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Sayin meslektaslarimiz,

Umraniye Pediatri Derneginin biimsel aktivitesi olarak diizenlendigimiz “Umraniye Pediatri Nadir
Hastalklar Sempozyumu: Multidispliner Yaklasim” konulu sempozyumumuza hosgeldiniz,

Siz degerli meslektaslarimizin katlimiyla hastanemizde gergeklestirmekten mutiuluk duyuyoruz.
Bu sempozyum suresince katilimeilar cocukluk caginda nadir gorulen tankonuldugunda hasta ve
hekim acisindan farklilk yaratan, multidisipliner yoklasim gereken hastalklar ile iigili vaka takdimleri,
teorik anlatimlaria bilgilerini tozeleme firsati bulacaklardir,

Ayrica hemegirelik oturumlaryla da hemsirelerimiz dzellikli hasta gruplarindaki uygulamalarda bilgi
ve tecrubelerini paylosacaoktir.

Sizlerilstanbul Umraniye EGitim ve Arastirma Hastanesinde agirlamakta mutiuluk duyuyoruz.
Keyifli bir sempozyum gegirmenizi dileriz.

Sayglarmizia,

Prof. Dr. Betiil SOZERI Prof. Dr. Suar CAKIKILIC
Dernek Baskani Sempozyum Baskani




18 MART 2022, CUMA

ACILIS KONUSMALARI

13:30-14:00 |, ¢ b Betti Soreri Prof Dr Suar CakiKiic

COCUK METABOLIZMA PANELI
Oturum Baskani: Prof. Dr. Cagatay Nuhogiu
- Vakalar'la Mukopolisakaridozilar

Uzm. Dr.Ibrahim Tas

14:00-14:30

TIBBi GENETIK PANELI

Oturum Basgkani: Prof. Dr. Seher Basaran, Uzm. Dr. Sezin Canbek
- Nadir Hastaliklar ve Genetik

Uzm.Dr.Metin Eser

- iskelet Displazileri

Uzm. Dr.IremKalay

- Serebellar Anomadaililer

Uzm.Dr. Sezin Canbek

- Griselli Sendromu

Uzm. Dr. Murat Hakki Yarar

15:30-15:40 KAHVE ARASI

COCUK IMUNOLOJI PANELI

Oturum Baskani: Prof. Dr. BetUl S¢zeri
CARMIL2 eksikligi: Klinik ve Prognozu
Prof. Dr.Safa Baris

14:30 -15:30

15:40-16:10

COCUK YOGUN BAKIM - COCUK IMMUNOLOJi PANELI
Oturum Baskanlart: Prof. Dr. Safa Baris, Doc. Dr. Seher Erdogan
- CYBU'nde nadir bir olgu: ZAP70 eksikligi

Uzm. Dr.Ceren Tugrul, Doc. Dr. Mehmet Yasar Ozkars

16:10-16:50

COCUK ENDOKRIN - COCUK UROLOJi

Oturum Baskanlarr:

16:50 17:30  DocDr.Esra Deniz Papatya Cakr, Prof. Dr. Zekeriyallce

- Bir cinsiyet gelisim Bozuklugu olgusuyla atipik genital yapiya yaklasim
Uzm. Dr.Irmak Dicle Sargin, Doc¢ Dr. Heves Kirmizibekmez, Uzm. Dr. Sevim Yener

Cocuklarda Akilci llag Kullaniminin Onemi ve Yénetimi

17:30-17:45 Konusmact: Uzm. Dr.Begtim Sirin Koc




19 MART 2022, CUMARTESI

SOZEL BILDIRi OTURUMU - 1

08:30-09:30 Oturum Baskanlari: Uzm. Dr. Canan Hasbal, Doc. Dr. Omer Kartal

SS-001: Otoimmiin Poliglandiiler Sendrom TiP-2 Olan Hastanin Cocukluktan
Erigkinlige Uzun Dénem izlem

Esma Ebru Altun

SS-002: McCUNE ALBRIGHT Sendromlu Hastanin Uzun Dénem izleminde Peri-
ferik Erken Pubertenin Tamoksifen ile Basarih Tedavisi

Pinar Atla

S$S-003: Kusma ile Bagvuran Hastada Tani Aimis Adrenolékodistrofi Olgusu
CananHasbal Akkus

SS-004: AML de Nadir Prezantasyon: Graniilositik Sarkom

Selime Aydogdu

SS-005: Direngli Epilepsi Tanii Cocuklarda Ekleme Tedavisinde Kolabazam
Kullaniminin Tiroid Fonksiyonlan Uzerine Etkisi

GUlcan Seymen

S$S-006: Rastlantisal Olarak Kardiyak Fibrom Saptanan Olgu

Vildan Atasayan

SS-007: intranasal Steroid Kullanimi Sonrasinda Gelisen iyatrojenik Cushing
Sendromu

Irmak Dicle Sargin

SS-008: isitme Azl ile Gelen Nadir Vaskiilit: Takayasu Arteriti

Gulcan Ozomay Baykal

SS-009: Cocukluk Cagi Sarkoidozu: Tek Merkez Verileri

RamazanEmre YiGIT

SS-010: TNF Reseptor iliskili Periyodik Sendromda Nadir Bir Baslangic: Tekrar-
layan Makrofaj Aktivasyon Sendromu

Sengul Caglayan

SS-011: Noonan Sendromunda Kongenital Kardiyak Anomaililer

Nurdan Erol

S$S-012:Akut flask pareziile basvuran ¢ocuklarda nadir metabolik-genetik ne-
denler: Olgu serisi

HulyaMaras

S§S-023: Cocuk Acil Servisinde Nadir Gériilen Bir Siyanoz Nedeni, Methemoglo-
binemi,

Yokup SOGULIT

COCUK ROMATOLOJi - COCUK HEMATOLOJi PANELI
Oturum Baskanlart: Prof. Dr. Suar Caki Kilic, Do¢ Dr Mustafa Cakan
09:30-10:10 | - Covid sonrasi MAS ile belirginlesen nadir hematolojik
hastalik: Hemoksijenaz-1 defekti

Uzm. Dr. Sengul Caglayan, UzmDr. Funda Tekkesin




NOROLOJi - YENIDOGAN PANELI

Oturum Baskanlart: Prof. Dr. ke Mungan Akin, Prof. Dr. ilkin Zindanci
1010-1110 - Siradan bir yenidogan cilt dokiintiisiiniin beklenmeyen nedeni
Konusmacilar: Uzm. Dr. Funda Yavanoglu Atay, Uzm. Dr. Hulya Maras,
Uzm. Dr. Seving Kalin, Prof. Dr. Itir Ebru Zemheri

11:10-11:20 KAHVE ARASI

COCUK HEMATOLOJI-COCUK KALP-DAMAR CERRAHISI PANELI
Oturum Baskanlart: Prof. Dr. Turkay Saritas, Prof. Dr. Ali Can Vuran
1120-12.00 - Iki Nadir Hastaligin Birlikteligi: Hemofili ve Biiyiik Arter
Transpoziyonu

Uzm. Dr. Begum Sirin Koc, Doc. Dr. Mehmet Dedemogiu

UYDU SEMPOZYUM - 1 o o
COCUKLARDA TEKRARLAYAN URTIKER-KRIYOPIRIN ILISKILI
PERIYODIK ATES SENDROMUNDA KANAKINUMAB DENEYIMLERI

!y NOVARTIS

1200-12.30

Baskan/Konusmact: Prof. Dr. BetUl Sozeri

12:30-13:00 OGLE YEMEGiI

COCUK KARDIYOLOJi - COCUK GOGUS HASTALIKLARI PANELI

Oturum Baskanlart: Prof. Dr. Taliha Oner, Uzm. Dr. Hokan Yazon

13.00-1340 - Di-george sendromu tanili acik kalp cerrahisi gegiren hastada postoperatif
problemlerin yonetimi

Uzm. Dr. Vildan Atasayan, Uzm. Dr. Ozlem Sanisoy

UYDU SEMPOZYUM - 2
1340-1410 HEREDITER ANJIOODEM (('C@nturion

Konusmact: Doc. Dr. Mehmet Yasar Ozkars

SOZEL BILDIRi OTURUMU - 2

1101000 Oturum Bagkanlar:: Doc. Dr.Fatma Dursun, Uzm. Dr. Selime Aydogdu

S$S-013: Ciddi Artrit ile Seyreden Bir Olguda RIPK1 Eksikligi

Ayse Tanatar

SS-014: Nadir Goriilen Tedavi Edilebilir Bir Norometalik Hastalik:

Serebral Folat Transporter Eksikligi

Derya Guder

S$S-015: Kas Gili¢siizlugiiyle Basvuran DADA-2 Tanisi Alan Nadir Bir Olgu

Elif Arslanogiu Aydin

S$S-016: Kronik Artrit ayrici tanisinda nadir bir hastalik: Di-George Sendromu
Fatma Gul Demirkan

S§S-018: Otoinflamatuvar Hastalik Seyrinde Nadir Bir Tutulum: Kronik Nonbak-
teriyel Osteomyelit

Kadir Ulu




S$S-019: Nadir bir fetal bradikardi olgusu

Ozlem Sarnisoy

$S-020: Pandemi Siirecinde Yeni Tani Alan TiP 1 Diyabetli Cocuklarda Agir Klinik Bul-
gularia Bagvuru Daha Fazla

Irmak Dicle Sargin

SS-021: Pankreatit ve intraperitoneal Kanamasi Olan Vakada intrapankreatik Duo-
denal Duplikasyon Kisti: Olgu Sunumu

BUsra Celik

S$S-022: Cocukluk Caginda Nadir Bir Olgu: Hipofizer Cushing

Serife Ece Ulu

COCUK GASTROENTEROLOJi - COCUK CERRAHISI PANELI
Oturum Baskanlart: Prof Dr. Coskun Celtik, Prof. Dr. Zekeriyaliloe
19.00-1540 | - Psddo-obstruksiyon yapan bir nadir hastalik:
Norointestinal displazi

Konusmacilar: Uzm.Dr. Emine Kocamaz, Uzm. Dr. Ceyhan Sahin

15:40 -15:50 KAHVE ARASI

YENIDOGAN - COCUK NEFROLOJi PANELI

Oturum Baskanlart: Prof. Dr. Harika Alpay, Prof. Dr. Yasemin Akin

- Bilateral Polikistik Bébrekli Yenidoganin Yogun Bakimdaki Yagsam Seriiveni
Uzm. Dr.Ozlem Sahin, Uzm. Dr. Cemiile Pehlivanoglu

1550-16:30

COCUK ACIL - COCUK YOGUN BAKIM PANELI

Oturum Baskanlari: Doc¢Dr. Seher Erdogan, DogDr. Fulya Kamit

- influenza A Enfeksiyonunun Nadir Bir Komplikasyonu: Myokardit
16:30-1710 | Dr.Sevgi Akova

- Cocuklarda Nadir Goriilen Covid 19 Komplikasyonu:

Fulminan Myokardit

Uzm. Dr. Gurkan Atay

HEMSIRELIK OTURUMU

Oturum Baskanlar: Dr. Ogr. Uyesi Sevgi Akova, Zerrin Dandin

- Nadir hastaliklarda hemsirelik uygulamalan Biyolojik ajan uygulamalar
Cevriye Tamer

- Hemofili hastalarinda faktér uygulamalari

Hatice Er Gok

- Yara bakiminda az bilinen yeni uygulamalar

Serap Alaboga

- Yenidogan meningomiyeloselinde yara bakimi

Feyzulloh Cakmaok

1710-1810







KONUSMA
OZETLERI



TIBBi GENETIK

NADIR HASTALIKLARIN TANISINDA YENI NE-
SIL DiZiLEME TEKNOLOJILERININ KULLANIMI
Uzm. Dr. Metin ESER

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik
Boldmu

Nadir hastaliklar, Avrupa ve diger gelismis Ulke-
lerdeki tanimiyla; 2000'de 1ya da daha az siklikta géri-
len, codu ilerleyici, metabolik, kronik ve bazilar lumcal
olabilen hastaliklardir. Nadir olduklarindan dolayi haklo-
rinda ¢ok az bilgiye sahip olmamiz, genel olarak yaygin
gOrulen mutasyonlarinin olmamasi, dnemli bir kisminin
olusumunda birden fazla genin sorumlu olmasi ve kes-
fedilmis genleri olmayan nadir genetik hastaliklarin bu-
lunmasi nadir hastaliklarin tanisini zorlastirir.

Yeni Nesil Dizileme ydntemi; Birbirine paralel
milyonlarca kisa DNA fragman dizisini tespit etme yon-
temidir. Yeni nesil dizileme tekniklerinin kullanildig, insan
genomunda RNA kodlayan ekzonlarr ve tim bilinen
genlerin splice bolgelerini inceleyen tim ekzom dizile-
me ile birgok nadir hastali@in tanisi ve yeni bircok genin
kesfi mUmkoin olmustur.

Ancak gerek yeni nesil dizileme yonteminin ken-
di teknik 6zelliklerinden kaynaklanan gerekse saptanan
cok sayidaki varyantlarin siniflandirnimasi ve hastalik-
larla iliskilendiriimesine ait problemler ¢ézilmesi gere-
ken sorunlardir.

ISKELET DISPLAZILERI

l_J_zm. Dr.lIrem KALAY,

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik
Boldma

Yenidogan déneminde gorulen genetik has-
talklarin %5'ini olusturan iskelet displazileri, kemik ve/
veya kikirdagin olusum ve gelisiminin etkilenmesi ile or-
taya ¢cikan ve 400'de fazla antiteyi iceren heterojen bir
hastalik grubudur. Canl dogumda prevalansi 10.000de
24 -45 iken, perinatal élumlerde bu oran 1000'de 9le
yUkselmektedir.

iskeletin genetik hastaliklar ilk olarak osteo-
kondrodisplaziler ve dizostozlar olarak ki ana grupta
incelenir. Osteokondrodisplazilerde iskelet tutulumu
yaygin ve simetriktiktir.

Genellikle embriyogenezden sonra eksprese olan ve
postnatal dénemde de ekspresyonu devam eden gen-
ler etkilidir. iskelet displazilerinde mutasyona ugramis
genin ekprese oldugu tim vicut bolgeleri etkilenebilir
ya da gen ekspresyonu yalnizca belli bélgelerle sinirl
olabilir (spinal, rizomelik, mezomelik). Tutulum genelde
simetriktir ve siddetli boy kisaligi siktir. Dizostozlardaise
tek veya bir grup kemigin etkilendigi kismen sinirl tutu-
lum gorullr ve organogenez dénemindeki gegici sinyal
defektleri etyopatogenezde etkilidir, kemik yapisi genel
olarak normaldir.

iskelet sisteminin intrauterin dénemin erken
evrelerinde ossifiye olmasi 6zellikle letal seyirli iskelet
displazilerinin Il. dizey USG ile kolaylkla taninmasina
olanak saglamaktadir. Bu konuda en deneyimli mer-
kezlerde bile antenatal dénemde 6zgin tani orani %60
ila 65, ortalama ise %40 civarindadir. Bu nedenle fetal
iskelet displazilerinin 6zgun tanisinda altin standart, ult-
rasonografik incelemeye ek olarak postnatal klinik, rad-
yolojik ve patolojik bulgular ile molekuler analiz sonugla-
rinin birlikte degerlendiriimesidir. Ozgin tanya ulasmak
ailenin sonraki gebeliklerinde tekrar riski ve olasi Gireme
seceneklerini (prenatal invaziv tani/preimplantasyon
genetik tani) iceren bUttnlUkIU bir genetik danisma ve-
rilmesine olanak saglar.
Alle 6ykusu genetik degerlendirmenin ilk basamagidir.
iskelet displazilerinin bliyiik bir kismi OD kalrtilip genellik-
le izole olgular seklinde gorulse de tlkemiz gibi akraba
eViiliginin dolayisiyla OR kalitilan hastaliklarin sik gérul-
digu toplumlar icin bu oranlar degismekte ve aile 6yku-
sunuin 6nemi bir kat daha artmaktadir. X'e bagh kalitilan
iskelet displazileri tim olgularin yaklasik %4'Gnu olustu-
rur Ayrica, OD hastaliklarda gérilen ekspresivite degis-
kenligi olasiigi da unutulmamal ve 6zellikle ebeveynler
suphelenilen genetik sendromun hafif bulgular agisin-
dan dikkatli degerlendirme gerektirir. Pedigri analizin-
de tUm bunlarin g6z éntinde bulundurulmasi énem arz
etmektedir.

iskelet displazileri genetik olarak oldukga he-
terojendir. Bir gen fenotipik olarak tamamen farkli bir-
cok iskelet displazisine neden olabilir veya bir iskelet
displazisinin etyolojisinde bircok farkli gen rol alabilir (Or;
TRPV4, FGFR3, NPR2). Bu sunuda, iskelet displazilerine
genel yaklasim ve genetik heterojenite ile ilgili 6zellikli
durumlarlarin vurgulanmasi amaglanmistir.




SEREBELLAR ANOMALILER

Uzm. Dr. Sezin CANBEK

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik
Bélimd

insanlarda serebellumun yapisal dogum kusur-
lan veya serebellar malformasyonlar uzun zamandir
bilinmektedir. Bu konjenital malformasyonlarin  Klinik
sonuclan hala pek éngodrilememektedir. Serebellar
malformasyonlar cogu zaman gebelik sirasinda teshis
edilmekte ve yenidogan déneminde ve yasam boyun-
ca 6énemli morbidite ve mortdlite ile iliskilendirilmektedir.
Klinisyenler icin, serebellar malformasyonlar klinik ve
goruntileme 6zelliklerine gbre organize etmek, daha
sonra ek tani testlerini, iliskili komplikasyonlar icin tibbi
izlem ve prognoz hakkinda yénlendirici olmaktadir. Ge-
netik bozukluklar, enfeksiyon, fel¢ veya prematurite gibi
dis faktorlerin neden oldugu benzer durumlardan ayirt
etmek, daha iyi kosullarda hasta bakimi saglamak igin
Ozellikle Snemlidir.

Serebellar malformasyonlar agirlikh olarak se-
rebellumu tutan veya hem serebellumu hem de beyin
sapini tutan olarak iki grupta siniflandirilabilir, izole ola-
rak veya birden fazla sistemi iceren daha genis send-
romlarin bir parcasi olarak da ortaya cikabilirler. Sere-
bellumun motor koordinasyondaki rolli uzun zamandir
bilinmekle beraber, ayni zamanda diger beyin bdlgele-
rinin iglevlerini de 6zellikle bilis ve duygulanim alanlarin-
da sekillendirmektedir. Bu sebeple dogal olarak, cogu
serebellar malformasyon, birden fazla alani etkileyen
norogelisimsel sorunla iligkilidir. Gelisimin erken déne-
minde ortaya ¢ikan malformasyonlar tipik olarak hem
serebellumu hem de beyin sapini etkilerken, daha son-
raki gelisimde serebellar malformasyonlarin pons Gze-
rinde daha az etkisi vardir. Burada en sik gérilen ve en
ivianlasilan insan serebellar malformasyonlarindan bo-
zilarini ve bunlarin genetik nedenlerini sunuyoruz.

GRISCELLi SENDROMU

Uzm. Dr. Murat Hakki YARAR

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik
Bolima

Otozomal resesif kalitim gésteren, hipopigmen-
te cilt lezyonlan ve gimus grisi sacglar ile karakterize
olan nadir bir hastalikti. Melanozom transportundaki
defektlere bagl ortaya ¢ikar. Sag ve cilt biyopsisinde,

sa¢ gbévdelerinde dizensiz pigment kimelerinin varligi

ve melanositlerde melanozom birikimi gorultr. Hastalik
daha ¢ok Turk ve Akdeniz toplumlarinda géruldr.

Griscelli Sendromu’'nun etkilenen gene goére ortaya ¢i-
kan 3 farkl tipi vardir. Sag¢ ve cilt bulgularina ek olarak
Tip 1 'de nérolojik tutulum gértlrken, Tip 2de immin
yetmezlik ve lenfohistiyositozis klinigi eslik eder. Tip
3 ise izole sag ve cilt bulgulan ile seyreder. Hastaligin
kesin tanisinda etkilenmis olmasi muhtemel olan geni
uygun ydntemlerle degerlendirmek gereklidir. Griscelli
Sendromunun ayirici tanisinda dzellikle Chediak-Higas-
hi Sendromu ve Elejalde Sendromu yer alir. Kesin tanisi
konulmus hastalarin ailelerine genetik danisma veri-
lerek hem hastalik seyri hakkinda bilgi sahibi olmalar
saglanabili, hem de hastaligin devam eden nesillerde
Onune gegilebilir.

COCUK YOGUN BAKIM - COCUK iMMUNOLO-
Ji NADIR BIR HASTALIK: ZAP-70 EKSIKLIGI
Uzm. Dr. Ceren TUGRUL
Tatvan Deviet Hastanesi Cocuk Yogun Bakim Birimi
Kombine immin yetmezlikler nadir fakat fetal
sendromlardan olup, T ve B lenfositlerin fonksiyonlari-
nin belirgin eksiklikleri ile karakterizedir. ZAP-70 eksikligi
kombine immin yetmezlikler icinde yer alan ve nadir
gorulen otozomal resesif gegisli bir hastaliktr. Zeta
iliskili protein kinaz olan ZAP-70 T hiicre reseptdr (TCR)
sinydlinde, T hiicre farkllasmasi ve fonksiyonunda rol
oynar.

ZAP-70 eksikligi olan ¢ocuklar, cogunlukla ya-
samlarinin ilk 2 yiinda sik tekrarlayan enfeksiyonlar, fir-
satel enfeksiyonlar ile semptom gosterirler ancak bu
hastalarin cogunda lenfoid doku bulunmasi ve lenfosit
sayllarinin normal olmasi nedeniyle tani dimada geci-
kebilirler. Periferik dolasimda CD4 T hiicrelerini normal
sinirlarda, CD 8 T hiicreleri ¢cok diistik diizeyde saptanir.
Kan immunglobulinleri normal sinirlardadir.

ZAP-70 eksikligi ik olarak 1989da Mennonite Ir-
kinda bir hastada CD 8 lenfositopenisi ile tanimlanmis-
trr, ilk olarak Mennotite irkinda tanimlansa da Hispanik,
Japon, Turk ve Portekizlilerde olgularin géruldigu sap-
tanmistir.

OLGU

4.5 aylk kiz hasta kol ve bacaklarda 15 giindur
devam eden dokuntd, hizh nefes alip verme ve dksi-
rik yakinmasi ile basvurdu. Oykiistinde 40 gh da 3150
gram dogdugu, dogum sonrasinda adaptasyon proble-
mi olmadig, yenidogan yogun bakim yatisinin olmadigi
ogrenildi. Asilarinin yasina uygun olarak yapildid, daha
once hastanede yatis dykustntn bulunmadigr 6grenil-
di.




Soygecmis: anne trombositopeni nedeniyle tetkik edil-
mis, anne ve baba arasinda 3. derece akrabalik bulun-
makta. Fizik muaynesinde: vicut agiridgr: 5800 gr (25-50
p), boy: 65 cm (>97p), bas cevresi 415 cm( 50p). El ve
ayak ylzeylerinde 12 mm ¢apinda papuller mevcut.
Kalp tepe atimi152/dk, solunum sayisi: 55/dk, oda ha-
vasinda oksijen saturasyonu %82, rezervuarl maske
ile %99. Diger sistem muayneleri olagan. Hasta cocuk
servisine tani, tetkik ve tedavi amaciyla interne edildi.
Laboratuvar incelemelerinde: WBC:241 103/uL, nétro-
fil104 103/uL, hemoglobin 85g/dL, trombosit:143 103 /
uL, ANC:126 103/uL, AEC:0.3 103/uL, CRP:0.2 mg/dL,
prokalsitonin:017 ng/mL, LDH:958 U/L, INR145, ferri-
tin1035 ng/mL saptandi, tiroid fonksiyon testleri normall
sinirlardaydi. izZleminde sulu diskilamasi olan hastanin
gaita tetkiklerinde patoloji saptanmadi. Solunum yolu
viral paneli negatifti. Tetanoz antikor:012 IU/mL idi. Ba-
kilan IgA:33 g/dL, 19G:324 g/dL,gM:81 g/dL, IgE141 U/
mL idi. Trombositopenisi ve izole pt uzunlugu nedeniyle
g6nderilen faktor 7 dahil faktdr dizeyleri normal sinir-
lardaydi. Lenfosit subgruplart génderildi, CD8 T lenfosit
sayisi dustk, CD4 T lenfosit sayilari normal sinirlarda
saptandi. Dékuntulerinden yapilan deri punch biyopsisi
nonimunojenik lenfositik vasktlopati olarak degerlen-
dirildi. Hastanin izleminde solunum sikintisinin artmasi
Uzerine yuksek oksiien kandl ile oksijen tedavisi bas-
landi. Cekilen akciger grafisinde buzlu cam gérintisu
saptanmasi Uzerine ¢ekilen thoraks btsinde akciger
Ust loblarinda buzlu cam dansitesi ile inter/intralober
septal kalinlasmalarinin kaldinm tasi olusturdugu, yay-
gin olarak konsolide, kollabe alanlarin izlendigi saptand.
Hastaya ameliyathane sartlarinda bronkoskopi yapildi,
bronkoalveolar lavaj incelemesinde alveolar makro-
fajlar, brons epitel hiicreleri ve seyrek lenfosit gorildu.
Mikrobiyolojik incelemesinde mikobakteri saptanma-
di. Kdltarlerinde Ureme olmadi. Bronkoskopide vokal
kordlarda beyaz plak gérildi mantar enfeksiyonuyla
uyumlu oldugu disinuldd. Cocuk yogun bakim Gni-
tesine bronkoskopi sonrasi entlbe olarak devralindi,
ekstUbasyonu basariz olan hasta, cocuk yogun bakim
Unitesinde mekanik ventilatér ile solunum destegi veril-
di. Meropenem, vankomisin ve flukanazol tedavisi alan
hastanin brons doku biyopsisinde CMV PCR pozitifligi
saptanmasi Uzerine gansiklovir eklendi. Plasma CMV
PCR: 427,895 IU/mL saptandi. Hasta ¢ocuk yodun ba-
kim Unitesinde yatisinin 48. GUnUnde ekstibe edilerek,
yuksek akisl nazal kantilile oksijen tedavisi almaya bas-
ladh. izZlemde oksijen ihtiyact kademeli olarak geriledi, na-
zogastrik sonda ile beslenen hasta oral beslenmeye
baslandi. Hastanin gocuk yogun bakim ihtiyacinin kal-
mamasi Uzerine gansiklovir tedavisinin 63.gintnde ¢o-
cuk saghd ve hastaliklar servisine devredildi. Bu Klinik
tablo ile hastada immun yetmezlik olabilecedi dustni-
lerek immUin yetmezlik ve interferonopati genetik paneli
yapiimasi planlandi. Hasta ¢. Genetik, ¢.immonoloiji ve ¢.
hematoloiji klinikleri tarafindan izleme alindl.

COCUK ENDOKRINOLOJI - COCUK UROLOJI
BIR CINSIYET GELISIM BOZUKLUGU OLGUSU:
YENIDOGANDA ATiPiK GENITAL YAPIYA
YAKLASIM
Uzm. Dr. Irmak Dicle SARGIN
Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk En-
dokrinolojisi

Bebekte anatomik yapinin, gonadiar ve kromo-
zomal yapinin birbiriyle uyumlu olmamasi cinsiyet geli-
sim bozuklugu (CGB) olarak tanimlanir. Olgular siklikla
atipik genital yapi nedeniyle farkedilir. Aileler dogumu to-
kiben bebegdin saglik durumu ve cinsiyetiile ilgili sorular
sorduklari icin CGB olan bebeklerin dogum sonrasi ilk
muayenesi ve aileye verilecek bilgi son derece 6nem-
lidir. CGB sUphesi olan yenidoganda, konjenital adrenal
hiperplazi gibi hayati Gnemi olan patolojik durumlar aci-
len ekarte edildikten sonra etiyolojiyi aydinlatmaya yo6-
nelik ayrintili arastirimalar planlanmalidir. Atipik genital
yapiya endokrinolojik olarak yaklasimin ayrintili irdelen-
mesi 6ncesinde kuskulu genitalya nedeniyle cocuk en-
dokrinoloji olarak degerlendirdigimiz vaka sunulacaktir.

Anne-baba arasinda akraba evliligi olmayan,
30 yasindaki GIAOP1 anneden preeklampsi nedeniyle
34. gestasyonel haftasinda 1310 gram agiiginda 7/8
APGAR ile dogan bebek prematurite + respriatuar dist-
ress + IUGR + erken neonatal sepsis nedeniyle yogun
bakim Unitesinde yatmaktayken muayenesinde kusku-
lu genital yapi olmasi sebebiyle danisildi. Bebegin geni-
tal muayenesinde hiperpigmentasyon saptanmadi. 2*1
cm fallus, cordi yok, tek Urogenital aciklik mevcut olup
labioskrotal kivrimlarda ele gelen gonad yoktu. Prader
evre 3 olarak degerlendirildi. Bilateral inguinal kanal dis-
talde yaklasik 1cm gonadla uyumlu olabilecek doku pal-
pe ediliyordu. Prenatal dénem hikayesi sorgulandiginda
annenin ik trimesterda 1 hafta progesteron kullandi-
g1, ikili ve Uclu testlerin yapilmadig, intrauterin gelisim
geriligi olan bebegin amniosentezle prenatal karyotip
andlizinin yapildigl, kromozomal anomali saptanmadig
6grenildi. Hastada éncelikle konjenital adrenal hiperp-
lazi agisindan postnatal 7gtinde bakilan 17-OH proges-
teron seviyesi: 1.39mcg/L, Kortizol: 22 mcg/dL olarak
sonuglandi. Imcg distk doz Synachtene testinde uyo-
rimis kortizol (30.dk)16.9 ng/dL olmasi ve normal 17-OH
progesteron seviyeleri adrenal yetersizlik tanisindan
uzaklastirdl. Karyotip analizi istendi. Milleriyan yapila-
rin varhgr acisindan yapilan pelvik ultrasonda uterus ve
overler izlienmedi. Perineal bdlgede sagda labium biles-
kesinde 8x3x7 mm boyutlu testis dokusuile uyumiu olo-
bilecek gérintim izlendi. Gerek fizik muayene bulgulari
gerekse goruntileme sonucunda olgu én planda 46,
XY CGB seklinde degerlendirildi.




Postnatal 2. Haftada bakilan FSH:0,7 IU/L LH26 1U/L
Total testosteron: 278 ng/ml E2:19.3 ng/L olup mini pu-
berteyle uyumlu bulundu. Bu sonugclarla testosteron
sentez kusuru dislandi. DHT: 308pcg/mL normal sinirda
olup T/DHT:09 (N:<10) oldugundan 5 rediktaz eksikligi
tanisindan uzaklasildi. Hastanin AMH:514 ng/mL degeri
normal sertoli fonksiyonlartyla uyumiu bulundu. Postno-
tal karyotiplendirme 46, XY olarak sonuclandi.

Hastanin  ttm bulgulan  degerlendirildiginde
6n planda 46, XY CGB grubundan parsiyel androjen
insensitivite sendromu (PAIS) disUnuldi. Genetik ana-
liz icin hastadan kan 6rnekleri alindi. AlS, androjenik
aktiviteye diren¢g sonucunda androjenlerin etki ettigi
vicut yapilar ve sistemlerde farkilasmanin etkilendigi
ve androjen direncinin derecesine gore klinik tablonun
hafiften agira dogru degiskenlik gdsterdigi bir cinsiyet
gelisim bozuklugudur. Klinik, infertil erkek ile tam disi fe-
notip arasinda farkl adirlikta seyredebilecek olup, hafif
(MAIS), parsiyel (PAIS) ve komplet (CAIS) olmak Uzere ¢
farkl form tanimlanmistir. XR gegis gdsteren ve Xq1112
de AR geninde mutasyon sonucu gelisen AlS, androjen
reseptorlerinde duyarsizlikla sonuclanan ve 1/20.000-
90.000 insidansi olan genetik gecisli bir cinsiyet gelisim
bozuklugudur. Hastalara endokrinolojik, genetik, cerrahi
ve psikiyatrik acidan multidisipliner olarak yaklasiimal,
cinsiyet belirlenmesi ve yapillacak midahaleler 6nce-
sinde aile de dahil edilerek olusturulacak olan cinsiyet
arastirma komisyonu tarafindan ortak karar alinmasi
saglanmaldrr. Hastamizi degerlendirmek Gzere yap-
tigimiz komisyon toplantisi sonucunda bebegin erkek
yonde yetistirilmesinin uygun olacagdi gorisine varildi.
Toplantida komisyon Gyeleri tarafindan aileye prognoz-
lailgili ayrintil bilgi verilerek hasta takibe alind..

CINSIYET GELISIM BOZUKLUGU OLGULARINA
ENDOKRIN YAKLASIM

Dog. Dr. Heves KIRMIZIBEKMEZ
Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk En-
dokrinolojisi

Cinsiyet gelisim bozukluklari (veya cinsiyet
gelisim farkliliklar)) bireyde kromozomal, gonadal ve
anatomic olarak atipik i¢ ve dis gental yapi gelisimidir.
Dis genital yapinin degerlendirimesi yenidogan bebek
muayenesinde dikkatle yailmasi gereken incelemeler-
dendir. Dogum odasinda aceleyle séylenen yanlis bir
cinsiyet, ilerde duzeltiimesi olanaksiz sorunlara neden
olabilir. Tani, karar, tedavi ve uzun sureli izliemde multidi-
sipliner yaklasim gerekmektedir.

Dis genital yapisi kiz ydninde gelismis yenido-
ganda vaijen ve Uretral aciklik, labiumlar ve Klitoris; er-
kek yoniinde gelismis olanlarda penis boyutlari, tretral
meatusun lokalizasyonu, skrotum ve en 6nemlisi de
gonadlarin ele gelip gelmedigi ve lokalizasyonu deger-
lendirilmelidir. Embriyonik dénemde hentiz hangi ydnde
farkllasacadi belli olmayan bipotansiyel gonad ve hem
Mulleryen (=disi ic genital) hem de Wolfian (=erkek i¢
genital) yapilar birlikte bulunmakta, bireyde Y kromozo-
munda bulunan “SRY lokusu” bulunup bulunmamasina
gobre belirlenme slreci baslamaktadir. Gonadal fark-
llasmada ¢ok sayida gen tarafindan kodlanan trans-
kripsiyon faktérleri rol oynamakta, gonadiar gelistikten
sonra ise salgladiklar hormonlar ile i¢ ve dis genital
yapinin farkllasmasi ve gelismesi gerceklesmektedir.
Dis genital yapisi tam kiz ydninden tam erkek yonine
kadar aradaki asamalarda kalmisg, atipik gelisim gos-
teriyorsa 6ncelikle gonadlari ve i¢ genital yapiyr acilen
degerlendirmek ve karyotip analizini istemek gerekir.
Cinsiyet gelisim bozukluklan (CGB): 1-Cins kromozom
bozukluklar, 2-46, XX CGB, 3-46, XY CGB ana basliklari
altinda siniflandirilir. Cins kromozom bozukluklar temel-
de gonadal gelisim kusurung; 46, XX CGB olgulari int-
rauterin dénemde fazla androjene maruziyete; 46, XY
CGB olgulari ise yetersiz androjen etkisine maruziyete
ikincil olarak ortaya ¢ikar. Degerlendirme surecinde be-
begin gonadal gelisim kusuru mu, asiri virilize olmus bir
kiz mi, yetersiz virilize olmus bir erkek mi oldugu konu-
sunda bilgi toplanmaya ¢alisilir. Bu bilgi toplama 6yku,
fizik muayene, goruntileme, hormon testleri, genetik
incelemeler ve gerekirse laparoskopi gibiileriinceleme-
leri gerektirebilmektedir. 46, XX CGB dusunultyorsa en
sk neden olan ve beraberinde adrenal yetmezlik gibi
hayati olarak riskli bir durum da olabileceginden ilk akla
gelmesi gereken konjenital adrenal hiperplazidir. 46, XY
CGB dusunulen olgularda ise androjen sentez kusuru,
androjenlerin daha potent formlarina dénistim kusuru
ve androjen reseptoér kusuru siklikla neden olan durum-
lardrr.




Enuygun cinsiyet segimiicin kromozom, i¢ ve dis genital
yapi, yapilacak cerrahi girisimin sonuglar, ileride olasi
cinsel yasam, ireme islevi, psikosekstiel gelisim ve sos-
yal faktdrler degerlendirilir. Bebegin yetistirilecedi cinsi-
yete karar verilen “cinsiyet arastirma komisyonu”. Co-
cuk Endokrinolojisi, Cocuk Cerrahisi ve/veya Urolojisi,
Cocuk Psikiyatrisi ve/veya Psikoloji, Genetik, Jinekoloji,
Neonatoloji, Sosyal Hizmetler, Medikal Etik ve Hemsire-
ik Hizmetleri ve daima iletisimde bulunabilecekleri Aile
Hekiminden olusmaktadir.

CINSIYET GELiSIM BOZUKLUKLARINDA
(CGB-DSD) CERRAHI YAKLASIM

Dr. Sevim YENER

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk
Urolojisi

Sutpheli genitalyaya sahip yenidogan hastalarin deger-
lendiriimesi ve erken tedavisi medikal ve psikososyal
aciliyet olarak kabul edilmektedir. Multidisipliner bir yak-
lasimla (Cocuk EndokrinolojisiCocuk UrolojisiCocuk
CerrahisiCocuk psikiyatrisi (Psikolog) ve aile ile birlikte
hassas bir iletisimle stirecin yonetiimesi esas yaklasim-
dir. Ambigus genitalyaya sahip hastalarin degerlendiril-
mesinin ardindan, cerrahi diizeltmeye “Cinsiyet Belirle-
me Konseyi'nde aileyle birlikte karar verimelidir.

Ambigus genitalya tedavisindeki hedeflenen ana para-
metreler;

Ureme potansiyeli,

Yeterli cinsel fonksiyon,

Minimal medikal-cerrahiislem,

Cinsiyete uygun gériiniim,

Stabil cinsel kimlik,

Psikososyal kendini iyi hissetme

ANORMAL SEKSUEL FARKLILASMA
1- GENITAL FARKLILASMA BOZUKLUKLARI
Seminifer tubul disgenezisi(Kleinfelter sendromu ve
varyantlari)
46XX erkek
Gonadal disgenezi sendromiari (Turner sendromu, Saf
gonadal disgenezi, Mixt  gonadal disgenezi, Parsiyel
gonadal disgenezi, Komplet gonadal disgenezi sendro-
mu)
2- Ovotestiktler DSD (gercek hermafroditizm)
3-46 XY DSD (Maskulanize disi)

KAH (21-hidroksilaz, 11B-hidroksilaz eks)

Maternal androjenler
4- 46 XX DSD (Maskulinizasyon altinda erkek)

Leyding hticre agenezisi

Testesteron biyosentezinin bozukluklar

Kortikosteroid ve testesteron sentezini etkileyen
KAH varyantlari

Androjen bagimli hedef doku bozuklugu

Periferal dokuda testesteron metabolizma bo-

Zuklugu

Persistan mullerian kanal sendromu

5- Siniflandinlamayan
Mayer-Rokitansky-Kuster-Hauser sendromu

ki tarafl palpe edilemeyen testisli ya da tek tarafl pal-
pe edilemeyen testisli ve hipospadiasli hastalar belirsiz
genitalyaya sahip olsun ya da olmasin aksi ispatlanana
kadar bir DSD ye sahip oldugu kabul edilmelidir.

Cinsiyet anomalilerinde cerrahi prensipler;

Kiz cinsiyete yonelik girisimler; fallusun disi ydnde degdis-
tirilmesi, gonadlar, vajen ve labioskrotal dokuya yonelik
cerrahi girisimleri icermektedir. Erkek cinsiyete yonelik
girisimler ise; hipospadias icin penil rekonstruksiyon
ve kordi onarimi, testisi olmayan hastada testis protezi
yerlestirilmesi gibi islemleri icerir ve protez gibi kozme-
tik amacliislemler daha siklikla puberte sonrasi yapilir.
Genel olarak cinsiyet gelisim bozuklugu olan hastalarda
cerrahi girisimlerin amaci, belirlenen cinsiyetle uyumiu
genital géruntt olusturmaktr.

Baslica girisimler:

Agrr hipospadias, gonad yapilarinda stiphe varsa go-
nad biyopsisi, veya malignensi stiphesi varsa gonadek-
tomi ve feminizan genitoplastiyi icermektedir. Femini-
zan genitoplasti kiz olarak yetistirilecek olan hastaya
mudahaleleri icermektedir. Kliteroplasti de bu islem-
lerden bir tanesidir. Hastalarin cogunlugunu konijenital
adrenal hiperplazi olusturmaktadir. Vajinoplasti sonro-
si vaijinal darlik, kuruluk ve yetersiz vajen uzunlugunun
olusmamasi istenmeyen durumlardir.

Kiz Cinsiyet Yonunde Cerrahi:

Fallus (Klitoris) Cerrahisi

KAH'l kizlarda fallusun blyimesi ¢cok belirgin olabilir (kli-
teromegali). infant déneminde krize girmeyen ve gene-
tik olarak kiz olan bazi hastalar puberteye kadar erkek
olarak blyUtulmus veya hipospadias onarimiicin cerro-
hi midehale yapiimis olarak karsimiza ¢ikabilmektedir.
Vaijen ve Labium Cerrahisi

Labioskrotal dokunun posteriora dogru ilerletilmesiy-
le yeterli bir labium major olusturulabilir. Bu hastalarin
cogunda vajinoplasti gerekmektedir. Adrenogenital
sendromlu kizlarda siklikla flep vajinoplasti gerekmek-
tedir. Ancak alt Uriner sistem asirt maskulinize ise vajen
uretraya oldukca yUksek bir noktadan agillacagi igin
flep vajinoplasti yeterli olmayacaktir. Bu durumda vajen
Urogenital sintsten ayrilir ve ayri bir yapi olarak asagiya
cekilebilmektedir.

Perineal yaklasimla Grogenital sintiste, vajen Uretradan
ayrilir, Diseksiyonu kolaylastirmak icin ameliyata baslo-
madan dnce tanisal sistoskopi ile degerlendirilerek, vo-
jen icerisine balonlu bir kateter yerlestirilir. Vajen yoksa,
genetik olarak kiz olan hastalarda cilt grefti, periton ya
da sigmoid kolon kullanilarak vaijinoplasti yapiimasi ge-
rekir.

Feminizan cerrahide teknik olarak t¢ temel amac var-
dir: Labialarin rekonstriksiyonu, maskulinize klitorisin in-
nervasyonu korunarak kicultiimesi, introitusun mim-
kin oldugunca uygun aciklik ve uzunluga ulastirimasini
saglamaktir




Kizlarda Grogenital sinistn asirt mobilizasyonundan
kacinimalidir. Zira bu girisim, Uretranin kisalmasina ve
Uriner inkontinansa neden olabilir.

Erkek Cinsiyet Yonunde Cerrahi:

Testislerin izlemi ve gerekirse biyopsisi, hipospadias ve
kordi dizeltiimesi, ‘streak’ gonadlarin ¢ikartimasi, klinik
ve patolojik tumdr stphesinde testislerin ¢cikartimasi
yapilan operasyonlardir.

Bu hastalarin yénetiminde, fonksiyonel sonuclarin koz-
metik sonuclardan daha éncelikli olarak dikkate alinma-
sl gerekir.

Cinsiyet tayini yapilirken, takip ve tedavi plani olusturu-
lurken, dncelikli olarak ileri yaslardaki cinsel ve Urolojik
Ureme yetenegi ve psikososyal sonuclarla da ilgili ola-
siliklar, bu hastalarin yénetiminde g6z ardi ediimemelidir.
Cinsiyet gelisim bozukluklarinda; uzun dénem sonug-
lar genellikle eski cerrahi yontemlerin tartisimasi sek-
linde olup, ginimuz yeni tekniklerinin ise ancak erken
dénem sonugclarina ulasilabilmektedir. CGB'de cerrahi
yaklasimla normale yakin kozmetik gérantm, fonksiyo-
nel sonuclara ulasmak temel amagtrr. Tekniklere gére
degismekle birlikte yeni vajen olusturma da posterior
forsette kil doku gelisimi, darlik, kuruluk, disperaneu,
yetersiz vajen uzunlugu, fistll gelisiminin yani sira bar-
sak ile olusturularak yapilan vaijinoplastilerde intestinal
komplikasyonlar gelisebilir. Genital bdlgedeki duyarl-
liksa diger bir sorundur. Erkek genital rekonstruksiyon-
larda hipospadiyas cerrahisi ve komplikasyonlarindan
bahsedilmektedir. lyi sonu¢ hipospadiyasin derecesi
ve erektil dokunun miktarina baghdir. Ayrica tim CGB’
da inkontinans, kozmetik gérantm ve malignite gelisim
riski 6nemli problemlerden biridir. Cinsiyet degisimleri,
aile ve cocuk icin psikolojik, sosyal problemdir. Taninin
konulmasi ve karar verimesi asamasinda; genetik cin-
siyet, hormon andalizi, potansiyel cinsel kimlik ve fertilite-
si disuntlmelidir.

COCUK ROMATOLOJi - GOCUK HEMATOLOJi
COViD-19 SONRASI MAS iLE BELIRGINLESEN
NADIR HEMATOLOJIK HASTALIK: HEMOKSI-
JENAZ-1 DEFEKTI

Uzm. Dr. Sengiil CAGLAYAN,

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk
Romatolojisi

GIRIS

Hem oksijenaz-1 (HMOXA) eritrositlerin parcalanmast ile ser-
bestlesen hemoglobinin retikilloendotelyal sistemde biliver-
dine parcalanmasini katalizleyen enzimdir. Anti-inflamatuar,
antioksidan ve sitopretektif etkileri vardir. HMOX1 eksikligin-
de intravaskuler hemoliz, aspleni, hiperinflamasyon, nefrit ve
kanamaya egilim saptanan Klinik bulgulardir. Otozomal re-
sesif kalitilir. Literattirde ilk vaka 1999 yilinda tanimlanmis ve
su ana kadar toplam dokuz vaka literattirde sunulmustur. Bu
olgu sunumunda Multi-sistem inflamatuar Sendrom (MIS-C)
on tanisi ile yénlendirilip, HMOX-1 tanisi alan alan bir vakay
sunmaylamagladik.

OoLGu

On dlt yasinda kiz hasta, ates ve karin agrisi yakinmasi ile
basvurdu. Bir hafta dnce ayni yakinmalarla basvurdugu dis
merkezde ¢ekilen batin bilgisayarl tomografide (BT), sol bob-
rekte grade 1ektazi ve sol Ureter alt ucta kalkll saptanmasi
Uzerine hastaya intravendz antibiyoterapi baslanimis. Bir
hafta takip edildikten sonra atesi hala devam eden, hiperfer-
ritinemisi ve D-dimer yUksekligi olan hasta, MIS-C, makrofaj
aktivasyon sendromu (MAS) 6n tanisi ile tarafimiza sevk
edildi. Hasta servise kabul edildiginde genel durumu diskun,
soluk gérinimde, atesi 384 °C'ydi. Boy ve kilosu 3. persanti-
lin altinda, dismorfik bulgular (hipertelorizm, mikrognati,gikik
alin, gaga burun), gomak parmagi mevcuttu. Sistemik juvenil
idiopatik artrit distndiren dékintt yada eklem bulgusu yok-
tu. Bakilan SARS-CoV-2IgM ve IgG antikor pozitif olan, ferritin:
>2000 ng/ml, D-dimer:>4400 saptanan hastaya MIS-C tani-
stile 1gr/kg dozundan intravendz immunglobulin (IVIG), Img/
kg/gtin dozundan metilprednizolon ve distk molekul agirlikh
heparin (DMAH) tedavileri baslandi. Yapilan ekokardiyog-
rafisinde EF: %75, haff MVP ve MY saptandi. Tedavi sonrasi
hastanin genel durumu diizeldi, atesi geriledi fakat ferritin,
beyaz kire, AST, ALT ve LDH degerlerinde artis izlendi. Klinik
ve laboratuar olarak MAS ile uyumlu olan hastaya anakinra
ve pulse metilprednozilon baslandi. Hastanin yapilan perife-
rik yaymasinda atipik hticre izlenmedi, sistosit géralda. He-
moglobin elektroforezi ve alfa-Talasemi tastyiciligl acisindan
genetik tetkikleri génderildi. Dismorfik yUz gérinimu ve boy
kisaligi olan hastaya genetik konstiltasyonu yapildi. On plan-
damikrosefalik osteodisplastik primordial dwarfism (MOPD)
dlsunuldy, karyotip andlizi génderildi. Karcaiger fonksiyon
tesleri yUksek saptanan hastaya batin ultrasonografi (USG)
yapildi ve dalak viztiadlize edilemedi. Splenik arter trombozu
acisindan yapilan portal doppler USG de 6zellik saptan-
madi. Kultdr ve viral seroloji sonucunda enfeksiyon etkeni
saptanmadi. Mevcut tedavilerle laboratuar degerlerinde
dizelme olmayan hastada tanida MIS-C den uzaklasild, al-
makta oldugu anakinra ve steroid tedavileri kesildi. Etyoloji-
yi aydinlatmaya yonelik ileri incelemeler yapildi. Laboratuar
olarak MAS ile uyumlu olan hastaya kemik iligi aspirasyon ve
biyopsi yapildi. ALL, AML, KML, MDS agisindan genetik tetkik-
ler génderildi. Blast izlienmedi, yer yer hemofagositoz ve ine-
fektif eritropoez bulgularina rastlandi. Primer hemofagositik
lenfohistiyositoz (HLH) acisindan gdnderilen STXT1, perforin
ve Munc 13-4 gen analizinde mutasyon saptanmadi. Hiper-
koagulabilitesi olan hastanin génderilen tromboz panelinde
ozellik saptanmadi. Bakilan ANA, Anti dsDNA ve antifosfo-
lipit antikorlar negatif saptand.. Vaskulit acisindan ¢ekilen
torakoabdominal anjio BT de vaskuler patoloji saptanmadi.
Dalak lojunda amorf kalsifik alan (otosplenektomi) ve bilate-
ral akciger parankiminde periferde daha yogun olmak Gzere
buzlu cam gérinimu saptandi. Kraniyal MR anjiografinde,
sol frontal bolgede eski hemordijik alan saptandi. Malignite
agisindan bakilan timoér markerlari normal olarak degerlen-
dirildi. Hemoglobin elektroforezi normal olarak degerlendiril-
di. Ferritin katarakt sendromu agisindan yapilan géz muaye-
nesinde 6zellik saptanmadi. Gaucher agisindan bakilan beta
glukoserebrozidaz enzim duizeyi normaldi. Lizintirik protein
intoleransi distnulen hastadan génderilen kan ve idrar ami-
noasitleri normal olarak degerlendirildi.




Hastanin takiplerinde hemoaliz bulgular belirginlesti, anemisi
derinlesti. Bakilan direkt Coombs pozitif saptandi. Hastaya
tekrar 1gr/kg'dan IVIG verildi, 2 mg/kg/giin den metilprednizo-
lonbaslandi.Paroksismal noktirnalhemoglobinUriagisindan
go6nderilen PNH klonu normal saptandi. Takiplerinde hemog-
lobin degerinde diisme olan hastaya eritrosit stispansiyonu
transfize edildi, immunsupresif olarak siklosporin tedavisi
baslandi. Hastayla ilgili literattr taramasi yapilirken, vakamiz-
la benzer dzelliklere sahip hemoksiienaz eksikligi vakalarinin
oldugu gérildi. Hemoksiienaz eksikligi tanisiyla génderilen
HMOX1 gen analizinde c416G>T homozigot mutasyon sap-
tanarak tani dogrulandi. Takip ve tedavinin devami agisindan
hasta cocuk hematolojiye devir edildi.

TARTISMA ve SONUC

Hemoksiienaz eksikligi cok nadir gértlen hemolitik anemi,
otosplenektomi, hiperkoagulabilite, nefrit, hiperinflamasyon-
la karakterize nadir rastlanan bir hastaliktir. Makrofaj aktivas-
yon sendromu, vaskulit benzeri bulgular, interstisyel akciger
hastald Klinigi ile hastalar basvurabilir. Benzer klinik tablolar-
la basvuran hastalarda, ayirict tani agisindan hemoksijenaz
eksikligi de akilda tutulmaldr.

COViD SONRASI MAS iLE BELIRGINLESEN
NADIR HEMATOLOJIK HASTALIK:
HEMOKSIJENAZ-1 DEFEKTI, HEMOLITIK
ANEMI

Uzm. Dr. Funda TEKKESIN

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk
Hematolojisi ve Onkolojisi

Hemolitik anemiler, dmurleri kisalmis eritrositlerin
dolasimda parcalanmasi ile olusan anemilerdir. Eritrosit ilis-
kili veya eritrosit dis), akut veya kronik, kalitsal veya edinsel,
damar ici veya damar disi hemolize bagl sebeplere bagl
olabilir.

HEMOLITIK ANEMi NEDENLERI

ERITROSIT ILISKILI NEDENLER ERITROSIT DISINEDENLER

Hemoglobinopatiler immain Hemolitik Anemiler
Talasemiler izoimmiin
Orak hticreli anemi AlloimmUin
Otoimmiin

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

Mikroanijiopatik Hemolitik
Anemiler
HUS, TTP,DIK
Prostatik Kalp Kapak-

Yaniklar

Eritrosit enzim defektleri

G6PD eksikligi

PK eksikligi

Primidin 5’ ntkleotidaz

Plazma Faktorleriile iligkili
Abetdlipoproteinemi
Enfeksiyonlar
Wilson Hastalidi

eksikiigi

Hipersplenizm

Klinik géstergeleri arasinda; persistan veya tekrarlayan ane-
mi, sarilk, idrar renginde koyulasma, splenomegali, safra
kesesinde tas bulunur. Kronik konjenital anemilerde ise tipik
kemik degisiklikleri, kronik bacak Ulserleri, spesifik ilaclara
maruziyet sonrasi hemoglobiniri ve/veya anemi, ekstremite
veya karin agrilar, kardiyorespiratuar distres olmaksizin si-
yanoz gorulebilir. Ayrica yasa bagiml sebeplere bagl faktér-
ler (Rh neg anneden dogan Rh poz bebek, O grubu anneden
dogan A veya B kan grubu olan bebek) ile anemi ve sarilik da
izlenebilir.

Tani, genellikle 6yku, dikkatli bir fizik muayene ve he-
mogram ile periferik yayma gibi basit laboratuvar testleriile
konulabilinirken, bazi durumlarda ileri laboratuvar tetkikleri
yapimasi gereklidir. Artmis eritrosit yikimina bagh bulgular-
da artmis indirek bilirubin ve LDH dlzeyi, serum haptoglobin
dlzeyinde azalma, hemosiderinUri, hemoglobindri, diskida
sterkobilinojen artigy, idrarda Grobilinojen artisi izlenebilir. Art-
mis eritropoeze bagl bulgular arasinda retikilositoz, MCV ve
RDW degerlerinde artis, kemik iliginde eritroid hiperplazi iz-
lenir. Periferik yaymada eritrositlerde anisositoz, poikilositoz,
polikromazi, artmis normoblast sayisi ve altta yatan patolo-
jiye 6zg bulgular izlenebilir. Bu bulgulara ek olarak; eritrosit
membran defekti distnildigunde ozmotik fraiilite, eritrosit
membran elektroforezi; eritrosit enzim eksikligi tanisi icin
G6PD, PK, 5nikleotidaz diizeyi; otoimmun hemolitik anemi
disunuldigunde direk coombs testi; hemoglobinopati tanisi
icin hemoglobin elektroforezi, alfa ve beta globin genetik ¢a-
lismalari, PNH tanisi icin asid ham testi ve GPl iligkili yizeyel
proteinlerinin flow sitometrik analizi yapilmasi gereklidir.

Heme oksiienaz-1 (HO-1), heme'in biliverdine oksidas-
yonunu katalize eden, stres ile indiklenen bir enzimdir. HO-,
antioksidan 6zellidi ile inflamasyona karsi fonksiyon gosterir.
Eksikliginde proinflamatuar bir durum meydana geldiginde
Ozellikle endotel hiicreler etkilenerek ciddi hemoliz ve yaygin
damar ici pihtlasma tablosu ortaya ¢ikar. HO-1 eksikligi, cok
nadir bir genetik hastalik olup, literattirde nadir vaka sunum-
lan seklinde gérilmektedir. Bu vakalarin buytk cogunlugun-
da, ates, agir hemolitik anemi, ylksek serum ferritin ve LDH
dUzeyleri, I6kositoz, trombositoz, aspleni, normal bilirubin di-
zeyleri, blylme-gelisme gerilidi, belirgin alin bdlgesi, hemat-
ri, proteinUri saptanmistir.

Sonug olarak; nadir hastaliklardan biri olarak; HO-1
enzim eksikligi, bir enfeksiyon atadi sonrasinda ciddi hemo-
litik anemi ile basvuran hastada hemolitik anemi tetkikleri
yapildiktan sonraq, zorlu tani stirecinde genetik tetkikleri so-
nucunda saptanmistir.




NOROLOJI - YENIDOGAN

SIRADAN BIR YENIDOGAN CILT DOKUNTUSU-
NUN BEKLENMEYEN BiR NEDEN!:
INKONTINENTIA PIGMENTI- YENIDOGAN
YAKLASIMI

Uzm. Dr. Funda YAVANOGLU ATAY

Istanbul Medipol Universitesi Sagiik Egitim Uygulama
Merkezi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari

GIRIS

Yenidogan derisi hem intrauterin hem de ekstrauterin
yasamda dis ortamla iletisimi saglayan, termoregu-
lasyon, sivi-elektrolit dengesinin korunmasi, mekanik
bariyer gibi birgok fonksiyonu olan yasamin ikinci yilina
kadar gelisime ve degisime ugrayan en blyUk organi-
mizdir. Dogumdan sonra deride birgok degisiklikler go-
rulebilir. Bunlarin birgogu selim gidisli durumiar bir kismi
da ciddi ve sistemik hastaliklarin bir belirtisi olabilir. Bu
olgu sunumunda basit bir deri dokunttsu ile gelen 6n
planda infeksiyon dustndlen bir hastanin multiorgan
tutulumlu bir hastalia giden tanibasamaklarini paylas-
mak istedik.

OLGU
29 yasindaki annenin 1. gebeliginden yasayan 1. bebek
olarak C/S ile 3590 gr dogan hasta postnatal Gglncl

gUnUnde dogumdan itibaren mevcut olan ve giderek
artan tUm vicutta yaygin kizariklik, el bilegi alt ekstre-
mitelerde dokintU sikayeti ile acil servisimize basvu-
ruyor. DékUntulerin dogumdan itibaren mevcut oldugu
hastanin topikal antibiyoterapiile baska bir hastaneden
taburcu edildigi 6grenildi. Annenin prenatal takiplerinde
Ozellik yok, akrabalik yok. Hastaninilk fizik muayenesin-
de genel durumu iyi, hafif hipoton, emmesi iyi, sistem
muayeneleri dogal olarak degerlendirildi. Hastaleri tet-
kik ve tedavi amaciyla yenidogan yogun bakim Unitesi-
ne (YYBU) alindi. Akut faz reaktanlart ve kiltrleri alindi,
viral panel gdnderildi ve hastaya sistemik antibiyoterapi
baslandi. Dermatoloji ile konsulte edilen hasta da vezi-
kUler dokintulerin eglik etmesi ve sistemik herpes infek-
siyonu ekarte edilemedidiicin tedaviye sistemik ve lokal
asiklovir eklendi. Oncesinde BOS HSV-PCR gonderildi.
Hastanin yatisinin 1. giiniinde konvulzif hareketlerinin
gOzlenmesi Uzerine tedavisine levetirasetam eklene-
rek goruntilemesi istendi. ilk etapta kranial MR diffiiz-
yon goruntilemesi yapilan hastada iskemik alanlar
gorulmesi Uzerine kranial mr tetkiki istendi. EEG ¢ekildi.
Normal olarak degerlendirildi. Metabolik tetkikleri alind.
Kranial MR bulgularinda yaygin iskemi bulgulari oldugu
gOruldi. Postnatal 5. giintinde konvilzyonu tekrarlayan
hastanin levetirasetam dozu arttrildi ve tedaviye feno-
barbital eklendi.

Hastanin dékuntulerinde yer yer azalma ve krutlanma
g6rulda. Postnatal 8. glintinde tani amagch hastadan cilt
biyopsisi alindi. Antibiyoterapisi 14 gline tamamlanarak
kesildi. Norolojik tutulumu olan ve mevcut cilt bulgular
lineer vezikuler dokunttleri belirginlesen ve ayirici tani-
da inkontinentia pigmenti distinllen hastadan genetik
tetkikleri gbnderildi. Hastanin postnatal 22. gininde cilt
biyopsi raporu inkontientia pigmenti ile uyumlu olarak
geldi. Cilt bulgulari lokal steroidlikremiile gerileyen hasta
postnatal 27. glntnde taburcu edildi.

TARTISMA ve SONUC

inkontinentia pigmenti (IP) veya Bloch-Sulzberger
sendromu nadir gorulen X e bagh dominant gecisli bir
genodermatozdur. NEMO genindeki Xg28 odagindaki
mutasyonlara bagl olarak gelisir. Erkeklerde intrauterin
dénemde Slimculdr (1,2). IP ektodermik ve mezoder-
mik orijinli cilt, dis, g6z ve santral sistemi tutan sistemik
bir hastaliktir (3,4). Neonatal ddnemde ekstremitelerde
lineer, eritemli, vezikUl ve bulléz cilt bulgulari ile belirti
verir. Santral sinir sistemi tutulumu %10-40 hastada gé-
ralir (5). Genellikle ik hafta icinde ortaya cikar ve kot
prognostik faktérdur (5,6). Radyoloijik bulgular geneliikle
kortikal malformasyonlarn distindiren periventrikller
ve beyaz madde lezyonlari seklindedir (5). %30 hastada
sasllik, mikroftalmi, retinal pigmenter degisiklikler, retina
dekolmani gibi g6z bulgular eglik edebilir (5). Ek olarak
sag ve tirnakta da degisiklikler gézlenebilir.

Sonug olarak yenidogan déneminde cilt bulgularin ¢o-
gunlugu selim seyirli olsa da, dogumdan itibaren var
olan, vezikiler lezyonlarin variginda éncelikle enfektif
durumilar ekarte edimeli ve hasta sistemik tutulum yé-
ninden arastirimalidir.




SIRADAN BIR YENIDOGAN CILT DOKUNTUSU-
NUN BEKLENMEYEN BiR NEDEN!:
INKONTINENTIA PIGMENTI- COCUK NOROLO-
Ji YAKLASIMI
Dr. Hiillya MARAS GENC
Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi
Cocuk Nérolojisi
GIRIS

Yenidogan nébetleri santral sinir sistemi sorun-
larinin ilk bulgusu olabilir. Yenidogan nébetlerinin yak-
lasik %85inde altta yatan bir neden bulunur. En sik go-
rdlen nedenler arasinda hipoksik iskemik ensefalopati,
hemorajik ya da iskemik inme, metabolik bozukluklar,
santral sinir sistemi enfeksiyonu ya da sistemik enfek-
siyonlar, santral sinir sistemi malformasyonlar yer al-
maktadir. Bu sunumda yenidogan nébetine neden olan
nadir bir hastalikta tanya giden asamalari nérolojik agr-
dan sunmayi planladik.

OLGU

Ciltte giderek artan yaygin dékuntt nedeniyle
yatirilan t¢ gunlik bebek, takipte kol ve bacakta pedal
cevirir tarda subtil nébetler gézlenmesi Uzerine danisil-
di. Hastanin zamaninda 3590 g dogdugu, antenatal ve
natal ddneminde bir 6zellik olmadidi dgrenildi. Levetira-
setam tedavisi baslanan hastanin kraniyal manyetik
rezonans gorunttlemede (MRG) sag hemisferde daha
belirgin kortikal-subkortikal ve periventrikuler beyaz
cevherde yaygin iskemik diffuzyon kisitianmalari izlen-
di. Yatisinin ikinci giinti ¢gekilen EEG'si, trase diskontinuile
uyumilu olup, EEG maturasyonu haftasina gére geriydi.
izlemde ndbetleri devam eden hastanin tedavisine fe-
nobarbital eklendi. Yatisinin 10. glintinde ¢ekilen kraniyal
MRG'de yeni iskemik alanlarin eklendigi ve sagda belir-
gin ensefalomalazik degisikliklerin gelistigi gozlendi.

Ayirict tanida hipoksik iskemik ensefalopati (HIE) ve
buna ikincil gelisen ndbet disinildd, ancak antenatal
ve natal dénemde hipoksi 6ykusl ve dodum
sonrasinda HIE acisindan klinik ve laboratuvar destek-
leyici bulgusu yoktu. Ayrica vicutta giderek artan yay-
gin dékintuleri de aciklamiyordu. Ciltteki ddkuntilerle
beraber konjenital herpes simpleks enfeksiyonu, stafi-
lokoksik, streptokokkal bullbz impetigo veya konjenital
sifiliz gibi cilt tutulumu ile giden TORCH enfeksiyonlar
ayiricl taniya giriyordu. Yenidoganda herpes simplex
ensefalitinde nérodayolojik olarak inferior frontal/tem-
poral alanlar, watershed alanlari, kortikospinal yollar
skklikla tutulur. Olgumuza benzer bir patern olmamakla
beraber, herpes ensefdliti dislanana kadar asiklovir te-
davisi verildi.

TORCH enfeksiyonlarina yénelik yapilan tetkikler nor-
mal saptandi. Cilt tutulumu ile giden diger enfeksiyoz
hastalklarda ise santral tutulum ¢oklu organ yetmezIigi
ile giden agir septik sok tablosunda, beyin hipoperfiz-
yonuna veya septik emboliye bagl olabilir ve MRG'de
iskemik alanlar gorudlebili. Ancak olgumuzun vital bul-
gulan stabildi ve ekokardiyografik incelemesi normaldi.

Sonug¢ olarak hastamizda cilt ve santral sinir
sistemi tutulumunun oldugu ndérokttan hastalk disu-
nuldd. Vicuttaki dokunttleri yaygin, daginik goriinse de
bazi bélgelerde Blacshko ¢izgilerini takip etmesi inkon-
tinentia pigmentinin (iP) erken dénem cilt tutulumu ile
uyumluydu. Ayrica néroradyolojik bulgular da literattr-
de bildirilen olgularla benzerdi. Cilt biyopsisi iP ile uyumliu
gelen hastadan genetik inceleme planlandi. Aileye has-
talik ve prognoz hakkinda bilgi verildi.

SONUC

Nobetle basvuran bir yenidoganda ciltte Blas-
chko cizgilerini takip eden eritem sonrasinda sulantil
vezikiler lezyonlar gézlendiginde P distndimelidir.
inkontinentia pigmenti olgularinin yaklasik %30'unda
santral sinir sistemi tutulumu bildirilmistir. Santral sinir
sistemi hasarinin vaskulopati ve inflamatuar nedenler-
den kaynaklandigi distnUlimektedir. Olgumuzda beyin-
de yaygin iskemik lezyonlar ve takipte ensefalomalazi
gorulmesi, ilerde psikomotor gerilik, epilepsi, spastisite
gibi sorunlarla karsilasabilecegimizi distndtrmustar.

SIRADAN BiR YENIDOGAN CiLT DOKUNTU-
SUNUN BEKLENMEYEN BiR NEDENI: INKONTI-
NENTIA PIGMENTi COCUK RADYOLOJi YAK-
LASIMI
Dr. Seving KALIN
Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk
Radyolojisi
GIRIS

inme, hem fetiislerde hem de yenidoganlarda
meydana gelen perinatal ddnemde énemli bir morbidi-
te nedenidir. BuyUk ¢ocuklar ve eriskinlerde fokal néro-
lojik defisitler seklinde klinik bulgular izlenirken perinatal
dénemde siklikla nébet ile prezente olur (1). Klinik tani
kolay olmasada, perinatal inmenin dogru olarak tanin-
masi uygun ydnetim ve prognoz igin kritik 6Gneme sa-
hiptir. Nérogérinttlemenin birincil amaci etiyolojisinin
belilenmesine yardimci olmaktir. Yenidogan nébetleri-
nin degerlendiriimesinde kullanilan en yaygin beyin gé-
rintUleme modaliteleri ultrasonografi (US) ve manyetik
rezonans gorunttlemedir (MRG).




Ultrason iskemi, kanama veya hidrosefali arastirmak
icin ilk olarak kullanilan, invaziv olmayan, ucuz, yatak
basi tarama aracidir. MRG ise iyonizan radyasyon icer-
meyen multiplanar ve kontrasth degerlendirmere im-
kan saglayan dahaiileri bir gérintileme yontemidir. MR
arteriyografi (MRA) ve MR venografi (MRV) ile destekle-
nen MRG, neonatal inmede tercih edilen gérintileme
ydntemlerindendir. iskemik veya hemordiik lezyonlarin
tanisinda, arteriyel oklizyon veya stenozunda, vaska-
ler malformasyonlar ve serebral sinovendz tromboz
(CSVT) tanimlanmasinda éenmlidir. Cogu zaman ye-
nidogan MRG sedasyon veya anestezi olmadan yapi-
labilir (2). Bu sunumda yenidogan nobetine neden olan
nadir bir hastalikta taniya giden asamalar radyolojik
acidan sunmayi planladik.

OLGU

Yenidogan servisinde yatan, cilt dokintdleri ve
nobeti olan term bebek radyolojik degerlenirme igin da-
nisildl. il olarak US ve akabinde MRG ile degerlenirildi.

Figlr 1: Anterior fontanelden yapilan transfontanel US
incelemesinde (a,b) 6zellikle sag hemisferde belirgin ol-
mak Uzere bilateral subkortikal ve periventrikiler beyaz
cevher alanlarinda iskemiile uyumlu yaygin hiperintens
sinyal artislanizienmistir(a). Sag frontal lobda subkortikl
iskemi alani iinde kmilimetrik kistik ensefalomalazik de-
gisiklikler izlenmektedir(b). Mastoid pencereden yapilan
posterior fossa degderleniriimesinde sol serebeller su-
bkortikal mesafede iskemi ile uyumlu elipsoid iskemik
ekojenite artisi izienmistir.

Figur 2: Diffizyon MRG ‘de serebral serebeller alanlar-
da kortikal ve subkortikal gri ve beyaz cevherde, bazal
ganglionlar ve korpus kallosumda yaygin iskemik dif-
fhzyon kisitlanmasi gésteren hiperintens paoloiik sinyal
dedisiklikleriizlienmektedir.

Figur 3: FLIR A imajlarda bazal ganglion ve kortikal -sub-
kortikal bluring (a) ve SWIimajlarda ise yaygin perivent-
rikler milimetrik hemoraijik odaklar izlenmektedir.

Figurr 4: Ik MRG den yaklasik 10 giin sonra alinan kontrol
MRG de difflzyon sekansinda korpus kallosun korpus
(a) genu ve spleniumda ve yer yer periventrikiler beyaz
cevherde yeni gelisen iskemik difflzyon kisitlanmalo-
n izlenmistir. Flair A imajlarda ise bilateral oksipital(c)
ve sag frontoparietal (d) alanlarda daha belirin olmak
Uzere iskemik ensefalomazik degisiklikler ve eslik eden
gliotik sinyal artislar izienmistir. Beyin voliumtinde diffliz
azalma dikkati cekmistir.




Ultrasonografik imailar incelendiginde ayirici tanida hi-
poksik iskemik ensefalopati (HIE) dstintldd, ancak hi-
poksi Oykusu ve dogum sonrasinda HIE acgisindan klinik
ve laboratuvar destekleyici bulgusu yoktu. Sinovenéz
trombozis agisindan anterior fontanelden degerlendi-
rilebilen stiperior sgittal sints ve mastoid pencereden
degerlendirilen transvers sinuslerde doppler incelem-
sinde tromboz bulgusu saptanmadi. Hastanin MRG
incelemesinde iskemik degisiklikler ile birlikte belirgin
serebral 6demin olmamasi nedeni ile vendz patolojiler
ilk planda distuntimedi. Bu asamada 6ncelikle arteriyel
iskemik paolojiler ayirici tani listesinde 6ne ¢ikti.

Pediatrik inme, iskemik veya hemoraiik olarak
siniflandirilir. Arteriyel iskemik inme (AIS) icin en yaygin
iki risk faktorleri arasinda serebral arteriyopati (6r: kon-
jenital vaskuler anomadililer, infantin generalize arterial
kalsifikasyonu) ve konjenital kardiyak bozukluklara se-
konder tromboembolik durumlari icerir. AlS igin dikkate
alinmasi gereken bir diger 6nemli hasta populasyonu,
orak hticre hastaligi olan hastalardrr. Ayrica diger risk
faktorleri arasinda hematolojik ve solid maligniteler,
protrombotik durumlar, akut sistemik hastaliklar (6rn.
Sepsis, dissemine intravaskuler koagulopati), travma,
metabolizma hastaliklar, fakomatozlar ve dehidratas-
yon sayilabilir (3).

Hastamizin eslik eden kardiyak ve hematolojik
hastaligi yoktu. Septik tablo ve enfeksiyon bulgusu da
mevcut degildi. Ayirict tanida cilt lezyonlarinin da olmasi
nedeni ile TORCH grubu konjenital enfeksiydz hastalik-
larini akla getirmekte ancak iskemik tutulum sekli ne-
deni ve klinik-laboratuvar bulgularinin desteklememesi
nedeni le bu tani Gzerinde durulmadi.

Sonucta hastamizda cilt ve santral sinir sistemi
tutulumunun oldugu nérokttan hastalik dtstnalda. 1P
hastalarinda dogumda ve ik 2 ayda lineer ve veziki-
ler inflamatuar lezyonlar, hiperkeratotik lineer plaklar
izlenmektedir. Vicuttaki dokintuleri de inkontinentia
pigmentinin (IP) erken dénem cilt tutulumu ile uyumluy-
du.Bu hastalikta extrakutanéz lezyonlardan iskemik in-
meler, hidrosefali ve ndbetler yaklasik ~75% oraninda
eslik eder. Bunlar yanisira okuler lezyonlar (anoftalmi,
mikroftalmi, strabismus), dental ve muskuloskeletal bo-
zukluklar (skull deformitesi, kosta anomadilileri, sindaktili,
hemihipertrofi) izlenebilir (4,5). Hastaya ait US ve MRG
bulgulari da literattrde bildirilen olgularla benzerdi.

SONUC

Nobetle basvuran bir yenidoganda serebral
serebeller yaygin iskemik degisiklikler ile birlikte ciltte
progresif lineer ve vezikller inflamatuar lezyonlar, hi-
perkeratotik lineer plaklar gozlendiginde IP distnal-
melidir. Inkontinentia pigmenti olgularinin blytkbir kis-
minda ekstrakutandz lezyonlar eslik eder, bunlardan da
santral sinir sistemi tutulumu olanlarda siklikla iskemik
inme ile karsimiza gelebilir. Santral sinir sistemi hasar-
nin vaskulopati ve inflamatuar nedenlerden kaynaklan-
digr disUnUlimektedir.

COCUK HEMATOLOJi - COCUK KALP ve DA-
MARIKi NADIR HASTALIGIN BiRLIKTELiGi: HE-
MOFiLi VE BUYUK ARTER TRANSPOZiYONU
COCUK HEMATOLOJI BAKISI

Uzm. Dr. Begiim Sirin KOC

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk He-
matolojisi ve Onkolojisi

GIRIS

Hemofili, nadir bir kalitsal kanama bozuklugu-
dur. Hemofili Ada pihtilasma faktorlerinden Faktér VIII,
hemofili Bde ise faktor IX ‘un kalitsal eksikligi s6z konu-
sudur. Hemofili A, hemofili Bden 5-6 kat daha sik goru-
[Gr. Hemofili A, her 5000 erkek dogumda bir goralir. X'e
bagl resesif gecer. De-novo mutasyonlar %30 oranin-
da gortlmesi nedeniyle baz ailelerde hastalik ik kez
ortaya cikabilir. Faktor VIIlin serumdaki normal dizeyi
%50-100 araligindadir. FVIII eksikliginin dlzeyine gére
<%1altiagir hemofili, %1-5 orta, >%5-40 ise hafif hemofili
olarak siniflandiriir. Agir hemofili A hastalar klinik olarak
spontan kas ici ve eklem kanamalariile sik karsilasirken,
orta ve hafif hemofili A hastalarinda ise travma sonra-
sinda uzun stiren kanamalar ya da major cerrahi sonra-
s1 siddetli, durdurulamayan kanamalar géraldr.

Hemofili tanill gocuklarda en sik uygulanan cer-
rahi islemler stinnet, dis ¢ekimi, santral vendz kateter
yerlestirimesi ve tonsillektomidir. Literatlrde, hemofili
hastalarinda kalp cerrahisi ile ilgili deneyim erigkin yas-
ta daha fazla iken, yenidogan dénemindeki bir hemofili
hastasi icin aclk kalp ameliyati deneyimi yok denecek
kadar azdir. Bu olgu ile hemofilik bir yenidoganda acik
kalp ameliyati deneyimimizi hematolojik agidan paylas-
mayiamagcladik.

OLGU

3 gunlik erkek bebek, dogum sonrasi gelisen
solunum sikintisi ve siyanozu olmasi Uzerine yapilan
ekokardiyografisinde blyUk arter transpozisyonu (BAT)
saptanmis ve dis merkezde kalp-damar cerrahisi ekibi
tarafindan operasyonu planlanmisti. Hastanin dedesin-
de (annenin babasinda) hemofili A tanisi oldugdu icin, ko-
agulasyon testlerine bakilmis ve aptt: 88sn olarak uzun
saptanmasi tizerine gocuk hematolojisi gorusticin bize
ulasildi. Hastada 6n tanimiz Faktor VIl eksikligi idi. Has-
tanin kalp-damar cerrahisi tarafindan acilen, birkag¢ giin
icinde opere ediimesi gerekiyordu. Hasta yenidogan
yogun bakim tnitemize transfer edildi. Ayni giin ¢calisilan
faktor VIl dlizeyi: %1 saptandi. Hemofili hastasi bir yeni-
doganda maijor cerrahi operasyonlarda koagulasyon
dengesini saglamak ciddi problem olusturabilecedi icin
cocuk kalp-damar cerrahisi, cocuk kardiyoloji, anestezi,
yenidogan yogun bakim ve ¢ocuk hematolojinin dahil
oldugu bir konsey sonucunda aile onami da alinarak
operasyon hazirigryapild.




Operasyon sirasinda kalp-akciger pompasi kullanilacak olmasi nedeniyle de koagulasyon sisteminin dengede tu-
tulmasi icin dikkatli bir planlama ve takip yapildi (Tablo 1). Ameliyat dncesi FVIIl diizeyinin 100 IU/dLa ¢cikariimasi hedef-
lendi. Operasyondan 3 saat dnce plazma kaynakh faktdr VIl replasmani 50 1U/kg bolus ve ardindanc6 1U/kg/saat
inflzyon seklinde intraven®z uygulandi. Pre-operatif alinan faktdr VIl diizeyi anlik calisildi ve FVIIE 98 U/dL olarak go-
raldikten sonra sternotomi acildl. TUm operasyon suresinde by-pass ve heparinizasyon dahil olmak tzere Faktor
VIl konsantresi devamli inflzyon seklinde 6 IU/kg/saat verildi. Operasyon sirasinda ve operasyon bitiminde kandaki
faktor VIl dizeylerine tekrar bakilarak inflzyon hizi ayarlandi. BlyUk arter transpozisyonu operasyonu toplam dort
saatte basariyla tamamlandi. Operasyon sirasinda ve sonrasinda beklenenden fazla kanamasi olmadi. Faktér VI
inflzyonu post-op dénemde yogun bakim tnitesinde ilk 7 giin boyunca devamii inflizyon verildi. Replasman tedavisi
icin faktdr VIl dozlar, plazmadaki faktor VIl seviyelerine gére dizenlendi. Post-op 7-10. ginlerde faktor Vil replasmani
50 IU/kg/dozdan 12 saatte bir, ardindan haftada iki kez iki hafta boyunca ve haftada bir kez bir hafta olmak tizere yara
iyilesmesi tamamlanana dek uyguland.

SONUC

Hemofili ve BAT gibi iki nadir hastalk ile dogan bir bebegdin yasaminin ilk gtinlerinde gegirdigi major cerrahi
operasyon hem ¢ocuk hematoloji ekibi hem de ¢cocuk kalp-damar cerrahisi ekibi icin zor ama basaril bir deneyim
bir olmustur. Olgumuz yenidogan dénemindeki hemofilik bebeklerde de kalp-damar operasyonlarinin yeterli faktor
replasmaniile sistemik heparinizasyon kullanilarak glivenle yapilabilecegini gdsteren bir érnek olusturmaktadir.

Faktor VI
Yer uygulama
saati

Doz Diizey alma Diizey

(bolus) saati (%) Doz

Yenidogan
servisi

Bolus yapildiktan sonra hemen 6
IU/kg/saat iv infuzyon baslanacak
infuzyon devam, hizi:

ilk diizeye 2. Diizey Gerekirse bolus:
gore gerekirse alinacak Bolus sonrasi 6 IU/kg/saat infuzyon
devam
infuzyon devam, hizi:
Ameliyathane 2. Diizeye Gerekirse bolus: Unite
Op. sirasinda gore gerekirse Bolus sonrasi 6 1U/kg/saat infuzyon
devam

07.30 501U/kg 08.00

Ameliyathane

Entiibasyondan
dnce

Protamin
Ameliyathane verildikten
sonra

infuzyon devam, hizi:
Gerekirse bolus: Unite

infuzyon devam
infuzyon hizi:
Gerekirse bolus:
infuzyon devam
Postop 1.giin sabah infuzyon hizi:
Gerekirse bolus:
infuzyon devam
Postop 2. Gin: : infuzyon hizi:
Gerekirse bolus:
infuzyon devam
3. giin: : infuzyon hizi:
Gerekirse bolus:
infuzyon devam
4, giin: : infuzyon hizi:
Gerekirse bolus:
infuzyon devam
5. giin : infuzyon hizi:
Gerekirse bolus:
infuzyon devam
6. giin : infuzyon hizi:
Gerekirse bolus:
infuzyon devam
7. gin Sabah: infuzyon hizi:
Gerekirse bolus:

Postop Yogun Ameliyatin 8.
bakim saatinde

Tablo 1: Faktér Beplasman, Tedavisi Plan Semasi




iKi NADIR HASTALIGIN BIRLIKTELIGI: HEMOFI-
Li VE BUYUK ARTER TRANSPOZiYONU

Do¢. Dr. Mehmet DEDEMOGLU

Istanbul Dr. Siyami Ersek Gé(jis Kalp ve Damar
Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi Co-
cuk Kalp ve Damar Cerrahisi

Pediyatrik aclk kalp cerrahisinde, ekstrakorpo-
real dolasim esnasinda hemodillisyon, heparin ile an-
tikoagulasyon ve hipotermi, normal hastalarda bile
hemostaz agisindan risk olustururken, kanama-pihtr-
lasma bozuklugu beraberliginde oldukga sikintil bir du-
rum ortaya ¢ikarabilir.

Ozellikle yenidogan déneminde duzeltimesi
gereken blyUk arter transpozisyonu (BAT) tamirinde
gerek cerrahi kanama riskinin yUksek olmasi, gerek he-
mofili A gibi bir koagUlopatinin beraberligi ciddi olumsuz
sonugclara gebe olabilir. Ancak klinigimizde; son derece
nadir gérulen bu iki major hastalik birlikteliginin bulun-
dugu bir yenidogan hastada pediyatrik kalp cerrahisi,
pediyatrik hematoloiji, pediyatrik kardiyoloji ve anestezi-
yoloiji tarafindan siki bir is birligi ve hasta yonetimiile ba-
saril bir major rekonstriktif kardiyak cerrahi gercekles-
tirip, sorunsuz bir sekilde hastayi taburcu ettik. Sonuc
olarak Klinikler arasi is birligi ile, kompleks hastaliklarin

birlikteligi tedavisinin glvenli bir sekilde yapilabilecegini
dustinmekteyiz.

COCUK KARDIYOLOJi - COCUK GOGUS HAS-
TALIKLARI
Di-GEORGE SENDROMU TANILI ACIK KALP
CERRAHISI GECIREN HASTADA POSTOPERA-
TiF PROBLEMLERIN YONETiIMI
Uzm. Dr. Vildan ATASAYAN
Istanbul Mehmet Akif Ersoy Godis Kalp ve Damar
Cerrahisi EGitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Karadli-
yolojisi

Di-George tanillancak takipsiz olan 2 yas 8 aylik
erkek hasta kateter anjiografi yapilmak tzere yatiridi.
Ekokardiyografisinde pulmoner banda bagl 140 mmHg
gradient, ventrikller septal defekt ((VSD), inlet-outlet
uzanimli), biktispit aort valvi, ASD sekundum (kiguk)
saptanan hastanin 2018 yilinda dis merkezde aortik in-
terruption gideriimesi, patent duktus arteriozus divizyo-
nu, pulmoner banding operasyonu mevcuttu. Hastanin
kateter anjiografisi yapilarak pediatrik kardiyovaskuler
cerrahiile yapilan konseyde VSD kapatiimasi, pulmoner
rekonstriksiyon, aortik ark kontroll yapimasi karari
alindi. Postoperatif entlibe olarak yogun bakima alinan
hasta postoperatif 4. giiniinde exttbe edildi. Ancak to-
lere edememesi Uizerine tekrar enttibe edildi.

Hastanin postoperatif 6.gininde ates, 16kositozu ol
masi Uzerine ¢ocuk enfeksiyon hastaliklarina konsulte
edilerek kulttrleri alinip meropenem, vankomisin ve flu-
kanazol tedavileri baslandi.

Trakeal aspirat kulttrinde P.aeruginosa Greme-
si olan hastanin mevcut tedavisi meropenem, kaspo-
fungin, amikasin ve kolistin ile degistirildi. Postopero-
tif 12. glnUnde extUbe edilen hasta 20. giinde tekrar
entlibe edildi. Tedavisi meropenem, kolistin, linezolid,
ambisome, bactrim (Pcarinii profilaksisi acisindan) ile
degistirildi. Di-George sendromu nedeni ile hlicresel
immunite eksikligi olabileceginden hastaya intravenéz
immunglobulin tedavisi verildi. Aralikl hipokalsemi g6z-
lenen hastaya kalsiyum replasmani yapildi. Postopero-
tif 26. ginUnde extlbe edilen hasta 32. ginlnde ¢ocuk
kardiyoloji servisine devir alindi. Antibioterapisi tamam-
lanarak trimetoprim stlfametoksazol ve flukanazol pro-
filaksileri ile taburcu edildi.

Di-GEORGE SENDROMU TANILI ACIK KALP
CERRAHISI GECIREN HASTADA POSTOPERA-
TiF PROBLEMLERIN YONETIMiI

Uzm. Dr. Ozlem SARISOY

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Kardi-
yolojisi

22q11.2 mikrodelesyon sendromu olarak da bi-
linen DiGeorge Sendromu, en sik gorulen kromozomal
mikrodelesyon bozuklugudur ve 1000 fetustan birinde
gorulr.

Velokardiyofasiyal ve konotrunkal anomali
sendromu olarak da adlandirilan DiGeorge Senromun-
da, en sk konotrunkal kardiyak anomadililer, timus ve/
veya paratiroid glanlarn aplazi veya hipoplazisi gérul-
sede, birgok sistemi etkileyen anomaliler géruldr.

Fallot Tetralojisi, Ventrikiler septal defek+Pul-
moner atrezi, Trunkus arteriosus ve interruptik aortik
ark tipB en sk gorulen kardiyovaskuler anomadililerdir.
Hastalarin %75nde, timUs aplazi veya hipoplazisine
baglh immiin yetersizlik gérilir. On planda T hiicre bo-
zukluguna bagl hiicresel immin yetersizligi olsa da
humoral immUn cevap da bozuktur. Buna bagl kronik
infeksiyonlar, immunglobulin A eksikligi, astim, allerii, ju-
venil romatoid artrit, idiyopatik trombositopeni, hemoli-
tik anemi sik gorulir. Hastalarin %11'nde yarik damak ve/
veya yarik dudak mevcuttur. Bunlarin disinda; gastroin-
testinal, endokrin, genitoUriner anomaliler de gorulebilir.




Guncellenmis genetik ve molekuler teknikler, dGmur
boyu suren klinik sorunlari olan bu hastalikta, hastaligin
ve bagisikik kusurlarinin daha erken tanimlanmasina
ve erken teshislere izin vermektedir.

Buhastalar, 6zellikle agir kardiyak patolojileri ne-
deniile kardiyak cerrahi gecirmekte ve uzun slre yogun
bakimda kalmaktadirlar. Ozellikle immiin yetersizlik ne-
deniile agrrinfeksiyonlar ile micadele etmektedirler. Bu
enfeksiyonlari, etkili antibiyotikler ile tedavi ediimeli ve
yanisira intraven®z immunglobulin tedavileri ile destek-
lenmelidir. Ayrica hastada DiGeorge sendromuna bagli
eslik eden diger sistem bulgular olabilecedi g6z 6nin-
de bulundurularak, bunlara yonelik tetkikler yapimal ve
eslik edebilecek problemler agisindan takipte olunmalri-
drr. Birgok sistemi etkileyen bu sendromda, multidisipli-
ner yaklasimla takip ve tedavi uygulanmasi énemlidir.

COCUK GASTROENTEROLOJi - COCUK CER-
RAHiSI
KRONIK INTESTINAL PSODOOBSTRUKSIYON
Dr.Emine KOCAMAZ
Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Sadil-
g1 ve Hastaliklar

Kronik intestinal psddoobstriiksiyon (KiPO) na-
dir gorulen, tekrarlayici ya da surekli ince ve kalin ba-

dirsak tikanikhdi bulgulan, radyolojik olarak genislemis
hava-sivi seviyeleri olan bagirsak kisimlarinin goéraldi-
gu ancak tikanikliga yol acan anatomik bir patolojinin
bulunmadigi ¢ok ciddi badirsak motilite bozuklugudur.
KiPO Kiinik bir tani olup siklikla karin distansiyonu, bii-
yume geriligi, karin agnsi, kusma, diskilama problemleri
gibi belirti ve bulgularla kendini gésterir.

Kronik intestinal psddoobstriksiyon patofiz-
yolojik olarak néropatik, miyopatik ya da interstisyel
caijal hiicre anormallikleri nedeniyle ortaya cikabilir. Bu
anormallikler primer ve sekonder nedenler olarakda
siniflandirilabilir. Primer psédoobstriksiyonda etiyopa-
togenez gosterilemezken sekonderde farkl etiyolojik
nedenler yer almaktadir. Primer KiPO olan ¢ocuklo-
rin yarisi yenidogdanda géruliirken, eriskin KiPO'larinin
¢cogu 20-40 yaslarinda gorulir (3-4 ). Japonya'da yo-
pllan epidemiyolojik ¢calismalarda erigkinlerde preve-
lans 0.8-1.0/100000, insidansi 0.21-0.24/100000 iken, 15
yasindan kic¢uk cocuklarda prevelans milyonda 3.7dir.
Sekonder KiPO ¢cocuklarda nadir olup eriskinlerde %50
oranindadir (5).

Primer psddoobstriksiyonun konjenital formlarinin
¢ogu sporadik olmasina ragmen otozomal dominant
(SOX10), otozomal resesif (RAD21, SGOL1, TYMP,POLG),
X gegcisli (FLNA, LICAM) ve dilesel kalitim paternleri
bulunmaktadir. KiPO ile iliskili mitokondriyal hastalik-
lardan biri TYMP ve POLG genlerinde mutasyon olan
mitokondriyal nérogastrointestinal ensefalomyopati
sendromu (MNGIE) olup diger mitokondriyal bozukluk
MELAS sendromudur. MNGIE intestinal motilite bozuk-
lugu, karin agrisi ve distansiyonu, kusma, kaseksi, pito-
zis, lbkoensefalopati, periferal néropati (parestezi, agn)
ve miyopati ile karakterizedir. Hastalarin %601 20 yasin-
dan énce tani alir (7). Cocuklarda baslangicta sik olarak
intestinal malrotasyon, ince ve kalin badirsak volvulusu
gOruldr. Ayrnica ¢ocuklarda siklikla mesane adinamisi
megasistit ve Ureterohidronefrozis (megasistit, mikro-
kolon, intestinal hipoperistaltisis sendromu) gérilmek-
tedir (5,6).

TANI

Kronik intestinal psddoobstriksiyonun tani-
s genellikle Klinik olarak konulur. Hasta tanisal agidan
degerlendirilirken bagirsak tikanikigina yol acabilecek
mekanik nedenler dislanmal, altta yatan olasi hastalik
icin laboratuvar testleri yapimal, KIPO benzeri durum-
lara yol acan ilac (opioidler, trisiklik antidepresanlar ve
antikolinerijik ilaclar) kullanimi sorgulanmalidir. Tanida
radyolojik, endoskopik, laboratuvar, manometrik ve
histopatolojik yontemler kullanimaktadir. Gastrointes-
tinal sistemde organlara spesifik (mide, ince bagirsak
ve kolon) ge¢is zamanlarinin gésteriimesinde sintigrafi
kullanilabilir. Ayricaince badirsaga ait gecgis zamani kab-
losuz motilite kapsult ile degerlendirilebilir. Manometri
patofizyolojinin aydinlatimasinda yararh olabili. Tam
kat bagirsak biyopsileri etiyolojinin belirlenemedigi has-
talarda ya da cerrahi uygulananlarda veya uzun sureli
TPN destedi planlanan hastalarda dtstuntlmelidir.

AYIRICI TANI

Ayirici tanida hirschsprung hastalig, MNGIE,
mekanik obstriksiyon, psikojenik konstipasyon, néro-
jenik mesane, stperior mezenterik arter sendromu du-
stintimelidir. Ps6doobstriksiyonun sekonder nedenlerl
arasinda enfeksiydz nedenler, metabolik bozukluklar,
ilag yan etkileri,immuinolojik hastaliklar, onkolojik durum-
lar, vaskdilitler, néropatiler ve myopatiler yer alir. Bakteri-
yel asiricogalma KIPO'nun bir komplikasyonu olup ayirt-
cl tanida disuntlimelidir.

Kronik intestinal psddoobstriksiyon cocuklarda eris-
kinlere gére daha yUksek mortaliteye sahiptir. Primer
KIPO dogumda akut baslangicli, miyojenik nedenl, in-
testinal malrotasyon olusumu, Uriner sistem tutulumu
ve tekrarlayan cerrahi gereksinimi nedeniyle kéti prog-
nozludur (57). Ev tipi total parenteral beslenme orani
eriskinlerde %20-50 olup cocuklarda %80dir. Bes yillik
sag kalim orani erigkinlerde %48-90 ¢ocuklarda ise
%65-87dir. Sistemik skleroza baglh KIPO'da 5 yillk sag
kalim %18dir (3).




TEDAVI

Kronik intestinal psédoobstriksiyonlu hastanin yoneti-
minde amag bagirsak fonksiyonunu ve gastrointestinal
semptomiari iyilestirmek, yeterli beslenme destegini
saglamaktir. Hastanin yasam kalitesini artirmak, okul
yasantisini, editimini, calisma hayatini, sosyal ve aile ilis-
kilerini basaril bir sekilde devam ettirebilmek basarili te-
davinin sonuclarindandir. Multidisipliner ekipte pediatrik
gastroenteroloji, beslenme uzmani, pediatrik cerrah ile
birlikte psikolog, Urolog, genetik uzmani, metabolizma
ve pediatri uzmani, yardimci saglik personeli destegine
intiyac vardir (3).

Farmakolojik tedavinin amaci gastrointestinal motili-
teyi iyilestirmek, bakteriyel asirn blytmeyi baskilamak,
bagirsak inflamasyonu ve karin agrisini kontrol altina
almaktir. Tedavi bireysel olarak dizenlenmektedir. Ince
bagirsak bakteriyel asir ¢ogalma bu hastalarda en
sk komplikasyon olup periyodiar halinde ve dénisim-
I0 olarak antibiyotik tedavileri 6nerilmektedir. Cerrahi
eksploratif laparotomi mekanik obstriksiyonu dig-
lomak amaciyla yapilmaktadir. Intestinal rezeksiyon,
gastrostomi, jejunostomi, dekompressif ileostomi,
kolostomi yapiimaktadir. Erken ince bagirsak dekomp-
resyonu hastaligin ilerlemesini engellemektedir. Buna
karsilik adezyon gelisimini dnlemek icin gereksiz cerrahi
islemden kaciniimalidir (3).

Kronik intestinal psddoobstriksiyonda malnutrisyon,
dehidratasyon, elektrolit eksiklikleri (magnezyum, po-
tasyum ve sodyum) gastrointestinal motiliteyi bozabil-
diginden beslenme tedavisi birincil rol oynamaktadir.
Hastalarnn beslenme sekilleri oral, enteral tlp (bolus
veya devamli) ve ev tipi total parenteral beslenme ola-
rak tge ayrilir. Hastalarin %30-50'si kismi veya tam pa-
renteral nutrisyona intiya¢c duymaktadir. Bazi hastalar
intermittan enteral beslenme ile tedavi edilirken baz-
larina ézel oral diyetler verilebilir. Oral beslenme disiuk
lif, yag, laktoz, friktoz iceren yumusak gidalardan olus-
malidir. KIPO olan hastalarda demir, ¢inko, folat, B12 ve
D vitaminlerinin ve eser element eksikleri goruldugun-
den multivitamin preparatiarn eklenmelidir. Dismotilitesi
olan hastalarda kismi veya total enteral tlple beslenme
(ETB) 6nerilmektedir. KIPO'lu hastalarin 2/3'Ginde ilag te-
davisi, cerrahi islemler, diyet danismanligi ve ETB basa-
ri olurken kalan 1/3'Unde ise uzun stireli ev tipi parente-
ral nGtrisyon gerekmektedir (3).

KIPO'lu hastalarda bagirsak transplantasyonu, alloge-
nik hematopoetik kdk hicre transplantasyonu, orto-
topik karaciger transplantasyonu ve fekal mikrobiyata
transplantasyonu (FMT) yapilmaktadi. MNGIE sendro-
munda allogenik hematopoetik kdk hiicre ve karaciger
transplantasyonu kuratif tedavi secenekleridir. Ayrica
bu hastalarda timidin fosforilaz enzim replasmani da
hayat kurtaricidir (3).

Gastrostomi, hem beslenme destedi saglanmasi hem
de bagirsak distansiyonu ataklarinda mide igeriginin
(besin ve gaz) bosaltimasi agisindan yararlidir. Medikal
tedavilere yanitsiz, yasami tehdit edici TPN komplikas-
yonlari olan ve destek tedavisine ragmen yasam kali-
tesi kott olan hastalarda bagirsak nakli bir diger tedavi
segenegi olabilir.

HIRSCHSPRUNG HASTALIGI

Dr. Ogr. Uyesi Ceyhan SAHIN
Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi
Cocuk Cerrahisi

Hirschsprung hastaligi  kolonun myenterik
ve submukozal sinir pleksuslarinda parasempatik
ganglion htcrelerinin olmamasi ve bunun sonucunda
etkilenen segmentte barsak peristaltik hareketlerin
gorilmemesiyle karakterize bir hastalktir. Barsak pe-
ristaltizminin olmamasi fonksiyonel bir obstirksiyona
yol agar. Harekete gegirici peristaltik uyarilar myente-
rik pleksus Uzerinden yayilan kolineriik, pregangliyonik
parasempatik sinir aktivitesi tarafindan kontrol edilir.
Kolineriik lifler asetilkolin Gzerinden barsak duvarindaki
diz kaslarin kontraksiyonunu saglar. Sempatik post-
ganglionik adreneriik lifler norepinefrin araciligi ile inhi-
bisyonu saglarlar. Barsakta ayrica inhibisyona ve diz
kasta gevsemeye neden olan nitrik oksitin araci oldugu
nonkolinerjik ve nonadrenerijik sistem vardir. Ganglion
htcrelerinin kaynadi vagal néral krest hiicreleridir.

Noroenterik htcreler, noral krestten gastro-
intestinal sistemin (GIS) proksimal ucuna ve buradan
GiS'in distaline go6¢ ederler. Bu gb¢lin olmamasi, olsa
bile uygun olmayan ortam ve immunolojik faktdrlerle
ganglion hucrelerinin hasarlanmasi hirschsprung has-
taligina yol acabilir. Yaklasik 5000 canl dogumda bir gé-
rilmekte ve genellikle yenidogan déneminde mekon-
yum cikisinda gecikme, karin distansiyonu, beslenme
intoleransi ve safrall kusma ile karsimiza ¢ikmaktadir.
BlyUk cocuklarda ise kronik konstipasyon, gelisme
geriligi, abdominal distansiyon ile bulgu verir. Fizik mu-
ayenede hirschsprung hastaligindan stphelenilen
hastalarda ayakta direk karin grafisi, lavman opak ve
anal manometri taniya yardimei olsa da kesin tani rek-
tal biopsi ile konulmaktadir. Ayirict tanida yenidoganda
mekonyum ileusu, ileal ve kolonik atreziler , sepsis, ve
hipotiroidi dustnulebili. Ayrica ganglion htcrelerinin
anormal yapida oldugu intestinal néronal displazi ve hi-
pogangliosiz hastaliklarini hirschsprung hastaligindan
ayirmak olduk¢a glctdr.

Tedavide ama¢ agangliyonik barsak segmen-
tinin ¢ikarimasi, normal inervasyonu olan barsagin
sfinkter fonksiyonlar korunarak anlise getirilmesi ve
barsagin yeniden yapilandirimasidrr. Cerrahi tedavide
gecmiste siklikla ok basamakl birgcok operasyon ta-
nimlanmis olsa da giinimuzde daha siklikla transanal
endorektal pull-through (TERP) ydntemiile tek asamada
yapimaktadir.




YENIDOGAN - COCUK NEFROLOJi
BILATERAL POLIKISTiK BOBREKLI YENIDO-
GANIN YOGUN BAKIMDAKI YASAM SERUVE-
Ni- NEONATOLOG BAKISI

Uzm. Dr. Ozlem SAHIN,

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Yenidogan
Klinidji

GRIS

Kistik bobrek hastaliklari, kalitimsal bébrek has-
taliklarinin Gnemli bir kismini olusturmaktadir. Ciddi olgu-
lar pulmoner hipoplazi gelisimine neden olarak yenido-
gan déneminde akciger semptomlartile tani almaktadir.
Bu olgu ile bilateral polikistik bobrek hastaligi ve ciddi
persistan pulmoner hipertansiyon (PPHT) ile takip edi-
len bir yenidoganin yogun bakimdaki yasam sertveni-
ne dikkat cekmek amagclanmistir.

OoLGuU

Otuz bes yasindaki annenin dérdiincl gebeli-
ginden dérdinct yasayan olarak sezaryen ile miadinda
3008gr dogan, APGAR Skoru 1. ve 5. dakikalarda 4/7
saptanan kiz bebek takipne, retraksiyon, siyanoz, artan
oksijen ihtiyaci nedeniyle entlibe edilerek Yenidogan
Yogun Bakim Unitesine yatirildi. Soy gecmisinde saglikli
anne-baba arasinda akrabalik olmadigi, hastanin anne-
sinin gebelik boyunca rutin takiplerini yaptirmadi, kar-
deslerinin saglikh oldugu 6grenildi. Yatisinda ¢ekilen ak-
ciger grafisinde bilateral pnédmotorax saptaninca her iki
akcigere toraks tipu takildi SIPPV modda respiratuar
asidozun gerilememesi ve %100 FiO2'ye ragmen satu-
rasyonun %80-90 larda seyretmesi nedeniyle HFO'ya
gecildi.Ekokardiyografide ciddi pulmoner hipertansiyon
saptanmasi nedeniyle milrinon, iINO tedavileri baslandi.
Hipotansif olmasi nedeniyle tedaviye terlipressin ek-
lendi. INO'nun 4. saatinde FiO2 intiyaci %50'lere kadar
dusti. ik 24 saatiicinde ¢cekilen USG'de medulla korteks
ayriminin yapllamadigi bébreklerde en blyigu 8mm
olan kistler saptandi ve bilateral polikistik bdbrek olo-
rak degerlendirildi. Kreatinin degeri 107'den, 30. saatte
2.39a kadar yikseldi. ilk 24 saatte 3cc idrar ¢ikisi olan
hastaya lasix inflzyonu veridi. Postnatal ikinci giniinde
periton diyaliz kateteri acilip periton diyalizine baslandi.
Postnatal 48. saatte HFO parametreleri ve iINO dusul-
meye baslandi. Postnatal 96. saatinde solunum destek
intiyaci ve akut faz reaktanlari artan hastanin antibiyotik
tedavisi ampisilin-sefotaksim kesilip vankomisin-sefta-
zidim olacak sekilde dizenlendi. Periton diyalizine de-
vam edildi. Solunum destegi kademeli olarak dUsulUp,
postnatal 10. glinde SIPPV modda izlenmeye baslandi,
iINO tedavisi kesildi. Postnatal 13. giinde ekstibe edildi
ve postnatal 17. ginde spontan solunuma gegildi.

Hipertansif olmasi nedeniyle amlodipin tedavisi bas-
landi. Hastanin takibinde tekrar solunum destek ihtiyac
olmadi, tam enteral beslenmeye gegildi ve periton diya-
lizine devam edildi. Hasta postnatal 45. gintinde kronik
bdbrek yetmezIigi ve ayaktan periton diyalizi takibi ama-
ciylaMarmara Universitesi Tip Fakuiltesi Cocuk Nefroloii
Balimune sevk edildi.

YORUM

PPHT, siddetli hipoksemi ile giden, morbidite ve
mortaliteyi dnlemek i¢in erken midahale gerektiren bir
yenidogan acilidir. En énemli yaklasim altta yatan nede-
nin erken tanisi ve tedavi edilmesidir.

YENIDOGANDA KiSTiK BOBREK HASTALIK-
LARI

Uzm. Dr. Cemile PEHLIVANOGLU,

Kog Universitesi Hastanesi Cocuk Sagligi ve Has-
taliklar

GIRIS

Yenidoganda kistik bébrek hastaliklar, kalitsal veya kalit-
sal olmayan nedenlerle gelisebilir; izole veya bir sendro-
mun parcasi olabilir ve bdbrek yetmezligine yol acabilir.
Ciddi olarak etkilenmis yenidoganlarda bdbrek yetmezIigi,
oligohidramnios ve akciger hipoplazisi, volim yUku ve bu-
yumuUs bobrekler solunum fonksiyonunu bozabilir ve ha-
yatinilk birka¢ gtiniinde 6ltm goérulebilir.

OLGU SUNUMU

Aralarinda akraballk olmayan 36 yas baba ve 35 yas
annenin, 4.gebeliginden, oligohidramnios ve makat ge-
lis nedeni ile, sezaryen ile 41 haftalk 3800 gr agirhiginda,
53 cm boyunda dogan; 1./5. dakikada APGAR skoru 4/7
saptanan kiz bebek solunum sikintisi nedeni ile entd-
be edilerek Yenidogan Yogun Bakim Unitesine yatiridi.
Bilateral pndémotoraks saptanmasi Uzerine gogus tup
takilan, SIPPV modda %100 FiO2'ye ragmen hedef satu-
rasyona ulasilamayan (<%90) ve respiratuar asidozu ge-
rilemeyen hastanin ventilasyonuna ytksek frekansl ven-
tilasyonile devam edildi.

Pulmoner hipertansiyon ile uyumiu ekokardiyografi bulgu-
lar nedeniile iNO ve Milrinon tedavisi baslandi. Idrar ¢ikis
olmayan ve kreatinin degeri artis gdsteren hastanin (1,07
mg/dl, 2,39 mg/dl) tedavisine Furosemid inflizyonu eklen-
di. Uriner ultrasonografide kortikomeduller ayrimi olma-
yan, ekojenitesi artmis buytk bdbrekler ve en buyukleri
8-9 mm c¢api olan kistler saptandi. Furosemid inflizyonu
ile yeterli idrar ¢ikisi olmayan hastaya, volim yUuki solu-
num fonksiyonunu da olumsuz etkileyecegiicin, postnatal
2. gunde periton diyalizi baslandi. Burun kdka basikiigr ve
polidaktili saptanmis olan hastaya Siliopati én tanisi ile ge-
netik inceleme yapild.

SONUC

Yenidoganlarda bébrek yetmezliginin baslica nedenlerin-
den olan kalitsal nedenili kistik bobrek hastaliklari, tabuler
epitelyumun silialarinda islev bozukluguna yol agan gen
mutasyonlari sonucu olusan kompleks bir hastalik grubu-
dur. Kesin taniigin genetik testler gerekebilir.




COCUK ACIL - COCUK YOGUN BAKIM
COCUKLARDA NADIR GORULEN COVID 19
KOMPLIK ASYONU:FULMINAN MiYOKARDIT
Dr. Giirkan ATAY

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Yogun
Bakim

2019 yiinda siddetli akut solunum sendromu
patojeni olan koronavirls 2 (SARS-CoV-2) dinya ¢apin-
da benzeri goérilmemis bir dlgekte morbidite ve mortali-
teye neden oldu.ilk ddnemde COVID 19 olarak isimlendi-
rilen bu hastalk gocuklarda, 6zellikle komorbid hastalig
olmayanlardaq, yetiskinlere gére daha az oranda gorul-
dagu bildiriimekteydi. Ancak son ddnem ¢alismalarda, 5
yas ve Uzeri cocuklarda enfeksiyon oranlari yetiskinler-
dekine benzer veya daha yiuksek olmustur.

Cocuklar arasindaki COVID-19 hastaneye yatis

oranlar pandemi boyunca degisiklik gostermistir. Ame-
rika Birlesik Devletlerinde 18 yasindan kicuk cocuklar
arasinda haftallk hastaneye yatis oranlar baslangicta
Ocak 2021de (100,000 niifus basina 1.5), Eylil 202Tde
Delta varyantinin baskiniigi ile (100.000 nifus basina
18) ve daha sonra Ocak 2022'de tekrar zirveye ulasti.
Omicron varyantinin (100.000 poptlasyonda 7). Omic-
ron dalgalanmasi sirasinda, asllama icin uygun olma-
yan sifir ila dért yas arasindaki cocuklarda hastaneye
yatis oranlar ézellikle yiksekti (100.000 nifus basina
15.6)
COVID-19'un neden ¢ocuklarda yetiskinlere gore daha
az yaygin ve daha az siddetli oldugu belirsizdir. Bir olasi-
lik, cocuklarin virtse yetiskinlere gére daha az yogun bir
bagisikik tepkisi vermesidir; sitokin salinim sendromu-
nun ciddi COVID-19 enfeksiyonlarinin patogenezinde
6nemli oldugu dustuntlimektedir. Cocuklarda COVID-191
bagh mortalite nadirdir.

Kardiyovaskiler anormallikler (6rnegin, kalp
yetmezIligi, aritmiler, miyokardit, perikardit, kardiyojenik
sok, pulmoner emboli, ST yUksek miyokard enfarktisu)
daha kiicUk vaka serilerinde bildirilmistir. COVID-19 art-
mis miyokardit riskiile iliskilidir, ancak mutlak risk disuk-
tir (<%0]15) COVID-19'lu hastalar, olmayanlara kiyasla
ortalama olarak 15.7 kat daha fazla miyokardit riskiyasa
gore, risk oranlar 16-39 yas arasi hastalar icin yaklasik
70 iken <16 yas veya =75 yas hastalar icin >30,0 arasin-
da degismektedir. Genel olarak, miyokardit, COVID-19
olan ve olmayan kisiler arasinda yaygin degildir. Miyo-
kartit etiyolojisinde en sik viral enfeksiyonlar; enterovi-
rus (koksaki grup B), adenovirls, parvovirts B19, Eps-
tein-Barr virtsy, sitomegalovirts ve insan herpes 6 dr.
Cocuklarda insidanst; 100000 de 1-2 dir.

COVIDA9, akut viral miyokarditi taklit eden bir Klinik
tabloya neden olabilir; ancak, dogrudan miyokarditten
ziyade virtsun ikincil bir etkisi olarak ortaya ¢iktigr disu-
nulmektedir. Cocuklarda, bu klinik tablo en yaygin olarak
cocuklarda multisistem inflamatuar sendrom (MIS-C;
[PIMS] olarak da adlandirilir) baglaminda goralir. Miyo-
kardit ve perikardit, 6zellikle erkek adolesanlarda mRNA
SARS-CoV-2 agilarinin alinmasini takiben nadir géralen
komplikasyonlar olarak da tanimlanmistr.

Miyokarditli hastalarin bir alt grubunda fulminan
miyokardit vardir ve akut baslangigh ciddi hemodina-
mik bozulma ile kendini gdsterir; hipotansiyon, perfiz-
yon-nabiz zayif, asidoz ve hepatomegali dahil olmak
Uzere kalp debisinde azalma. Malign aritmiler de sik
gOrultr. Bazi vakalarda klinik seyir o kadar hizliilerler ki,
ciddi kardiyojenik sok ve 6lime ilerlemeden 6nce tani
koymak bile zor mortalitenin tahmin edicilerini arastiran
bir calismada, len hastalarin yizde 50'sinde hastane-
ye yatistan sonraki U¢ saat iginde kardiyak arrest gelis-
tigi bildirilmistir. Baslangicta fulminan miyokarditi diger
sok turlerinden ayirt etmek zor oldugundan, bu tir has-
talar genellikle genis kapsamii tedavi edilir (septik sok
icin ampirik tedavi dahil) Castiello ve ark. yapmis oldugu
calismadaCovid 19 a bagdh primer myokardit gelismis
38 vaka litartirde saptanmis. Bu hastalarin 5'inin kaybe-
dildigi, 6 hastanin son durumu bilinmemektedir. 2 ade-
losan hasta gérilmustar. Troponin yuksekligi mortalite
iliskili oldugu bildiriimektedir.

Fulminan Miyokardit-Olgu

9 yas 2 aylik, kiz hasta, dis merkeze karin agri-
sl nedeni ile basvurmus. Batin usgde akut apandisit
stiphesi nedeniyle hastanemiz Cocuk aciline  yénlen-
dirilmis. Basvuru aninda sikayetlerinin 2 gtindir devam
ettigi 6grenilmis. Hastanin acil serviste covid pcr pozi-
tif saptanan ve solunum sikintisi, gégus agrisi olan C.
karidyoloiji ile yapilan konstiltastonu sonrasi Ejeksiyon
Fraksiyonu %30 tespit edilen hasta Akut miyokardit ta-
nistyla ¢. yogun bakim servisimize yatisi yapildh.

Ozgecmis: bilinen hastalk yok. Soygecmis:
anne: 36 yas ss baba: 38 yas ss kardes::21aylik /bilinen
hastalik yok akraba evliligi yok, asilari tam. Genel duru-
mu kétd. Sat maske oksiien altinda %97, tasipneik idi.
Alinan kontrol kan gazinda laktatin 9 olmasi, solunumun
yUzeylesmesi e ve kalbin solunum is yukint almasi
amach hasta enttibe edildiPS SIMV modunda mekanik
ventilasyon destegdi saglandi. troponin: 808 ng/L pro_
Bnp:35.000 pg/ml Gstinde ck_mb:158 ng/mlidi. Milrinon
ve lasix inf altinda iv sivi destegi saglanan hastanin iVIG
(1gr/kg 2 guin) ve metilprednizolon 1Img/kg'dan ve oksa-
par antikuagtlan tedavisi baslandi.




Hipotansif seyreden hastaya adrenalin inf baslandi.
Cenfeksiyon konstultasyonu sonrasi Antibioterapisi
Seftriokson+vankomisinden pip-tazo+vankomsine ge-
cildi. C.romatoloji ve C. kardiyoloji konsultasyonu yapildi.
Hastaya gecici hemodiyaliz kateteri takilarak TPE ve
Anakinra tedavisi baslandi. Pulse steroid tedavisine ge-
cildi.

Hastanin inotroplartlevosimendan,adrenalin ve
noradrendalin inf seklinde devam edildi. ve arter tansi-
yon takibine goére de titre edildi. Yatisinin 4.guntinde EF
sinde degisiklik olmayan, perflizyon ve dolasimi bozuk
seyreden ve laktat seviyeleri yiksek seyreden hastaya
ECMO baslanmasi kararlastirildi. Hastaya yodun ba-
kimda yatak basinda KVC ABD tarafindan ECMO sir-
killasyon takildi. ihtiyaci dogrultusunda Kan elemanlari
replasmanlari ve sivisi gtinltik labaratuvar takibine gére
ayarlandi. TPE tedavisi 5 seansa tamamilanan hasta
gunasin TPE uygulamasina devam edildi. Pulse prednol
tedavisi 5 gline tamamlanan hastaya ideme steroid te-
daviye gegildi. Hastanin Troponin, CRP ve D dimer takibi
asagidaki grafikteki gibi seyretmistir.

Labaratuvar

1.Mar 3.Mar 5.Mar

e tropoNin  sss==CRP s D-Dimer

Troponin,(ng/L) D-dimer. (ng/mI)CRP (mg/dI)
Tablo 1: Yatiginin 10, ECMO tedavisinin 6 giiniinde hastanin genel durumu stabil.EF %38 ingtrop
ihtiyaci kademeli azalmakta.

NADIR HASTALIKLARDA HEMSIRELIK UYGU-
LAMALARI
BiYOLOJIK ALAN UYGULAMALARI
Cevriye TAMER
Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Biyolojik ajanlar, kimyasal sentezden ziyade
canli organizmalardan veya bu organizmalarin Grin-
lerinden rekombinant DNA teknolojisi ile elde edilen ve
hastaligi énleyici, teshis edici ve terapdtik bir aparat
olarak tanimlanmaktadir. Biyolojik ilaglar, canli sistem-
ler kullanilarak genellikle bir proteinin bir canli hiicrede
(bakteri veya memeli hiicresi gibi) yeniden Uretiimesiyle
elde edilir. GinimUzde romatizmal hastaliklarda kullani-
mi, hastaliklarin tedavilerinde yeni bir ¢igir agmistir.

Sadece hastallk aktivitesinin baskilanmasinda degil
hastaliga baglh gelisebilecek yapisal hasarin énlenme-
sinde hastalarin yasam kalitelerinin arttirimasinda ve
is gucu kayiplarinin énlenmesinde énemli farklar ya-
ratmislardrr. Biyolojik ajanlarin uygulanma takvimleri ve
zamani, uygulanan ajana baghdirAmecikan Gida ve llag
Dairesi(FDA)biyolojik ajanlarin subkutan (SC)veya intra-
venoz (IV)infizyon seklinde kullaniimasini uygun bulmak-
tadrr.

Biyolojik ajanlar protein icerigine sahip olduklari
icinisi ve sicakliktan, korunmali, buzdolabinda saklan-
mall ve hazirlanmasinda asla ¢alkalanmamalidir. Biyo-
lojik ajanlarin tasinmasinda sogutucular (soguk zincir
cantalar)kullanimaldir.Allerjik reaksiyonlarin meydana
gelebilecegdi dusuntilerek, IVinfizyonlar yavas verilmeli-
hasta yakin takip edilmeli (monitérizasyon) vital bulgula-
rikaydedilmeli ve acil midahale seti hazir bulundurmali-
dr.

Faktor infUzy_onIorlndo Hemesirenin Sorumluluklar
Hatice ER GOK,
Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Pihtilasma Faktorleri

I, Fibrinojen

II, Protrombin

Ill, Tromboplastin

IV, Kalsiyum

V, Proakzelerin, Labil faktor

VII, Prokonvertin, Stabil faktor
VIII, Antihemofilik faktér, globulin
IX, Christmas faktori

X, Stuart- Proer faktor

Xl, Plazma tromboplastin antesedan
Xl Hageman faktoéra

XIIl, Fibrin stabilize edici faktor

Kalitsal pihtlasma bozukluklarinin % 95'i faktor VI (He-
mofili A), faktor IX (Hemofili B) eksikligi nedeniyle gorulir.

Pihtlosma strecinde 3 asama vardir:

1.Ekstrensik ve intrensik yolla protrombini aktive
eden faktdr olusur. Dokuda zedelenme olunca faktér
7 ve yaralanan dokudan salgilanan doku tormboplas-
tininin yardimi ile faktdr 10'un aktive olmasi saglanir. F
5 in yardimi ile aktive olan F10 protrombini aktive eden
faktora olusturur. intrensik yol F11 ve trombositlerin yo-
ralanan damar Uizerine temas etmesiile uyarilir. F1211,9
ve 10un sirayla aktif oldugu seri asamadan sonra prot-
rombini aktive eden faktor olusur. Ayrica F10un aktivas-
yonu icin F8de gereklidir.
2. Protrombinin Trombine Dénlsmesi: F5 ve Caiyonlart-
nin yardimi ile protombin trombine dontsur.
3. Fibrinojenin Fibrine Dénlsmesi: tormbin F13 ve Ca
ivonlarinin etkisiyle fibrinojeni fibrine cevirir.




HEMOFiLI

Faktor VIl veya IX eksikligi sonucunda gelisen, X'e bagl resesif
gecis gosteren nadir bir kanama bozuklugu olup; eklem ici (he-
martroz) ve kas i¢i (hematom) kanamalarla kendini gdsteren bir
grup hastaliktir.

Bu dogumsal kanama bozuklugunun tanisi yasla birlikte artar. Be-
bek buyudukge, 6zellikle emeklemeye ve ylrimeye basladiginda
hastalidin klinik bulgulan ortaya ¢ikmaktadir:

Hemofili

Klinik Bulgular

Eklem bosluguna kanama (hemartroz)

Kas icine kanama (hematom)

Hastaligin agirlik derecesi ve karsilasilan travmayla iligkili olarak
yenidogan déneminde vakum uygulamasina baglh kafa i¢i, sub-
dural veya periostal kanamalar

Orta veya adir hemofili tanill gocuklarda emekleme ve ylriimeye
basladiktan sonra eklem kanamalari,

Hematomlar ve travmatik adiz ici kanamalari

Slnnet sonrasinda durdurulamayan kanama

TEDAViI

Hemofili A tedavisinde; TDP, Faktor Vil konsantreleri
Hemofili B tedavisinde; TDP, Faktor IX konsantreleri
Cok fazla kan kaybedilmisse; Kan transflizyonu

HEMSIRELIK BAKIMI

Kanamanin énlenmesi

Eklem kanamasi ve agrinin kontrolt
Travmanin dnlenmesi

Rutin saglik bakiminin saglanmasi
Aile Uyelerine destek saglanmasi

Bakimin en dnemli yont aktif kanamalarin kontrol altinda tutulma-
sidrr.

Vcuttaki kanamalarda bélgeye basing uygulaomak, soguk uy-
gulama yapmak gerekir. Ozellikle eklemin bulundugu ekstremite
elevasyonaalinir.

Yumusak dis firgasi kullanmak gerekir.

Enjeksiyon bolgesinde hematom gelisme olasiligini azaltmak icin
igneyi ¢cektikten sonra o bdlgeye en az 5 dk basing uygulanir.
Zorunlu olmadikga iM enjeksiyon uygulanmaz.

Dis ¢ekimi ve rutin asilardan énce eksik faktortin veriimesi gere-
kehbilir.

Ailenin genetik danismanlik almasi dnerilmektedir.

Duzenli egzersiz 6nerimelidir. Travma olusturabilecek sporlar-
dan mUumkin oldugunca kaginimaldir. En uygun egzersiz yarQ-
yus ve yluzmedir.

Hastanin aktif yasamini engellemeyecek sekilde, olabildigince
travmadan uzak kalmasi saglanmalidir.

Ebeveynlere i¢ kanama belirtileri dgretilmelidir.

Kanamayi durdurmak icin eksik faktorin verilmesi gerekir.

Faktort hazirlama édncesinde;

Faktér son kullanma tarihi,

Faktorin uygulanacagdi dogru doz kontrol edilmeli,

Faktdrin ambalajindan ¢ikacak kendi ¢ézicUsu ile sulandiriima-
Iidir.

Faktdrin hazirlanmasi asamasindg;

Faktor iceren flakon ile ¢éztct flakonu ayni anda oda isisinda 10
dk. streyle iIsinmaya birakiimaldir,

Flakondaki toz ilacin ¢éziinmesini hizlandirmak amaciyla flakon
calkalanmamalidrr,

Yaklasik 10 dakika icinde ¢éziinme gerceklesir ve ¢ézeltinin rengi-
nin berrak olmasina dikkat edilir,
Bulanik ve tortulu olan faktorler kullanimaz.

Faktdrin uygulanmasi asamasinda;

Damar yoluna asir 6zen gdsteriimelidir.

Tedavide cocukluk déneminde 23 ya da 25 G igneler kullaniimali.
Faktorler en az 5 dakika sure ile, yavas damar ici bolus seklinde uy-
gulanmalidir (cocukta ise 100 iU/ dakikayt asmamalidir).

Faktor yaklasik 10415 dk. da verileceginden, cocugun rahat bir po-
zisyonda olmasi 6nemlidir.

Faktorin verimesinden sonra igne venden cikarilir ve o bolgeye
pamuk tamponla 3-5 dakika basi uygulanir.

Faktor kesinlikle kas icine uygulanmaz.

Faktor inflizyonu sonrasinda;

Inflizyon tarihi saati,

InfGzyon hiz,, toplam verilen miktar, verilen bélge kayit altina alinma-
Iiclr.

AKILCIILAC KULLANIMI

COCUKLARDA AKILCIILAC KULLANIMININ
ONEMI VE YONETIMI

Dr. Begiim Sirin KOG,

Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk He-
matolojisi ve Onkolojisi

DSOne gore akilet ilag kullanimi tanim, “Kisilerin kli-

nik bulgularina ve bireysel 6zelliklerine gére uygun ilaci, uy-
gun sure ve dozda, en uygun maliyetle ve kolayca saglayabil-
meleridir” seklindedir. Bir endikasyon icin secilen ilag, etkililik,
guvenlik ve maliyet kriterleri dikkate alinmissa, akilci olarak
kabul edilebilir.
Akiler lag Kullanimi éncelikli olarak halkin sagligini ve toplu-
mun cikarini goézetir. Tum dinyada yanlis sekilde, gereksiz
yere, etkisiz ve yUksek mdliyetli ilag kullanimi gibi nedenlerle
iliskili olarak ¢ok ¢esitli sorunlar yasanmaktadir. Tespit edilen
bu sorunlar arasinda, temel ilag listelerine veya glncel reh-
berlere uygun olmayan ilaclarin recetelere yazimasi; ézel
hasta gruplarina uygunsuz ilag yazimasi/kullanimasi; gerek-
siz yere pahali ilaglarin yaziimasi/kullanimasi, gereksiz yere
antibiyotik yazilmasi/kullanimasi ya da gereksiz yere enjek-
siyon preparati yaziimasi/kullanimasi; hekimlerin tedavileri
konusunda hastalarina yeterli bilgileri vermemesi; yazilan
recetelerin gereken tim dogru bilgileriicermesine 6zen g6s-
teriimemesi; eczacilarin regete karsilama, ilag verme ve has-
tay bilgilendirme konusunda yeterli davranis sergilememe-
si; sadlik personelinin ila¢ uygulama hatasi yapmasi; yanlis
ila¢ kullanimini kolaylastiran ilag Gretimi ve dagitimi kaynakl
cesitli altyapi sorunlarinin bulunmasi AK gerekliligini ortaya
cilkarmistir.

Akilct lag Kullaniminda Nelere Dikkat Edilmelidir?

Oncelikle hastanin probleminin tanimlanmasi, yani
hekim tarafindan dogru teshisin konulmasi gerekir. Buna
paralel olarak, ilach veyailagsiz, etkili tedavinin tanimlanmasi,
eger ilach tedavi uygulanacaksa, uygun ilacin secimi, her bir
ilac icin uygun dozun ve uygulama suresinin belilenmesi ve
uygun regete yazilmasi basamaklari izienmelidir. Bu asama-
da onaylanmig, glincel tani ve tedavi kilavuzlar esas alinmo-
Idir.




Hekim; hastanin en son kullandidi veya kullanmakta oldugu
ilaclar sorgulamalidir.

Hasta/hasta yaking ilacin olasi yan etkileri, besin ve ilac etkile-
simleri konusunda bilgilendirilmelidir.

Hamilelik ve emzirme dénemindeki kadinlar, cocuklar, yasli-
lar, bébrek ve karaciger yetmezligi olanlar, ila¢ aleriji dykusu
olan hastalar, ila¢ kullanimi konusunda daha dikkatli davran-
malidir.

laclar cocuklarin géremeyecegi, ulasamayacad yerlerde
ve ambalajinda saklanmalidir.

Kesilmis ve acllimis ambalaijlar satin alinmamalidir, son kullan-
ma tarihi gegmis olan ilaclar kesinlikle kullanimamalidr.
Cocuklarda akiler ve guvenli ilac kullanimi icin, gelisim fizyo-
lojisi ve farmakolojinin temel kurallart da iyi bilinmelidir. Far-
makokinetik farkliiklar ve ilaclarin eliminasyonunu saglayan
sistemlerin calisma hizi 6zellikle yenidogan ve sut ¢cocugu
déneminde farklilk gosterir. Topikal uygulamalarda emilim ve
sistemik toksik etkiler beklenenden fazla olabilir.

Eriskinlerde bazi enfeksiyonlarda tercih edilen an-
tibiyotikler (gelisen eklem kikirdagina hasar yapici etkileri
nedeniyle siprofloksasin ve kalici dis boyanmasina yol actigi
icin tetrasiklin) cocuklarda kullanimamaldir. Cocukluk do-
nemlerinde kullanilabilen bazi ilaglardan érnedin kloramfe-
nikol Grey Sendrom’a yol acabildidi icin ve seftriakson sarilik
riskini arttrdig icin yenidoganda veriimez. Ozellikle kiicik
cocuklarda tedaviye uyumu arttirmak icin, ilacin etkinliginin
yanisira tadi giizel ve mimkunse doz aralidiuzunilaglarin se-
¢imi tercih edilir. Oralilag tedavilerinde anneler diger ilaclarla
ve yiyeceklerle etkilesimi konusunda uyariimali ve tedaviye

uyum saglayabilecek cocuklara oral tedavi planlanmalidir.







SOZEL
BILDIRILER



SS-001:

OTOIMMUN POLIGLANDULER SENDROM TiP-2 OLAN HAS-
TANIN COCUKLUKTAN ERiSKINLIGE UZUN DONEM iZLEMi
Heves Kirmizibekmez, Esma Ebru Altun, Fatma Dursun
S.B.U. Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk En-
dokrinoloijisi Klinigi

Giris: OtoimmUn poliglandUler sendromlar birden fazla
endokrin bezin islev bozukluguna yol agan bozukluklardir. Otoim-
mUn poliglandtiler sendrom tip-2 (APS-2) veya Schmidt sendromu,
otoimmun tiroid hastaligi ve/veya Tip 1 diyabet ile iliskili Addison
hastali@inin varligi ile tanimianir.

Olgu: M yas erkek. Tarti kaybi ve istahsizlik nedeniyle bas-
vurdugu merkezde subklinik hipotiroidi nedeniyle levotiroksin teda-
visi baslanmis, ancak tedavi baslandiktan sonra 8 kg daha kaybi
olmustu. Oykide sistemik hastalik bulgusu veya diyet degisikligi
yoktu. Basvuruda agirlik 32 kg (-0,85 SDS), boy 1415 cm (-0,35 SDS),
VKi 15,6 (-091 SDS) idi. Kan basinci 90/40mmHg, soluk-kirli cilt ren-
gi, evre-2 guatr mevcuttu. Puberte Tanner evre-1idi. Acil testlerde
Na:128meq/L, K 5,7/meq/L, Glukoz 79 mg/dL saptandi. Hastada ad-
renal yetmezlik disUnuldd, kan érnekleri alinarak intravenéz sivive
elektrolit tedavisi, glukokortikoid ve mineralokortikoid replasmani
baslandi. Laboratuvarda ACTH:1458 pg/ml (N:7-63 pg/ml), kortizol
2,2 ug/dL (N:>7 ug/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-insUlin Ab (-), Anti-GAD (+), An-
ti-adacik ab (+)idi. Hastada primer adrenal yetmezlik ve Hashimoto
hastalig birlikteligi nedeniyle APS-2 diistiniildil.ince barsak biyopsi
sonucu ¢olyak hastaligi ile uyumluydu. Beta hiicre otoantikorlar
pozitif olmakla birlikte diyabeti yoktu. Hormon replasman tedavile-
ri ve glutensiz diyet ile klinik olarak belirgin dizelme oldu. Hasta ve

di. 3 ayda bir glukoz ve HbA1C istendi. 14 yasinda henliz pubertesi
baslamamis oldugundan hipogonadotropik hipogonadizm olasili-
g1 nedeniyle testosteron tedavisi baslandi.iziemde testis volimleri
artip, gonadotropinler pubertal diizeylere ulasinca yapisal puberte
gecikmesi dlsunulerek testosteron kesildi. Alti ayda bir biylime
hizi ve puberte takip edildi. Nadiren glutensiz diyete uyumsuziuk
disinda diger tedavilerini hic aksatmadi. Hasta 18 yasina kadar
¢ocuk endokrindeki izieminde hedef boya ulasti, puberte tamam-
landi ve eriskin endokrin klinigine gecti. 19 yasinda ¢ok idrara ¢ikma
nedeniyle stphelenerek yaptirdigi kontrolde kan sekeri ve HbA1C
dizeyi yiksek saptanarak tip-1 diyabet tanisi kondugu ve insilin
tedavisi baslandigi 6grenildi.

S$S-002:

McCUNE ALBRIGHT SENDROMLU HASTANIN UZUN DONEM
iZLEMINDE PERIFERIK ERKEN PUBERTENIN TAMOKSIFEN
iLE BASARILI TEDAVISI

Heves Kirmizibekmez, Pinar Atla, Fatma Dursun

S.B.U. Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk En-
dokrinoloijisi Klinigi

GIRIS: Nadir bir sporadik hastalik olan McCune-Albright Sendro-
mu (MAS), kemiklerde fibroz displazi, hiperpigmente deri lekeleri
(café-au-ait) ve perifeik erken puberte ile karakterize olup, send-
romda hiperfonksiyonel endokrinopatilerin degisken birlikteligi
olabilmektedir. Uzun dénem izlemi olan bir hastamizin tedavi yak-
lasimlar ve sonuclarinin paylasimi amaclanmistir.

OLGU: 5 yas 3 aylik kiz hasta. Postnatal 2. glinden itibaren dort kez
tekrarlayan siklik vajinal kanama nedeniyle arastirildiginda 8 aylik-
ken McCune Albright Sendromu tanisi aldigi ve siproteron asetat
tedavisi almakta oldugu égrenildi. Prenatal 6zge¢cmis ve soygec-
misinde 6zellik bulunmayan hasta 40.gebelik haftasinda, sezeryan
ile, 2130 gr dogmus. Fizik muayenede boy: 119 cm (211 SDS), viicut
adirhig 23 kg (161 SDS), meme bilateral Tanner evre 5, pubars yok,
kemik yasi 11 yas idi. Sag torakal 6n ve arka yan boélgelerde orta
hatti gecmeyen duizensiz sinirli cafe eut lait lekeleri meveuttu. La-
boratuvar tetkiklerinde FSH:013 miU/ml, LH:<0,05 miU/ml, estradiol:
396 pg/mlidi. Pelvik USG'de sagd over 1,8 ml, sol over 89 ml ve ¢ok
sayida kistler iceriyordu. Hastanin direkt grafilerinde fibroz displa-
zZiler meveuttu ve adizdan alendronat tedavisi almaktaydi. 3 yasin-
da hipertiroidi saptanmasi Uizerine metimazol baslanmisti. Kemik
deformiteleri ve skolyoz nedeniyle ortopedide takip ediimekteydi.
5,5 yasinda iken kemik yasi 11 olan hastaya éstrojen maruziyetini
azaltmaya yénelik tamoksifen baslandi. Kirik sikligini etkilemeyen
alendronat kesildi. Cok sayida otonom noddl ve hipertiroidi nede-
niyle total tiroidektomi yapildi, metimazol kesildi. Hastanin izieminde
kemik yasinda ilerleme belirgin olarak yavasladi ve meme dokulari
geriledi. Puberte yasina geldiginde tamoksifen de kesildi. Displazi
alanlarinda tekrarlayan kiriklara bagh deformiteler nedeniyle diizel-
tici operasyonlari yapiliyor.

SONUC: Hastamizda hipertiroidi icin cerrahi ile radikal tedavisi ya-
pilmis oldu. Periferik erken pubertede tamoksifenin vaijinal kanama
ve meme blyUmesi Uzerine oldugu kadar kemik yasiniyavaslatma
konusunda da ¢ok etkili oldugu gézlendi. Fibroz displazilerin ve ki-
riklarin yasam kalitesini etkileyen en énemli morbiditeler oldugu,
bifosfonatlarin etkisiz oldugu ve deneyimli ortopedik cerrahlarla
multidisipliner izlemin 6nemi anlasiimistir.




SS-003:

KUSMA iLE BASVURAN HASTADA TANI ALMIS ADRENOLO-
KODISTROFI OLGUSU

Canan HASBAL AKKUS, Fatma YAZICIOGLU, Betiil SOZERI
SBU Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

Adrenoldkodistrofi (ALD) X'e bagl otozomal resesif gegis gdsteren,
peroksizomal membran proteinlerini kodlayan ABCD1 (ATP-Bin-
ding-Casette-Subfamily D1) genindeki bir defektin yol actig, sant-
ral sinir sistemini ve adrenal korteksi etkileyen norodejeneratif
bir bozukluktur. Biyokimyasal bozukluklar, peroksizom membran
gecisinin bozulmasiyla, yag asitlerinin beta-oksidasyon defekti so-
nucu VLCFA (¢ok uzun zincirli yag asitleri) birikimiyle karakterizedir.
ALD'nin cocukluk cagr serebral tipi yasamin ilk on yilinda ortaya ¢i-
kar ve baslangi¢ belirtileri genellikle davranissal ve bilissel alandaki
bozulmalarla kendini gésterir. Bu olguda ruhsal belirtileri cocukluk
déneminde ortaya c¢ikan, farkll merkezlerde farkli tanilar alarak iz-
lenen, kusma nedeni ile basvurdugu dénemde hastanemizde ya-
pilan tetkiklerde hiponatremi gorulen hastada, patognomonik MR
bulgulariile ulastigimiz ALD tanisina dikkat cekmek istenmistir.

9 yas erkek hasta iki glindir kusma, anlamsiz konusma, anlamsiz
hareketler nedeniyle cocuk acil servise basvurdu. Hastanin birinci
siniftan itibaren 6gretmeninin tanimlayamadidi bir farkliidr ve 63-
renme gUcligu son bir yildir olan mantiksiz konusma éykuisu vardi.
Laboratuar tetkiklerinde serum sodyum: 128mEq/It disinda diger
tetkikler normaldi. Hastaya parenteral sivi tedavisi baslandi. Kus-
mas, elektrolit dengesizligi devam etmesi Gzerine akut ensefalo-
pati dustnulerek MR diftizyon istendi: Bilateral peritrigonal beyaz
cevherde ve parietooksipital derin beyaz cevher alanlarinda hipo-
intens difflzyon artisi gésteren alanlar izlendi. GGrinim metabolik
hastalik, Adrenolokodistrofiile uyumlu olarak degerlendirildi. Mr be-
yin ve spektroskopi ¢ekildi. Mr Spektroskopi incelemesinde lezyon
alanlarinda NAA diizeylerinde azalma ve laktat piki dikkati cekmis-
tir. Radyolojik gérinim ALD ile uyumlu olarak degerlendirildi. Cok
uzun zincirli yag asitleri artmis saptandi. ALD genetik mutasyon
analizi génderildi.

Kusma gibi nonspesifik bulgularla gelen hastalarda ayrintil anam-
nez alinmasi, géranttlemelerin ve tetkiklerin bitinsel olarak ele
alinmasi gerektigini vurgulamak amaciyla vakamiz sunulmustur.

Kaynaklar:

1 Cocukluk Cagi Serebral Tip Adrenoldkodistrofide Tani
ve Ayirict Tani Zorluklari: Bir Olgu Sunumu. N6ro Psikiyatri Arsivi -
December 201. Ozlem YILDIZ, Nursu CAKIN MEMIK, Billent KARA,
Hasan ARDIC, Belma AGAOGLU.

2. Adrenoldkodistrofinin Manyetik Rezonans GorUntlle-
me Bulgulart: Spektroskopi ve Diflizyon AJirlikli Gérinttlemenin
Taniya Katkisi inénti Universitesi Tip Faktiltesi Dergisi. Deniz Yokar
Mutlu, Ahmet Kemal Firat, Hakki Muammer Karakas, Gllnur Erdem,
Yezdan Firat, Serdal GUngor.

SS-004:

AML de Nadir Prezantasyon: Graniilositk Sarkom

Selime Aydogdu

SBU. Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hema-
toloji ve Onkoloji Klinigi

Ozet: Myeloid sarkom (grandilositik sarkom, kloroma ) siklikla Akut
Myeloid Losemide (AML) nadiren kronik Iésemilerin blastik veya ak-
selerasyon fazinda gérilen ekstrameduller lezyonlardir. Nadiren
akut lenfoblastik I6semide (ALL) de gértlebilir. immatir myeloid
hticrelerin kemik iligi disinda yerlestikleri bolgelerde proliferasyonu
sonucu olusur. Genellikle kemik, yumusak doku, periost, lenf nod-
lart tutulur. Kemik iligi tutulumu olmadan ortaya ¢ikabilir, bu tanida
glclUklere ve tani karisikliklarina yol acabilir. Cocuk hastalarda
%30 civarinda gortlmektedir. Eriskinlerde daha nadirdir. Genellik-
le kot prognoz ile iliskilidir. Burada yaygin servikal ve mediastinal
lenfadenopati ve hepatosplenomegaliile basvuran ve lenfoma di-
stindlen tetkikleri sonucunda AML tanisi alan tanisi alan bir erkek
hasta sunulmustur.

Olgu sunumu: FMF tanistyla gocuk romatoloji tarafindan izlenen ve
kolsisin kullanan 16 yas erkek hasta bir aydir devam eden boyun
sag tarafinda sislik nedeniyle tarafimiza ydnlendirildi. Anamnezden
son bir ayda 3 kilo verdigi ve saglarinin hizia dokaldigu égrenildi.
Fizik muayenesinde sag servikal ve supraklavikuler bélgede mul-
tipl sert, yapisik lenf nodlari, 3 cm splenomegali saptand. Yapilan
kan sayiminda tam kan sayiminda WBC:3990/mm3, ANC:2340/
mm3, PLT:264000/mm3, Hb:99gram/dl, MCV:61fl, biyokimyasal
tetkiklerinde Urik asit 16 mg/dl, LDH 280 IU/L karaciger ve bébrek
fonksiyon tertleri normal, sedimantasyon 89 mm/saat, viral sero-
lojik incelemede parvovirus igM pozitif saptandi. Hastanin perife-
rik yaymasinda nétrofil hakim, atipik hiicre gértlmedi, eritrositler
hipokrom ve mikrositer olarak degerlendirildi. Boyun ultrasonog-
rafisinde sad servikal anterior ve posteriorunda blyigu 35x13
mm boyutlarinda diizensiz sinirli, i¢erisinde noktasal yogun kalsifi-
kasyon alanlari iceren, konglomere, hipoekoik multipl patolojik lenf
nodlari gérildi. Sol servikal bélgede buytugt 20x19mm boyutunda
benzer 6zellikle lenfademonagaliler saptandi. Batin ultrasonografi-
sinde hepatposplenomegalisi gériild. ileri tetkik amaciyla toraks
ve boyun BT ¢ekilenhastada, bilateral on ve arka servikal alanlarda
supraklavikular bolgede ve mediastende devam eden en buyukle-
ri posterior servikalde 24x20 mm boyutlarda round indeksi artmis
multiple lenf adenopatiler gorildi. Bilateral aksiller bolgede de
round indeksi artmis buyumus lenf nodlari saptandi. Gérintdleme
sonuglart ile 6n planda lenfoma distndldd. Parvo virus PCR testi
negatif saptandi. Patolojik 6zellik ve boyutta olan lenf nodlarindan
en buyuk olani eksizyonel biyopsi ile ¢ikarldi. Hastaya es zamanli
kemik iligi aspirasyonu yapildi.




Kemik iligi incelemesinde %6 oraninda blast goruldi. Lenf dUguma
patolojik incelemesinde kesitlerde diffiiz olarak saptanan orta
blytk capl, acik kromatinli gentikli nGveli atipik neoplastik hiicre-
ler ve yaygin mitoz gordldt. CD33, MPO ve TDT pozitif saptandi.
Hematolojik malignite distindlen hastada kemik iliginde  yeterli
sayida blast olmadigindan kemik iligi incelemesi tekrarlandi. AML
ile uyumlu %20 oraninda blast saptandi. Kromozom analizi normal
olan hastanin AML de goriilen FLT3, CEBPA, NPM1 mutasyonlari
ile inv(16), t(8;21), t(15;17) negatif saptandi. MDS agisindan bakilan
monozomi 5,7 ve trizomi 8 saptanmadi. Hastaya AML BFM 2019
protokolu baslandi. Degerlendirme sonucunda intermediate risk
grubunda kabul edildi, 5 kiir yogun kemoterapi sonrasinda 2 yilida-
me tedavisi veriimesi kararlastirildi. izlemine devam edilmektedir.
Tartisma ve Sonug: immatur myeloid hiicrelerin kemik iligi disinda
birikkmesiyle olusan grantlositik sarkom nadir bir antitedir. MDS,
myloproliferatif hastalklarda da gérllse de es sk yeni tani alan
veya relaps AML de gorulir. En sik cilt tutulumu gorullr. 2. siklikta
bizim hastamizda oldugu gibi. Lenf diGgtma tutulumu bildirilmistir.
Siklikla B hiicreli lenfoma ile kansir. Bizim hastamizda da gérinti-
leme ile lenfoma tanisi 6n planda distndld. Yine Kronik myeloid
[6semi, PNET, Ewing sarkom, néroblastom ayirict tanida diistntil-
melidir. Hastalarda mutlaka immunohistokimyasal boyalarla tip-
lendirme yapilmal, ayrica tamkan sayimi, periferik yayma, kemik
iligi aspirasyon ve biyopsileri dogru degerlendrime icin yapiimali-
dir. Bizim hastamizda tanisini immohistokimyasal boyalarla CD33
MPO ve TDP MPO porzitifligi ile almistir. Grandlositik sarkomda sik
gorulen sitogenetik bozukluklar inversiyon 16, t (8;21), trizomi 8 bi-
Zim hastamizda saptanmamistir. Hastamizda tani aninda kemik
iliginde saptanan blast yuzdesi AML tanisi igin yeterli dlizeyde de-
gildi. Bu nedenle kesin tani icin bir stire sonra kemik iligi inceleme-
sini tekrarlamak gerekti. Tekrarlanan inceleme ile hastamiza AML
tanisi koyarak tedavide olabilecek gecikme énlenmistir. Patolojik
lenfadenopatili hastalarda ayirici tanida I6semiler 6n planda akla
gelmektedir. Ancak kemik iligi tutulumu olmadan sadece lenf bezi
tutulumu varsa nadir gérilen grantlosit sarkom ayirici tanida di-
suntlmelidir.

Kaynaklar:
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SS-005:

DIRENCLI EPILEPSi TANILI COCUKLARDA EKLEME TEDAVi-
SINDE KOLABAZAM KULLANIMININ TIROID FONKSIYONLA-
RI UZERINE ETKIiSI

Biisra Kutlubay1, Giilcan Seymen2

1Saglk Bilimleri Universitesi Umraniye Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Pediatri Klinigi, Pediatrik Noroloji, istanbul
2Saglik Bilimleri Universitesi Umraniye Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Pediatri Klinigi, Pediatrik Endokrinoloji, istanbul

Anahtar Kelimeler: klobazam,epilepsi, tiroid hormonu

AMAC: Eski kusak antiepileptik tedavilerin tiroid fonksiyonlarini et-
kiledigi bilinmektedir, yeni kusak antiepileptik ilaglarin tiroid fonksi-
yonlari Uzerine etkisini arastiran ¢alisma sayist ise olduk¢a kisithdir.
Cocuklarda direncli epilepsi tedavisinde ekleme tedavisi olarak
kullanilan yeni kusak bir antiepileptik olan klobazamin tiroid fonksi-
yonlari Uizerine etkisini arastirmayi amacladik.

GEREC VE YONTEM: Prospektif olan calismamizda klinigimizde
epilepsi tanisi ile takip edilen ve almakta olduklar antiepileptik te-
davilere yeterli yanit ainamamasi tzerine klobazam tedavisi ekle-
nen hastalar, tedavi 6ncesi ve tedaviden 12 ay sonrasi tiroid fonk-
siyon testleriile degerlendirildi.

BULGULAR: Epilepsi tanisi olan 62 hasta (32 kiz, 30 erkek) calisma-
ya danhil edildi. Hastalarin yas ortalamasi 6,7( 1,6-175) yil idi. Kloba-
zam tedavisi 6ncesi, hastalarin ortalama TSH dizeyi 2,77+0,40 U/
mL, serbest T4 diizeyi 152 +0,33 lU/mL iken, tedavinin birinci yilinda
ortalama TSH diizeyi 257+042 IU/mL, serbest T4 dlzeyi 1,07+017
IU/mL idi. Klobazam tedavisi eklenen hastalarin tedavi éncesi ve
tedaviden bir yil sonrasinda bakilan TSH ve serbest diizeylerinde
anlamili fark saptanmadi. (sirastyla p=0,417,p=0,313)

SONUC: Yeni kusak antieptiepileptik bir ilag olan klobazamin tiroid
fonksiyonlari Gzerinde belirgin bir etkisi saptanmamistir.

KAYNAK:
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SS-006:

Rastlantisal Kardiyak Fibrom Saptanan Olgu

Vildan Atasayan

S.B.U Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kar-
diyoloiji Klinigi

Giris: Kardiyak timérler pediyatrik yas grubunda nadir gérmekle
birlikte klinik prezentasyonunun tipik olmamasi nedeniyle tani cogu
zaman rastlantisal olarak konulmaktadir. Kardiyak timor tanis
alan hastalarin gdgus réntgenlerinde ve elektrokardiyogramlarin-
da (EKG) gcogunlukla patoloijiler izlenir (1).

Olgu: Ozgecmis ve soygecmisinde dzeliik bulunmayan 14 aylik kiz
hasta, 6ksurik ve burun akintisi yakinmalariile cocuk acile basvur-
du. Hastanin yapilan fizik muayenesinde; solunum sistemi muaye-
nesinde akciger sesleri dinlemekle bilateral kaba, kardiyovaskiler
sistem muayenesi normal saptanmis olup, ek ses ya da Uflirim
duyulmadi. Diger sistem muayeneleri dogaldi. Cekilen gégus ront-
geninde kardiyotorasik oranin arttigi saptandi (Sekil 1). EKGde sol
ventrikdl hipertrofisilehine artmis voltaj degisiklikleri ve yaygin ST-T
segment degisikligi izlendi (Sekil 2). Hastanin yapilan ekokardiyog-
rafisinde sol ventrikil serbest duvarina bitisik solid hiperekojen lez-
yon, kardiyak kitle izlendi (Sekil 3). Hastaizlem ve tetkik amacl cocuk
kardiyoloji servisine yatirildi. 24 saatlik holter kaydinda aritmi sap-
tanmadi. Kitle ayirici tanisi amaciyla yapilan kardiyak manyetik re-
zonans gorlntilemede (MR) sol ventrikl lateral duvarda, midvent-
rikller diizeyden baslayip apekse uzanan, yaklasik 27x38x32mm
boyutlu, kontrast dncesi T1 agirlikh sekansta izointens, T2 agirlikli
sekansta internal hafif hiperintensiteleri olan, intraventz kontrast
madde enjeksiyonu sonrasi erken dénemde belirgin kontrastlan-
mayan, ge¢ dénemde (15.dakika sonrasi) periferik yogun kontrast-
lanan, intramiyokardiyal kitle (6ncelikle fibroma) saptandi (Sekil 4).
Hasta pediatrik kalp damar cerrahisi, pediatrik onkoloji ve pediatrik
radyoloji ile beraber konseyde degerlendirildi. Kitlenin sol ventrikl
giris ve ¢cikim yolunda darlik olusturmamas, sistolik fonksiyonlarda
azalmaya neden olmamasi nedeniyle, hasta yakin klinik iziem kara-
rialinarak taburcu edildi.

Tartisma: Pediyatrik yas grubunda kardiyak timaér sikidr distktir
ve Klinik prezentasyonunun tipik olmamasi nedeniyle tani ¢ogu
zaman rastlantisal olarak konulmaktadr. invaziv olmayan tani
araglarinin gelismesiyle tani konulma orani artmistir (1). Pediatrik
yas grubundaki cogu primer kalp timor iyi huyludur (2). Primer
kardiyak timaéra olan hastalarin %47'sinde anormal EKG bulgulari
vardir. Pediatrik hastalarda kardiyak timérlerinin degerlendiriime-
sinde birincil tani araci olarak ekokardiyografi benimsenmistir (3).
Kardiyak MR degerlendirmesi ise timdrin miyokarddan ayirimini
ve timor tipinin belirlenmesini saglar (4).

Fibromlar pediatrik yas grubundaikinci en sik gortlen primer kardi-
yak timor olarak bildiriimektedir. Rabdomiyomlarin boyutu énemli
6lctde azalabilir veya kaybolabilir, ancak kardiyak fibromlarin ki-
¢uldagu bildirilmemistir (5).
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sekil 1: Hastanin telekardivograminda kardivotorasik oranin arttig izleniyor
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Sekil 4: Hastanin kardiyak MR goriintisi




S$S-007:

INTRANASAL STEROID KULLANIMI SONRASINDA GELISEN
IYATROJENIK CUSHING SENDROMU

Irmak Dicle Sargini, Fatma Dursunt, Heves Kirmizibekmez1
1SBU Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk En-
dokrinoloiji Klinigi, istanbul

Giris: Iyatrojenik Cushing Sendromu (CS) oral steroidlerin yiksek
doz ve uzun sureli kullanimindan sonra gorulebilir. Topikal ve inhale
steroid kullanimi sonrasinda CS vakalari da literattrde bildirilmistir
ancak intranasal uygulama nedeniyle CS gelisimi son derece na-
dirdir.

Olgu: Klinigimize kilo artisi ve yiizde tlylenme baslamasi sikdye-
tiyle basvuran 3 yas 9 aylik erkek hastanin kilosu 17kg 0,24 SDS),
boyu 98cm. -112 SDS)idi. Fizik muayenesinde ay dede yUiz(, ylizde
hipertrikozis, karin bélgesinde erguvan renkli stria ve abdominal
yaglanma artisi meveuttu. Hastanin hikGyesinde aleriik rinit tedavi-
siicin dekonjestanin icine deksametazon ampul konarak maiistral
hazirlananilagtan 0,53 mg/doz, glinde iki defa deksametazon sod-
yumun (32 mg/giin mg hidrokortizon es degeri) intranasal olarak
3 ay boyunca verildigi dgrenildi. Hemogram ve biyokimyasal tet-
kiklerinde anormallik saptanmayan hastanin bazal kortizol degeri
04 mcg/dl, ACTH: bng/L saptandi. Hipotalamo-hipofiz-adrenal aks
baskilanmasini degerlendirmek Gzere ACTH uyar testi yapildi. IV
1Tmcg Synacthene® sonrasinda uyariimis 30.dakika kortizoll 1,35
mcg/dl bulun hastada hipotalamo-hipofizer- adrenal aks baskilan-
masi nedeniyle fizyolojik dozda (10mg/m2/gln) hidrokortizon bas-
landi. Hasta takibe alind.

Sonuc: intranasal yolla verilen steroidlerin mukozal emilimi ve bir
kisminin yutma sonrasi sistemik dolasima katilmasi sonucu steroi-
din sistemik etkileri ortaya cikmaktadir. Bu durumda maruz kalinan
etken madde kesilerek adrenal bezlerde baskilanma varlidi arast-
rilmal, baskilanma durumunda ise aks normale dénene kadar hid-
rokortizon ile fizyolojik dozdan steroid replasmani yapimal ve her
3 ayda bir aks tekrar degerlendiriimelidir. Deksametazonun gluko-
kortikoid etkileri hidrokortizona kiyasla 30 kat daha gicludur. YUk-
sek doz ve uzun sUreliintranasal steroid kullanimi tipki oral steroid
kullaniminda oldugu gibi iyatrojenik Cushing Sendromuna neden
olabilir. CS glukokortikoid fazlalidinin yol actigi metabolik sorunlarin
yani sira adrenal yetmezlIigin ciddi, hatta hayati tehdit eden komp-
likasyonlari ile presente olabilir. Vakamiz yUksek dozda ve uzun
sUreli steroidlerin intranasal kullaniminin da CS'na yol agabilecegi
konusunda tiim hekimlerin farkindaliklarini arttrmak amaciyla su-
nulmustur.

S$S-008:

ISITME AZLIGI iLE GELEN NADIR VASKULIT: TAKAYASU AR-
TERITI

Uz Dr. Giilcan OZOMAY BAYKAL, Dog. Dr. Mustafa CAKAN,
Prof. Dr. Betiil SOZERI

Saglk Bilimleri Universitesi Umraniye Egitim ve Arastrma
Hastanesi Cocuk Romatolojisi

Takayasu arteriti, blylk damarlari tutan nadir bir vaskdlittir. Aorta
ve ana dallarni etkileyerek dilatasyon, okliizyon, stenoz ve/veya
anevrizmaya neden olabilen kronik, otoimmn, grantlomatéz ve
inflamatuar bir hastaliktir. Tim olgularin yaklasik %30'unu ¢ocuklar
olusturmaktadir. Takayasu arteriti(TA), monofazik, ilerleyici ve tek-
rarlayici olmak Gzerefarkl Klinik seyir géstermektedir. Hastaligin
erken déneminde ates, istahsizlik, gece terlemesi, eklem agrisi ve
doékUnta goralirken, ilerleyen dénemlerde ise vaskuler yetmezlik
bulgular gértlmektedir.

OLGU: 17 yasinda kiz hasta, 2,5 yildir her iki kulakta olaniisitme kaybi
ve vertigo nedeniyle kulak burun bogaz hastaliklar takibindeyken
akut faz reaktanlarinda yikseklik olmasi ve halsizlik sikayeti eklen-
mesi nedeniyle cocuk romatolojiye yonlendirildi. Hastada bilateral
sensorindral isitme kaybi olmasi, tansiyon dlcimlerinde iki kol ara-
sinda 10 mm Hg Uzerinde fark olmasi ve akut faz reaktanlarinda
yukseklik olmasi Uzerine TA 6n tanisi ile ileri tetkik ve tedavi ama-
ciyla servise yatirildi. MR anjiografisinde boyun damarlarinda TAile
uyumlu bulgular olmasi Uzerine, karotid artere yonelik renkli dopp-
ler incelemesi yapildi. Karotid arter doppler incelenmesinde: her iki
ana karotid arter, internal karotid  ve eksternal karotid Iimenleri
anekoik ve ana karotid arter boyunca intimal duvarda diffiz kalin-
lasma mevcuttu. Bunun Gzerine hastaya TA tanisiyla siklofosfamid
tedavisine baslandi. Genel durumu iyi, aktif sikayeti olmayan, kont-
rol tetkiklerinde sedimentasyon ve  CRP degerlerinde gerileme
olan hasta kontrole gelmek tizere taburcu edildi.

TARTISMA: TA damar tutulum &zelliklerine gére farkl klinik bulgu-
lar verebilir. TA, aciklanamayan akut faz yiksekligi, ates, halsizlik,
hipertansiyon, iki kol arasinda tansiyon farki olmasi durumunda
ayirici tanida dustntlmesi gereken énemli bir hastaliktir.




S$S-009:

COCUKLUK CAGI SARKOIDOZU: TEK MEREKZ VERILERI
Ramazan Emre Yigit, Betiil Sozeri

Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Romatoloji Klinigi, istanbul

Giris: Sarkoidoz ¢ocukluk ¢caginda oldukca nadir gérulen, ¢coklu
organlarin tutulumu ve bu organlarin non-kazeifiye grantlomlari
seyreden etyoloijisi bilinmeyen bir hastalikti. Cocuk hastalarin ilk
basvuru nedenleri, hastaligin seyri yetiskin hastalardan farkliliklar
gostermektedir. Erigkin hastalarda akciger bulgulan ve lenf tutu-
lumlan 6n plandayken; cocuk hastalarda Gveit ve deri tutulumu
daha sik gértlmektedir. Sarkoidoz 40 yas alti yetiskin hastalarda
ve kadinlar da daha sik goértlmekteyken, cocuk hastalarin preva-
lansi hakkinda az sayida ¢alisma vardir. Danimarkada yapilan bir
calismada hastalidin prevalansi milyonda 2-3 olarak bildirilmistir.

Amac: Bu galismada Umraniye Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk
Romatoloiji Kliniginde takip ettigimiz pediatrik sarkoidoz hastalarr-
nin demografik 6zelliklerini ve klinik verilerini paylasmak istedik.

Bulgular: 2016-2022 yillar arasinda klinigimize basvuran ve sarko-
idoz tanisi almis 7 hasta ¢calismaya dahil edilmistir. Bu hastalarin
4 tanesi erkek, 3 tanesi kiz hastadir. Hastalarin ortalama yasi 11,8
13,7 yildi. Hastalarin higbirinde akraba eviiligi saptanmadi. 1hasta-
nin ailesinde romatoid artrit hikayesi saptandi. 3 hasta sarkoidoz-
la birlikte artrit tanisiyla da izlenmekteydi. Hastalarin ik basvuru
semptomlari degerlendirildiginde 3 hasta Gveit, 3 hasta eritema
noduzum dékintlsu, 1 hasta artrit ile basvurmustu. 1 hastamizda
hiler lenfadenopati ve akciger tutulumu saptandi. Hastalarin ytizde
70'inde takip sirasinda artralji sikayeti goruldl. 1hastanin izleminde
bdbrek tutulumu saptandl. Hastanin yapilan biyopsisinde grani-
lamatoz nefrit ile uyumlu gériniim saptandi. 3 hastanin tanisi igin
biyopsi (kemik, bagirsak, bébrek) yapildi. Hastalarin tamaminda
serum ACE seviyeleri yUksek goruldi. Ortalama 82,2+22]1U/Lydi.
Tedavide 2 hastaya pulse steoid uygulandi. Tum hastalarin teda-
vi izlemlerinde metotreksat kullanildi. 2 hastanin g6z bulgularinin
diuzelmemesi Uizerine bu tedavilerine ek olarak biyolojik ajanlar{a-
dalimumab) tedaviye eklendi. 6 hasta tedavi altinda stabil seyretti.
Bu hastalarda klinik diizelme gozlendi. Klinik diizelme ile izlenen bir
hastada, takibinin 36 ayinda niiks géruldd. Eklem bulgular ve kas
gucu kaybiile hastalik aleviendi.

Sonug: Gocukluk ¢agindan nadir gérulen sarkoidoz hastaliginda
Uveit, artrit, deri doktntuleri sik gorulirken, yetiskinlerin aksine
akciger tutulumu nadir bir semptomdur. Bu bulgulara sahip ¢o-
cuklarda sarkoidoz olabilecedi géz éniinde bulundurulmal, buna
yonelik olarak ileri sorgulama, tetkik ve incelemeler yapilmalidir.
Cocuklarda sarkoidozun prognozu, elimizde yeterli veri olmamasi
nedeniyle tam olarak bilinmemektedir. Ancak, bizim ¢alismamizda
da gosterildigi Uzere cocukluk caginda gérilen sarkoidozun eris-
kinlerdekine benzer sekilde iyi prognoza sahip olabilecedi sonucu
cikarilabilir,

S$S-010:

TNF RESEPTOR ILISKILI PERIYODIK SENDROMDA NADIR
BIR BASLANGIC: TEKRARLAYAN MAKROFAJ AKTIVASYON
SENDROMU

Sengiil Caglayan, Betiil Sozeri

Saglk Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma

Hastanesi, Cocuk Romatoloji Klinigi, istanbul

Giris

Makrofaj aktivasyon sendromu (MAS), dltta yatan romatizmal
hastalik varliginda ortaya ¢ikan sekonder hemofagositik lenfohis-
tiyositozu (sHLH) tanimlar. T lenfositlerinin ve hemofagositik mak-
rafajlarin akivasyonu sonucu olusan sitokin firtinasi hayati tehdit
olusturan bir inflamasyona yol acar. Butln romatizmal hastalik-
larda gorulebildigi gibi en sik sistemik juvenil idiopatik artrit (sSJIA),
sistemik lupus eritematosus, Kawasaki Hastalidi ve monogenik
otoinflamatuar hastaliklarda gordlar. TNF reseptor iliskili periyo-
dik sendrom (TRAPS), TNFRSF1A genindeki mutasyonlar sonucu
olusan otozomal dominant kalitimh otoinflamatuar bir hastaliktir.
Tekrarlayan ates, dokintd, karin agrisi, periorbital 6dem ve artralji
ataklar ile karakterizedir. Sunulan olgu literattr taramasinda MAS
ile basvuran U¢linct TRAPS olgusudur.

Olgu Sunumu

Alti yasinda kiz hasta, son 1 aydir olan aralikh ates yakinmasi ile
basvurdu. Bilateral grade-3 hidronefrozu olan hastaya dis merkez-
de Urrosepsis 6n tanisiyla intravendz antibiyoterapi baslanimis. iki
hafta takip edildikten sonra atesi hala devam eden hasta, COVID
gecirme Oyklsunin de olmasi Gzerine, MIS-C 6n tanisi ile tarafi-
miza sevk edildi. Hasta servise kabul edildiginde genel durumu
daskin kasektik gérinimdeydi. Sistemik JIA distndren dokint(
ya da eklem bulgusu yoktu. Bakilan SARS-CoV-2 IgG antikor pozi-
tif saptanan hastaya Multi-sistem inflamatuar Sendrom (MIS-C)
tanisi ile 2 kez 1 gr/kg dozundan intravendz immunglobulin (IVIG)
verildi. Takiplerinde hastanin atesi devam etti, pansitopenisi gelisti,
ferritin 2400 ng/ml’ ye yikseldi. Klinik ve laboratuar olarak MAS ile
uyumlu olan, hipertansif seyreden hasta cocuk yogun bakimda iz-
leme alindi, plazmaferez yapilmaya baslandi. Kiltdr ve viral seroloji
sonucunda enfeksiyon etkeni saptanmadi. Yapilan kemik iligi aspi-
rasyonunda hemofagositoz izlendi. Primer HLH agisindan genetik
tetkikleri génderildi. HLH protokoline uygun olarak hastaya deksa-
metazon, siklosporin, etoposid tedavileri baslandi. Pansitopenisi
olan hastaya eritrosit ve trombosit stispansiyonu replase edildi,
filgastrim uygulandi. HLH protokoll ile sitopenisi toparlamayan
hastanin siklosporin ve etoposid tedavileri kesildi, deksametazon
tedavisi pulse metilprednizolon olarak degistirildi ve anakinra teda-
visi baslandi. Takiplerinde atesi geriledi, sitopenisi diizeldi. Hastanin
primer HLH acindan génderilen STX11, perforin gen analizinde mu-
tasyon saptanmadi. Munc 13-4 geninde K867E homozigot mutas-
yon saptandi. Veri tabanlarinda benign olarak siniflandirildigr icin
HLH ile iliskilendirilmedi. Tekrarlayan ates yakinmalari nedeni ile
sk hastane basvurusu olan hastadan génderilen otoinflamatuar
panelde TNFRSF1A geninde 3. eksonda T79M heterozigot patoje-
nik olarak siniflandirian mutasyon saptandi. TRAPS olarak deger-
lendirilen hasta, kullanmakta oldugu anakinra tedavisine devam
edilerek taburcu edildi.

Tartisma

TRAPS c¢ocukluk ¢aginda nadir gorilen ve dedisken bulgularla
ortaya cikabilen otoinflamatuar bir hastaliktir. Tekrarlayan MAS ile
basvuran hastalarda otoinflamatuar hastaliklardan stphelenildigi
zaman akla TRAPS tanisi da gelmelidir. Bu hastalarda IL-1 tedavisi
ile basaril sonuclar elde ediimektedir.




SS-011t:

NOONAN SENDROMUNDA KONGENITAL KARDIAYAK ANO-
MALILER

Nurdan Erol

Saglik Bilimleri Universitesi Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk
Hastalklan Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Kardiyo-
loji, istanbul

GIRIS: Noonan sendromu fasyal dismorfizm, kisa boy, iskelet ano-
malileri, kardiyak anomadlileri ile karekterize olan gelisimsel bir bo-
zukluktur.1000-2500 canli dogumda bir gérilmektedir ve yarisinda
PTPNT gen mutasyonu vardir. Genetik ve fenotip olarak heterojen
bir grup olan Noonan sendromiu olgularin %50-60nda konjenital
kalp hastaliklar bulunmaktadir. Bu ¢alismada genetik olarak Noo-
nan sendromu tanisi almis ve konjenital kalp anomalisi tespit edil-
mis olgularin ve kalp anomdlilerin durumunun arastirimasi amag-
land..

MATERYAL METOT: Mart 2018-Subat 2022 tarinleri arasinda ¢o-
cuk kardiyoloiji polikliniginde gérulen ve takipleri yapilan genetik tani
almis olgular retrospektif olarak hastane kayitlarindan tarandi. O
gularin klinik ve, ekokardiyografik bulgulari degerlendirmeye alind.
BULGULAR: Bu ¢alisma 6 kiz 6 erkek cocuk olmak Uizere 12 olguyu
icermektedir. Olgularin yaslari son muayene sirasinda 5 ay ile 18
yas araliginda degismekteydi. Olgularda en sik rastlanan patolo-
ii 8 olguda (%67) gérilen pulmoner stenoz, 4 olguda atrial septal
defekt (% 33) idi. Cogunlugunda birden fazla patolojiler bir arada
idi. Olgulardan 2 olgu cerrahi tedavi 1 olgu pulmoner balon valvu-
loplasti yapilmisti. (tablo) 1olgu kardiyak girisimicin yonlendirilmisti.
Olgulardaki diger bulgular dismorfik yiiz gérantm, gelisim geriligi,
pektus excavatus, skolyoz, kalga patolojisi, gérme bozukluguiisit-
me kaybi, inmemis testis , hidrosel gibi bulgulardi.

SONUC: Noonan sendromu olgularinda kardiyak patolojiler bir-
¢ok organ sistemi patolojileri yani sira sendroma eslik etmektedir.
Bu patolojilerin bir kismi kardiyak girisim ve olgularin kardiyolojik
acidan takip edilmesi gerekmektedir. Bu ¢alisma tek merkezli az
miktarda olguyu icermektedir, multicenter calismalarla daha genis
gruplarda arastiriimasi uygun olacaktir.

Kaynaklar
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Patoloji Girisim

ASD (kigiik ), PS (orta)

VSD, ASD, PS Cerrahi

LVH, Subaortik stenoz, mitral kapak patolojisi | Cerrahi

Septum Hipertrofisi, PS ( hafif), PFO

ASD ( kiigiik ), PS (hafif)

Septum hipertrofisi, PS , RPA hipoplazisi, PFO

Asimetrik septal hipertrofi, PFO

HKMP,PS hafif, As hafif, ASD orta

MVP, My eser

PS orta, VSD muskuler kiguk , PFO

Bikiispid aort kapak

Septum Hipertrofisi, PS orta, AS hafif, PFO
Tablo 1: Olgularin kardiyak patolojileri

Pulmoner Balon V.Plasti

S§S-012:

AKUT FLASK PAREZIi iLE BASVURAN COCUKLARDA NADIR
METABOLIK-GENETIK NEDENLER: OLGU SERISI

Hiilya Maras Geng¢1, Mesut Giing6r2

1Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Noroloji
Bolimii

2Kocaeli Universitesi hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastalikla-
r1 Anabilim Dali, Cocuk Noroloiji Bilim Dali

Giris: Akut flask parezi, nrolojik bir acil olup, ilerleyici ve hayati teh-
dit edici olabilmesi nedeniyle ayirici tani ve tedavide hizll davranil-
masi gereken bir durumdur. Cocuklarda ilerleyici akut flask pare-
zinin en sik nedeni Guillan Barré sendromudur (GBS). Ayirici tanida
daha nadir gérilen toksik, metabolik, genetik, enfeksiyoz nedenler
gelmektedir (1-4). Bu bildiride GBS'ye benzer Klinikle basvuran ve
takipte degisik metabolik-genetik nedenler saptanan gocuk hasta-
larimiz sunulacaktir.

Yéntem ve olgular: Umraniye Egitim ve Arastirma hastanesi ve
Kocaeli Universitesi hastanesi cocuk Klinigine GBS'ye benzer bir
klinikle basvuran ve izliemde genetik-metabolik nedenler saptanan
¢ocuklar calismaya dahil edilmistir.

Olgu 1: Tirozinemi tip 1a tanill kiz hasta, karin agrisi, ve ylrimede
gUclUk ile basvurdu. Takipte otonom bulgular, solunum yetmezIigi
ve flask tetrapleji gelisti. NTBC tedavisini bir aydir almadigi 6g-
renilen hastanin idrarda total porfirin ve 5-ALA dlzeyleri ylUksek
saptandl. NTBC kesimine bagl akut porfiri ve buna sekonder agrili
periferik ndropati tabosu gelistigi distntldi. NTBC tedavisi tekrar
baslandi. Hasta basvurudan 3 ay sonra solunum desteginden ay-
rildi, altr ay sonra yardimsiz ylrimeye basladi.

Olgu 2: Sekiz yas erkek hasta Ust ve alt ekstremitede akut proksi-
mal kas zaafi ile basvurdu. Oykustinde 2 yasinda GBS benzeri bir
atak gecirdigi dgrenildi. Tokluk laktat degeri yuksekti. Kraniyal man-
yetik rezonans goérintilemesinde (MRG) bilateral globus pallidus
ve mezensefalonda T2-agirlikl incelemelerde sinyal artisi mevcut-
tu. PDHA1T geninde hemizigot varyant saptanan hasta piruvat de-
hidrogenaz-E1 a eksikligi tanisi aldi. Tiamin ve diyet tedavisi ile hizl
diizelme gdzlendi.

Olgu 3: 25 yasinda global gelisme gerilidi ve ciltte tekrarlayan ka-
barik eritemli lezyonlari olan kiz hasta, 7 ve 18 aylikken GBS benzeri
bir Klinikle yodun bakim yatis dykusii meveuttu. iziemde sagda ab-
dusens pardlizi gelisen hastanin kraniyal MRG'sinde pons sag yarr-
minda FLAIR hiperintens lezyon saptandi. Tum ekzom dizi analizin-
de CD59 geninde homozigot varyant saptandi. Ekulizimab tedavisi
sonrasinda hasta yurimeye basladi, cilt lezyonlar ve abdusens
paralizi dizeldi. Glgsizltk atadi tekrarlamadi.




Olgu 4: On yedi yas erkek hasta, obezite cerrahisi sonrasi ikinci
ayinda gelisen yUriyememe sikayeti ile basvurdu. Basvuruda alt
ekstremitede kas zaafi ve arefleksisi mevcuttu. Beyin omurilik sivi-
sinda albumino-sitolojik disosiasyon saptanmadi. Cerrahi sonrasi
nutrisyonel eksiklik distintlen hastaya tiamin tedavisi baslandi ve
tedavi sonrasiiyilesme gozlendi ve hasta yurimeye basladi. Halen
tiamin destegine devam etmekte ve fizik tedavi destegi almaktadir.
Olgu 5 ve 6: Yedi yas erkek hastanin 21. ayina kadar gelisim ba-
samaklart ayina uygunmus. Yirmi bir aylikken aylikken enfeksiyon
seyrinde kas glicsuzligu ve solunum yetmezIligi nedeniyle yogun
bakim yatis 6ykUst olan hasta GBS tanisi ile izlenip intraventz
immunoglobulin (IVIG) ve plazma degisimi tedavilerini almis. Klinik
belirgin diizelme gézlenmeyen hastaya trakeostomi agilmis. Dort
ay mekanik ventilatér destedi almis. Yedi yasindaki muayenesinde
desteksiz oturabiliyor, emekliyor, ama halen ylrimuyordu. Tek keli-
meleri mevcuttu, ancak climle kuramiyordu.

Dort yasindaki erkek kardesi, 12 aylikken gecirdigi atesli bir enfeksi-
yon sonrasl regresyon yasamis, GBS tanisi ile IVIG tedavisi almisti.
Muayenesinde desteksiz oturuyor, emekliyor, bagimsiz ylriyemi-
yordu.

iki kardesin de kanda Urik asit diizeyleri cok dusiiktil (sirastyla 0.3-
01mg/dL). Tim ekzom dizi analizinde MOCS2A geninde homozigot
patojenik varyant saptanan hastalar ge¢ baslangicl molibden ko-
faktor eksikligi tanisi aldi.

Olgu 7: On bes yas erkek hasta, enfeksiyon sonrasi gelisen yuri-
mede guclik ile basvurdu. Oz gegmisinde yenidogan déneminde
pndmotoraks Gykusu ve lens dislokasyonu nedeniyle tekrarlayan
operasyon 6ykUsU mevcuttu. ki yasinda yarimustd. Bilissel geli-
simi yasitlart uyumlu ifade ediliyordu. Marfanoid gérinimt olan
hastanin alt ekstremitede glgstizIigu ve arefleksisi mevcuttu. Pes
cavus ve ¢ekic parmak deformitesi vardi. Kanda Urik asit ve homo-
sistein diizeyi dusik saptandi. Beyin omurilik sivisinda protein yik-
sekti (63 mg/dL). GBS 6n tanisi ile IVIG verildi, ancak klinik diizelme
godzlenmedi. Kas glgsuzltgu ilerleyen haftalarda ilerleyen hasta
kronik inflamatuar demiyelinizan néropati 6n tanis ile pulse stero-
id tedavisi verildi. ikinci doz sonrsar hizll kéttlesme ve biling kaybi
nedeniyle enttibe edildi. Yogun bakimda ¢oklu organ yetmezligi
gelisti ve yogun bakim yatisinin 24. saatinde hasta kaybedildi. Klinik
ekzom analizinde MOCS2A geninde homozigot patojen varyant
saptandi, hasta ge¢ baslangich ge¢ baslangich molibden kofaktér
eksikligi tanisi aldL.

Olgu 8: On iki yasinda, renal tubuler asidoz tanill hasta yUriyeme-
me sikayeti ile acile basvurdu. Basvuruda potasyum 24 mmol/,
fosfor 1.8 mg/dlidi. Hastaya uygun sivi elektrolit destedi verildikten
sonra yatisinin birinci giinl nérolojik muayenesi dogal izlendi. Glg-
sUzIUgu hipopotasemi ve hipofosfatemiye bagdlandi.

Sonug: GBS benzeri akut glgsuzlikle gelen hastalarda nadiren
metabolik ve genetik nedenler yer alabilir. Ayirici tanida GBS'yi taklit
eden hastaliklan bilmek, erken zamanda uygun tedavinin baslan-
masi ve prognozun belirlenmesi agisindan énemlidir.

Kaynaklar:

1- Levin, Kerry H. “Variants and mimics of Guillain Barré sy-
ndrome.” The Neurologist 10.2 (2004). 61-74.

2- Riahi, Anis, et dl. “Acute beriberi neuropathy mimicking
Guillain-Barré syndrome after a strict vegetarian diet” Iranian
Journal of Neurology 16.2 (2017):100.

3 Sebastian, S, D. Clarence, and C. Newson. “Severe hy-
pophosphataemia mimicking Guillain-Barre syndrome.” Anaest
hesia 63.8 (2008): 873-875

4- Mutluay, Belgin, et al. “A case of acute intermittent porph-
yria mimicking Guillain-Barré syndrome.” Archives of Neuropsychi-
atry 564 (2019). 311

SS-013:

CIDDI ARTRIT iLE SEYREDEN BIiR OLGUDA RIPK1EKSIKLIGi
Ayse Tanatar

istanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Romato-
loji Bilim Dah

Giris: Reseptorle Etkilesen Protein Kinaz 1 (RIPK1), inflamasyon,
apoptoz ve nekroptoz ile ilgili sinyal yollarinin kontroliinde énemli bir
role sahip olan bir sitozolik protein kinazdir. Yakin zamanda RIPK1
mutasyonlari ile immiin yetmezlik, bagirsak inflamasyonu ve prog-
resif poliartrit tablolan bildiriimistir, ancak hastali@in klinik yénleri
hakkindaki bilgiler hala yetersizdir (1,2). Burada ciddi artriti olan ve
literatrde daha énce bildirilmemis bir RIPK1 mutasyonu saptanan
bir hasta bildirilmistir.

Olgu: 18 aylik erkek hasta, tekrarlayan atesli ataklar ve eklem agrisi
yakinmasi ile basvurdu. Oykiistinde ataklarin ¢ ayliktan itibaren
basladidi ve Ust solunum yolu enfeksiyonu nedeniyle sik sik anti-
biyotik kullandid, sonrasinda ataklara akut faz reaktanlarinda yik-
seklik ve artralii yakinmalarinin eklendigi bildirildi.

Soygecmisinde blyukbaba, amca ve kuzenlerinde ailevi Akdeniz
atesi (FMF) ve annesinin amcasinda romatoid artrit tanilart mev-
cuttu.

Basvuru fizik muayenesinde 6zellik saptanmadi. Kan sayimi, akut
faz reaktanlar, karaciger ve bdbrek fonksiyon testleri, idrar tahlili
ve immunoglobulin dizeyleri normal sinirlardaydi. MEFV gen ana-
lizinde V726A heterozigot mutasyonu saptandi ve hastaya FMF ta-
nist ile kolsisin baslandi. Kolsisin sonrasinda ates ataklarinin sayisi
azaldi, ancak eklem sisligi sikayeti eklendi. Otoinflamatuar hastalik
panelinde mutasyon saptanmadi. Muayenesinde dizlerde, dirsek-
lerde, el ve ayaklarin kiictk eklemlerinde artrit ve hareket kisithid
mevcuttu. Jivenil idiyopatik artrit (JIA) tanisi ile metotreksat bas-
landi. Metotreksat sonrasinda yakinmalarinda azalma oldu, ancak
artriti sebat etti.

Hastaya tim ekzom andalizi uygulandi ve RIPK1 geni c1849C> G [p.
(His617Asp)Ide daha énce veritabanlarinda bildirilmemis olan ho-
mozigot yanlis anlaml mutasyon saptandi. Tum vicut MR gérint(-
lemesinde her iki akcigerde mikroatelektaziler ve coklu eklemlerde
artrit saptandi. Kontrol serum imminoglobulin dizeyleri yasina
gbre dustk bulundu. Hastanin Klinik tablosu humoral imman yet-
mezlik ile uyumlu bulundu ve ayda bir intraventz imminoglobulin
tedavisi baglandi.

Tartisma: Olgumuzda literattrdeki olgulardan farkl olarak siste-
mik inflamasyon ve ciddi artropati daha 6n planda saptanmistir.
Solunum yolu enfeksiyonu disinda ciddi enfeksiyonlarin olmamasi,
dUsuk immunoglobulin seviyelerinin daha ge¢ ddnemde baslama-
sl ve tani sirasinda bagirsak inflamasyonu belirtilerinin olmamasi
hastanin literattrdeki vakalar gére farkh 6zellikleriydi. Bu vaka, co-
cukluk caginda tedaviye direncli artropatilerde, 6zellikle inflamas-
yon bulgularinin varliginda RIPK1 eksiklidi ve diger genetik artropa-
tilerin dikkate alinmasi gerektigini vurgulamaktadir.

Kaynaklar:

1. Li Y, Fuhrer M, Bahrami E, Socha P, Klaudel-Dreszler M,
Bouzidi A, et al. Human RIPK1 deficiency causes combined immu-
nodeficiency and inflammatory bowel diseases. Proc Natl Acad
SciUS A.2019,116(3).970-5.

2. Cuchet-Lourenco D, Eletto D, Wu C, Plagnol V, Papapietro
O, Curtis J, et al. Biallelic RIPK1 mutations in humans cause severe
immunodeficiency, arthritis, and intestinal inflammation. Science.
2018,;361(6404).810-3.




Resim 1. Hastanin pgliartikiler eklem tutulumu

S$S-014:

NADIR GORULEN TEDAVI EDILEBILIR BIR NOROMETALIK
HASTALIK: SEREBRAL FOLAT TRANSPORTER EKSIKLIGI
Derya Giider1, Emek Uyur Yal¢ini, Bilgihan Bikmazer1, Sii-
meyra Oguz2, ibrahim Tas3, Nuriye Ayca Giill Niliifer Eldes
Hacifazhoglul

1Saglik Bilimleri Universitesi Zeynep Kamil Egitim ve Arastir-
ma Hastanesi, Cocuk Nérolojisi Boliimii

2 Saglik Bilimleri Universitesi Zeynep Kamil Egitim ve Arastir-
ma Hastanesi, Tibbi Genetik Boliimii

3 Saglik Bilimleri Universitesi Umraniye Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Metabolizma Boliimii

GIRIS

Serebral folat transporter eksikligi; serum metilen tetrahidrofolat
(MTHF) ve dihidrofolat(DHF) diizeyleri normal iken serebrospinal
sivida 5 MTHF azlidiile karakterize tedavi edilebilir, nadir gérilen bir
nérometabolik hastaliktir. Global gelisme geriligi, dil gelisiminde du-
raklama/gerileme, ataksi, diskinezi, hipotoni ve direncli ndbetler ile
karakterizedir. Simdiye kadar literattirde bilgimiz dahilinde 20 vaka
bildirilimistir. Bu ¢calismada; FOLR1geninde c466T>G, p. (Trp156Gly)
missense varyantt homozigot saptanan, folinik asit tedavisi sonra-
sI ndbet kontrolli saglanan ve ndrolojik gelisiminde kismi iyilesme
gdzlenen bir olguyu sunmayi amagladik.

oLGu

45 yasinda erkek olgu, ndbet gecirme sikayeti ile Cocuk Noroloji
poliklinigine basvurdu. Ozgecmisinde ézellk olmayan olgunun
anne ve baba arasinda 1. derece kuzen eviiligi mevcuttu. Erkek
kardesinin otizm tanisi ile izlendigi 6grenildi. Nérolojik muayenesi
basvuruda dogal olan olgunun hemogram, biyokimya, idrar orga-
nik asitleri, Tandem MS, kantitatif plazma aminoasitleri, amonyak,
laktat, piruvat, homosistein testlerinde 6zellik saptanmadi.

Hastanin tetkik slireci nérometabolik/nérogenetik hastalik ntani-
sl ile strerken; hastanin COVID-19 enfeksiyonunu takiben ¢ekilen
kraniyal MRG'sinde periventrikiler alanlarda belirgin ve birlesme
edilimi gbsteren demyelinizan/hipomyelinizan lezyonlar izlendi.
Lomber ponksiyonda hiicre gértlmedi, BOS biyokimyasi normal
olarak degerlendirildi. BOS kdltiriinde Greme olmadi. Oligoklonal
bant negatifti. Otoimmtin ensefalit panelinde anti GAD 71696 U/
ml (<10 IU/ml negatif) pozitif olarak saptandi. EEG'si epileptik ense-
falopatiile uyumlu olarak degerlendirildi. Hastaya 30 mg/kg (5 glin)
pulse steroid, 0.4 mg/kg/doz (5 giin) IVIG ve plazmaferez tedavileri
uygulandi. Hastanin nébetleri levetirasetam 60 mg/kg/giin, cloba-
zam 0,8 mg/kg/giin tedavisi ile kismen kontrol altina alindi. Klinik ek-
zom dizileme analizinde FOLR1 mutasyonu saptanan olguya oral 5
mg/kg/giin dozunda folinik asit tedavisi baslandi. iziemde hastanin
nobet kontroll saglandi, ataksi ve konusmasinda diizelme gozlen-
di.

TARTISMA VE SONUC

FOLR1 mutasyonu serebral folat transporter eksikligine yol acan,
nadir gorulen ve tedavi edilebilir bir nrometabolik bir hastaliktir.
Global gelisme geriligi, ataksi, kraniyal MRG' de nonspesifik degisik-
liklerin ve direncli nGbetlerin izlendigi hastalarda tedavi edilebilir bir
hastalik olmasi nedeniyle ayirici tanida mutlaka akilda tutulmaldir.

SS-015:

KAS GUCSUZLUGUYLE BASVURAN DADA-2 TANISI ALAN
NADIR BiR OLGU

Elif Arslanoglu Aydin1, Esra Baglant, ilknur Bagruli, Abdullah
Sezer2, Semanur Ozdell, Mehmet Biilbiil

1 SBU. Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve
Hastaliklan E.A.H., Cocuk Romatoloiji Bilim Dali

2 SBU. Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghg ve
Hastaliklan E.A.H., Genetik Bilim Dali

Giris: Adenozin deaminaz 2 (ADA2) enzim eksikligi (DADA2), ekto-
enzim ADA2'yi kodlayan genlerdeki mutasyonlarla iliskili otozomal
resesif gegisli otoinflamatuar bir hastalikti. DADA-2 klinikte inme,
vaskUlopati, coombs pozitif hemolitik anemi, Diamond-Blackfan
anemisi, lenfopeni, nétropeni, pansitopeni, otoimmin sitopeni, he-
mofagositik lenfohistiyositoz, hlicresel immiin yetmezlik ve hipo-
gamaglobulinemi bulgular gérilebilir. inme benzeri Kiinikle gelen
DADA-2 tanisi alan nadir gérilen bir olguyu sunmak istedik.

Olgu: On bes yasinda kiz hasta sag Ust ve alt ekstremitede guc-
sUzlUk ve uyusma yakinmasiyla hastanemiz ¢ocuk acil poliklinigi-
ne basvurdu. Basvurusundan bir giin éncesinde yakinmalarinin
basladidi 6grenildi. Acile basvurusunda sag Ust ekstremite motor
kuvveti 1/5, sag alt eksremite motor kuvveti 2/5, sag ayak motor
kuvveti 2/5, derin tendon refleksleri sag tarafta canli, babinski ref-
leksi sagda lakayt saptandi. Diger sistem muayeneleri normaldi.
Ozgecmis sorgulamasinda ézellik saptanmadi. Aralarinda k-
rabalik olan sagdlikl anne ve saglikl babanin ikinci cocugu oldugu
6grenildi. Hastanin acil basvurusundaki tam kan sayimi, karaciger
ve bobrek fonksiyon tetkikleri normaldi. Eritrosit sedimentasyon
hizt45 mm/sa, C-reaktif protein: 131 mg/l (normal: 0-20) bulundu.
ANA ve antidsDNA negatiffi. Kompleman(C)-3 ve C-4 normaldi.
Antifosfolipit antikorlari, trombofili paneli, lipit profili ve homosistein
normaldi. immainglobulin (Ig) M: 59 ile duistik olarak saptandi. Diger
Ig'leri normaldi. Viral serolojiler negatifti. Acil basvurusundaki be-
yin manyetik rezonans gértinttleme (MRG) tetkikinde solda bazal
ganglionlarda, globus pallidusta ve stperior kesimde periventriki-
ler beyaz cevherde milimetrik boyutlu ¢evresi dliotik sinyaller ice-
ren lakiner enfarkt odaklari izlendi.




Hasta ¢ocuk servisine yatirildl. Hastanin imminglobulin diizeyle-
rinde disukluk, MRG'de laklner enfarkt, akraba evliligi olmasi ne-
deniyle adenozin deaminaz-2 eksikligi agisindan CECR1 dizi analizi
gonderildi. Ug giin 30 mg/kg/giin intravendz (iv) metilprednizolon
tedavisi baslandi. 2 mg/kg/gin metilprednizolon tedavisiile devam
edildi. Tedavisinin 4.glntnde kas gliciinde belirgin diizelme oldugu
goruld. Sag st ve alt ekstremite motor kuvveti 4/5 olarak deger-
lendirildi. Sag ayak oraklayarak bagimsiz yirimeye basladi. Hasta
steroid tedavisine oral olarak devam edilmek Gzere poliklinik kont-
rolleriyle izlendi. Fizik tedavi baslandi. izieminin birinci ayinda sag
Ust ve alt ekstremite kas kuvveti 5/5 olarak degerlendirildi. Orak-
layarak yurtyebiliyordu. Bu stirecte CECR1dizi analizinde p. G358R
(c1072 G>A) (rs45511697) homozigot mutasyon saptand.. DADA2
tanisi dogrulanan hastaya endikasyon disi onami alinarak anti ti-
mor nekroz alfa (anti TNFalfa) tedavisi baslandi. Anti TNF alfa teda-
visi altinda, genel durumu iyi olarak izlemine devam edilmektedir.

Sonuc: iInme benzeri Kiinik ile basvurup akut foz belirteclerinde
yukseklik, immunglobulin disUklugu, akraba evliligi, MRGde laku-
ner enfarkt bulgular olan hastalarda DADA-2 ayirici tanida akilda
tutulmalidir.

Kaynak:

1- Tanatar A, Karadag $G, Sézeri B, Sbnmez HE, Cakan 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.
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OZET

DiGeorge sendromu, velo-kardiyofasiyal sendrom (VCSF), konot-
runkal anomaliyiz sendromunu kapsar ve 22411 kromozomundaki
mikrodesyonlar ile meydana gelir. En 6nemli bulgular yarik damak,
kardiyak defektler, karakteristik yiz gérinima, timus hipoplazisi,
hipoparatiroidizm ile konusma ve beslenme problemleridir (1). Kro-
nik artrit ve idiopatik trombositopenik purpura gibi nadir gérilen
bulgularyla hastamiz 22q11 mikrodelesyon sendromunun genis
klinik spektrumu icinde sik rastianmayan bir varyanti olarak sunul-
mustur.

METIN

Bes yasinda kiz hasta bir yildir sol ayak bileginde sislik ve agr o
masi ve 2 haftadir her iki el sirtinda sislik gelismesi Uzerine cocuk
romatoloji poliklinigine yonlendirildi. Hastanin 6zgegmisinde 38.
gestasyonel haftada 2750 gr dogdugdu, solunum sikintisi nedeniyle
yenidogan yogdun bakim Unitesinde izlendigi 6grenildi. Annede ge-
belikte teratojenlere maruziyet yoktu, anne ve baba arasinda ak-
raba evliligi yoktu. 25 aylikken idiyopatik trombositopenik purpura
tanisi almig, aralikli intravendz immanglobulin tedavisi uygulanmig-
t. Manyetik rezonans géruntilemede, sol ayak bileginde sinovit
saptanmistl. Fizik muayenede, klictk burun, antevert burun delikle-
ri, maksiller hipoplazi, burun kékinde basiklik, uzun filtrum, ince Ust
dudak, kiictk agdiz, hafif prognatizm, bilateral overfolded heliksler
ve helikste ¢cokukluk, tragus hipoplazik olacak sekilde dismorfik bir
yUz gérantmu vard.

Ayrica pektus ekskavatum, kisa ve yele boyun mevcuttu (Resim
1A). Konusmasi nazoneydi. EKlem muayanesinde her iki ayak bile-
ginde ve her iki el proksimal interfalengeal eklemlerinde artrit var-
di (Resim 1B). Cene agiklign 3 cm, modifiye Schober testi:b cm'ydi.
Laboratuvar degerlerinde 16kosit10,3 10 3/ul, hemoglobin:9,3 g/D,
platelet:447 10 3/ul, sedimantasyon:23/saat olarak geldi. Hastaya
nonsteroidal antiinflamatuar tedavi baslandi. Cocuk genetik kon-
stltasyonuistendi. Karyotip andlizi ve 22q11.2 FISH analizi sonucun-
da 22911 mikrodelesyon tespit edildi. Hastaya Di George Sendro-
mu tanisi konuldu.

VCFS, 22. kromozomun uzun kolunun kisa segmentindeki bir
delesyon sonucu meydana gelir (1) ve sikligi 2000-4000 canli do-
gumda birdir (2). VCFS bashidi altinda her sistemi tutabilen birgok
anomali bulunmaktadir. Vakalarin hepsinde tim anomaliler %100
bulunmayabilir. Eslik eden hemolitik anemi, tiroidit ve inflamatuar
artropatiler gibi otoimmun hastaliklarin, timik hipoplazinin sonu-
cunda olasi T regulatuar hticre defektleri ve bozulmus santral to-
lerans nedeniyle gelistigi distnulmektedir (3). Kas iskelet sistemi
yakinmalari olduk¢a nadir olmasi nedeniyle hastalarin tanialmalari

gecikmekte ve olasi morbiditeler agisindan risk olusmaktadir (4).
Bu sunumda nadir gérulen bir Klinik basvuru yakinmasitile tani alan
DiGeorge olgusu bildirilerek hastalidin genis klinik sprektrumuna
dikkat cekilmek amaclanmistir.
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Ozet

ACADVL genindeki mutasyonlar sonucu meydana gelen Cok uzun
zincirli agil-koenzim-A dehidrojenaz eksikligi, nadir gorilen ve yasa-
mi tehdit eden mitokondriyal yag asidi oksidasyon defektidir. Bu
yazimizda genetik olarak dogrulanmis ACADVL genindeki mutas-
yona bagl olarak siddetli, erken baslangicli cok uzun zincirli agil-ko-
enzim-A dehidrojenaz eksikligi gorulen yenidogan erkek bir vakayi
sunuyoruzVakamiz komplikasyonsuz bir prenatal ddnemden son-
ra miadinda, 3645 gr olarak sezeryan dogum ile gravide 2 parite
2 olan, 27 yasinda bir anneden dogan erkek bebekti. Dogumunun
16. saatinde emmede azalma, uykuya egilim sikayeti baslayan
hastanin yapilan muayenesinde hipotoni, cilt renginde solukluk,
solunum sayisinda artis tespit edildi. Kapiller kan sekeri cok distk
olarak él¢lldu. Septik taramasi ve idrar keton cisimleri negatifti.
YlUksek anyon acikh metabolik asidoz ve yuksek transaminazlar
ve serum kreatin fosfokinaz seviyeleri vardi. Akciger grafisinde
hafif kardiyomegali saptanan hastanin Elektrokardiyogram’inda
T - sivriligi ve bradikardi vardi. Yasaminin yedinci glininde yapilan
Ekokardiyografide, patent foramen ovele, hafif mitral yetmezlik, 2.6
m/sn trikispit yetmezlik saptandi. Hastanin abdomen ve transkra-
nial ultrasonogrdfileri normal olarak sonuglandi. Ail karnitin anali-
zi, tetradekanoilkarnitin (C14) konsantrasyonlarinin 8,8 pmol/L (0,8),
tetradekanoilkarnitin (C14:1) 5,05 pmol/L (0,01-0,7) C14:1/C16 orani
051 pmol/L (0.01-0.24) olarak sonuglandi. Yeni nesil dizi analizi yon-
temi ile tim gen dizi analizi yapilan hastada ACADVL geninde bir-
lesik heterozigot NM_0000184,¢.308_309delAA (p.K103Rfs*209)
(pLys103ArgsfTer20) / c1358G>A (pR453Q) (p.Arg453GIn) sap-
tandi. Hasta su an 2 aylik olup saglikl bir sekilde yasamini idame
etmektedir.

VLCAD, ge¢ teshis edilirse yasami tehdit eden ciddi bir bozukluk
olabilir. Bu nedenle, yuksek oranda tedavi edilebilir dogustan gelen
metabolik hastaliklar icin NBS programlarinin uygulanmasi, erken
teshise ve bebek 6lumlerini azaltabilecek hizll mtidahaleye olanak
saglayacaktir. Genetik analiz, kesin bir tani saglamak ve sonrasin-
da hastanin ve dile bireylerinin ydnetimi icin cok dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: Cok uzun zincirli agil-CoA dehidrojenaz eksiklidi,
ACADVL, Hipoketonemik hipoglisemi, Yuksek anyon acikl metabo-
lik asidoz, Konvlsiyonlar

Giris

Yag asitlerinin mitokondriyal oksidasyonu, kalp ve iskelet kaslarin-
da enerii Greten Gnemli bir yoldur. ACADVL geni (OMIM*609575)
tarafindan kodlanan ¢ok uzun zincirli acil-koenzim-A dehidrojenaz
(VLCAD) bu yolda yer alan anahtar enzimlerden biridir. 1

VLCAD eksikligi yag asidi metabolizmasinin ikincien sik gorilen bo-
zuklugudur, insidansi 1:30.000 ile 1:400.000 canli dogum arasinda
degisir. Hastalarin erken saptanmasina olanak saglayan genisle-
tilmis yenidogan tarama programi tandem kutle spektrometrisinin
(MS/MS) kullanima baslatimasindan sonra VLCADD insidansinda
artis gortimastir.2

Vaka

Vakamiz komplikasyonsuz bir prenatal dénemden sonra miadin-
da, 3645 gr olarak sezeryan dogumiile gravide 2 parite 2 olan, 27
yasinda bir anneden dogan erkek bebekti. 1ve 5dakika APGAR
skorlari 9 ve 10 ‘du. Dogum sonrasi ile yenidogan muayenesi nor-
mal olarak degerlendirildi. Anne ve baba arasinda akraba evliligi
olmayan vakanin 4 yasinda ablasi olup sag-saglikliyd.
Dogumunun 16. saatinde emmede azalma, uykuya egilimi basla-
yan hastanin yapilan muayenesinde hipotoni, cilt renginde soluk-
luk, solunum sayisinda artis tespit edildi. Kapiller kan sekeri dlisik
olarak élculdl. Hasta yenidogan yodun bakim Unitesine yatirildi,
N-CPAP’ta monitrize takibe alind.

Hipoglisemi aninda tim tetkikleri alinan hastanin kapiller kan ke-
tenu: 04 mmol/It olarak élctldi. Hastaya 2 cc/kg'dan %10 dextroz
puse yapildiktan sonra dextroz hizi 4 mg/kg/dk'dan olacak sekilde
idame mayiye gegildi. Septik taramasi negatif olmasina ragmen
ampirik intravendz antibiyotik baslandl. Yasaminin 20.saatinde
konvuilziyon ataklar gelisen hastaya fenobarbital baslandi.
Hastaninvedz kangaziincelemesinde pH:7,26(7.35-745),pCO2:272
mmHg (30-40 mmHg), HCO3:14,2 mmol/L (22-28 mmol/L), anyon
acid 136 mEqg/L, laktat 8,7 mg/dl (0,5-1,6 mg/dl) olarak sonuglandi,
yuksek anyon acikl metabolik asidoz distnuld.

Genel biyokimya incelemesinde potasyum:79 mEq/L (35-5 mEq/L),
kalsiyum:6,7 mg/di(8,810,6 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 ( 0171 mg/dl), re:94 mg7di (17-43 mg/
dl), BUN: 44,9 mg/dl (8-20 mg/dl), kreatinin:,38 mg/dI ( 0,24-0,85 mg/
dl), trik asit 77 mg/dI ( 3,572 mg/dl) olarak sonuglandi. Diger elekt-
rolitleri, karaciger fonksiyon testlerinormal sinirlar icindeydi. Hasta-
nin tam idrar tahlilinde keton ve rediiktan madde negatifdi.
Akciger grafisinde hafif kardiyomegali saptanan hastanin Elektro-
kardiyogram'inda T - sivriligi ve bradikardi saptanmasi tizerine 011 U/
kg/saat instilin +0,5 gr/kg/saat dextroz inflzyonu baslandi. Meta-
bolik asidozu olan hastaya 2 meg/kgdan NaHCO3 inflizyonu bas-
land. Hipokalsemi tedavisi olarak 50 mg/kg elementer kalsiyum
glukonat verildi.

Hipoglisemi aninda alinda kan tetkiklerinde hastanin lipid profili,
tiroid fonskiyon testleri, insulin, c-peptit, blylime hormonu, parat-
hormon, adrenokortikotropin hormon, kortizol, amonyak seviyeleri
normal sinirlar icindeydi. Yasaminin 3.gintinde hipoglisemi aninda
hastaya 0,03-0]10 mg/kg'dan Glukagon uyari testi yapildi. Kan glu-
kozundaki artis 15-25 mg/dl arasinda seyretmesi Uizerine hiperin-
sulinizm ve glukojen depo hastaliklar tanilarindan uzaklasildi.
Hastanin abdominal ultrasonografisinde hepatomegali veya ek
patoloji gérilmedi. Transkranial ultrasonografisi normal olarak
sonuglandi. Yasaminin yedinci glintinde yapilan ekokardiyografide,
patent foramen ovele (PFO), hafif mitral yetmezlik (MY), trikGispit
yetmezlik (TY) saptandi.

Yasaminin dérdiinctl giiniinde bradikardilerin eglik ettigi 20 sani-
yeden uzun silren solunum durmalari ( apne) olan hastaya kafein
sitrat baslandi. Hipoglisemi ataklar intravendz sivilar ve duizenli
emzirme ile dizeldi. Konvilziyonlar tekli antiepileptik ilacla kontrol
altinaalind.

Dis merkezdeki laboratuvarda yapilan kurumus topuk kan érnek-
lerinden; acil karnitin analizi, tetradekanoilkarnitin (C14) konsantras-
yonlarinin 8,8 pmol/L (0,8), tetradekanoilkarnitin (C14:1) 505 pmol/L

(0,01-0,7) C14 :1/C16 orani 0.51 umol/L (0.01-0.24) olarak sonuclandi,
6n tani olarak VLCADD dusUniildd. Plazma amino asit ve idrar or-
ganik asit profilleri normaldi.




Taburculuk 6ncesi alinan kan tetkiklerinde kan gazi parametreleri,
biyokimya da elektrolitleri, karaciger fonsksiyon testleri, bébrek
fonksiyon degerleri normal olarak sonuglandi. Hasta, yasaminin
9gUnUnde yenidogan yogun bakim Unitesinden taburcu edildi. An-
neye genel bakim ve diizenli beslenme dnerilerinde bulunuldu.
Biyokimyasal sonugclar ve agil karnitin analizi géz éntine alindigin-
da hastadan ACADVL geninin genetik analizi istendi. Yeni nesil dizi
analizi yéntemi ile tim gen dizi analizi (tm kodlayan bélgeler ve
kodlayan ekzon-intron baglanti bélgeleri ) gerceklestirildi. Birlesik
heterozigot NM_0000184,¢.308_309delAA (pK103Rfs*209) (p.Ly-
s103ArgsfTer20) / c1358G>A (p.R453Q) (p.Arg453GIn) saptandi. Ai-
leye genetik danismanlik verildi ve aile taramasi dnerildi. Hasta su
an 2 aylik olup saglikli bir sekilde yasaminiidame etmektedir.

Tartisma

Yag asidi oksidasyon bozukluklar (FAOD) mitokondriyal beta ok-
sidasyonunun veya yag asitlerinin mitokondriye karnitin ile tasin-
masinin basarisizigina neden olan dogustan gelen metabolizmma
hasarlaridir. Yag asidi oksidasyon bozukluklari yetersiz enerii tre-
timine yol acar ve yetiskinlerde hafif hipotoniden bebeklerde ani
6lume kadar degisen ¢ok gesitli klinik tablolara neden olurlar.
Otozomal resesif olarak kalitlan VLCAD, asemptomatik hastalar-
dan siddetli erken baslangicl coklu organ yetmezIigi ve 6lume ko-
dar degisenbir dizi klinik tablo ile iligkili,en sik gérulen ikinciyag asidi
oksidasyon bozuklugudur. Cok uzun zincirli gen olan acil-CoA de-
hidrojenazin (ACADVL) dizilenmesi ve delesyon/duplikasyon anallizi
ile dogrulamay) énerilir, ancak hafif veya iyi huylu DNA varyantlarinin
tanimlanmasi énemli bir zorlugu temsil eder. Tek bir varyanti olan
bireyler, heterozigot, etkilenmemis tastyicilardir, ancak ikinci, tespit
edilmemis bir varyantin varligr hala mimkanddr. iki bilesik heterozi-
got varyanti olan hastalarda semptom gelistirme riski daha distk
olabili, ancak bu semptomlarin ciddiyet derecesi bilinen siddetli
varyantlar olanlar kadar énemli olabili. ACDAVL geninde birgok
patojenik mutasyonlar bildiriimis olmasina ragmen, tespit edilen
yeni mutasyonlarin sayisi strekli artmaktadir.3,4

VLCAD, karaciger, kalp ve iskelet kasinda yiksek oranda eksprese
edilir. Bu enzim tamamen veya kismen eksik oldugunda, fenotipler,
siddetli kardiyomiyopati ve yasamin ilk birka¢ glintinde 6limden,
tekrarlayan hipoketotik hipoglisemiye veya miyopati ve/veya rab-
domiyoliz ile seyreden klinik tablolar gérilir5,6 Hastamizda birle-
sik heterozigot mutasyonu saptanmis olup tekrarlayan hipoketotik
hipoglisemik ataklarla seyreden daha hafif klinik formu mevcuttu.
VLCADI'li cocuklar nadiren tekrarlayan konvdlsiyonlar ile basvura-
bilir ve birka¢ vakada konjenital kardiyak anomalilerle ile birliktelik
bildirilmistir7.8,9 ilging bir sekilde, hastamizda tekrarlayan konvisi-
yonlar ve PFO, hafif MY ve TY birlikteligi vard.

Avrupa, Amerika ve Avustralya'dan bildirilen vakalar, yiksek lim
orani ile siddetli fenotipe sahip olan Asya Ulkelerinden bildirilen va-
kalarla karsilastiridiginda genellikle hafif fenotiplere sahiptir. Bu,
hastalk sunumundaki etnik farkliliklar detekler. 110,11
Biyokimyasalinceleme ve acilkarnitin analizi,ilk tarama araclariicin
faydalidir, genellikle metabolik asidoz aninda anormaldir ve epizod-
lar arasindaki seviyeleri normaldir. Biyokimyasal parametrelerde
en sk gorulen anormallikler; hipoketonemik hipoglisemi, yiksek
anyon acikl metabolik asidoz, bozulmus karaciger foksiyon testle-
ri, yUksek CPK ve plazma amonyak seviyeleridiri

Biyokimyasal incelemeler, 6zellikle CPK ve kan gazi andlizi, diistk
kaynakl ortamlarda faydall tarama testleridir. Yiksek CPK genel-
likle 1yasindan sonra goriise de yenidogan déneminde siddetli fe-
notipleri olan birkag vakada bildirildigi gibi bizim vakamizda da CPK
seviyeleri yUksek tespit edildi-7,8,9

Gelismis Ulkelerin ¢gogunun rutin yenidogan tarama (NBS) prog-
ramlarina dahil edilen tandem kitle spektrometrisi (TMS) ile
acilkarnitin analizi, yiksek Cl14-asilkarnitin degerleri ve oranlarini
ortaya ¢karr. Cl41-asilkarnitin, VLCADnin birincil hastaliga 6zg
belirteci olarak kabul edilir901 idrar organik asit analizi, hipoke-
tonemik dikarboksilik asidUriyi ortaya cikarabilir 12, ancak normal
idrar organik asit profili, genetik olarak VLCAD'si olan ancak normall
idrar organik asit profiline sahip olan bebegdimizde agik¢a gorilen
VLCADD tanisini dislayamaz.

Bu nedenle, Klinik veya acilkarnitin profiline gére anlamii bir VL-
CAD'ye sahip her yenidogan, DNA dizilimi ile molekuler analiz veya
kulttrlenmis fibroblastlar veya lenfositlerde dogrudan VLCAD en-
zim aktivitesi testi gibileri tetkikler ile taninin dogrulanmasi gerekir
Biyokimyasal arastirmalar, genetik calismalar ve klinik semptomia-
rin varligi arasinda bir korelasyon saglanamadiginda, taniyi dogru-
lomak icin farkl testlere ihtiyag duyulur10;11

Tedavi, her hastanin klinik fenotipine ve enzim aktivitesi dlizeyine
gore bireysellestirimelidir. VLCAD eksikligi i¢in 6nerilen tedavi se-
cenekleri arasinda diyet degisikligi ve uzun sureli agliktan kagcinma
yer alir. Karbonhidrat ve orta zincirli trigliseritlerden (MCT) yiksek,
ancak uzun zincirli trigliseritlerden dusuk bir diyet onerilir. Trihepta-
noin takviyesi glincel tedavi secenekleri arasinda yer alirken, geg-
miste, Yag asidi oksidasyon bozukluklari i¢in énerilen bir tedaviolan
L-karnitin'in etkinligi giinimuzde halen tartisimaktadir!10;1IMerine-
ro ve ark .1anormal plazma agilkarnitinleri olan tUim vakalarda enzi-
matik/molekdler analizin sonuglar beklenirken diyet degdisikliginin
erken baslatimasinin hastanin sonuglarini iyilestirebilecegini 10
ve VLCADnin siddetli formlarinda kardiyak disfonksiyonu tersine
cevirebilecegini dnermistir. 12,13 Ancak, Obaid ve ark. siddetli feno-
tiplerde taninin hemen ardindan diyet degisikligine baslanmasinin
bile prognozu degistirmedigini bildirdiler.8

Hastamiz herhangi bir metabolik kriz olmaksizin halen anne sutl
ile beslenmeyi tolere etmekte ve diyet degdisikligi ile takibi devam
etmektedir. Vakamizda hipoketonemik hipoglisemi ataklari, hipo-
toni, tekrarlayan konvdlsiyonlar, dogustan kalp hastaligi ve yeni-
dogan déneminde ylksek CPK seviyeleri ile sonuglanan bilesik
heterozigot mutasyona bagh erken baslangicli, siddetli VLCAD'nin
birka¢ nadir 6zelligi gdzlendi. Bu nedenle, bildirilen ACADVL mutas-
yonlari, mutasyonlarin gesitliligi klinik tani ve erken tedavi icin fay-
dali oldugundan, VLCAD'nin gelecekteki Klinik ¢alismalarina fayda
saglayacaktir.

Sonug

VLCAD, geg¢ teshis edilirse yasami tehdit eden ciddi bir bozukluk
olabilir. Bu nedenle, yiksek oranda tedavi edilebilir dogustan gelen
metabolik hastaliklar i¢in NBS programlarinin uygulanmasi, erken
teshise ve bebek dlimlerini azaltabilecek hizl midahaleye olanak
saglayacaktir. Genetik analiz, kesin bir tani saglamak ve sonrasin-
da hastanin ve dile bireylerinin ydnetimi icin cok dnemlidir.
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OTOINFLAMATUVAR HASTALIK SEYRINDE NADIR BIR TUTU-
LUM: KRONIK NONBAKTERIYEL OSTEOMYELIT

Kadir Ulu, Betiil Sozeri

Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Romatoloji Klinigi, istanbul

Giris: Otoinflamatuvar hastaliklar, dogustan bagisiklik sisteminin
bilesenlerinin anormal ve/veya spontan aktivasyonu sonucu tek-
rarlayan lokalize veya sistemik inflamasyon ataklari ile karakteri-
ze bir hastalik grubudur. Kronik nonbakteriyel osteomiyelit (KNO)
ve siddetli formu olan kronik tekrarlayan multifokal osteomiyelit
(KRMO), cocuklarda gorulen steril osteomiyelitin izlendidi, otoinfla-
matuvar bir kemik hastaligidir. Majeed sendromu erken baslanggli
sendromik KRMO formu iken, H sendromu kemik tutulumu ile sey-
redebilen nadir bir otoinflamatuvar durumdur. Hiperimmunglobulin
D Sendromu (HIDS) genellikle yasamin ilk yilinda ortaya ¢ikan me-
valonat kinaz (MVK) gen mutasyonlari sonucu tekrarlayan ataklar-
la seyreden nadir bir otoinflamatuvar hastaliktir. Ailevi Akdeniz Ate-
si(AAA) kendiliginden gerileyen tekrarlayan ates ve sertzit ataklari
ile karakterizedir. Literattrde AAA prevalansinin KNO hastalarinda
topluma gére daha sik oldugunu, AAA ve KNO birlikteliginin ise
hastaligin siddetinde artisa yol agtigini bildiren yayinlar mevcuttur.
AAA ve KNO arasindaki iliski net olarak aydinlatlamasada, her iki
durumun pategenezinde proinflamatuvar sitokin artisina yol agan
ortak yolaklar bulunabilecegi vurgulanmaktadir.

Amag: Bu ¢alisma, kronik nonbakteryel osteomyelit ve iliskili diger
otoinflamatuvar hastalk tanilaryla takip edilen dokuz hastanin
demografik, klinik ve laboratuvar verilerini ve tedavi rejimlerini sun-
maktadir.

Bulgular: Otoinflamatuvar hastalik ve kronik nonbakteryel oste-
omyelit birlikteligi olan altisi erkek olmak Uzere dokuz hasta ¢alis-
maya dahil edilmistir. KNO gelisen bu hastalarin 6'si AAA, Ti ma-
jeed sendromu, Ti HIDS, Tiise H sendromu tanilariyla takip ediliyor.
Ortalama tani yasi 10,5 (715) yildi. Sekiz hastada kemik tutulumu
otoinflamatuar hastalik tanisindan sonra saptanirken bir hastada
es zamanl tespit edilmistir. Calismaya alinanlarin tamami tim vi-
cut manyetik rezonans goérunttleme ile STIR (short tau inversion
recovery) ve yag baskill T2 sekanslarda degerlendirilmistir. Hasta-
larin ttmUnde alt ekstremite uzun kemiklerinde tutulum izlenirken,
6'sinda pelvis kemiklerinde, 4Unde ayak biledi kemiklerinde tutu-
lum saptandi. Tim hastalarda multifokal tutulum izlenirken, bunla-
rin ikisinde tekrarlayici seyir gdézlendi. U¢ hastada artrit gézlendi.
Majeed sendromu tanisi ile takip edilen hastada psoriazis, AAA
tanistyla takip edilen bir hastada ise inflamatuvar barsak barsak
hastalidi izlendi. H sendromu nedeniyle izlenen hastada kemik tu-
tulumu haricinde alt ektremitede hiperpigmente cilt lezyonlar ve
tip 1 diyabetes mellitus tanisi mevcuttu. AAA hastalarinin Gglinde
MEFV geninde M694V homozigot, kalan U¢linde ise M694V hete-
rozigot mutasyon tespit edildi. Tim olgulara hastalik modifiye edici
anti romatizmal ilag (DMARD) uygulandi. Altt hastada biyolojik ilac
gereksinimi oldu. Olgularin ayrintili Klinik, laboratuvar ve tedavi veri-
leri tablo Tde sunulmustur.

Sonug: Bu hastalarda KNO bulgularini kontrol etmede NSAI ye-
tersiz kalmis, tim hastalarda DMARD gereksinimi olmustur. Tim
hastalar géz 6niine alindidinda hepsinde multifokal tutulum olmasi
ve altisinda biyolojik ila¢ kullaniimasi, birlikteligin hastalidr siddet-
lendirdigini diisiindirmektedir. Ozellikle AAA prevelansinin yiksek
oldugu ulkemizde otoinflamatuvar hastalik ve KNO birlikteligi olabi-
lecegi akilda tutulmahldir. KNO tanisi alan hastalarin diger otoinfla-
matuvar hastalik bulgular agisindan sorgulanmasi gerektigi veya
otoinflamatuvar hastalik tanisi olan hastalarda lokalize ve persiste
eden kemik agrisi gelistigi zaman KNO'nun akla gelmesi gerektigi
dusutntlmektedir.
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NADIR BIR FETAL BRADIKARDI OLGUSU

Ozlem Sarisoy

SBU Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Kardi-
yoloji Béliimii

Neonatal lupus eritematozus , yenidoganlarda 1/20.000 ora-
ninda goértlen nadir bir sendromdur. Sistemik lupus eritematoz
(SLE), Sjogren's sendromu ve diger kollajen vaskuler hastaliklara
sahip anneden gegen antikorlarin, fetliste hasara neden olmasiy-
la karakterize otoimmin bir hastalikti. Anneden bebegde gebelikte
transplasental yolla lupus antikorlarinin gegmesiile olusur.

Hastanemizin perinatoloji poliklinliginden, 31 yasinda G1IPOYOAQ
gebe 24.haftada fetal bradikardi nedeni ile ¢ocuk kardiyoloji polik-
linligimize gdnderildi. Gebenin bilinen bir hastalidi, ailede kardiyak
veya kronik hastallk éykisu yoktu. Yapilan fetal ekokardiyografi-
de (EKO), kalp anatomik olarak normal bulundu. Fakat atriyum ve
ventrikdllerin senkronize kasimadidi, ventrikller kalp hizinin 67/
dak oldugu goruldi. Fetusta atriyoventrikiler (AV) tam blok oldugu
dusundidi. AV tam blok nedenleri arastirimasi ve kalp yetersizligi
acisindan yakin fetal EKO izlemi planlandi. Gebenin hicbir sikayeti
olmamasina ragmen yapilan tetkiklerde lupus antikorlari pozitif bu-
lundu. Romatoloiji tarafindan steroid tedavisi baslanan gebe takibe
alindi. Steroid tedavisine ragmen fetusun kalp hizi artmadi ve AV
tam blogu diizelmedi. Ama yapilan haftalk EKO'larda fetusta kalp
yeterizligi bulgusu izlenmedi ve kardiyak fonksiyonlar bozulmadi.
Bebek, 34. haftada 2490 gr olarak spontan vajinal yolla dogdu. Do-
gum sonrasi yenidogan yogun bakim Unitesinde takibe alindi. Ceki-
len EKG'sinde, kalp hiz1 65/dakika ve

AV tam blok mevcuttu. Yapilan EKO'da sol ventriklli normalden
hafif genis, hafif dereceli mitral ve triklispid kapak yetersizlikleri go-
ruldd. Lupus antikorlar bebekte de pozitif olmasi Uizerine hastaya
neonatal lupus tanisi konularak, AV tam blok nedenin lupus oldugu
saptandi. Bebek, hemodinamik ag¢idan sikinti yasanmamasi ve ge-
¢ici pacemaker ihtiyaci olmamasi nedeniile 10 guinlik iziem sonra-
sI hastaneden taburcu edildi. 3 aylik olan bebegi cocuk kardiyoloiji
poliklinliginde15 gtin aralarla EKO ve holter kontrolleri yaparak ya-
kin olarak izlemekteyiz. Bebek takiplerinde ayina uygun kilo aliyor
ve henuiz kalp yetersizligi bulgusu gorilmedi.

Sonug olarak, neonatal lupusta en ciddi bulgu kardiyolojik tutu-
lum sonucu goérilmektedir. Kardiyak bulgular, kardiyomiyopatiden,
konjenital AV tam bloga kadar degisik sekilde ortaya Kardiyak tutu-
lum %20 mortal seyretmekte ve kalp blogu olan hastalarda % 60-
70 oraninda “pacemaker” gerekmektedir.
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PANDEMIi SURECINDE YENI TANI ALAN TiP 1 DIYABETLI CO-
CUKLARDA AGIR KLINIK BULGULARLA BASVURU DAHA
FAZLA

Irmak Dicle Sargin, Heves Kirmizibekmez, Fatma Dursun,
Giilcan Seymen

Umraniye Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Endokrino-
lojisi, Istanbul

Amac: COVID-19 pandemisi ilani sonrasi bireysel ve sosyal birgok
onlem alindi. Bu stirecte tani alan tip 1diyabetli hastalarin dneceki yil-
lara gére daha agir tabloda geldigi gézlendi. Klinigimizde pandemi
oncesi bir yil icinde ve pandemi stirecindeki bir yil icinde tani alan
tip 1diyabetli hastalarin basvuru bulgularinin degerlendiriimesi he-
deflendi.

Gerec ve Yontem: Calismaya pandemi 6ncesi bir yilda tani alan 27
hasta ve pandemi stirecinde tani alan 39 hasta alindl. Demogra-
fik 6zellikler, semptom sliresi, antropometrik élctimler, basvuruda
klinik tablo, kan gazlari, tam kan sayimi, biyokimyasal parametreler,
HbA1C, c-peptid indeksi pandemi éncesi ve sonrasinda tani alanlar
arasinda karsilastirild.

Bulgular: Pandemi 6éncesi tani alan 27 hastanin (14 erkek, 13 kiz)
tani yasi ortalamasi 9,58+4,57 vil, 12'si pubertal ve 15 prepuber-
taldi. Tani 6neesi ortanca semptom stiresi 7 giin (290 gin arasi),
hastaneye yatis stiresi ise 9 giin (5-15 guin arasi) idi. Pandemi slre-
cinde tani alan 39 hastanin (20 erkek, 19 kiz) tani yasi ortalamasi
9,92+4,36 yIl, 211 pubertal ve 17'si prepubertaldi. Tani dncesi ortan-
ca semptom slresi 7 giin (2-60 giin arasi), hastaneye yatis stre-
si ise 10 giin (5-20 guin arasi) idi. Pandemi éncesi 27 hastanin 7'si
(%25,9) DKA ile basvururken, pandemide 39 hastanin 230 (%58,9)
DKA ile basvurmustu (p=0,008). Pandemi 6ncesi 27 hastanin 10'u
yalniz hiperglisemi, 10'u ketoz, 3't DKA ve 4G “agir DKA” ile basvur-
musken, pandemide 39 hastanin 4G hiperglisemi, 12'si ketoz, 14U
DKA ve 9'u “agir DKA" ile basvurmustu ve aradaki fark istatistiksel
olarak belirgindi (p=0,019).

Sonug: Pandemi stirecinde belirgin olarak daha fazla hasta daha
agir tablo ile tani almislardi. Semptom stirelerinde anlamii fark yok-
ken agir tablo ile basvuru mutlak instilin eksikligine gidis ve insulin
karsiti hormonlarin artis stirecine etkili baska faktérlerin de olabi-
lecegini disundirmustur. Strekli evde kalmanin getirdidi aile ici
psikososyal sorunlar, diizensiz uyku ve beslenmenin getirdigi me-
tabolik sorunlar gibi faktdrler arastirimaya agiktir.




SS-021:

PANKR_EATiT VE iNTRARERiTONEAL KANAMASI OLAN VA-
KADA INTRAPANKREATIK DUODENAL DUPLIKASYON KIS-
TI:OLGU SUNUMU
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AKKUS ,Zekeriya ILGE , Seher ERDOGAN , Betiil SOZERI
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Girig:

Cocuklarda akut pankretitin etiyoloijisi siklikla travma ,enfeksiyon-
lar, ilaglar, genetik faktorler ve metobolik hastaliklardir. Nadiren
pankreatikobiliyer kanal sisteminin konjenital anomalileri pank-
reatik divisum ve anller pankreas gibi pankreatite neden olabilir.
Pankreatik pstdokistleri tekrarlayan pankreatit ile taklit edebilen
intrapankreatik enterik duplikasyon kistleri olduk¢a nadirdir.
Enterik duplikasyon kistleri en sik ince bagirsakta 6zellikle ileumda
g6rulen nadir konjenital malformasyonlardirGastrointestinal siste-
min herhangi bir bélimunde ortaya ¢ikabilirlerEnterik duplikasyon
kistlerinin tanisi degisken Klinik gérintmleri nedeniyle zordurGe-
nellikle hastalar asemptomatiktir ve bu lezyonlar sikliklatesadifen
saptanir. Daha seyrek olarak hastalar bagirsak tikanikligi invajinas-
yon, volvulus, pankreatit, perforasyon, gastrointestinal kanama
veya enfarktis gibi bir komplikasyonla basvurabilirler.

Vaka sunumu:

13y K hasta, yaklasik 6 yildir aralikl karin agnsi sikayetiyle ¢oklu has-
tane basvurusu olup halsizlik,2 kez kanl kusma ve 2 giin énce kanli
diskilama sikdyetiyle cocuk acil servise basvurdu. Hastanin 6zgec-
mis ve soygecmisinde dzelik yok. FM de soluk olup, batinda yaygin
hassasiyet defans mevcuttu. Yapilan tetkiklerinde hgb: 4,9 olmasi
tizerine ES transfuzyonu verildi. GIS kanama stiphesiyle takilan
NG'den geleni vekanl diskilamasi olmadi,Cgastroenteroloji tara-
findan yapilan endoskopide aktif kanamasi tespit edilmeyen hasta
over kist riptUri? 6n tanisiyla ¢.cerahisi ve kadin dogum hastalik-
lariile gérusulerek laparoskopi yapildi. Laparoskopide 3000 cc se-
rohemordijik sivi aspire edildi, sitolojide ézellik saptanmadi.Postop
10.gUnlnde atesinin olmasi, genel durumunun bozulmasi Gzerine
sepsis On tanisiyla antibioterapi basland.. Hastanin takiplerinde
karin agnsi olup, peritonit ve pankreatit ataklart devam etti. Yapilan
batin usg (Resim1) Pankreas basi diizeyinde 15x10 mm;18x12 mm
boyutlu iki adet hipoekoik kisttik gérinimde lezyon, posterome-
dialde tariflenen lezyonda postprandial bakida intestinal hareket
izlenmistir. (Duodenal divertik(il? Ektopik doku?)

Birer dakikalik araliklarla ¢cekilen ardisik T2 agirlikli aksiyal MR g6-
rantdleri (Resim?2)

Hastanin pankreatit ve asit tablosunda alinan periton sivi drnekleri
serdz-hemorojik goriinlp eksudatif karakterdeydi.

Hastanin servis takibinde genel durumu kétulesip, atesinin olmasi
Uzerine yapllan tetkiklerinde makrofaj aktivasyon sendorumu(-
MAS) duistintilerek, CYBU e alindiHastaya plazmaferez,ivig, pulse
prednol ,anakinra,cyclosporin tedavileri verildi. Hastanin romatolo-
jik ileri tetkiklerinde 6zellik saptanmadi. 5 seans plazmaferez son-
rasi ferritin degerleri gerileyen, klinigi diizelen atesi olmayan hasta
servise devr edildi.

Servis takibinde enflamasyonun devam ettigi, derin anemi, trom-
bositopeni gelismesiyle MAS ve DIC tablosunun kronik pankreatit
zemininde gelismis oldugu dustnulerek tekrar ¢ybu e alindl.

CYBU takibinin 5.guintine kadar afrferritin yiksekligitrombositope-
ni hb distkligu ve atesi devam ettiDevamlikan Griint replasman-
lan ,aralikli plazmaferez ,prednol ve anakinra tedavilerine devam
edildi.2 glin sonra aktif rektal kanamasi oimasi Uzerine ¢. Gastroen-
teroloji tarafindan yapilan kolonoskopisinde; melena tarzi mukuslu
icerik, endoskopisinde papilladan gelen aktif kan sizintisi seklinde
kanama izlendi. Girisimsel radyoloji tarafindan anjiografi yapildi. 2
adet gastroduodenal arter tespit edildi, anteriora coil uygulandi.
Hastanin takibinde ginlik transflizyon inhtiyacinin devam etme-
si ve aneminin diizelmemesi nedeniyle ¢.cerahisi tarafindan acil
expolratif laporotomi yapilip pankreastaki kanama odagi ve etraf-
taki nekroze doku debride edildi hemodinamisi stabil oilmayan has-
tanin ameliyati sonlandiridiDirenlerinden génderilen amilaz lipaz
degerleri ylUksek seyretmekte olup aktif geleni devam etti.

Genel durumunda kétllesme,atesinin yikselmesi, batin distansi-
yonu hassasiyeti ve direnden kanl gelenlerinde artis olup hemo-
dinamisinin bozulmasi Uzerine ¢. cerahisi tarafindan tekrar acil
operasyona alindi. Kanama odagi oldugu distntlen pankres ba-
sinda kistik malformasyon koterize edilip hemostaz saglanip, total
eksize edildi. Patolojisi; Mikroskopik degerlendirmede solid alana
uyumlu bélgede pankreas dokusu, diiz bir sinirla ayrilmis bagirsak
mukozasi ile kaph submukoza ve kas dokusu iceren kist duvart iz-
lendiHistokimyasal inceleme, ylzey epitelinin PAS-AB'li bagirsak
tipi mUsin icerdigini gdsterdi. Histopatolojik degerlendirme isiginda
olgu pankreas yerlesimli intestinal duplikasyon kisti olarak rapor
edildi.

Postop takibinde genel durumu duizeldi, tekrar pankreatit atagi ge-
cirmedi.(Resim3)

Tartisma:

Pankreatit, cocuklarda akut karinin nadir bir nedenidir. Son yillarda
obezitenin artmasiyla birlikte pankreatit de artan oranlarda gorul-
mektedir. Cocuklarda pankreatitin en sik nedenlerinden biri olan
obezite insidansindaki artis bunun nedeni olarak gosteriimektedir.
Cocuklarda akut pankreatit vakalarinin ytizde 15'ine konjenital ano-
maliler (6rn, pankreas divisum), Crohn hastalidi ve periampuller
bélgeyi tutan duodenum Ulserleri gibi yapisal anomaliler neden
olur.

Literatrde tarif edilen ¢cok az duodenal duplikasyon kisti vardir ve
insidansi 100.000 dogumda Tden az olan gastrointestinal duplikas-
yonlarin %5-10'unu olusturur. Chen et al. 47 duodenal duplikasyon
kisti vakasini gézden gegirdi [1]. Avel ve ark. incelenen 43 pankreas
ile iliskili enterik duplikasyon kisti vakasi rapor edilmistir.
Duplikasyon kistleri, bir kas tabakasi ile ¢evrili gastrointestinal mu-
kozaiceren tilbuler veya kistik olusumlardir. Onemli ve cok nadir bir
ozellik, duplikasyonkistlerinin %25 ila 35'inin kanama gibi komplikas-
yonlara yol agan ektopik mide mukozasi icerebilmesidir. Cogunluk-
la gastrointestinal sistemin bir kismi ile iliskilidir. Nadir durumlarda
kistler izole edilebilir ve ayri bir damar pediktltine sahip olabilirler.
izole retroperitoneal enterik duplikasyon kistleri de bu gruptadir.
Olgumuzda pankreas basinda yerlesimli, barsak baglantisi olma-
yan, etrafi kas tabakasiyla gevrili duodenal mukoza iceren peristal-
tik kistik lezyon vard..

Sonug:

Bu nadir vakayi paylasarak, cocuklarda altta yatan konjenital ano-
maliler akilda tutulmasi ve karin gérintilemede ultrasonografik
dinamik gergek zamanl muayenenin dnemini vurgulomak istedik.
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COCUKLUK CAGINDA NADIR BiR OLGU: HIPOFiZER CUS-
HING ADENOMU
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dokrinoloijisi Klinigi

GIRIS: Cushing sendromu (CS) fazla miktarda endojen veya ekso-
jen glukokortikoidlere uzun siire maruz kalma sonucu gerceklesir.
Endojen CS ¢ocuklarda son derece nadirdir. Cushing hastalig
(CH) ise ACTH Ureten hipofiz adenomlarina baglh gelisen CS'unu
tanimlar ve yedi yas Ustl ¢ocuklarda endojen Cushing Sendro-
munun en sik nedenidir. Hiperkortizoleminin klinik gérintima degis-
kendir, bu nedenle CHnin teshisi genellikle zordur. Hastalk artan
morbidite ve mortdlite ile iligkili oldugundan énceliklihedefler erken
tanive tedavidir.

OLGU: On yedi yas alti aylik erkek hasta, kilo artisi, halsizlik, viicutta
olusan catlak ve sac¢ dokilmesi sikayeti ile cocuk endokrin polik-
linigine basvurdu. Fizik muayenede; ylzde aydede gérinimu ve
akneiform lezyonlar; boyunda bufalo hérgticy; kollarda, bacaklar-
da ve sirtta yaygin erguvani renkte strialar ve vicutta santral yag-
lanma mevcuttu. Boyu -0.73 SDS , kilosu 0,24 SDS olan hastanin,
son iki yilda 17 kg aldigi 6grenildi. Laboratuvar degerlendirmesinde
bazal ACTH: 48 pg/ml ve bazal kortziol 19 ug/dl saptandi. Hiperkor-
tizolizm ile uyumlu Klinigi bulunan hastaya CS tanisinda birinci ba-
samak testler yapild. ilk olarak Img dekzametazon siipresyon testi
uygulandi; test sonrasi kortizol diizeyi 291 ug/dlile yiksek saptandi.
Yine tani amaciyla yapilan gece kortizol diizeyi ve 24 saatlik idrar-
da kortizol diizeyi sirasiyla 199 ug/dl ve 2897 nmol/24h ile yUksek
bulundu. Bu bulgularla CS tanisi kondu ve bazal ACTH degerinin
29 pg/mlnin Uzerinde olmasi nedeniyle, hastada ‘ACTH bagimli
CS' dusunuldd. ‘ACTH salgllayan hipofiz adenomu’ veya ‘ektopik
ACTH sendromu’ ayirici tanisi icin ¢ekilen hipofiz MR'da hipofiz
anteroinferiorunda 3.5mm ¢apli mikroadenom saptandi. Adeno-
mun 6 mm'nin altinda olmasi Gzerine, hiperkortizolizmin adenom
kaynakl olup olmadigini netlestirmek amaciyla inferior petrozal
sinUs 6rneklemesiile CRH yaniti degerlendirildi ve elde edilen yanit
sonucunda Cushing hastalidi tanisi kondu. Transsfenoidal cerrahi
ile timdr rezeksiyonu gergeklestirilen hastanin, post-op kortizol ya-
nit1 yetersiz oldugu icin hastaya fizyolojik dozda oral hidrokortizon
tedavisi baslandi. Ameliyat sonrasi 8. Ayda hastanin yaklasik 8 kg
verdigi ve CS bulgularinin geriledigi gbzlemlendi.

SONUC: Cocukluk caginda CS'nun en sik nedeni ekzojen glukokor-
tikoidlerin kullanimidir; endojen CS nedenleri nadir gériltr. Cushing
Hastalig tanisi koymak igin yapilacak testlerden énce klinik stiphe
en 6nemli adimdr. Ayrintili anamnez ve fizik muayene ile CS di-
sundlen vakalarda ileri tani ve tedavi icin testler yapiimalidir. Bizim
vakamizda da oldugu gibi yapilan testler sonrasi CH tanisialmis va-
kalarda ilk tedavi secenegi transsfenoidal cerrahi rezeksiyonudur.
Cerrahi sonrasi tam kiir mimkanddr.




SS-023:

COCUK ACIL SERVISINDE NADIR GORULEN BIR SIYANOZ
NEDENI, METHEMOGLOBINEMi;

Uzman Doktor Yakup SOGUTLU, Saglik Bilimleri Universite-
si Umraniye Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Acil Klinigi,
istanbul

Methemoglobinemi (MH); ferrik formdaki demirinin oksijen moleki-
[int baglayamamasi ve ek olarak ferréz formdaki hemoglobin mo-
lekullerinin oksiien afinitesinin artmasi nedeniyle dokulara oksijen
sunulamamasi durumudur. Sonugta doku hipoksisi ve fonksiyonel
anemi gelisir.

Olgu: Cocuk acil Klinigine basvuran 15 gunlik erkek hasta morar-
ma sikayeti ile getirildi. G2P2A0 saglikl anneden 38. GH'da dogan,
postnatal adaptasyonu iyi olan hastaya 15 gunlikken sabah saat
10:30 civarinda stinnet operasyonu uygulanmis. Takibinde saat
15:00 civarinda morarma sikayeti ile dis merkeze basvurmus. Bas-
vurdugu merkezde kan gazi bakilamadidi icin tarafimiza yonlendi-
rilen hasta saat 19:00 civarinda acil poliklinigimize basvurdu. Geli-
sinde siyanoze oldugdu izlenen hasta resusitasyon odasina alindi.
Hastanin fizik muayenesinde; tartt - 4550 gr (75-90 p), boy

58 cm (>97 p) (24 SDS), bas cevresi 36 cm (25-50 p), KTA 170/dk,
TA 84/48 mm Hg (50 p), DSS 40/dk, ates 369 C, SpO2 %87,
KDZ <2 snolarak saptandi. Genel durumu orta, turgor tonus
dogal, skleralar hafif ikterikti 6dem, solukluk yoktu. Mukozalari
nemli, fontaneli 2x3 cm agik, bombeligi normaldi. Solunum sistemi
muayenesinde solunum sesleri bilateral esit ve dogaldi. Her iki he-
mitoraks solunuma esit katiliyordu. Dolasim sistemi muayenesin-
de KTA 170/dk, ritmikti. STN, S2 N, S3 yoktu. Ufiiriim yoktu., Periferik
nabizlar bilateral palpabldi. Gastrointestinal sistem ve nérolojik
sistem muayenesi normaldi. Genitolriner sistem muayenesinde
peniste post-operatif stttr ve 6dem izlendi. Dermatolojik muaye-
nede dokuntt ve petesi yoktu. Cilt ve mukozalar siyanozeydi.
Hasta resusitasyon odasina alinarak monitdrize edildi. Rezervuarli,
geri déntstimsiiz O2 maskesi ile 101t/dk olacak sekilde O2 deste-
@i baslandi. Hastadan kan gazi, hemogram ve biyokimya tetkikleri
gonderildi.Hastanin oral alimi durdurularak 100 cc/kg/gUniv hidras-
yonu baslandi. Hastanin kan gazinda MetHb: 46,8 olarak saptan-
masi Uzerine metilen mavisi tedavisi baslanmasi planlandi. Metilen
mavisi temin edilemedigi icin saat 20:00'de askorbik asit temin
edilmesi tGizerine 300 mg/kg/doz iv askorbik asit 15 dakikalik iv in-
flzyon seklinde verildi. Hastanin askorbik asit tedavisi sonrasinda
30 dk i¢erisinde siyanozunda belirgin gerileme izlendi. Tedavinin 1.
saatinde oda havasinda bakilan Sp0O2:%95 izlendi, peroral siyano-
zunun devam ettidi gdzlendi. Hastanin 2. saatinde bakilan kontrol
kan gazinda MetHb: 2811 olarak sonuclandi. Hastanin tedavinin 4.
saatinde bakilan kontrol kan gazinda MetHb: 84 olarak sonuglan-
di. Fizik muayenesinde siyanozu tamamen gerileyen, vitalleri stabil
seyreden, genel durumu iyi olan hasta oral beslenmeye basland..
Oda havasinda bakilan SpO2:%97 olarak izlendi. Takiplerinde ge-
nel durumu iyi, vitalleri stabil seyreden, oral serbest anne st ile
beslenen, oda havasinda SpO2:%97100 arasinda seyreden, baki-
lan kontrol kan gazinda MetHb: 2 olarak sonuglanan hasta refakat-
¢isi esliginde taburcu edildi.

En sik, lokal anestezik ilaclar, stifonamidler ve nitrat iceren mad-
delerin MHye neden oldugu bildiriimektedir. Erken bebeklik déne-
minde, lokal anesteziklerin en sik kullanim alani siinnet uyguloma-
sidir. Prilokain, metaboliti olan orto-toluidin ile MH'ye yol acabilen ve
yaygin kullanilan bir lokal anesteziktir. Pratik uygulamada prilokainin
enjektabl formu (Citanest®) ve prilokain-idokain kremi (EMLA®) kul-
lanimaktadir. Tedavi edici dozlardaki (1-2 mg/kg) prilokain, siyanoza
yol agmayacak kadar distk dizeylerde de olsa methemoglobin
olusumuna neden olmaktadir ve etki doz bagimiidir.

Yasaminilk g aylik déneminde, methemoglobini hemoglobine ¢e-
viren methemoglobin rediktaz (NAPH bagimii-sitokrom b5 redik-
taz enzimi) aktivitesi dlistk oldugu ve fetal Hb daha kolay oksitlen-
digi icin toksik maddelere bagl MH riski daha ¢oktur. Bu acidan, bu
dénemde bupivacain daha gtivenilir bir lokal anestezik olarak kabul
ediimektedir.

Siyanoz ile basvuran, dolasim ve solunum sistem bulgulari normal
olup, oksiien tedavisiile siyanozu gerilemeyen her hastada, MH ya-
pabilen ajan alim éykust varlidinda, solunum sikintisi olmadig hal-
de siyanoz varliginda, siyah ¢ikolata rengi kan atmosfer oksiienine
maruz kaldigi halde kirmiziya dénmuUyorsa, nabiz oksimetresiyle
arteryel kan gazi oksiien saturasyonu uyumlu degilse MH tanisi
aklimiza gelmelidir.

Klinik presentasyonu tesbit edilen kan diizeyine gére degiskenlik
gostermekte olup, %3-15; ciltte solukluk, mavimsi renk degisikligi,
%15-20; siyanoz, siklikla asemptomatik, %20-50; bas agrisi, solu-
num sikintisi, bas dénmesi, senkop, halsizlik, biling bulaniklid, car-
pinti, gdégus agrisi, %50-70; aritmi, biling bozuklugu, deliryum, nébet,
koma, derin asidoz, >% 70; 61Um seklindedir.

Tedavide; kimyasal maddelere baglh MHde, dncelikle tedavi son-
landinimall veya maruziyet engellenmelidir. Destek tedavisi, IV
hidrasyon, oksijen uygulamasi yapimalidir. Methemoglobin diizeyi
%20'den dustikse genelde neden olan ilacin kesimesiyle diizelme
gorUlur, ancak yenidogan ve erken st ¢ocuklugu déneminde te-
davi gerekebilir. Metilen Mavisi semptomatik MHde birincil tedavi
secenedidir.

Methemoglobin diizeyi %40tan yuksekse intravendz olarak 1-2
mg/kg %Tlik metilen mavisi uygulanabilir. Siyanoz bir saat icinde
gerilemezse ayni doz tekrarlanabilir. Methemoglobin diizeyi %70'in
Ustlindeyse, ek olarak hiperbarik oksijen ve kan degisimine de ge-
rek olabilir. Asemptomatik veya enzim eksikligine bagl kronik siya-
notik hastalarda askorbik asit (200-500 mg/guin), riboflavin (20 mg/
gun), oral metilen mavisi (100-300 mg/guin) tercih edilebilir.

Sonug olarak MH erken ¢ocukluk ¢aginda siyanotik bebeklerde
ayirici tanida akla gelmesi gereken tanilardan biridir. Ayrica cerrahi
uygulamalarda sik kullanilan ve diger ilaclarla da gelisebilecek olan
MH, siyanoz ile basvuran dolasim ve solunum sistem bulgulari
normal her hastada distintimeli ve mutlaka ayrintili ilag kullanimi
sorgulanmalidir.













www.upnah.org




