı İlaç Kullanımında Nelere Dikkat Edilmelidir?
	 Öncelikle hastanın probleminin tanımlanması, yani 
hekim tarafından doğru teşhisin konulması gerekir. Buna 
paralel olarak, ilaçlı veya ilaçsız, etkili tedavinin tanımlanması, 
eğer ilaçlı tedavi uygulanacaksa, uygun ilacın seçimi, her bir 
ilaç için uygun dozun ve uygulama süresinin belirlenmesi ve 
uygun reçete yazılması basamakları izlenmelidir. Bu aşama-
da onaylanmış, güncel tanı ve tedavi kılavuzları esas alınma-
lıdır.
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Hekim; hastanın en son kullandığı veya kullanmakta olduğu 
ilaçları sorgulamalıdır.
Hasta/hasta yakını; ilacın olası yan etkileri, besin ve ilaç etkile-
şimleri konusunda bilgilendirilmelidir.
Hamilelik ve emzirme dönemindeki kadınlar, çocuklar, yaşlı-
lar, böbrek ve karaciğer yetmezliği olanlar, ilaç alerji öyküsü 
olan hastalar, ilaç kullanımı konusunda daha dikkatli davran-
malıdır.
İlaçlar çocukların göremeyeceği, ulaşamayacağı yerlerde 
ve ambalajında saklanmalıdır.
Kesilmiş ve açılmış ambalajlar satın alınmamalıdır, son kullan-
ma tarihi geçmiş olan ilaçlar kesinlikle kullanılmamalıdır.
Çocuklarda akılcı ve güvenli ilaç kullanımı için, gelişim fizyo-
lojisi ve farmakolojinin temel kuralları da iyi bilinmelidir. Far-
makokinetik farklılıklar ve ilaçların eliminasyonunu sağlayan 
sistemlerin çalışma hızı özellikle yenidoğan ve süt çocuğu 
döneminde farklılık gösterir. Topikal uygulamalarda emilim ve 
sistemik toksik etkiler beklenenden fazla olabilir.
	 Erişkinlerde bazı enfeksiyonlarda tercih edilen an-
tibiyotikler (gelişen eklem kıkırdağına hasar yapıcı etkileri 
nedeniyle siprofloksasin ve kalıcı diş boyanmasına yol açtığı 
için tetrasiklin) çocuklarda kullanılmamalıdır. Çocukluk dö-
nemlerinde kullanılabilen bazı ilaçlardan örneğin kloramfe-
nikol Grey Sendrom’a yol açabildiği için ve seftriakson sarılık 
riskini arttırdığı için yenidoğanda verilmez. Özellikle küçük 
çocuklarda tedaviye uyumu arttırmak için, ilacın etkinliğinin 
yanı sıra tadı güzel ve mümkünse doz aralığı uzun ilaçların se-
çimi tercih edilir. Oral ilaç tedavilerinde anneler diğer ilaçlarla 
ve yiyeceklerle etkileşimi konusunda uyarılmalı ve tedaviye 
uyum sağlayabilecek çocuklara oral tedavi planlanmalıdır.
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SS-001:
OTOİMMÜN POLİGLANDÜLER SENDROM TİP-2 OLAN HAS-
TANIN ÇOCUKLUKTAN ERİŞKİNLİĞE UZUN DÖNEM İZLEMİ
Heves Kırmızıbekmez, Esma Ebru Altun, Fatma Dursun
S.B.Ü. Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Çocuk En-
dokrinolojisi Kliniği

	 Giriş: Otoimmün poliglandüler sendromlar birden fazla 

endokrin bezin işlev bozukluğuna yol açan bozukluklardır. Otoim-

mün poliglandüler sendrom tip-2 (APS-2) veya Schmidt sendromu, 

otoimmün tiroid hastalığı ve/veya Tip 1 diyabet ile ilişkili Addison 

hastalığının varlığı ile tanımlanır. 

	 Olgu: 11 yaş erkek. Tartı kaybı ve iştahsızlık nedeniyle baş-

vurduğu merkezde subklinik hipotiroidi nedeniyle levotiroksin teda-

visi başlanmış, ancak tedavi başlandıktan sonra 8 kg daha kaybı 

olmuştu. Öyküde sistemik hastalık bulgusu veya diyet değişikliği 

yoktu. Başvuruda ağırlık 32 kg (-0,85 SDS), boy 141,5 cm (-0,35 SDS), 

VKİ 15,6 (-0,91 SDS) idi. Kan basıncı 90/40mmHg, soluk-kirli cilt ren-

gi, evre-2 guatr mevcuttu. Puberte Tanner evre-1 idi. Acil testlerde 

Na:128meq/L, K 5,7meq/L, Glukoz 79 mg/dL saptandı. Hastada ad-

renal yetmezlik düşünüldü, kan örnekleri alınarak intravenöz sıvı ve 

elektrolit tedavisi, glukokortikoid ve mineralokortikoid replasmanı 

başlandı. Laboratuvarda ACTH:1458 pg/ml (N:7-63 pg/ml), kortizol 

2,2 µg/dL (N:>7 µg/dL), renin >500 pg/mL (N:4-45 pg/ml) , aldosteron 

15 pg/mL (N: 40-480 pg/ml), Antigliadin IgA (+), Anti-endomisyum 

IgA (+), Anti-TG (+), Anti-TPO (+), Anti-insülin Ab (-), Anti-GAD (+), An-

ti-adacık ab (+) idi. Hastada primer adrenal yetmezlik ve Hashimoto 

hastalığı birlikteliği nedeniyle APS-2 düşünüldü. İnce barsak biyopsi 

sonucu çölyak hastalığı ile uyumluydu. Beta hücre otoantikorları 

pozitif olmakla birlikte diyabeti yoktu. Hormon replasman tedavile-

ri ve glutensiz diyet ile klinik olarak belirgin düzelme oldu. Hasta ve 

ailesi diyabet ile ilgili bilgilendirildi ve semptomların önemi vurgulan-

dı. 3 ayda bir glukoz ve HbA1C istendi. 14 yaşında henüz pubertesi 

başlamamış olduğundan hipogonadotropik hipogonadizm olasılı-

ğı nedeniyle testosteron tedavisi başlandı. İzlemde testis volümleri 

artıp, gonadotropinler pubertal düzeylere ulaşınca yapısal puberte 

gecikmesi düşünülerek testosteron kesildi. Altı ayda bir büyüme 

hızı ve puberte takip edildi. Nadiren glutensiz diyete uyumsuzluk 

dışında diğer tedavilerini hiç aksatmadı. Hasta 18 yaşına kadar 

çocuk endokrindeki izleminde hedef boya ulaştı, puberte tamam-

landı ve erişkin endokrin kliniğine geçti. 19 yaşında çok idrara çıkma 

nedeniyle şüphelenerek yaptırdığı kontrolde kan şekeri ve HbA1C 

düzeyi yüksek saptanarak tip-1 diyabet tanısı konduğu ve insülin 

tedavisi başlandığı öğrenildi. 

SS-002: 
McCUNE ALBRIGHT SENDROMLU HASTANIN UZUN DÖNEM 
İZLEMİNDE PERİFERİK ERKEN PUBERTENİN TAMOKSİFEN 
İLE BAŞARILI TEDAVİSİ
Heves Kırmızıbekmez, Pınar Atla, Fatma Dursun
S.B.Ü. Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Çocuk En-
dokrinolojisi Kliniği

GİRİŞ: Nadir bir sporadik hastalık olan McCune-Albright Sendro-

mu (MAS), kemiklerde fibröz displazi, hiperpigmente deri lekeleri 

(café-au-lait) ve perifeik erken puberte ile karakterize olup, send-

romda hiperfonksiyonel endokrinopatilerin değişken birlikteliği 

olabilmektedir. Uzun dönem izlemi olan bir hastamızın tedavi yak-

laşımları ve sonuçlarının paylaşımı amaçlanmıştır. 

OLGU: 5 yaş 3 aylık kız hasta. Postnatal 2. günden itibaren dört kez 

tekrarlayan siklik vajinal kanama nedeniyle araştırıldığında 8 aylık-

ken McCune Albright Sendromu tanısı aldığı ve siproteron asetat 

tedavisi almakta olduğu öğrenildi. Prenatal özgeçmiş ve soygeç-

mişinde özellik bulunmayan hasta 40. gebelik haftasında, sezeryan 

ile, 2130 gr doğmuş. Fizik muayenede boy: 119 cm (2,11 SDS), vücut 

ağırlığı 23 kg (1,61 SDS), meme bilateral Tanner evre 5, pubarş yok, 

kemik yaşı 11 yaş idi. Sağ torakal ön ve arka yan bölgelerde orta 

hattı geçmeyen düzensiz sınırlı cafe eut lait lekeleri mevcuttu. La-

boratuvar tetkiklerinde FSH:0,13 mIU/ml, LH:<0,05 mIU/ml, estradiol: 

396 pg/ml idi. Pelvik USG’de sağ over 1,8 ml, sol over 8,9 ml ve çok 

sayıda kistler içeriyordu. Hastanın direkt grafilerinde fibröz displa-

ziler mevcuttu ve ağızdan alendronat tedavisi almaktaydı.  3 yaşın-

da hipertiroidi saptanması üzerine metimazol başlanmıştı. Kemik 

deformiteleri ve skolyoz nedeniyle ortopedide takip edilmekteydi. 

5,5 yaşında iken kemik yaşı 11 olan hastaya östrojen maruziyetini 

azaltmaya yönelik tamoksifen başlandı. Kırık sıklığını etkilemeyen 

alendronat kesildi. Çok sayıda otonom nodül ve hipertiroidi nede-

niyle total tiroidektomi yapıldı, metimazol kesildi. Hastanın izleminde 

kemik yaşında ilerleme belirgin olarak yavaşladı ve meme dokuları 

geriledi. Puberte yaşına geldiğinde tamoksifen de kesildi. Displazi 

alanlarında tekrarlayan kırıklara bağlı deformiteler nedeniyle düzel-

tici operasyonları yapılıyor. 

 

SONUÇ: Hastamızda hipertiroidi için cerrahi ile radikal tedavisi ya-

pılmış oldu. Periferik erken pubertede tamoksifenin vajinal kanama 

ve meme büyümesi üzerine olduğu kadar kemik yaşını yavaşlatma 

konusunda da çok etkili olduğu gözlendi. Fibröz displazilerin ve kı-

rıkların yaşam kalitesini etkileyen en önemli morbiditeler olduğu, 

bifosfonatların etkisiz olduğu ve deneyimli ortopedik cerrahlarla 

multidisipliner izlemin önemi anlaşılmıştır. 
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SS-003:
KUSMA İLE BAŞVURAN HASTADA TANI ALMIŞ ADRENOLÖ-
KODİSTROFİ OLGUSU 
Canan HASBAL AKKUŞ, Fatma YAZICIOĞLU, Betül SÖZERİ
SBÜ Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi 

Adrenolökodistrofi (ALD) X’e bağlı otozomal resesif geçiş gösteren, 

peroksizomal membran proteinlerini kodlayan ABCD1 (ATP-Bin-

ding-Casette-Subfamily D1 ) genindeki bir defektin yol açtığı, sant-

ral sinir sistemini ve adrenal korteksi etkileyen nörodejeneratif 

bir bozukluktur. Biyokimyasal bozukluklar, peroksizom membran 

geçişinin bozulmasıyla, yağ asitlerinin beta-oksidasyon defekti so-

nucu VLCFA (çok uzun zincirli yağ asitleri) birikimiyle karakterizedir. 

ALD’nin çocukluk çağı serebral tipi yaşamın ilk on yılında ortaya çı-

kar ve başlangıç belirtileri genellikle davranışsal ve bilişsel alandaki 

bozulmalarla kendini gösterir.  Bu olguda ruhsal belirtileri çocukluk 

döneminde ortaya çıkan, farklı merkezlerde farklı tanılar alarak iz-

lenen, kusma nedeni ile başvurduğu dönemde hastanemizde ya-

pılan tetkiklerde hiponatremi görülen hastada, patognomonik MR 

bulguları ile ulaştığımız ALD tanısına dikkat çekmek istenmiştir. 

9 yaş erkek hasta iki gündür kusma, anlamsız konuşma, anlamsız 

hareketler nedeniyle çocuk acil servise başvurdu. Hastanın birinci 

sınıftan itibaren öğretmeninin tanımlayamadığı bir farklılığı ve öğ-

renme güçlüğü son bir yıldır olan mantıksız konuşma öyküsü vardı.  

Laboratuar tetkiklerinde serum sodyum: 128mEq/lt dışında diğer 

tetkikler normaldi. Hastaya parenteral sıvı tedavisi başlandı. Kus-

ması, elektrolit dengesizliği devam etmesi üzerine akut ensefalo-

pati düşünülerek MR difüzyon istendi: Bilateral peritrigonal beyaz 

cevherde ve parietooksipital derin beyaz cevher alanlarında hipo-

intens diffüzyon artışı gösteren alanlar izlendi. Görünüm metabolik 

hastalık, Adrenolokodistrofi ile uyumlu olarak değerlendirildi. Mr be-

yin ve spektroskopi çekildi. Mr Spektroskopi incelemesinde lezyon 

alanlarında NAA düzeylerinde azalma ve laktat piki dikkati çekmiş-

tir. Radyolojik görünüm ALD ile uyumlu olarak değerlendirildi.  Çok 

uzun zincirli yağ asitleri artmış saptandı. ALD genetik mutasyon 

analizi gönderildi.

Kusma gibi nonspesifik bulgularla gelen hastalarda ayrıntılı anam-

nez alınması, görüntülemelerin ve tetkiklerin bütünsel olarak ele 

alınması gerektiğini vurgulamak amacıyla vakamız sunulmuştur. 

Kaynaklar: 
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2.	 Adrenolökodistrofinin Manyetik Rezonans Görüntüle-

me Bulguları: Spektroskopi ve Difüzyon Ağırlıklı Görüntülemenin 
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SS-004: 
AML’ de Nadir Prezantasyon: Granülositk Sarkom 
Selime Aydoğdu
SBÜ. Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Çocuk Hema-
toloji ve Onkoloji Kliniği

Özet: Myeloid sarkom (granülositik sarkom, kloroma ) sıklıkla Akut 

Myeloid Lösemide (AML) nadiren kronik lösemilerin blastik veya ak-

selerasyon fazında görülen  ekstrameduller  lezyonlardır. Nadiren 

akut lenfoblastik lösemide (ALL) de görülebilir. İmmatür myeloid  

hücrelerin kemik iliği dışında yerleştikleri bölgelerde proliferasyonu 

sonucu oluşur.   Genellikle kemik, yumuşak doku, periost, lenf nod-

ları tutulur. Kemik iliği tutulumu olmadan ortaya çıkabilir, bu tanıda 

güçlüklere ve tanı karışıklıklarına yol açabilir. Çocuk hastalarda 

%30 civarında görülmektedir. Erişkinlerde daha nadirdir. Genellik-

le kötü prognoz ile ilişkilidir.  Burada yaygın servikal ve mediastinal 

lenfadenopati ve hepatosplenomegali ile başvuran ve lenfoma dü-

şünülen tetkikleri sonucunda AML tanısı alan tanısı alan bir erkek 

hasta sunulmuştur. 

Olgu sunumu: FMF tanısıyla çocuk romatoloji tarafından izlenen ve 

kolsisin kullanan 16 yaş erkek hasta bir aydır devam eden boyun 

sağ tarafında şişlik nedeniyle tarafımıza yönlendirildi. Anamnezden 

son bir ayda 3 kilo verdiği ve saçlarının hızla döküldüğü öğrenildi. 

Fizik muayenesinde sağ servikal ve supraklavikuler bölgede mul-

tipl sert, yapışık lenf nodları, 3 cm splenomegali saptandı. Yapılan 

kan sayımında tam kan sayımında  WBC:3.990/mm3, ANC:2340/

mm3, PLT:264000/mm3, Hb:9.9gram/dl, MCV:61fl, biyokimyasal 

tetkiklerinde Ürik asit 1.6 mg/dl, LDH 280 IU/L karaciğer ve böbrek 

fonksiyon tertleri normal, sedimantasyon 89 mm/saat, viral sero-

lojik incelemede  parvovirus İgM pozitif saptandı. Hastanın perife-

rik yaymasında nötrofil hakim, atipik hücre görülmedi, eritrositler 

hipokrom ve mikrositer olarak değerlendirildi. Boyun ultrasonog-

rafisinde sağ servikal anterior ve posteriorunda büyüğü 35x13 

mm boyutlarında düzensiz sınırlı, içerisinde noktasal yoğun kalsifi-

kasyon alanları içeren, konglomere, hipoekoik multipl patolojik lenf 

nodları görüldü. Sol servikal bölgede büyüğü 20x19mm boyutunda 

benzer özellikle lenfademonagaliler saptandı. Batın ultrasonografi-

sinde hepatposplenomegalisi görüldü.  İleri tetkik amacıyla toraks 

ve boyun BT çekilen hastada, bilateral on ve arka servikal alanlarda 

supraklavikular bolgede ve mediastende devam eden en buyukle-

ri posterior servikalde 24x20 mm boyutlarda round indeksi artmıs 

multiple lenf adenopatiler görüldü.  Bilateral aksiller bolgede de 

round indeksi artmıs buyumus lenf nodları saptandı. Görüntüleme 

sonuçları ile ön planda lenfoma düşünüldü. Parvo virus PCR testi 

negatif saptandı. Patolojik özellik ve boyutta olan lenf nodlarından 

en büyük olanı eksizyonel biyopsi ile çıkarıldı. Hastaya eş zamanlı 

kemik iliği aspirasyonu yapıldı. 
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Kemik iliği incelemesinde %6 oranında  blast görüldü. Lenf düğümü 

patolojik incelemesinde kesitlerde diffüz olarak saptanan  orta 

büyük çaplı, açık kromatinli çentikli nüveli atipik neoplastik hücre-

ler  ve yaygın mitoz görüldü. CD33, MPO ve TDT pozitif saptandı.  

Hematolojik malignite düşünülen hastada kemik iliğinde  yeterli 

sayıda blast  olmadığından kemik iliği incelemesi tekrarlandı. AML 

ile uyumlu %20 oranında  blast saptandı. Kromozom analizi normal 

olan hastanın AML de görülen FLT3, CEBPA, NPM1 mutasyonları 

ile inv(16), t(8;21), t(15;17) negatif saptandı. MDS açısından bakılan 

monozomi 5,7 ve trizomi 8 saptanmadı. Hastaya AML BFM 2019 

protokolu başlandı. Değerlendirme sonucunda ıntermediate risk 

grubunda kabul edildi, 5 kür yoğun kemoterapi sonrasında 2 yıl ida-

me tedavisi verilmesi kararlaştırıldı. İzlemine devam edilmektedir. 

Tartışma ve Sonuç: İmmatur myeloid hücrelerin kemik iliği dışında 

birikmesiyle oluşan granülositik sarkom nadir bir antitedir. MDS, 

myloproliferatif hastalıklarda da görülse de es sık yeni tanı alan 

veya relaps AML de görülür. En sık cilt tutulumu görülür. 2. sıklıkta 

bizim hastamızda olduğu gibi. Lenf düğümü tutulumu bildirilmiştir. 

Sıklıkla B hücreli lenfoma ile karışır. Bizim hastamızda da görüntü-

leme ile lenfoma tanısı ön planda düşünüldü.  Yine Kronik myeloid 

lösemi, PNET, Ewing sarkom, nöroblastom ayırıcı tanıda düşünül-

melidir. Hastalarda mutlaka immunohistokimyasal boyalarla tip-

lendirme yapılmalı, ayrıca tamkan sayımı, periferik yayma, kemik 

iliği aspirasyon ve biyopsileri doğru değerlendrime için yapılmalı-

dır. Bizim hastamızda tanısını immohistokimyasal boyalarla CD33 

MPO ve TDP MPO pozitifliği ile almıştır. Granülositik sarkomda sık 

görülen sitogenetik bozukluklar inversiyon 16, t (8;21), trizomi 8 bi-

zim hastamızda saptanmamıştır. Hastamızda tanı anında kemik 

iliğinde saptanan blast yüzdesi AML tanısı için yeterli düzeyde de-

ğildi. Bu nedenle kesin tanı için bir süre sonra kemik iliği inceleme-

sini tekrarlamak gerekti. Tekrarlanan inceleme ile hastamıza AML 

tanısı koyarak tedavide olabilecek gecikme önlenmiştir. Patolojik 

lenfadenopatili hastalarda ayırıcı tanıda lösemiler ön planda akla 

gelmektedir. Ancak kemik iliği tutulumu olmadan sadece lenf bezi 

tutulumu varsa nadir görülen granülosit sarkom ayırıcı tanıda dü-

şünülmelidir.

Kaynaklar:
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Granulocytıc sarcomawhıch emerges before the acute mye-
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SS-005: 
DİRENÇLİ EPİLEPSİ TANILI ÇOCUKLARDA EKLEME TEDAVİ-
SİNDE KOLABAZAM KULLANIMININ TİROİD FONKSİYONLA-
RI ÜZERİNE ETKİSİ
Büşra Kutlubay1, Gülcan Seymen2
1Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Pediatri Kliniği, Pediatrik Nöroloji, İstanbul
2Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Pediatri Kliniği, Pediatrik Endokrinoloji, İstanbul

Anahtar Kelimeler: klobazam,epilepsi, tiroid hormonu

AMAÇ: Eski kuşak antiepileptik tedavilerin tiroid fonksiyonlarını et-

kilediği bilinmektedir, yeni kuşak antiepileptik ilaçların tiroid fonksi-

yonları üzerine etkisini araştıran çalışma sayısı ise oldukça kısıtlıdır. 

Çoçuklarda dirençli epilepsi tedavisinde ekleme tedavisi olarak 

kullanılan yeni kuşak bir antiepileptik olan klobazamın tiroid fonksi-

yonları üzerine etkisini araştırmayı amaçladık.  

GEREÇ VE YÖNTEM: Prospektif olan çalışmamızda kliniğimizde 

epilepsi tanısı ile takip edilen ve almakta oldukları antiepileptik te-

davilere yeterli yanıt alınamaması üzerine klobazam tedavisi ekle-

nen hastalar, tedavi öncesi ve tedaviden  12 ay sonrası tiroid fonk-

siyon testleri ile değerlendirildi.

BULGULAR: Epilepsi tanısı olan  62 hasta (32 kız, 30 erkek) çalışma-

ya dahil edildi. Hastaların yaş ortalaması 6,7( 1,6-17,5) yıl idi. Kloba-

zam tedavisi öncesi, hastaların ortalama TSH düzeyi 2,77±0,40 IU/

mL, serbest T4 düzeyi  1,52 ±0,33 IU/mL iken , tedavinin birinci yılında 

ortalama TSH düzeyi  2,57±0,42 IU/mL, serbest T4 düzeyi  1,07±0,17 

IU/mL idi. Klobazam tedavisi eklenen hastaların tedavi öncesi ve 

tedaviden bir yıl sonrasında bakılan TSH ve serbest düzeylerinde 

anlamlı fark saptanmadı. (sırasıyla p=0,417, p=0,313)

SONUÇ: Yeni kuşak antieptiepileptik bir ilaç olan klobazamın tiroid 

fonksiyonları üzerinde belirgin bir etkisi saptanmamıştır. 
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SS-006:
Rastlantısal Kardiyak Fibrom Saptanan Olgu
Vildan Atasayan
S.B.Ü Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Çocuk Kar-
diyoloji Kliniği

Giriş: Kardiyak tümörler pediyatrik yaş grubunda nadir görmekle 
birlikte klinik prezentasyonunun tipik olmaması nedeniyle tanı çoğu 
zaman rastlantısal olarak konulmaktadır. Kardiyak tümör tanısı 
alan hastaların göğüs röntgenlerinde ve elektrokardiyogramların-
da (EKG) çoğunlukla patolojiler izlenir (1).

Olgu: Özgeçmiş ve soygeçmişinde özellik bulunmayan 14 aylık kız 
hasta, öksürük ve burun akıntısı yakınmaları ile çocuk acile başvur-
du. Hastanın yapılan fizik muayenesinde; solunum sistemi muaye-
nesinde akciğer sesleri dinlemekle bilateral kaba, kardiyovasküler 
sistem muayenesi normal saptanmış olup, ek ses ya da üfürüm 
duyulmadı. Diğer sistem muayeneleri doğaldı. Çekilen göğüs rönt-
geninde kardiyotorasik oranın arttığı saptandı (Şekil 1). EKG’de sol 
ventrikül hipertrofisi lehine artmış voltaj değişiklikleri ve yaygın ST-T 
segment değişikliği izlendi (Şekil 2). Hastanın yapılan ekokardiyog-
rafisinde sol ventrikül serbest duvarına bitişik solid hiperekojen lez-
yon, kardiyak kitle İzlendi (Şekil 3). Hasta izlem ve tetkik amaçlı çocuk 
kardiyoloji servisine yatırıldı. 24 saatlik holter kaydında aritmi sap-
tanmadı. Kitle ayırıcı tanısı amacıyla yapılan kardiyak manyetik re-
zonans görüntülemede (MR) sol ventrikül lateral duvarda, midvent-
riküler düzeyden başlayıp apekse uzanan, yaklaşık 27x38x32mm 
boyutlu, kontrast öncesi T1 ağırlıklı sekansta izointens, T2 ağırlıklı 
sekansta internal hafif hiperintensiteleri olan, intravenöz kontrast 
madde enjeksiyonu sonrası erken dönemde belirgin kontrastlan-
mayan, geç dönemde (15.dakika sonrası) periferik yoğun kontrast-
lanan, intramiyokardiyal kitle (öncelikle fibroma) saptandı (Şekil 4). 
Hasta pediatrik kalp damar cerrahisi, pediatrik onkoloji ve pediatrik 
radyoloji ile beraber konseyde değerlendirildi. Kitlenin sol ventrikül 
giriş ve çıkım yolunda darlık oluşturmaması, sistolik fonksiyonlarda 
azalmaya neden olmaması nedeniyle, hasta yakın klinik izlem kara-
rı alınarak taburcu edildi.
 
Tartışma: Pediyatrik yaş grubunda kardiyak tümör sıklığı düşüktür 
ve klinik prezentasyonunun tipik olmaması nedeniyle tanı çoğu 
zaman rastlantısal olarak konulmaktadır. İnvaziv olmayan tanı 
araçlarının gelişmesiyle tanı konulma oranı artmıştır (1). Pediatrik 
yaş grubundaki çoğu primer kalp tümörü iyi huyludur (2). Primer 
kardiyak tümörü olan hastaların %47’sinde anormal EKG bulguları 
vardır. Pediatrik hastalarda kardiyak tümörlerinin değerlendirilme-
sinde birincil tanı aracı olarak ekokardiyografi benimsenmiştir (3). 
Kardiyak MR değerlendirmesi ise tümörün miyokarddan ayırımını 
ve tümör tipinin belirlenmesini sağlar (4). 
Fibromlar pediatrik yaş grubunda ikinci en sık görülen primer kardi-
yak tümör olarak bildirilmektedir. Rabdomiyomların boyutu önemli 
ölçüde azalabilir veya kaybolabilir, ancak kardiyak fibromların kü-
çüldüğü bildirilmemiştir (5).
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SS-007:
İNTRANASAL STEROİD KULLANIMI SONRASINDA GELİŞEN 
İYATROJENİK CUSHING SENDROMU
Irmak Dicle Sargın1, Fatma Dursun1, Heves Kırmızıbekmez1
1SBÜ Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk En-
dokrinoloji Kliniği, İstanbul

Giriş: İyatrojenik Cushing Sendromu (CS) oral steroidlerin yüksek 

doz ve uzun süreli kullanımından sonra görülebilir.  Topikal ve inhale 

steroid kullanımı sonrasında CS vakaları da literatürde bildirilmiştir 

ancak intranasal uygulama nedeniyle CS gelişimi son derece na-

dirdir. 

Olgu: Kliniğimize kilo artışı ve yüzde tüylenme başlaması şikâye-

tiyle başvuran 3 yaş 9 aylık erkek hastanın kilosu 17kg 0,24 SDS), 

boyu 98cm.  -1,12 SDS)idi. Fizik muayenesinde ay dede yüzü, yüzde 

hipertrikozis,   karın bölgesinde erguvan renkli stria ve abdominal 

yağlanma artışı mevcuttu. Hastanın hikâyesinde alerjik rinit tedavi-

si için dekonjestanın içine deksametazon ampul konarak majistral 

hazırlanan ilaçtan 0,53 mg/doz, günde iki defa deksametazon sod-

yumun (32 mg/gün mg hidrokortizon eş değeri) intranasal olarak 

3 ay boyunca verildiği öğrenildi. Hemogram ve biyokimyasal tet-

kiklerinde anormallik saptanmayan hastanın bazal kortizol değeri 

0,4 mcg/dl, ACTH: 5ng/L saptandı. Hipotalamo-hipofiz-adrenal aks 

baskılanmasını değerlendirmek üzere ACTH uyarı testi yapıldı. IV 

1mcg Synacthene® sonrasında uyarılmış 30.dakika kortizolü 1,35 

mcg/dl bulun hastada hipotalamo-hipofizer- adrenal aks baskılan-

ması nedeniyle fizyolojik dozda (10mg/m2/gün) hidrokortizon baş-

landı. Hasta takibe alındı. 

Sonuç: İntranasal yolla verilen steroidlerin mukozal emilimi ve bir 

kısmının yutma sonrası sistemik dolaşıma katılması sonucu steroi-

din sistemik etkileri ortaya çıkmaktadır. Bu durumda maruz kalınan 

etken madde kesilerek adrenal bezlerde baskılanma varlığı araştı-

rılmalı, baskılanma durumunda ise aks normale dönene kadar hid-

rokortizon ile fizyolojik dozdan steroid replasmanı yapılmalı ve her 

3 ayda bir aks tekrar değerlendirilmelidir. Deksametazonun gluko-

kortikoid etkileri hidrokortizona kıyasla 30 kat daha güçlüdür. Yük-

sek doz ve uzun süreli intranasal steroid kullanımı tıpkı oral steroid 

kullanımında olduğu gibi iyatrojenik Cushing Sendromuna neden 

olabilir. CS glukokortikoid fazlalığının yol açtığı metabolik sorunların 

yanı sıra adrenal yetmezliğin ciddi, hatta hayatı tehdit eden komp-

likasyonları ile presente olabilir.  Vakamız yüksek dozda ve uzun 

süreli steroidlerin intranasal kullanımının da CS’na yol açabileceği 

konusunda tüm hekimlerin farkındalıklarını arttırmak amacıyla su-

nulmuştur.

SS-008:
İŞİTME AZLIĞI İLE GELEN NADİR VASKÜLİT: TAKAYASU AR-
TERİTİ
Uz Dr. Gülcan ÖZOMAY BAYKAL, Doç. Dr. Mustafa ÇAKAN, 
Prof. Dr. Betül SÖZERİ
Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi Çocuk Romatolojisi

Takayasu arteriti, büyük damarları tutan nadir bir vaskülittir. Aorta 

ve ana dallarını etkileyerek dilatasyon, oklüzyon, stenoz ve/veya 

anevrizmaya neden olabilen kronik, otoimmün, granülomatöz ve 

inflamatuar bir hastalıktır. Tüm olguların yaklaşık %30’unu çocuklar 

oluşturmaktadır. Takayasu arteriti(TA), monofazik, ilerleyici ve tek-

rarlayıcı olmak üzerefarklı klinik seyir göstermektedir. Hastalığın 

erken döneminde ateş, iştahsızlık, gece terlemesi, eklem ağrısı ve 

döküntü görülürken, ilerleyen dönemlerde ise vasküler yetmezlik 

bulguları görülmektedir.

OLGU: 17 yaşında kız hasta, 2,5 yıldır her iki kulakta olan işitme kaybı 

ve vertigo nedeniyle kulak burun boğaz hastalıkları takibindeyken 

akut faz reaktanlarında yükseklik olması ve halsizlik şikayeti eklen-

mesi nedeniyle çocuk romatolojiye yönlendirildi. Hastada bilateral 

sensorinöral işitme kaybı olması, tansiyon ölçümlerinde iki kol ara-

sında 10 mm Hg üzerinde fark olması ve akut faz reaktanlarında 

yükseklik olması üzerine TA ön tanısı ile ileri tetkik ve tedavi ama-

cıyla servise yatırıldı. MR anjiografisinde boyun damarlarında TA ile 

uyumlu bulgular olması üzerine, karotid artere yönelik renkli dopp-

ler incelemesi yapıldı. Karotid arter doppler incelenmesinde: her iki 

ana karotid arter, internal karotid   ve eksternal karotid lümenleri 

anekoik ve ana karotid arter boyunca intimal duvarda diffüz kalın-

laşma mevcuttu. Bunun üzerine hastaya TA tanısıyla siklofosfamid 

tedavisine başlandı. Genel durumu iyi, aktif şikâyeti olmayan, kont-

rol tetkiklerinde sedimentasyon ve   CRP değerlerinde gerileme 

olan hasta kontrole gelmek üzere taburcu edildi. 

TARTIŞMA: TA damar tutulum özelliklerine göre farklı klinik bulgu-

lar verebilir. TA, açıklanamayan akut faz yüksekliği, ateş, halsizlik, 

hipertansiyon, iki kol arasında tansiyon farkı olması durumunda 

ayırıcı tanıda düşünülmesi gereken önemli bir hastalıktır.   
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SS-009:
ÇOCUKLUK ÇAĞI SARKOİDOZU: TEK MEREKZ VERİLERİ
Ramazan Emre Yiğit, Betül Sözeri
Sağlık Bilimleri Üniversitesi, Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Çocuk Romatoloji Kliniği, İstanbul

Giriş: Sarkoidoz çocukluk çağında oldukça nadir görülen, çoklu 
organların tutulumu ve bu organların non-kazeifiye granülomları 
seyreden etyolojisi bilinmeyen bir hastalıktır. Çocuk hastaların ilk 
başvuru nedenleri, hastalığın seyri yetişkin hastalardan farklılıklar 
göstermektedir. Erişkin hastalarda akciğer bulguları ve lenf tutu-
lumları ön plandayken; çocuk hastalarda üveit ve deri tutulumu 
daha sık görülmektedir. Sarkoidoz 40 yaş altı yetişkin hastalarda 
ve kadınlar da daha sık görülmekteyken, çocuk hastaların preva-
lansı hakkında az sayıda çalışma vardır. Danimarkada yapılan bir 
çalışmada hastalığın prevalansı milyonda 2-3 olarak bildirilmiştir. 

Amaç: Bu çalışmada Ümraniye Eğitim Araştırma Hastanesi Çocuk 
Romatoloji Kliniğinde takip ettiğimiz pediatrik sarkoidoz hastaları-
nın demografik özelliklerini ve klinik verilerini paylaşmak istedik. 

Bulgular: 2016-2022 yılları arasında kliniğimize başvuran ve sarko-
idoz tanısı almış 7 hasta çalışmaya dahil edilmiştir.  Bu hastaların 
4 tanesi erkek, 3 tanesi kız hastadır. Hastaların ortalama yaşı 11,8 
±3,7 yıldı. Hastaların hiçbirinde akraba evliliği saptanmadı. 1 hasta-
nın ailesinde romatoid artrit hikayesi saptandı. 3 hasta sarkoidoz-
la birlikte artrit tanısıyla da izlenmekteydi.  Hastaların ilk başvuru 
semptomları değerlendirildiğinde 3 hasta üveit, 3 hasta eritema 
noduzum döküntüsü, 1 hasta artrit ile başvurmuştu. 1 hastamızda 
hiler lenfadenopati ve akciğer tutulumu saptandı. Hastaların yüzde 
70’inde takip sırasında artralji şikayeti görüldü. 1 hastanın izleminde 
böbrek tutulumu saptandı. Hastanın yapılan biyopsisinde granü-
lamatoz nefrit ile uyumlu görünüm saptandı. 3 hastanın tanısı için 
biyopsi (kemik, bağırsak, böbrek) yapıldı. Hastaların tamamında 
serum ACE seviyeleri yüksek görüldü. Ortalama 82,2±22,1U/L’ydi. 
Tedavide 2 hastaya pulse steoid uygulandı. Tüm hastaların teda-
vi izlemlerinde metotreksat kullanıldı. 2 hastanın göz bulgularının 
düzelmemesi üzerine bu tedavilerine ek olarak biyolojik ajanlar(a-
dalimumab) tedaviye eklendi. 6 hasta tedavi altında stabil seyretti. 
Bu hastalarda klinik düzelme gözlendi. Klinik düzelme ile izlenen bir 
hastada, takibinin 36 ayında nüks görüldü. Eklem bulguları ve kas 
gücü kaybı ile hastalık alevlendi. 

Sonuç: Çocukluk çağından nadir görülen sarkoidoz hastalığında 
üveit, artrit, deri döküntüleri sık görülürken, yetişkinlerin aksine 
akciğer tutulumu nadir bir semptomdur. Bu bulgulara sahip ço-
cuklarda sarkoidoz olabileceği göz önünde bulundurulmalı, buna 
yönelik olarak ileri sorgulama, tetkik ve incelemeler yapılmalıdır. 
Çocuklarda sarkoidozun prognozu, elimizde yeterli veri olmaması 
nedeniyle tam olarak bilinmemektedir. Ancak, bizim çalışmamızda 
da gösterildiği üzere çocukluk çağında görülen sarkoidozun eriş-
kinlerdekine benzer şekilde iyi prognoza sahip olabileceği sonucu 
çıkarılabilir.

SS-010:
TNF RESEPTÖR İLİŞKİLİ PERİYODİK SENDROMDA NADİR 
BİR BAŞLANGIÇ: TEKRARLAYAN MAKROFAJ AKTİVASYON 
SENDROMU
Şengül Çağlayan, Betül Sözeri
Sağlık Bilimleri Üniversitesi, Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Çocuk Romatoloji Kliniği, İstanbul
Giriş 
Makrofaj aktivasyon sendromu (MAS), altta yatan romatizmal 
hastalık varlığında ortaya çıkan sekonder hemofagositik lenfohis-
tiyositozu (sHLH) tanımlar. T lenfositlerinin ve hemofagositik mak-
rafajların akivasyonu sonucu oluşan sitokin fırtınası hayatı tehdit 
oluşturan bir inflamasyona yol açar. Bütün romatizmal hastalık-
larda görülebildiği gibi en sık sistemik juvenil idiopatik artrit (sJIA), 
sistemik lupus eritematosus, Kawasaki Hastalığı ve monogenik 
otoinflamatuar hastalıklarda görülür.  TNF reseptör ilişkili periyo-
dik sendrom (TRAPS), TNFRSF1A genindeki mutasyonlar sonucu 
oluşan otozomal dominant kalıtımlı otoinflamatuar bir hastalıktır. 
Tekrarlayan ateş, döküntü, karın ağrısı, periorbital ödem ve artralji 
atakları ile karakterizedir. Sunulan olgu literatür taramasında MAS 
ile başvuran üçüncü TRAPS olgusudur.

Olgu Sunumu 
Altı yaşında kız hasta, son 1 aydır olan aralıklı ateş yakınması ile 
başvurdu. Bilateral grade-3 hidronefrozu olan hastaya dış merkez-
de ürosepsis ön tanısıyla intravenöz antibiyoterapi başlanılmış. İki 
hafta takip edildikten sonra ateşi hala devam eden hasta, COVİD 
geçirme öyküsünün de olması üzerine, MIS-C ön tanısı ile tarafı-
mıza sevk edildi. Hasta servise kabul edildiğinde genel durumu 
düşkün kaşektik görünümdeydi. Sistemik JIA düşündüren döküntü 
ya da eklem bulgusu yoktu. Bakılan SARS-CoV-2 IgG antikor pozi-
tif saptanan hastaya Multi-sistem İnflamatuar Sendrom (MIS-C) 
tanısı ile 2 kez 1 gr/kg dozundan intravenöz immunglobulin (IVIG) 
verildi. Takiplerinde hastanın ateşi devam etti, pansitopenisi gelişti, 
ferritin 2400 ng/ml’ ye yükseldi. Klinik ve laboratuar olarak MAS ile 
uyumlu olan, hipertansif seyreden hasta çocuk yoğun bakımda iz-
leme alındı, plazmaferez yapılmaya başlandı. Kültür ve viral seroloji 
sonucunda enfeksiyon etkeni saptanmadı. Yapılan kemik iliği aspi-
rasyonunda hemofagositoz izlendi. Primer HLH açısından genetik 
tetkikleri gönderildi. HLH protokolüne uygun olarak hastaya deksa-
metazon, siklosporin, etoposid tedavileri başlandı. Pansitopenisi 
olan hastaya eritrosit ve trombosit süspansiyonu replase edildi, 
filgastrim uygulandı. HLH protokolü ile sitopenisi toparlamayan 
hastanın siklosporin ve etoposid tedavileri kesildi, deksametazon 
tedavisi pulse metilprednizolon olarak değiştirildi ve anakinra teda-
visi başlandı. Takiplerinde ateşi geriledi, sitopenisi düzeldi. Hastanın 
primer HLH açıından gönderilen STX11, perforin gen analizinde mu-
tasyon saptanmadı. Munc 13-4 geninde K867E homozigot mutas-
yon saptandı. Veri tabanlarında benign olarak sınıflandırıldığı için 
HLH ile ilişkilendirilmedi.   Tekrarlayan ateş yakınmaları nedeni ile 
sık hastane başvurusu olan hastadan gönderilen otoinflamatuar 
panelde TNFRSF1A geninde 3. eksonda T79M heterozigot patoje-
nik olarak sınıflandırılan mutasyon saptandı. TRAPS olarak değer-
lendirilen hasta, kullanmakta olduğu anakinra tedavisine devam 
edilerek taburcu edildi.

Tartışma
TRAPS çocukluk çağında nadir görülen ve değişken bulgularla 
ortaya çıkabilen otoinflamatuar bir hastalıktır. Tekrarlayan MAS ile 
başvuran hastalarda otoinflamatuar hastalıklardan şüphelenildiği 
zaman akla TRAPS tanısı da gelmelidir. Bu hastalarda IL-1 tedavisi 
ile başarılı sonuçlar elde edilmektedir.
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SS-011:
NOONAN SENDROMUNDA KONGENİTAL KARDİAYAK ANO-
MALİLER
Nurdan Erol
Sağlık Bilimleri Üniversitesi Zeynep Kamil Kadın ve Çocuk 
Hastalıkları Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Çocuk Kardiyo-
loji, İstanbul

GİRİŞ: Noonan sendromu fasyal dismorfizm, kısa boy, iskelet ano-
malileri, kardiyak anomalileri ile karekterize olan gelişimsel bir bo-
zukluktur. 1000-2500 canlı doğumda bir görülmektedir ve yarısında 
PTPN11 gen mutasyonu vardır. Genetik ve fenotip olarak heterojen 
bir grup olan Noonan sendromlu olguların %50-60’ında konjenital 
kalp hastalıkları bulunmaktadır. Bu çalışmada genetik olarak Noo-
nan sendromu tanısı almış ve konjenital kalp anomalisi tespit edil-
miş olguların ve kalp anomalilerin durumunun araştırılması amaç-
landı. 

MATERYAL METOT: Mart 2018-Şubat 2022 tarihleri arasında ço-
cuk kardiyoloji polikliniğinde görülen ve takipleri yapılan genetik tanı 
almış olgular retrospektif olarak hastane kayıtlarından tarandı. Ol-
guların klinik ve, ekokardiyografik bulguları değerlendirmeye alındı.
BULGULAR: Bu çalışma 6 kız 6 erkek çocuk olmak üzere 12 olguyu 
içermektedir. Olguların yaşları son muayene sırasında 5 ay ile 18 
yaş aralığında değişmekteydi. Olgularda en sık rastlanan patolo-
ji 8 olguda (%67) görülen pulmoner stenoz, 4 olguda atrial septal 
defekt (% 33) idi. Çoğunluğunda birden fazla patolojiler bir arada 
idi. Olgulardan 2 olgu cerrahi tedavi 1 olgu pulmoner balon valvu-
loplasti yapılmıştı. (tablo) 1 olgu kardiyak  girişim için yönlendirilmişti. 
Olgulardaki diğer bulgular dismorfik yüz görünümü, gelişim geriliği, 
pektus  excavatus, skolyoz, kalça patolojisi, görme bozukluğu,işit-
me kaybı, inmemiş testis , hidrosel gibi bulgulardı.

SONUÇ: Noonan sendromu olgularında kardiyak patolojiler bir-
çok organ sistemi patolojileri yanı sıra sendroma eşlik etmektedir. 
Bu patolojilerin bir kısmı kardiyak girişim ve olguların kardiyolojik 
açıdan takip edilmesi gerekmektedir. Bu çalışma tek merkezli az 
miktarda olguyu içermektedir, multicenter çalışmalarla daha geniş 
gruplarda araştırılması uygun olacaktır.

 
Kaynaklar
1 Sharland M, Burch M, McKenna W M, Paton M A.A clinical study 
of Noonan syndrome. Archives ofDisease in Childhood 1992; 67: 
178-183
2. Bertola DR, Kim CA, Sugayama SMM,  Albano LMJ, Wagenführ 
J,  Moysés RL,  Gonzalez CH. Cardiac Findings in 31 Patients with 
Noonan’s Syndrome. Arq Bras Cardiol, volume 75 (nº 5), 409-412, 
2000.
3. Prendiville TW, Gauvreau K, Tworog-Dube E, Patkin L, Kucherla-
pati RS, Roberts AE, Lacro1 RV. Cardiovascular disease in Noonan 
syndrome. . Arch Dis Child 2014;99:629–634. 
4. Chinton J, Huckstadt V,  Moresco A, Gravina LP,  Obregon MG.C-
linical and molecular characterization of children with Noonan sy-
ndrome and other RASopathies in Argentina. Arch Argent Pediatr 
2019;117(5):330-337.
5. Van der Burgt, I.Noonan syndrome.Review. Orphanet Journal of 
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SS-012:
AKUT FLASK PAREZİ İLE BAŞVURAN ÇOCUKLARDA NADİR 
METABOLİK-GENETİK NEDENLER: OLGU SERİSİ
Hülya Maraş Genç1, Mesut Güngör2
1Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Çocuk Nöroloji 
Bölümü
2Kocaeli Üniversitesi hastanesi, Çocuk Sağlığı ve Hastalıkla-
rı Anabilim Dalı, Çocuk Nöroloji Bilim Dalı

Giriş: Akut flask parezi, nörolojik bir acil olup, ilerleyici ve hayatı teh-
dit edici olabilmesi nedeniyle ayırıcı tanı ve tedavide hızlı davranıl-
ması gereken bir durumdur. Çocuklarda ilerleyici akut flask pare-
zinin en sık nedeni Guillan Barré sendromudur (GBS). Ayırıcı tanıda 
daha nadir görülen toksik, metabolik, genetik, enfeksiyoz nedenler 
gelmektedir (1-4). Bu bildiride GBS’ye benzer klinikle başvuran ve 
takipte değişik metabolik-genetik nedenler saptanan çocuk hasta-
larımız sunulacaktır. 

Yöntem ve olgular: Ümraniye Eğitim ve Araştırma hastanesi ve 
Kocaeli Üniversitesi hastanesi çocuk kliniğine GBS’ye benzer bir 
klinikle başvuran ve izlemde genetik-metabolik nedenler saptanan 
çocuklar çalışmaya dahil edilmiştir. 

Olgu 1: Tirozinemi tip 1a tanılı kız hasta, karın ağrısı, ve yürümede 
güçlük ile başvurdu. Takipte otonom bulgular, solunum yetmezliği 
ve flask tetrapleji gelişti. NTBC tedavisini bir aydır almadığı öğ-
renilen hastanın idrarda total porfirin ve 5-ALA düzeyleri yüksek 
saptandı. NTBC kesimine bağlı akut porfiri ve buna sekonder ağrılı 
periferik nöropati tabosu geliştiği düşünüldü. NTBC tedavisi tekrar 
başlandı. Hasta başvurudan 3 ay sonra solunum desteğinden ay-
rıldı, altı ay sonra yardımsız yürümeye başladı. 
Olgu 2: Sekiz yaş erkek hasta üst ve alt ekstremitede akut proksi-
mal kas zaafı ile başvurdu. Öyküsünde 2 yaşında GBS benzeri bir 
atak geçirdiği öğrenildi. Tokluk laktat değeri yüksekti. Kraniyal man-
yetik rezonans görüntülemesinde (MRG) bilateral globus pallidus 
ve mezensefalonda T2-ağırlıklı incelemelerde sinyal artışı mevcut-
tu.  PDHA1 geninde hemizigot varyant saptanan hasta piruvat de-
hidrogenaz-E1 a eksikliği tanısı aldı. Tiamin ve diyet tedavisi ile hızlı 
düzelme gözlendi.
Olgu 3: 2.5 yaşında global gelişme geriliği ve ciltte tekrarlayan ka-
barık eritemli lezyonları olan kız hasta, 7 ve 18 aylıkken GBS benzeri 
bir klinikle yoğun bakım yatış öyküsü mevcuttu. İzlemde sağda ab-
dusens paralizi gelişen hastanın kraniyal MRG’sinde pons sağ yarı-
mında FLAIR hiperintens lezyon saptandı. Tüm ekzom dizi analizin-
de CD59 geninde homozigot varyant saptandı. Ekulizimab tedavisi 
sonrasında hasta yürümeye başladı, cilt lezyonları ve abdusens 
paralizi düzeldi. Güçsüzlük atağı tekrarlamadı. 
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SS-013:
CİDDİ ARTRİT İLE SEYREDEN BİR OLGUDA RIPK1 EKSİKLİĞİ
Ayşe Tanatar
İstanbul Üniversitesi İstanbul Tıp Fakültesi, Çocuk Romato-
loji Bilim Dalı

Giriş: Reseptörle Etkileşen Protein Kinaz 1 (RIPK1), inflamasyon, 
apoptoz ve nekroptoz ile ilgili sinyal yollarının kontrolünde önemli bir 
role sahip olan bir sitozolik protein kinazdır. Yakın zamanda RIPK1 
mutasyonları ile immün yetmezlik, bağırsak inflamasyonu ve prog-
resif poliartrit tabloları bildirilmiştir, ancak hastalığın klinik yönleri 
hakkındaki bilgiler hala yetersizdir (1,2). Burada ciddi artriti olan ve 
literatürde daha önce bildirilmemiş bir RIPK1 mutasyonu saptanan 
bir hasta bildirilmiştir.

Olgu: 18 aylık erkek hasta, tekrarlayan ateşli ataklar ve eklem ağrısı 
yakınması ile başvurdu. Öyküsünde atakların üç aylıktan itibaren 
başladığı ve üst solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle sık sık anti-
biyotik kullandığı, sonrasında ataklara akut faz reaktanlarında yük-
seklik ve artralji yakınmalarının eklendiği bildirildi.  
Soygeçmişinde büyükbaba, amca ve kuzenlerinde ailevi Akdeniz 
ateşi (FMF) ve annesinin amcasında romatoid artrit tanıları mev-
cuttu. 
Başvuru fizik muayenesinde özellik saptanmadı. Kan sayımı, akut 
faz reaktanları, karaciğer ve böbrek fonksiyon testleri, idrar tahlili 
ve immünoglobulin düzeyleri normal sınırlardaydı. MEFV gen ana-
lizinde V726A heterozigot mutasyonu saptandı ve hastaya FMF ta-
nısı ile kolşisin başlandı. Kolşisin sonrasında ateş ataklarının sayısı 
azaldı, ancak eklem şişliği şikâyeti eklendi. Otoinflamatuar hastalık 
panelinde mutasyon saptanmadı. Muayenesinde dizlerde, dirsek-
lerde, el ve ayakların küçük eklemlerinde artrit ve hareket kısıtlılığı 
mevcuttu. Jüvenil idiyopatik artrit (JİA) tanısı ile metotreksat baş-
landı. Metotreksat sonrasında yakınmalarında azalma oldu, ancak 
artriti sebat etti.
Hastaya tüm ekzom analizi uygulandı ve RIPK1 geni c.1849C> G [p. 
(His617Asp)]’de daha önce veritabanlarında bildirilmemiş olan ho-
mozigot yanlış anlamlı mutasyon saptandı. Tüm vücut MR görüntü-
lemesinde her iki akciğerde mikroatelektaziler ve çoklu eklemlerde 
artrit saptandı. Kontrol serum immünoglobulin düzeyleri yaşına 
göre düşük bulundu. Hastanın klinik tablosu humoral immün yet-
mezlik ile uyumlu bulundu ve ayda bir intravenöz immünoglobulin 
tedavisi başlandı.

Tartışma: Olgumuzda literatürdeki olgulardan farklı olarak siste-
mik inflamasyon ve ciddi artropati daha ön planda saptanmıştır. 
Solunum yolu enfeksiyonu dışında ciddi enfeksiyonların olmaması, 
düşük immünoglobulin seviyelerinin daha geç dönemde başlama-
sı ve tanı sırasında bağırsak inflamasyonu belirtilerinin olmaması 
hastanın literatürdeki vakalar göre farklı özellikleriydi. Bu vaka, ço-
cukluk çağında tedaviye dirençli artropatilerde, özellikle inflamas-
yon bulgularının varlığında RIPK1 eksikliği ve diğer genetik artropa-
tilerin dikkate alınması gerektiğini vurgulamaktadır.

Kaynaklar:
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Bouzidi A, et al. Human RIPK1 deficiency causes combined immu-
nodeficiency and inflammatory bowel diseases. Proc Natl Acad 
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immunodeficiency, arthritis, and intestinal inflammation. Science. 
2018;361(6404):810-3.

Olgu 4: On yedi yaş erkek hasta, obezite cerrahisi sonrası ikinci 
ayında gelişen yürüyememe şikayeti ile başvurdu. Başvuruda alt 
ekstremitede kas zaafı ve arefleksisi mevcuttu. Beyin omurilik sıvı-
sında albumino-sitolojik disosiasyon saptanmadı. Cerrahi sonrası 
nutrisyonel eksiklik düşünülen hastaya tiamin tedavisi başlandı ve 
tedavi sonrası iyileşme gözlendi ve hasta yürümeye başladı. Halen 
tiamin desteğine devam etmekte ve fizik tedavi desteği almaktadır. 
Olgu 5 ve 6: Yedi yaş erkek hastanın 21. ayına kadar gelişim ba-
samakları ayına uygunmuş. Yirmi bir aylıkken aylıkken enfeksiyon 
seyrinde kas güçsüzlüğü ve solunum yetmezliği nedeniyle yoğun 
bakım yatış öyküsü olan hasta GBS tanısı ile izlenip intravenöz 
immunoglobulin (IVIG) ve plazma değişimi tedavilerini almış.  Klinik 
belirgin düzelme gözlenmeyen hastaya trakeostomi açılmış. Dört 
ay mekanik ventilatör desteği almış. Yedi yaşındaki muayenesinde 
desteksiz oturabiliyor, emekliyor, ama halen yürümüyordu. Tek keli-
meleri mevcuttu, ancak cümle kuramıyordu. 
Dört yaşındaki erkek kardeşi, 12 aylıkken geçirdiği ateşli bir enfeksi-
yon sonrası regresyon yaşamış, GBS tanısı ile IVIG tedavisi almıştı. 
Muayenesinde desteksiz oturuyor, emekliyor, bağımsız yürüyemi-
yordu. 
İki kardeşin de kanda ürik asit düzeyleri çok düşüktü (sırasıyla 0.3-
0.1 mg/dL). Tüm ekzom dizi analizinde MOCS2A geninde homozigot 
patojenik varyant saptanan hastalar geç başlangıçlı molibden ko-
faktör eksikliği tanısı aldı.
Olgu 7: On beş yaş erkek hasta, enfeksiyon sonrası gelişen yürü-
mede güçlük ile başvurdu. Öz geçmişinde yenidoğan döneminde 
pnömotoraks öyküsü ve lens dislokasyonu nedeniyle tekrarlayan 
operasyon öyküsü mevcuttu. İki yaşında yürümüştü.  Bilişsel geli-
şimi yaşıtları uyumlu ifade ediliyordu. Marfanoid görünümü olan 
hastanın alt ekstremitede güçsüzlüğü ve arefleksisi mevcuttu. Pes 
cavus ve çekiç parmak deformitesi vardı. Kanda ürik asit ve homo-
sistein düzeyi düşük saptandı. Beyin omurilik sıvısında protein yük-
sekti (63 mg/dL). GBS ön tanısı ile IVIG verildi, ancak klinik düzelme 
gözlenmedi. Kas güçsüzlüğü ilerleyen haftalarda ilerleyen hasta 
kronik inflamatuar demiyelinizan nöropati ön tanısı ile pulse stero-
id tedavisi verildi. İkinci doz sonrsaı hızlı kötüleşme ve bilinç kaybı 
nedeniyle entübe edildi. Yoğun bakımda çoklu organ yetmezliği 
gelişti ve yoğun bakım yatışının 24. saatinde hasta kaybedildi. Klinik 
ekzom analizinde MOCS2A geninde homozigot patojen varyant 
saptandı, hasta geç başlangıçlı geç başlangıçlı molibden kofaktör 
eksikliği tanısı aldı. 
Olgu 8: On iki yaşında, renal tubuler asidoz tanılı hasta yürüyeme-
me şikayeti ile acile başvurdu. Başvuruda potasyum 2.4 mmol/l, 
fosfor 1.8 mg/dl idi.  Hastaya uygun sıvı elektrolit desteği verildikten 
sonra yatışının birinci günü nörolojik muayenesi doğal izlendi. Güç-
süzlüğü hipopotasemi ve hipofosfatemiye bağlandı. 

Sonuç: GBS benzeri akut güçsüzlükle gelen hastalarda nadiren 
metabolik ve genetik nedenler yer alabilir. Ayırıcı tanıda GBS’yi taklit 
eden hastalıkları bilmek, erken zamanda uygun tedavinin başlan-
ması ve prognozun belirlenmesi açısından önemlidir. 
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Hastanın tetkik süreci nörometabolik/nörogenetik hastalık öntanı-
sı ile sürerken; hastanın COVID-19 enfeksiyonunu takiben çekilen 
kraniyal MRG’sinde periventriküler alanlarda belirgin ve birleşme 
eğilimi gösteren demyelinizan/hipomyelinizan lezyonlar izlendi.  
Lomber ponksiyonda hücre görülmedi, BOS biyokimyası normal 
olarak değerlendirildi. BOS kültüründe üreme olmadı. Oligoklonal 
bant negatifti. Otoimmün ensefalit panelinde anti GAD 716.96  IU/
ml (< 10 IU/ml negatif) pozitif olarak saptandı. EEG’si epileptik ense-
falopati ile uyumlu olarak değerlendirildi. Hastaya 30 mg/kg (5 gün) 
pulse steroid, 0.4 mg/kg/doz (5 gün) İVİG ve plazmaferez tedavileri 
uygulandı. Hastanın nöbetleri levetirasetam 60 mg/kg/gün, cloba-
zam 0,8 mg/kg/gün tedavisi ile kısmen kontrol altına alındı. Klinik ek-
zom dizileme analizinde FOLR1 mutasyonu saptanan olguya oral 5 
mg/kg/gün dozunda folinik asit tedavisi başlandı. İzlemde hastanın 
nöbet kontrolü sağlandı, ataksi ve konuşmasında düzelme gözlen-
di.

TARTIŞMA VE SONUÇ
FOLR1 mutasyonu serebral folat transporter eksikliğine yol açan, 
nadir görülen ve tedavi edilebilir bir nörometabolik bir hastalıktır. 
Global gelişme geriliği, ataksi, kraniyal MRG’ de nonspesifik değişik-
liklerin ve dirençli nöbetlerin izlendiği hastalarda tedavi edilebilir bir 
hastalık olması nedeniyle ayırıcı tanıda mutlaka akılda tutulmalıdır.  

SS-015:
KAS GÜÇSÜZLÜĞÜYLE BAŞVURAN DADA-2 TANISI ALAN 
NADİR BİR OLGU
Elif Arslanoğlu Aydın1, Esra Bağlan1, İlknur Bağrul1, Abdullah 
Sezer2, Semanur Özdel1, Mehmet Bülbül1
1 SBÜ. Ankara Dr. Sami Ulus Kadın Doğum, Çocuk Sağlığı ve 
Hastalıkları E.A.H., Çocuk Romatoloji Bilim Dalı
2 SBÜ. Ankara Dr. Sami Ulus Kadın Doğum, Çocuk Sağlığı ve 
Hastalıkları E.A.H., Genetik Bilim Dalı

Giriş: Adenozin deaminaz 2 (ADA2) enzim eksikliği (DADA2), ekto-
enzim ADA2’yi kodlayan genlerdeki mutasyonlarla ilişkili otozomal 
resesif geçişli otoinflamatuar bir hastalıktır. DADA-2 klinikte inme, 
vaskülopati, coombs pozitif hemolitik anemi, Diamond-Blackfan 
anemisi, lenfopeni, nötropeni, pansitopeni, otoimmün sitopeni, he-
mofagositik lenfohistiyositoz, hücresel immün yetmezlik ve hipo-
gamaglobulinemi bulguları görülebilir. İnme benzeri klinikle gelen 
DADA-2 tanısı alan nadir görülen bir olguyu sunmak istedik.

Olgu: On beş yaşında kız hasta sağ üst ve alt ekstremitede güç-
süzlük ve uyuşma yakınmasıyla hastanemiz çocuk acil polikliniği-
ne başvurdu. Başvurusundan bir gün öncesinde yakınmalarının 
başladığı öğrenildi. Acile başvurusunda sağ üst ekstremite motor 
kuvveti 1/5, sağ alt eksremite motor kuvveti 2/5, sağ ayak motor 
kuvveti 2/5, derin tendon refleksleri sağ tarafta canlı, babinski ref-
leksi sağda lakayt saptandı. Diğer sistem muayeneleri normaldi. 
Özgeçmiş sorgulamasında özellik saptanmadı. Aralarında ak-
rabalık olan sağlıklı anne ve sağlıklı babanın ikinci çocuğu olduğu 
öğrenildi. Hastanın acil başvurusundaki tam kan sayımı, karaciğer 
ve böbrek fonksiyon tetkikleri normaldi. Eritrosit sedimentasyon 
hızı:45 mm/sa, C-reaktif protein: 131 mg/l (normal: 0-20) bulundu. 
ANA ve antidsDNA negatiffi. Kompleman(C)-3 ve C-4 normaldi. 
Antifosfolipit antikorları, trombofili paneli, lipit profili ve homosistein 
normaldi. İmmünglobulin (Ig) M: 59 ile düşük olarak saptandı. Diğer 
Ig’leri normaldi. Viral serolojiler negatifti. Acil başvurusundaki be-
yin manyetik rezonans görüntüleme (MRG) tetkikinde solda bazal 
ganglionlarda, globus pallidusta ve süperior kesimde periventrikü-
ler beyaz cevherde milimetrik boyutlu çevresi gliotik sinyaller içe-
ren laküner enfarkt odakları izlendi. 

SS-014: 
NADİR GÖRÜLEN TEDAVİ EDİLEBİLİR BİR NÖROMETALİK 
HASTALIK: SEREBRAL FOLAT TRANSPORTER EKSİKLİĞİ 
Derya Güder1, Emek Uyur Yalçın1, Bilgihan Bıkmazer1, Sü-
meyra Oğuz2, İbrahim Taş3, Nuriye Ayça Gül1 Nilüfer Eldeş 
Hacıfazlıoğlu1
1 Sağlık Bilimleri Üniversitesi Zeynep Kamil Eğitim ve Araştır-
ma Hastanesi, Çocuk Nörolojisi Bölümü
2 Sağlık Bilimleri Üniversitesi Zeynep Kamil Eğitim ve Araştır-
ma Hastanesi, Tıbbi Genetik Bölümü 
3 Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Çocuk Metabolizma Bölümü 

GİRİŞ
Serebral folat transporter eksikliği; serum metilen tetrahidrofolat 
(MTHF) ve dihidrofolat(DHF)  düzeyleri normal iken serebrospinal 
sıvıda 5 MTHF  azlığı ile karakterize tedavi edilebilir, nadir görülen bir 
nörometabolik hastalıktır. Global gelişme geriliği, dil gelişiminde du-
raklama/gerileme, ataksi, diskinezi, hipotoni ve dirençli nöbetler ile 
karakterizedir. Şimdiye kadar literatürde bilgimiz dahilinde 20 vaka 
bildirilmiştir. Bu çalışmada; FOLR1 geninde c.466T>G, p. (Trp156Gly) 
missense varyantı homozigot saptanan, folinik asit tedavisi sonra-
sı nöbet kontrolü sağlanan ve nörolojik gelişiminde kısmi iyileşme 
gözlenen bir olguyu sunmayı amaçladık.

OLGU
4,5 yaşında erkek olgu, nöbet geçirme şikayeti ile Çocuk Nöroloji 
polikliniğine başvurdu. Özgeçmişinde özellik olmayan olgunun 
anne ve baba arasında 1. derece kuzen evliliği mevcuttu. Erkek 
kardeşinin otizm tanısı ile izlendiği öğrenildi. Nörolojik muayenesi 
başvuruda doğal olan olgunun hemogram, biyokimya, idrar orga-
nik asitleri, Tandem MS, kantitatif   plazma aminoasitleri, amonyak, 
laktat, piruvat, homosistein testlerinde özellik saptanmadı. 
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Hasta çocuk servisine yatırıldı. Hastanın immünglobulin düzeyle-
rinde düşüklük, MRG’de laküner enfarkt, akraba evliliği olması ne-
deniyle adenozin deaminaz-2 eksikliği açısından CECR1 dizi analizi 
gönderildi. Üç gün 30 mg/kg/gün intravenöz (iv) metilprednizolon 
tedavisi başlandı. 2 mg/kg/gün metilprednizolon tedavisi ile devam 
edildi. Tedavisinin 4.gününde kas gücünde belirgin düzelme olduğu 
görüldü. Sağ üst ve alt ekstremite motor kuvveti 4/5 olarak değer-
lendirildi. Sağ ayak oraklayarak bağımsız yürümeye başladı. Hasta 
steroid tedavisine oral olarak devam edilmek üzere poliklinik kont-
rolleriyle izlendi. Fizik tedavi başlandı. İzleminin birinci ayında sağ 
üst ve alt ekstremite kas kuvveti 5/5 olarak değerlendirildi. Orak-
layarak yürüyebiliyordu. Bu süreçte CECR1 dizi analizinde p. G358R 
(c.1072 G>A) (rs45511697) homozigot mutasyon saptandı. DADA-2 
tanısı doğrulanan hastaya endikasyon dışı onamı alınarak anti tü-
mör nekroz alfa (anti TNFalfa) tedavisi başlandı. Anti TNF alfa teda-
visi altında, genel durumu iyi olarak izlemine devam edilmektedir.

Sonuç: İnme benzeri klinik ile başvurup akut faz belirteçlerinde 
yükseklik, immunglobulin düşüklüğü, akraba evliliği, MRG’de lakü-
ner enfarkt bulguları olan hastalarda DADA-2 ayırıcı tanıda akılda 
tutulmalıdır. 

Kaynak:
1- Tanatar A, Karadağ ŞG, Sözeri B, Sönmez HE, Çakan M, Ken-
dir Demirkol Y, Aktay Ayaz N. ADA2 Deficiency: Case Series of 
Five Patients with Varying Phenotypes. J Clin Immunol. 2020 
Feb;40(2):253-258. 

Ayrıca pektus ekskavatum, kısa ve yele boyun mevcuttu (Resim 
1A). Konuşması nazoneydi. Eklem muayanesinde her iki ayak bile-
ğinde ve her iki el proksimal interfalengeal eklemlerinde artrit var-
dı (Resim 1B). Çene açıklığı 3 cm, modifiye Schober testi:5 cm’ydi. 
Laboratuvar değerlerinde lökosit:10,3 10 3/µl, hemoglobin:9,3 g/Dl, 
platelet:447  10 3/µl, sedimantasyon:23/saat olarak geldi. Hastaya 
nonsteroidal antiinflamatuar tedavi başlandı. Çocuk genetik kon-
sültasyonu istendi. Karyotip analizi ve 22q11.2 FISH analizi sonucun-
da 22q11 mikrodelesyon tespit edildi. Hastaya Di George Sendro-
mu tanısı konuldu.
 
VCFS, 22. kromozomun uzun kolunun kısa segmentindeki bir 
delesyon sonucu meydana gelir (1) ve sıklığı 2000-4000 canlı do-
ğumda birdir (2). VCFS başlığı altında her sistemi tutabilen birçok 
anomali bulunmaktadır. Vakaların hepsinde tüm anomaliler %100 
bulunmayabilir. Eşlik eden hemolitik anemi, tiroidit ve inflamatuar 
artropatiler gibi otoimmün hastalıkların, timik hipoplazinin sonu-
cunda olası T regülatuar hücre defektleri ve bozulmuş santral to-
lerans nedeniyle geliştiği düşünülmektedir (3). Kas iskelet sistemi 
yakınmaları oldukça nadir olması nedeniyle hastaların tanı almaları 

gecikmekte ve olası morbiditeler açısından risk oluşmaktadır (4). 

Bu sunumda nadir görülen bir klinik başvuru yakınması ile tanı alan 

DiGeorge olgusu bildirilerek hastalığın geniş klinik sprektrumuna 

dikkat çekilmek amaçlanmıştır.
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SS-016:
KRONİK ARTRİT AYRICI TANISINDA NADİR BİR HASTALIK: 
Dİ-GEORGE SENDROMU 
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2Tıbbi Genetik, İstanbul Tıp Fakültesi, İstanbul Üniversitesi, 
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ÖZET
DiGeorge sendromu, velo-kardiyofasiyal sendrom (VCSF), konot-
runkal anomali yüz sendromunu kapsar ve 22q11 kromozomundaki 
mikrodesyonlar ile meydana gelir. En önemli bulguları yarık damak, 
kardiyak defektler, karakteristik yüz görünümü, timus hipoplazisi, 
hipoparatiroidizm ile konuşma ve beslenme problemleridir (1). Kro-
nik artrit ve idiopatik trombositopenik purpura gibi nadir görülen 
bulgularıyla hastamız 22q11 mikrodelesyon sendromunun geniş 
klinik spektrumu içinde sık rastlanmayan bir varyantı olarak sunul-
muştur. 
METİN
Beş yaşında kız hasta bir yıldır sol ayak bileğinde şişlik ve ağrı ol-
ması ve 2 haftadır her iki el sırtında şişlik gelişmesi üzerine çocuk 
romatoloji polikliniğine yönlendirildi. Hastanın özgeçmişinde 38. 
gestasyonel haftada 2750 gr doğduğu, solunum sıkıntısı nedeniyle 
yenidoğan yoğun bakım ünitesinde izlendiği öğrenildi. Annede ge-
belikte teratojenlere maruziyet yoktu, anne ve baba arasında ak-
raba evliliği yoktu. 2,5 aylıkken idiyopatik trombositopenik purpura 
tanısı almış, aralıklı intravenöz immünglobulin tedavisi uygulanmış-
tı. Manyetik rezonans görüntülemede, sol ayak bileğinde sinovit 
saptanmıştı. Fizik muayenede, küçük burun, antevert burun delikle-
ri, maksiller hipoplazi, burun kökünde basıklık, uzun filtrum, ince üst 
dudak, küçük ağız, hafif prognatizm, bilateral overfolded heliksler 
ve helikste çöküklük, tragus hipoplazik olacak şekilde dismorfik bir 
yüz görünümü vardı. 
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Giriş
Yağ asitlerinin mitokondriyal oksidasyonu, kalp ve iskelet kasların-
da enerji üreten önemli bir yoldur. ACADVL geni (OMIM*609575) 
tarafından kodlanan çok uzun zincirli açil-koenzim-A dehidrojenaz 
(VLCAD) bu yolda yer alan anahtar enzimlerden biridir. 1
VLCAD eksikliği yağ asidi metabolizmasının ikinci en sık görülen bo-
zukluğudur, insidansı 1:30.000 ile 1:400.000 canlı doğum arasında 
değişir. Hastaların erken saptanmasına olanak sağlayan genişle-
tilmiş yenidoğan tarama programı tandem kütle spektrometrisinin 
(MS/MS) kullanıma başlatılmasından sonra VLCADD insidansında 
artış görülmüştür.2

Vaka
Vakamız komplikasyonsuz bir prenatal dönemden sonra miadın-
da, 3645 gr olarak sezeryan doğum ile  gravide 2 parite 2 olan, 27 
yaşında bir anneden doğan erkek bebekti. 1.ve 5.dakika APGAR 
skorları 9 ve 10 ‘du. Doğum sonrası ile yenidoğan muayenesi nor-
mal olarak değerlendirildi.  Anne ve baba arasında akraba evliliği 
olmayan vakanın 4 yaşında ablası olup sağ-sağlıklıydı.
Doğumunun 16. saatinde emmede azalma, uykuya eğilimi başla-
yan hastanın yapılan muayenesinde hipotoni, cilt renginde soluk-
luk, solunum sayısında artış tespit edildi. Kapiller kan şekeri düşük 
olarak ölçüldü. Hasta yenidoğan yoğun bakım ünitesine yatırıldı, 
N-CPAP’ta monitörize takibe alındı. 
Hipoglisemi anında tüm tetkikleri alınan hastanın kapiller kan ke-
tenu: 0,4 mmol/lt olarak ölçüldü. Hastaya 2 cc/kg’dan %10 dextroz 
puşe yapıldıktan sonra dextroz hızı 4 mg/kg/dk’dan olacak şekilde 
idame mayiye geçildi. Septik taraması negatif olmasına rağmen 
ampirik intravenöz antibiyotik başlandı. Yaşamının 20.saatinde 
konvülziyon atakları gelişen hastaya fenobarbital başlandı. 
Hastanın veöz kan gazı incelemesinde pH:7,26 (7.35-7.45) , pCO2:27,2 
mmHg (30-40 mmHg), HCO3:14,2 mmol/L (22-28 mmol/L), anyon 
açığı -13,6 mEq/L, laktat 8,7 mg/dl (0,5-1,6 mg/dl) olarak sonuçlandı, 
yüksek anyon açıklı metabolik asidoz düşünüldü. 
Genel biyokimya incelemesinde potasyum:7,9 mEq/L (3,5-5 mEq/L), 
kalsiyum:6,7 mg/dl(8,8-10,6 mg/dl), laktat dehidrogenaz: >1096 U/L 
(225-600 U/L), aspartat transaminaz (AST):197 IU/L (0-50 IU/L), kre-
atinin kinaz (CPK): 8354 mg/dl ( 0-171 mg/dl), üre:94 mg7dl (17-43 mg/
dl), BUN: 44,9 mg/dl ( 8-20 mg/dl), kreatinin:1,38 mg/dl ( 0,24-0,85 mg/
dl), ürik asit 7,7 mg/dl ( 3,5-7,2 mg/dl) olarak sonuçlandı. Diğer elekt-
rolitleri, karaciğer fonksiyon testleri normal sınırlar içindeydi. Hasta-
nın tam idrar tahlilinde keton ve redüktan madde negatifdi.
Akciğer grafisinde hafif kardiyomegali saptanan hastanın Elektro-
kardiyogram’ında T - sivriliği ve bradikardi saptanması üzerine 0,1 Ü/
kg/saat insülin +0,5 gr/kg/saat dextroz infüzyonu başlandı. Meta-
bolik asidozu olan hastaya 2 meq/kg’dan NaHCO3 infüzyonu baş-
landı. Hipokalsemi tedavisi olarak 50 mg/kg elementer kalsiyum 
glukonat verildi. 
Hipoglisemi anında alında kan tetkiklerinde hastanın lipid profili, 
tiroid fonskiyon testleri, insülin, c-peptit, büyüme hormonu, parat-
hormon, adrenokortikotropin hormon, kortizol, amonyak seviyeleri 
normal sınırlar içindeydi. Yaşamının 3.gününde hipoglisemi anında 
hastaya 0,03-0,10 mg/kg’dan Glukagon uyarı testi yapıldı. Kan glu-
kozundaki artış 15-25 mg/dl arasında seyretmesi üzerine hiperin-
sülinizm ve glukojen depo hastalıkları tanılarından uzaklaşıldı.
Hastanın abdominal ultrasonografisinde hepatomegali veya ek 
patoloji görülmedi. Transkranial ultrasonografisi normal olarak 
sonuçlandı. Yaşamının yedinci gününde yapılan ekokardiyografide, 
patent foramen ovele (PFO), hafif mitral yetmezlik (MY), triküspit 
yetmezlik (TY) saptandı.
Yaşamının dördüncü gününde bradikardilerin eşlik ettiği 20 sani-
yeden uzun süren solunum durmaları ( apne) olan hastaya kafein 
sitrat başlandı. Hipoglisemi atakları intravenöz sıvılar ve düzenli 
emzirme ile düzeldi. Konvülziyonlar tekli antiepileptik ilaçla kontrol 
altına alındı. 
Dış merkezdeki laboratuvarda yapılan kurumuş topuk kan örnek-
lerinden; açil karnitin analizi, tetradekanoilkarnitin (C14) konsantras-
yonlarının 8,8 µmol/L (0,8), tetradekanoilkarnitin (C14:1) 5,05 µmol/L 

(0,01–0,7) C14 :1/C16 oranı 0.51 μmol/L (0.01–0.24) olarak sonuçlandı, 
ön tanı olarak VLCADD düşünüldü. Plazma amino asit ve idrar or-
ganik asit profilleri normaldi.
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Özet
ACADVL genindeki mutasyonlar sonucu meydana gelen Çok uzun 
zincirli açil-koenzim-A dehidrojenaz eksikliği, nadir görülen ve yaşa-
mı tehdit eden mitokondriyal yağ asidi oksidasyon defektidir. Bu 
yazımızda genetik olarak doğrulanmış ACADVL genindeki mutas-
yona bağlı olarak şiddetli, erken başlangıçlı çok uzun zincirli açil-ko-
enzim-A dehidrojenaz eksikliği görülen yenidoğan erkek bir vakayı 
sunuyoruz.Vakamız  komplikasyonsuz bir prenatal dönemden son-
ra miadında, 3645 gr olarak sezeryan doğum ile  gravide 2 parite 
2 olan, 27 yaşında bir anneden doğan erkek bebekti. Doğumunun 
16. saatinde emmede azalma, uykuya eğilim şikayeti başlayan 
hastanın yapılan muayenesinde hipotoni, cilt renginde solukluk, 
solunum sayısında artış tespit edildi. Kapiller kan şekeri çok düşük 
olarak ölçüldü. Septik taraması ve idrar keton cisimleri negatifti. 
Yüksek anyon açıklı metabolik asidoz ve yüksek transaminazlar 
ve serum kreatin fosfokinaz seviyeleri vardı. Akciğer grafisinde 
hafif kardiyomegali saptanan hastanın Elektrokardiyogram’ında 
T - sivriliği ve bradikardi vardı. Yaşamının yedinci gününde yapılan 
Ekokardiyografide, patent foramen ovele, hafif mitral yetmezlik, 2,6 
m/sn triküspit yetmezlik saptandı. Hastanın abdomen ve transkra-
nial ultrasonografileri normal olarak sonuçlandı. Açil karnitin anali-
zi, tetradekanoilkarnitin (C14) konsantrasyonlarının 8,8 µmol/L (0,8), 
tetradekanoilkarnitin (C14:1) 5,05 µmol/L (0,01–0,7) C14:1/C16 oranı 
0.51 μmol/L (0.01–0.24) olarak sonuçlandı. Yeni nesil dizi analizi yön-
temi ile tüm gen dizi analizi yapılan hastada ACADVL geninde bir-
leşik heterozigot   NM_000018.4, c.308_309delAA (p.K103Rfs*209) 
(p.Lys103ArgsfTer20) / c.1358G>A (p.R453Q) (p.Arg453Gln) sap-
tandı. Hasta şu an 2 aylık olup sağlıklı bir şekilde yaşamını idame 
etmektedir. 
VLCAD, geç teşhis edilirse yaşamı tehdit eden ciddi bir bozukluk 
olabilir. Bu nedenle, yüksek oranda tedavi edilebilir doğuştan gelen 
metabolik hastalıklar için NBS programlarının uygulanması, erken 
teşhise ve bebek ölümlerini azaltabilecek hızlı müdahaleye olanak 
sağlayacaktır. Genetik analiz, kesin bir tanı sağlamak ve sonrasın-
da hastanın ve aile bireylerinin yönetimi için çok önemlidir.

Anahtar Kelimeler: Çok uzun zincirli açil-CoA dehidrojenaz eksikliği, 
ACADVL, Hipoketonemik hipoglisemi, Yüksek anyon açıklı metabo-
lik asidoz, Konvülsiyonlar
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Bu nedenle, klinik veya açilkarnitin profiline göre anlamlı bir VL-
CAD’ye sahip her yenidoğan, DNA dizilimi ile moleküler analiz veya 
kültürlenmiş fibroblastlar veya lenfositlerde doğrudan VLCAD en-
zim aktivitesi testi gibi ileri tetkikler ile tanının doğrulanması gerekir.1 
Biyokimyasal araştırmalar, genetik çalışmalar ve klinik semptomla-
rın varlığı arasında bir korelasyon sağlanamadığında, tanıyı doğru-
lamak için farklı  testlere ihtiyaç duyulur.10,11

Tedavi, her hastanın klinik fenotipine ve enzim aktivitesi düzeyine 
göre bireyselleştirilmelidir. VLCAD eksikliği için önerilen tedavi se-
çenekleri arasında diyet değişikliği ve uzun süreli açlıktan kaçınma 
yer alır. Karbonhidrat ve orta zincirli trigliseritlerden (MCT) yüksek, 
ancak uzun zincirli trigliseritlerden düşük bir diyet önerilir. Trihepta-
noin takviyesi güncel tedavi seçenekleri arasında yer alırken, geç-
mişte, Yağ asidi oksidasyon bozuklukları  için önerilen bir tedavi olan 
L-karnitin’in etkinliği günümüzde halen tartışılmaktadır.1,10,11Merine-
ro ve ark .’ı anormal plazma açilkarnitinleri olan tüm vakalarda enzi-
matik/moleküler analizin sonuçları beklenirken diyet değişikliğinin 
erken başlatılmasının hastanın sonuçlarını iyileştirebileceğini 10 
ve VLCAD’nin şiddetli formlarında kardiyak disfonksiyonu tersine 
çevirebileceğini önermiştir. 12,13 Ancak, Obaid ve ark. şiddetli feno-
tiplerde tanının hemen ardından diyet değişikliğine başlanmasının 
bile prognozu değiştirmediğini bildirdiler.8  
Hastamız herhangi bir metabolik kriz olmaksızın halen anne sütü 
ile beslenmeyi tolere etmekte ve diyet değişikliği ile takibi devam 
etmektedir. Vakamızda hipoketonemik hipoglisemi atakları, hipo-
toni, tekrarlayan konvülsiyonlar, doğuştan kalp hastalığı ve yeni-
doğan döneminde yüksek CPK seviyeleri ile sonuçlanan bileşik 
heterozigot mutasyona bağlı erken başlangıçlı, şiddetli VLCAD’nin 
birkaç nadir özelliği gözlendi. Bu nedenle, bildirilen ACADVL mutas-
yonları, mutasyonların çeşitliliği klinik tanı ve erken tedavi için fay-
dalı olduğundan, VLCAD’nin gelecekteki klinik çalışmalarına fayda 
sağlayacaktır.

Sonuç
VLCAD, geç teşhis edilirse yaşamı tehdit eden ciddi bir bozukluk 
olabilir. Bu nedenle, yüksek oranda tedavi edilebilir doğuştan gelen 
metabolik hastalıklar için NBS programlarının uygulanması, erken 
teşhise ve bebek ölümlerini azaltabilecek hızlı müdahaleye olanak 
sağlayacaktır. Genetik analiz, kesin bir tanı sağlamak ve sonrasın-
da hastanın ve aile bireylerinin yönetimi için çok önemlidir.

Kaynaklar
1.	 Leslie ND, Valencia CA, Strauss AW, et al. Very long-chain 
acyl-coenzyme a dehydrogenase defciency. 2009 May 28 [Upda-
ted 2021 May 13]. In: Adam MP, Ardinger HH, Pagon RA, et al. (eds.) 
GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of Washington, 
Seattle; 1993-2019.

2.	  Andresen, B. S., Bross, P., Vianey-Saban, C., Divry, P., Za-
bot, M. T., Roe, C. R., et al. (1996). Cloning and characterization of 
human very-long-chain acyl-CoA dehydrogenase cDNA, chromo-
somal assignment of the gene and identification in four patients of 
nine different mutations within the VLCAD gene. Hum. Mol. Genet. 
5, 461–472.
3.	  Chace DH, DiPerna JC, Mitchell BL, et al. Electrospray 
tandem mass spectrometry for analysis of acylcarnitines in dried 
postmortem blood specimens collected at autopsy from infants 
with unexplained cause of death. Clin Chem 2001; 47:1166.

4.	 Marsden D, Bedrosian CL, Vockley J. Impact of newborn 
screening on the reported incidence and clinical outcomes asso-
ciated with medium- and long-chain fatty acid oxidation disorders. 
Genet Med 2021; 23:816.

5.	 Kluge S, Kühnelt P, Block A, et al. A young woman with 
persistent hypoglycemia, rhabdomyolysis, and coma: recognizing 
fatty acid oxidation defects in adults. Crit Care Med 2003; 31:1273.

Taburculuk öncesi alınan kan tetkiklerinde kan gazı parametreleri, 
biyokimya da elektrolitleri, karaciğer fonsksiyon testleri, böbrek 
fonksiyon değerleri normal olarak sonuçlandı. Hasta, yaşamının 
9.gününde yenidoğan yoğun bakım ünitesinden taburcu edildi. An-
neye genel bakım ve düzenli beslenme önerilerinde bulunuldu.   
Biyokimyasal sonuçlar ve açil karnitin analizi göz önüne alındığın-
da hastadan ACADVL geninin genetik analizi istendi. Yeni nesil dizi 
analizi yöntemi ile tüm gen dizi analizi (tüm kodlayan bölgeler ve 
kodlayan ekzon-intron bağlantı bölgeleri ) gerçekleştirildi. Birleşik 
heterozigot   NM_000018.4, c.308_309delAA (p.K103Rfs*209) (p.Ly-
s103ArgsfTer20) / c.1358G>A (p.R453Q) (p.Arg453Gln) saptandı. Ai-
leye genetik danışmanlık verildi ve aile taraması önerildi.  Hasta şu 
an 2 aylık olup sağlıklı bir şekilde yaşamını idame etmektedir. 

Tartışma
Yağ asidi oksidasyon bozuklukları (FAOD) mitokondriyal beta ok-
sidasyonunun veya yağ asitlerinin mitokondriye karnitin ile taşın-
masının başarısızlığına neden olan doğuştan gelen metabolizma 
hasarlarıdır. Yağ asidi oksidasyon bozuklukları yetersiz enerji üre-
timine yol açar ve yetişkinlerde hafif hipotoniden bebeklerde ani 
ölüme kadar değişen çok çeşitli klinik tablolara neden olurlar.
Otozomal resesif olarak kalıtılan VLCAD, asemptomatik hastalar-
dan şiddetli erken başlangıçlı çoklu organ yetmezliği ve ölüme ka-
dar değişen bir dizi klinik tablo ile ilişkili, en sık görülen ikinci yağ asidi 
oksidasyon bozukluğudur. Çok uzun zincirli gen olan açil-CoA de-
hidrojenazın (ACADVL) dizilenmesi ve delesyon/duplikasyon analizi 
ile doğrulama) önerilir, ancak hafif veya iyi huylu DNA varyantlarının 
tanımlanması önemli bir zorluğu temsil eder. Tek bir varyantı olan 
bireyler, heterozigot, etkilenmemiş taşıyıcılardır, ancak ikinci, tespit 
edilmemiş bir varyantın varlığı hala mümkündür. İki bileşik heterozi-
got varyantı olan hastalarda semptom geliştirme riski daha düşük 
olabilir, ancak bu semptomların ciddiyet derecesi bilinen şiddetli 
varyantları olanlar kadar önemli olabilir.  ACDAVL geninde birçok 
patojenik mutasyonlar bildirilmiş olmasına rağmen, tespit edilen 
yeni mutasyonların sayısı sürekli artmaktadır.3,4
VLCAD, karaciğer, kalp ve iskelet kasında yüksek oranda eksprese 
edilir. Bu enzim tamamen veya kısmen eksik olduğunda, fenotipler, 
şiddetli kardiyomiyopati ve yaşamın ilk birkaç gününde ölümden, 
tekrarlayan hipoketotik hipoglisemiye veya miyopati ve/veya rab-
domiyoliz ile seyreden klinik tablolar görülür.5,6 Hastamızda birle-
şik heterozigot mutasyonu saptanmış olup tekrarlayan hipoketotik 
hipoglisemik ataklarla seyreden daha hafif klinik formu mevcuttu. 
VLCAD’li çocuklar nadiren tekrarlayan konvülsiyonlar ile başvura-
bilir ve birkaç vakada konjenital kardiyak anomalilerle ile birliktelik 
bildirilmiştir.7,8,9 İlginç bir şekilde, hastamızda tekrarlayan konvülsi-
yonlar ve PFO, hafif MY ve TY birlikteliği vardı. 

Avrupa, Amerika ve Avustralya’dan bildirilen vakalar, yüksek ölüm 
oranı ile şiddetli fenotipe sahip olan Asya ülkelerinden bildirilen va-
kalarla karşılaştırıldığında genellikle hafif fenotiplere sahiptir. Bu, 
hastalık sunumundaki etnik farklılıkları detekler. 1,10,11
Biyokimyasal inceleme ve açilkarnitin analizi, ilk tarama araçları için 
faydalıdır, genellikle metabolik asidoz anında anormaldir ve epizod-
lar arasındaki seviyeleri normaldir. Biyokimyasal parametrelerde 
en sık görülen anormallikler; hipoketonemik hipoglisemi, yüksek 
anyon açıklı metabolik asidoz, bozulmuş karaciğer foksiyon testle-
ri, yüksek CPK ve plazma amonyak seviyeleridir.1
Biyokimyasal incelemeler, özellikle CPK ve kan gazı analizi, düşük 
kaynaklı ortamlarda faydalı tarama testleridir. Yüksek CPK genel-
likle 1 yaşından sonra görülse de yenidoğan döneminde şiddetli fe-
notipleri olan birkaç vakada bildirildiği gibi bizim vakamızda da CPK 
seviyeleri yüksek tespit edildi.7,8,9
Gelişmiş ülkelerin çoğunun rutin yenidoğan tarama (NBS) prog-
ramlarına dahil edilen tandem kütle spektrometrisi (TMS) ile 
açilkarnitin analizi, yüksek C14-asilkarnitin değerleri ve oranlarını 
ortaya çıkarır. C14:1-asilkarnitin, VLCAD’nin birincil hastalığa özgü 
belirteci olarak kabul edilir.9,10,11 İdrar organik asit analizi, hipoke-
tonemik dikarboksilik asidüriyi ortaya çıkarabilir 12, ancak normal 
idrar organik asit profili, genetik olarak VLCAD’si olan ancak normal 
idrar organik asit profiline sahip olan bebeğimizde açıkça görülen 
VLCADD tanısını dışlayamaz.
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Bulgular: Otoinflamatuvar hastalık ve kronik nonbakteryel oste-
omyelit birlikteliği olan altısı erkek olmak üzere dokuz hasta çalış-
maya dahil edilmiştir.  KNO gelişen bu hastaların 6’sı AAA, 1’i ma-
jeed sendromu, 1’i HIDS, 1’i ise H sendromu tanılarıyla takip ediliyor. 
Ortalama tanı yaşı 10,5 (7-15) yıldı. Sekiz hastada kemik tutulumu 
otoinflamatuar hastalık tanısından sonra saptanırken bir hastada 
eş zamanlı tespit edilmiştir. Çalışmaya alınanların tamamı tüm vü-
cut manyetik rezonans görüntüleme ile STIR (short tau inversion 
recovery) ve yağ baskılı T2 sekanslarda değerlendirilmiştir. Hasta-
ların tümünde alt ekstremite uzun kemiklerinde tutulum izlenirken, 
6’sında pelvis kemiklerinde, 4’ünde ayak bileği kemiklerinde tutu-
lum saptandı. Tüm hastalarda multifokal tutulum izlenirken, bunla-
rın ikisinde tekrarlayıcı seyir gözlendi. Üç hastada artrit gözlendi. 
Majeed sendromu tanısı ile takip edilen hastada psöriazis, AAA 
tanısıyla takip edilen bir hastada ise inflamatuvar barsak barsak 
hastalığı izlendi. H sendromu nedeniyle izlenen hastada kemik tu-
tulumu haricinde alt ektremitede hiperpigmente cilt lezyonları ve 
tip 1 diyabetes mellitus tanısı mevcuttu. AAA hastalarının üçünde 
MEFV geninde M694V homozigot, kalan üçünde ise M694V hete-
rozigot mutasyon tespit edildi. Tüm olgulara hastalık modifiye edici 
anti romatizmal ilaç (DMARD) uygulandı. Altı hastada biyolojik ilaç 
gereksinimi oldu. Olguların ayrıntılı klinik, laboratuvar ve tedavi veri-
leri tablo 1’de sunulmuştur. 

Sonuç: Bu hastalarda KNO bulgularını kontrol etmede NSAİ ye-
tersiz kalmış, tüm hastalarda DMARD gereksinimi olmuştur. Tüm 
hastalar göz önüne alındığında hepsinde multifokal tutulum olması 
ve altısında biyolojik ilaç kullanılması, birlikteliğin hastalığı şiddet-
lendirdiğini düşündürmektedir. Özellikle AAA prevelansının yüksek 
olduğu ülkemizde otoinflamatuvar hastalık ve KNO birlikteliği olabi-
leceği akılda tutulmalıdır.  KNO tanısı alan hastaların diğer otoinfla-
matuvar hastalık bulguları açısından sorgulanması gerektiği veya 
otoinflamatuvar hastalık tanısı olan hastalarda lokalize ve persiste 
eden kemik ağrısı geliştiği zaman KNO’nun akla gelmesi gerektiği 
düşünülmektedir. 
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SS-018:
OTOİNFLAMATUVAR HASTALIK SEYRİNDE NADİR BİR TUTU-
LUM: KRONİK NONBAKTERİYEL OSTEOMYELİT
Kadir Ulu, Betül Sözeri
Sağlık Bilimleri Üniversitesi, Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Çocuk Romatoloji Kliniği, İstanbul

Giriş: Otoinflamatuvar hastalıklar, doğuştan bağışıklık sisteminin 
bileşenlerinin anormal ve/veya spontan aktivasyonu sonucu tek-
rarlayan lokalize veya sistemik inflamasyon atakları ile karakteri-
ze bir hastalık grubudur. Kronik nonbakteriyel osteomiyelit (KNO) 
ve şiddetli formu olan kronik tekrarlayan multifokal osteomiyelit 
(KRMO), çocuklarda görülen steril osteomiyelitin izlendiği, otoinfla-
matuvar bir kemik hastalığıdır. Majeed sendromu erken başlangçlı 
sendromik KRMO formu iken, H sendromu kemik tutulumu ile sey-
redebilen nadir bir otoinflamatuvar durumdur. Hiperimmunglobulin 
D Sendromu (HIDS) genellikle yaşamın ilk yılında ortaya çıkan me-
valonat kinaz (MVK) gen mutasyonları sonucu tekrarlayan ataklar-
la seyreden nadir bir otoinflamatuvar hastalıktır. Ailevi Akdeniz Ate-
şi (AAA) kendiliğinden gerileyen tekrarlayan ateş ve serözit atakları 
ile karakterizedir. Literatürde AAA prevalansının KNO hastalarında 
topluma göre daha sık olduğunu, AAA ve KNO birlikteliğinin ise 
hastalığın şiddetinde artışa yol açtığını bildiren yayınlar mevcuttur.  
AAA ve KNO arasındaki ilişki net olarak aydınlatılamasada, her iki 
durumun pategenezinde proinflamatuvar sitokin artışına yol açan 
ortak yolaklar bulunabileceği vurgulanmaktadır. 

Amaç: Bu çalışma, kronik nonbakteryel osteomyelit ve ilişkili diğer 
otoinflamatuvar hastalık tanılarıyla takip edilen dokuz hastanın 
demografik, klinik ve laboratuvar verilerini ve tedavi rejimlerini sun-
maktadır.
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SS-019:
NADİR BİR FETAL BRADİKARDİ OLGUSU
Özlem Sarısoy
SBÜ Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk Kardi-
yoloji Bölümü

      Neonatal lupus eritematozus , yenidoğanlarda 1/20.000 ora-
nında görülen nadir bir sendromdur. Sistemik lupus eritematoz 
(SLE), Sjögren’s sendromu ve diğer kollajen vasküler hastalıklara 
sahip anneden geçen antikorların, fetüste hasara neden olmasıy-
la karakterize otoimmün bir hastalıktır. Anneden bebeğe gebelikte 
transplasental yolla lupus antikorlarının geçmesi ile oluşur.
       
Hastanemizin perinatoloji poliklinliğinden, 31 yaşında G1P0Y0A0 
gebe 24.haftada fetal bradikardi nedeni ile çocuk kardiyoloji polik-
linliğimize gönderildi. Gebenin bilinen bir hastalığı, ailede kardiyak 
veya kronik hastalık öyküsü yoktu. Yapılan fetal ekokardiyografi-
de (EKO), kalp anatomik olarak normal bulundu. Fakat atriyum ve 
ventriküllerin senkronize kasılmadığı, ventriküler kalp hızının 67/
dak olduğu görüldü. Fetusta atriyoventriküler (AV) tam blok olduğu 
düşünüldü. AV tam blok nedenleri araştırılması ve kalp yetersizliği 
açısından yakın fetal EKO izlemi planlandı. Gebenin hiçbir şikayeti 
olmamasına rağmen yapılan tetkiklerde lupus antikorları pozitif bu-
lundu. Romatoloji tarafından steroid tedavisi başlanan gebe takibe 
alındı. Steroid tedavisine rağmen fetusun kalp hızı artmadı ve AV 
tam bloğu düzelmedi. Ama yapılan haftalık EKO’larda fetusta kalp 
yeterizliği bulgusu izlenmedi ve kardiyak fonksiyonları bozulmadı. 
Bebek, 34. haftada 2490 gr olarak spontan vajinal yolla doğdu. Do-
ğum sonrası yenidoğan yoğun bakım ünitesinde takibe alındı. Çeki-
len EKG’sinde, kalp hızı 65/dakika ve
AV tam blok mevcuttu. Yapılan EKO’da sol ventrikülü normalden 
hafif geniş, hafif dereceli mitral ve triküspid kapak yetersizlikleri gö-
rüldü. Lupus antikorları bebekte de pozitif olması üzerine hastaya 
neonatal lupus tanısı konularak, AV tam blok nedenin lupus olduğu 
saptandı. Bebek, hemodinamik açıdan sıkıntı yaşanmaması ve ge-
çici pacemaker ihtiyacı olmaması nedeni ile 10 günlük izlem sonra-
sı hastaneden taburcu edildi. 3 aylık olan bebeği çocuk kardiyoloji 
poliklinliğinde,15 gün aralarla EKO ve holter kontrolleri yaparak ya-
kın olarak izlemekteyiz. Bebek takiplerinde ayına uygun kilo alıyor 
ve henüz kalp yetersizliği bulgusu görülmedi.
       Sonuç olarak, neonatal lupusta en ciddi bulgu kardiyolojik tutu-
lum sonucu görülmektedir. Kardiyak bulgular, kardiyomiyopatiden, 
konjenital AV tam bloğa kadar değişik şekilde ortaya Kardiyak tutu-
lum %20 mortal seyretmekte ve kalp bloğu olan hastalarda % 60-
70 oranında “pacemaker” gerekmektedir. 

SS-020:
PANDEMİ SÜRECİNDE YENİ TANI ALAN TİP 1 DİYABETLİ ÇO-
CUKLARDA AĞIR KLİNİK BULGULARLA BAŞVURU DAHA 
FAZLA 
Irmak Dicle Sargın, Heves Kırmızıbekmez, Fatma Dursun, 
Gülcan Seymen
Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Çocuk Endokrino-
lojisi, İstanbul

Amaç: COVID-19 pandemisi ilanı sonrası bireysel ve sosyal birçok 
önlem alındı. Bu süreçte tanı alan tip 1 diyabetli hastaların önceki yıl-
lara göre daha ağır tabloda geldiği gözlendi. Kliniğimizde pandemi 
öncesi bir yıl içinde ve pandemi sürecindeki bir yıl içinde tanı alan 
tip 1 diyabetli hastaların başvuru bulgularının değerlendirilmesi he-
deflendi.

Gereç ve Yöntem: Çalışmaya pandemi öncesi bir yılda tanı alan 27 
hasta ve pandemi sürecinde tanı alan 39 hasta alındı. Demogra-
fik özellikler, semptom süresi, antropometrik ölçümler, başvuruda 
klinik tablo, kan gazları, tam kan sayımı, biyokimyasal parametreler, 
HbA1C, c-peptid indeksi pandemi öncesi ve sonrasında tanı alanlar 
arasında karşılaştırıldı. 

Bulgular: Pandemi öncesi tanı alan 27 hastanın (14 erkek, 13 kız) 
tanı yaşı ortalaması 9,58±4,57 yıl, 12’si pubertal ve 15’i prepuber-
taldi. Tanı öncesi ortanca semptom süresi 7 gün (2-90 gün arası), 
hastaneye yatış süresi ise 9 gün (5-15 gün arası) idi. Pandemi süre-
cinde tanı alan 39 hastanın (20 erkek, 19 kız) tanı yaşı ortalaması 
9,92±4,36 yıl, 21’i pubertal ve 17’si prepubertaldi. Tanı öncesi ortan-
ca semptom süresi 7 gün (2-60 gün arası), hastaneye yatış süre-
si ise 10 gün (5-20 gün arası) idi. Pandemi öncesi 27 hastanın 7’si 
(%25,9) DKA ile başvururken, pandemide 39 hastanın 23’ü (%58,9) 
DKA ile başvurmuştu (p=0,008). Pandemi öncesi 27 hastanın 10’u 
yalnız hiperglisemi, 10’u ketoz, 3’ü DKA ve 4’ü “ağır DKA” ile başvur-
muşken, pandemide 39 hastanın 4’ü hiperglisemi, 12’si ketoz, 14’ü 
DKA ve 9’u “ağır DKA” ile başvurmuştu ve aradaki fark istatistiksel 
olarak belirgindi (p=0,019). 

Sonuç: Pandemi sürecinde belirgin olarak daha fazla hasta daha 
ağır tablo ile tanı almışlardı. Semptom sürelerinde anlamlı fark yok-
ken ağır tablo ile başvuru mutlak insülin eksikliğine gidiş ve insülin 
karşıtı hormonların artış sürecine etkili başka faktörlerin de olabi-
leceğini düşündürmüştür. Sürekli evde kalmanın getirdiği aile içi 
psikososyal sorunlar, düzensiz uyku ve beslenmenin getirdiği me-
tabolik sorunlar gibi faktörler araştırılmaya açıktır. 
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Servis takibinde enflamasyonun devam ettiği, derin anemi, trom-
bositopeni gelişmesiyle MAS ve DIC tablosunun kronik pankreatit 
zemininde gelişmiş olduğu düşünülerek tekrar çybü e alındı.
ÇYBÜ takibinin 5. gününe kadar afr,ferritin yüksekliği,trombositope-
ni ,hb düşüklüğü ve ateşi devam etti.Devamlı kan ürünü replasman-
ları ,aralıklı plazmaferez ,prednol ve anakinra tedavilerine devam 
edildi. 2 gün sonra aktif rektal kanaması olması üzerine ç. Gastroen-
teroloji tarafından yapılan kolonoskopisinde; melena tarzı mukuslu 
içerik, endoskopisinde papilladan gelen aktif kan sızıntısı şeklinde 
kanama izlendi. Girişimsel radyoloji tarafından anjiografi yapıldı. 2 
adet gastroduodenal arter tespit edildi, anteriora coil uygulandı.
Hastanın takibinde günlük transfüzyon ihtiyacının devam etme-
si ve aneminin düzelmemesi nedeniyle ç.cerahisi tarafından acil 
expolratif laporotomi yapılıp pankreastaki kanama odağı ve etraf-
taki nekroze doku debride edildi ,hemodinamisi stabil olmayan has-
tanın ameliyatı sonlandırıldı.Direnlerinden gönderilen amilaz lipaz 
değerleri yüksek seyretmekte olup aktif geleni devam etti.
Genel durumunda kötüleşme,ateşinin yükselmesi, batın distansi-
yonu ,hassasiyeti ve direnden kanlı gelenlerinde artış olup hemo-
dinamisinin bozulması üzerine ç. cerahisi tarafından tekrar acil 
operasyona alındı. Kanama odağı olduğu düşünülen pankres ba-
şında kistik malformasyon  koterize edilip  hemostaz sağlanıp, total 
eksize edildi. Patolojisi; Mikroskopik değerlendirmede solid alana 
uyumlu bölgede pankreas dokusu, düz bir sınırla ayrılmış bağırsak 
mukozası ile kaplı submukoza ve kas dokusu içeren kist duvarı iz-
lendi.Histokimyasal inceleme, yüzey epitelinin PAS-AB’li bağırsak 
tipi müsin içerdiğini gösterdi. Histopatolojik değerlendirme ışığında 
olgu pankreas yerleşimli intestinal duplikasyon kisti olarak rapor 
edildi.
Postop takibinde genel durumu düzeldi, tekrar pankreatit atağı ge-
çirmedi. (Resim3)

Tartışma:
Pankreatit, çocuklarda akut karının nadir bir nedenidir. Son yıllarda 
obezitenin artmasıyla birlikte pankreatit de artan oranlarda görül-
mektedir. Çocuklarda pankreatitin en sık nedenlerinden biri olan 
obezite insidansındaki artış bunun nedeni olarak gösterilmektedir.
Çocuklarda akut pankreatit vakalarının yüzde 15’ine konjenital ano-
maliler (örn., pankreas divisum), Crohn hastalığı ve periampuller 
bölgeyi tutan duodenum ülserleri gibi yapısal anomaliler neden 
olur.
Literatürde tarif edilen çok az duodenal duplikasyon kisti vardır ve 
insidansı 100.000 doğumda 1’den az olan gastrointestinal duplikas-
yonların %5-10’unu oluşturur. Chen et al. 47 duodenal duplikasyon 
kisti vakasını gözden geçirdi [1]. Avcı ve ark. İncelenen 43 pankreas 
ile ilişkili enterik duplikasyon kisti vakası rapor edilmiştir.  
 Duplikasyon kistleri, bir kas tabakası ile çevrili gastrointestinal mu-
koza içeren tübüler veya kistik oluşumlardır. Önemli ve çok nadir bir 
özellik, duplikasyon kistlerinin %25 ila 35’inin kanama gibi komplikas-
yonlara yol açan ektopik mide mukozası içerebilmesidir. Çoğunluk-
la gastrointestinal sistemin bir kısmı ile ilişkilidir. Nadir durumlarda 
kistler izole edilebilir ve ayrı bir damar pedikülüne sahip olabilirler. 
İzole retroperitoneal enterik duplikasyon kistleri de bu gruptadır.
Olgumuzda pankreas başında yerleşimli, barsak bağlantısı olma-
yan, etrafı kas tabakasıyla çevrili duodenal mukoza içeren peristal-
tik kistik lezyon vardı.

Sonuç:
Bu nadir vakayı paylaşarak, çocuklarda altta yatan konjenital ano-
maliler akılda tutulması ve karın görüntülemede ultrasonografik 
dinamik gerçek zamanlı muayenenin önemini vurgulamak istedik.

SS-021: 
PANKREATİT VE İNTRAPERİTONEAL KANAMASI OLAN VA-
KADA İNTRAPANKREATİK DUODENAL DUPLİKASYON KİS-
Tİ:OLGU SUNUMU 
Büşra ÇELİK , Gürkan ATAY , Sevinç KALIN , Canan HASBAL 
AKKUŞ ,Zekeriya İLÇE , Seher ERDOĞAN , Betül SÖZERİ 
1Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi 
2Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Çocuk Yoğun Bakım Kliniği 
3Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Radyoloji Kliniği 
4Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları Kliniği 
5Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Çocuk Cerahisi Kliniği 
6Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Çocuk Yoğun Bakım Kliniği 
7Sağlık Bilimleri Üniversitesi Ümraniye Eğitim ve Araştırma 
Hastanesi, Çocuk Romatoloji  Kliniği

Giriş:
Çocuklarda akut pankretitin etiyolojisi sıklıkla travma ,enfeksiyon-
lar, ilaçlar, genetik faktörler ve metobolik hastalıklardır. Nadiren 
pankreatikobiliyer kanal sisteminin konjenital anomalileri pank-
reatik divisum ve anüler pankreas gibi pankreatite neden olabilir.
Pankreatik psödokistleri tekrarlayan pankreatit ile taklit edebilen 
intrapankreatik enterik duplikasyon kistleri oldukça nadirdir.  
Enterik duplikasyon kistleri en sık ince bağırsakta özellikle ileumda 
görülen nadir konjenital malformasyonlardır.Gastrointestinal siste-
min herhangi bir bölümünde ortaya çıkabilirler.Enterik duplikasyon 
kistlerinin tanısı değişken klinik görünümleri nedeniyle zordur.Ge-
nellikle hastalar asemptomatiktir ve bu lezyonlar sıklıklatesadüfen 
saptanır. Daha seyrek olarak hastalar bağırsak tıkanıklığı ,invajinas-
yon, volvulus, pankreatit, perforasyon, gastrointestinal kanama 
veya enfarktüs gibi bir komplikasyonla başvurabilirler.

Vaka sunumu:
13y K hasta, yaklaşık 6 yıldır aralıklı karın ağrısı şikâyetiyle çoklu has-
tane basvurusu olup halsizlik,2 kez kanlı kusma ve 2 gün önce kanlı 
dışkılama şikâyetiyle çocuk acil servise başvurdu. Hastanın özgeç-
miş ve soygeçmişinde özelik yok. FM de soluk olup, batında yaygın 
hassasiyet defans mevcuttu. Yapılan tetkiklerinde hgb: 4,9 olması 
üzerine ES transfüzyonu verildi. GİS kanama şüphesiyle takılan 
NG’den geleni ve,kanlı dışkılaması olmadı,Ç.gastroenteroloji tara-
fından yapılan endoskopide aktif kanaması tespit edilmeyen hasta 
over kist rüptürü? ön tanısıyla ç.cerahisi ve kadın doğum hastalık-
ları ile görüşülerek laparoskopi yapıldı. Laparoskopide 3000 cc se-
rohemorajik sıvı aspire edildi, sitolojide özellik saptanmadı.Postop 
10. gününde  ateşinin olması, genel durumunun bozulması üzerine 
sepsis ön tanısıyla antibioterapi başlandı. Hastanın takiplerinde 
karın ağrısı olup, peritonit ve pankreatit atakları devam etti. Yapılan 
batın usg (Resim1.) Pankreas başı düzeyinde 15x10 mm,18x12 mm 
boyutlu iki adet hipoekoik kisttik görünümde lezyon, posterome-
dialde tariflenen lezyonda postprandial bakıda intestinal hareket 
izlenmiştir. (Duodenal divertikül?,Ektopik  doku?) 
Birer dakikalık aralıklarla çekilen ardışık T2 ağırlıklı aksiyal MR gö-
rüntüleri (Resim2)
Hastanın pankreatit ve asit tablosunda alınan periton sıvı örnekleri 
seröz-hemorojik görünüp eksudatif karakterdeydi.
Hastanın servis takibinde genel durumu kötüleşip, ateşinin olması 
üzerine yapılan tetkiklerinde makrofaj aktivasyon sendorumu(-
MAS) düşünülerek, ÇYBÜ e alındı.Hastaya  plazmaferez,ıvıg , pulse 
prednol ,anakinra,cyclosporin  tedavileri verildi. Hastanın romatolo-
jik ileri tetkiklerinde özellik saptanmadı. 5 seans plazmaferez son-
rası ferritin değerleri gerileyen, kliniği düzelen ateşi olmayan hasta 
servise devr edildi.
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SS-022:
ÇOCUKLUK ÇAĞINDA NADİR BİR OLGU: HİPOFİZER CUS-
HİNG ADENOMU
Şerife Ece Ulu1, Ayşe Yaşar1, Gülcan Seymen1 
1S.B.Ü. Ümraniye Eğitim ve Araştırma Hastanesi, Çocuk En-
dokrinolojisi Kliniği

GİRİŞ: Cushing sendromu (CS) fazla miktarda endojen veya ekso-
jen glukokortikoidlere uzun süre maruz kalma sonucu gerçekleşir. 
Endojen CS çocuklarda son derece nadirdir.  Cushing hastalığı 
(CH) ise ACTH üreten hipofiz adenomlarına bağlı gelişen CS’unu 
tanımlar ve yedi yaş üstü çocuklarda endojen Cushing Sendro-
munun en sık nedenidir. Hiperkortizoleminin klinik görünümü değiş-
kendir, bu nedenle CH’nın teşhisi genellikle zordur. Hastalık artan 
morbidite ve mortalite ile ilişkili olduğundan öncelikli hedefler erken 
tanı ve tedavidir. 

OLGU: On yedi yaş altı aylık erkek hasta, kilo artışı, halsizlik, vücutta 
oluşan çatlak ve saç dökülmesi şikayeti ile çocuk endokrin polik-
liniğine başvurdu. Fizik muayenede; yüzde aydede görünümü ve 
akneiform lezyonlar; boyunda bufalo hörgücü; kollarda, bacaklar-
da ve sırtta yaygın erguvani renkte strialar ve vücutta santral yağ-
lanma mevcuttu. Boyu -0.73 SDS , kilosu 0,24  SDS olan hastanın, 
son iki yılda 17 kg aldığı öğrenildi. Laboratuvar değerlendirmesinde 
bazal ACTH: 48 pg/ml ve bazal kortziol 19 ug/dl saptandı. Hiperkor-
tizolizm ile uyumlu kliniği bulunan hastaya CS tanısında birinci ba-
samak testler yapıldı. İlk olarak 1mg dekzametazon süpresyon testi 
uygulandı; test sonrası kortizol düzeyi 29.1 ug/dl ile yüksek saptandı. 
Yine tanı amacıyla yapılan gece kortizol düzeyi ve 24 saatlik idrar-
da kortizol düzeyi sırasıyla 19.9 ug/dl ve 2897 nmol/24h ile yüksek 
bulundu.  Bu bulgularla CS tanısı kondu ve bazal ACTH değerinin 
29 pg/ml’nin üzerinde olması nedeniyle, hastada ‘ACTH bağımlı 
CS’ düşünüldü. ‘ACTH salgılayan hipofiz adenomu’ veya ‘ektopik 
ACTH sendromu’ ayırıcı tanısı için çekilen hipofiz MR’da hipofiz 
anteroinferiorunda 3.5mm çaplı mikroadenom saptandı. Adeno-
mun 6 mm’nin altında olması üzerine, hiperkortizolizmin adenom 
kaynaklı olup olmadığını netleştirmek amacıyla inferior petrozal 
sinüs örneklemesi ile CRH yanıtı değerlendirildi ve elde edilen yanıt 
sonucunda Cushing hastalığı tanısı kondu. Transsfenoidal cerrahi 
ile tümör rezeksiyonu gerçekleştirilen hastanın, post-op kortizol ya-
nıtı yetersiz olduğu için hastaya fizyolojik dozda oral hidrokortizon 
tedavisi başlandı. Ameliyat sonrası 8. Ayda hastanın yaklaşık 8 kg 
verdiği ve CS bulgularının gerilediği gözlemlendi.   
SONUÇ: Çocukluk çağında CS’nun en sık nedeni ekzojen glukokor-
tikoidlerin kullanımıdır; endojen CS nedenleri nadir görülür. Cushing 
Hastalığı tanısı koymak için yapılacak testlerden önce klinik şüphe 
en önemli adımdır. Ayrıntılı anamnez ve fizik muayene ile CS dü-
şünülen vakalarda ileri tanı ve tedavi için testler yapılmalıdır. Bizim 
vakamızda da olduğu gibi yapılan testler sonrası CH tanısı almış va-
kalarda ilk tedavi seçeneği transsfenoidal cerrahi rezeksiyonudur. 
Cerrahi sonrası tam kür mümkündür.
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Siyanoz ile başvuran, dolaşım ve solunum sistem bulguları normal 
olup, oksijen tedavisi ile siyanozu gerilemeyen her hastada, MH ya-
pabilen ajan alım öyküsü varlığında, solunum sıkıntısı olmadığı hal-
de siyanoz varlığında, siyah çikolata rengi kan atmosfer oksijenine 
maruz kaldığı halde kırmızıya dönmüyorsa, nabız oksimetresiyle 
arteryel kan gazı oksijen saturasyonu uyumlu değilse MH tanısı 
aklımıza gelmelidir. 
Klinik presentasyonu tesbit edilen kan düzeyine göre değişkenlik 
göstermekte olup,  %3-15; ciltte solukluk, mavimsi renk değişikliği, 
%15-20; siyanoz, sıklıkla asemptomatik, %20-50; baş ağrısı, solu-
num sıkıntısı, baş dönmesi, senkop, halsizlik, bilinç bulanıklığı, çar-
pıntı, göğüs ağrısı, %50-70; aritmi, bilinç bozukluğu, deliryum, nöbet, 
koma, derin asidoz, >% 70; ölüm şeklindedir.
Tedavide; kimyasal maddelere bağlı MH’de, öncelikle tedavi son-
landırılmalı veya maruziyet engellenmelidir. Destek tedavisi, IV 
hidrasyon, oksijen uygulaması yapılmalıdır. Methemoglobin düzeyi 
%20’den düşükse genelde neden olan ilacın kesilmesiyle düzelme 
görülür, ancak yenidoğan ve erken süt çocukluğu döneminde te-
davi gerekebilir. Metilen Mavisi semptomatik MH’de birincil tedavi 
seçeneğidir.
Methemoglobin düzeyi %40’tan yüksekse intravenöz olarak 1–2 
mg/kg %1’lik metilen mavisi uygulanabilir. Siyanoz bir saat içinde 
gerilemezse aynı doz tekrarlanabilir. Methemoglobin düzeyi %70’in 
üstündeyse, ek olarak hiperbarik oksijen ve kan değişimine de ge-
rek olabilir. Asemptomatik veya enzim eksikliğine bağlı kronik siya-
notik hastalarda askorbik asit (200-500 mg/gün), riboflavin (20 mg/
gün), oral metilen mavisi (100-300 mg/gün) tercih edilebilir. 
Sonuç olarak MH erken çocukluk çağında siyanotik bebeklerde 
ayırıcı tanıda akla gelmesi gereken tanılardan biridir. Ayrıca cerrahi 
uygulamalarda sık kullanılan ve diğer ilaçlarla da gelişebilecek olan 
MH, siyanoz ile başvuran dolaşım ve solunum sistem bulguları 
normal her hastada düşünülmeli ve mutlaka ayrıntılı ilaç kullanımı 
sorgulanmalıdır. 

SS-023:
ÇOCUK ACİL SERVİSİNDE NADİR GÖRÜLEN BİR SİYANOZ 
NEDENİ, METHEMOGLOBİNEMİ;
Uzman Doktor Yakup SÖĞÜTLÜ, Sağlık Bilimleri Üniversite-
si Ümraniye Eğitim Araştırma Hastanesi, Çocuk Acil Kliniği, 
İstanbul

Methemoglobinemi (MH); ferrik formdaki demirinin oksijen molekü-
lünü bağlayamaması ve ek olarak ferröz formdaki hemoglobin mo-
leküllerinin oksijen afinitesinin artması nedeniyle dokulara oksijen 
sunulamaması durumudur. Sonuçta doku hipoksisi ve fonksiyonel 
anemi gelişir.
Olgu: Çocuk acil kliniğine başvuran 15 günlük erkek hasta morar-
ma şikayeti ile getirildi. G2P2A0 sağlıklı anneden 38. GH’da doğan, 
postnatal adaptasyonu iyi olan hastaya 15 günlükken sabah saat 
10:30 civarında sünnet operasyonu uygulanmış. Takibinde saat 
15:00 civarında morarma şikayeti ile dış merkeze başvurmuş. Baş-
vurduğu merkezde kan gazı bakılamadığı için tarafımıza yönlendi-
rilen hasta saat 19:00 civarında acil polikliniğimize başvurdu. Geli-
şinde siyanoze olduğu izlenen hasta resüsitasyon odasına alındı. 
Hastanın fizik muayenesinde; tartı	 4550 gr  (75-90 p), boy	
58 cm (>97 p) (2,4 SDS),  baş çevresi 36 cm (25-50 p), KTA 170/dk, 
TA	 84/48 mm Hg (50 p), DSS 40/dk, ateş 36,9 C, SpO2 %87, 
KDZ	  < 2 sn olarak saptandı. Genel durumu orta, turgor tonus 
doğal, skleralar hafif ikterikti ödem, solukluk yoktu. Mukozaları 
nemli, fontaneli 2x3 cm açık, bombeliği normaldi. Solunum sistemi 
muayenesinde solunum sesleri bilateral eşit ve doğaldı. Her iki he-
mitoraks solunuma eşit katılıyordu. Dolaşım sistemi muayenesin-
de KTA 170/dk, ritmikti. S1 N,  S2 N, S3 yoktu. Üfürüm yoktu. Periferik 
nabızlar bilateral palpabldı. Gastrointestinal sistem ve nörolojik 
sistem muayenesi normaldi. Genitoüriner sistem muayenesinde 
peniste post-operatif sütür ve ödem izlendi. Dermatolojik muaye-
nede döküntü ve peteşi yoktu. Cilt ve mukozalar siyanozeydi.
Hasta resüsitasyon odasına alınarak monitörize edildi. Rezervuarlı, 
geri dönüşümsüz O2 maskesi ile 10lt/dk olacak şekilde O2 deste-
ği başlandı. Hastadan kan gazı, hemogram ve biyokimya tetkikleri 
gönderildi. Hastanın oral alımı durdurularak 100 cc/kg/gün iv hidras-
yonu başlandı. Hastanın kan gazında MetHb: 46,8 olarak saptan-
ması üzerine metilen mavisi tedavisi başlanması planlandı. Metilen 
mavisi temin edilemediği için saat 20:00’de askorbik asit temin 
edilmesi üzerine 300 mg/kg/doz iv askorbik asit 15 dakikalık iv in-
füzyon şeklinde verildi. Hastanın askorbik asit tedavisi sonrasında 
30 dk içerisinde siyanozunda belirgin gerileme izlendi. Tedavinin 1. 
saatinde oda havasında bakılan SpO2:%95 izlendi, peroral siyano-
zunun devam ettiği gözlendi. Hastanın 2. saatinde bakılan kontrol 
kan gazında MetHb: 28,1 olarak sonuçlandı. Hastanın tedavinin 4. 
saatinde bakılan kontrol kan gazında MetHb: 8,4 olarak sonuçlan-
dı. Fizik muayenesinde siyanozu tamamen gerileyen, vitalleri stabil 
seyreden, genel durumu iyi olan hasta oral beslenmeye başlandı. 
Oda havasında bakılan SpO2:%97 olarak izlendi. Takiplerinde ge-
nel durumu iyi, vitalleri stabil seyreden, oral serbest anne sütü ile 
beslenen, oda havasında SpO2:%97-100 arasında seyreden, bakı-
lan kontrol kan gazında MetHb: 2 olarak sonuçlanan hasta refakat-
çisi eşliğinde taburcu edildi.
En sık, lokal anestezik ilaçlar, sülfonamidler ve nitrat içeren mad-
delerin MH’ye neden olduğu bildirilmektedir. Erken bebeklik döne-
minde, lokal anesteziklerin en sık kullanım alanı sünnet uygulama-
sıdır. Prilokain, metaboliti olan orto-toluidin ile MH’ye yol açabilen ve 
yaygın kullanılan bir lokal anesteziktir. Pratik uygulamada prilokainin 
enjektabl formu (Citanest®) ve prilokain-lidokain kremi (EMLA®) kul-
lanılmaktadır. Tedavi edici dozlardaki (1–2 mg/kg) prilokain, siyanoza 
yol açmayacak kadar düşük düzeylerde de olsa methemoglobin 
oluşumuna neden olmaktadır ve etki doz bağımlıdır.
Yaşamın ilk üç aylık döneminde, methemoglobini hemoglobine çe-
viren methemoglobin redüktaz (NAPH bağımlı-sitokrom b5 redük-
taz enzimi) aktivitesi düşük olduğu ve fetal Hb daha kolay oksitlen-
diği için toksik maddelere bağlı MH riski daha çoktur. Bu açıdan, bu 
dönemde bupivacain daha güvenilir bir lokal anestezik olarak kabul 
edilmektedir.
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