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[PP-01]

Blefaroptozis ile Basvuran Bir Marcus Gunn Jaw-winking
Olgusu

Biisra Tunal Ozcan', Goksel Vatansever?, Mirag Yildirim2, Serap Teber2

'Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Ankara

‘Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dal,
Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara

Amag: Blefaroptozis veya pitozis, genellikle goz kapagini kaldiran
kaslarin dogustan veya sonradan edinilmis bir anormalliginden
kaynaklanan st goz kapaginin dismesi anlamina gelir. Ptozis, ciddi
norolojik hastaliklarin belirtisi olabilecegi gibi izole bir bulgu olarak
da gorilebilir. Cene hareketi sirasinda etkilenen goz kapaginin istemsiz
bir sekilde kirpilmasiyla birlikte goriilen “Marcus Gunn jaw-winking
sendrom”lu bir olgunun ozelliklerini anlatmayr amacladik.

Olgu: Yedi yasinda kiz hasta, sag goz kapaginda aralikli olan dustiklik
nedeniyle poliklinigimize basvurdu. Bu durum aile tarafindan olgu
6 aylikken ek besine gecildiginde fark edilmis. Prenatal, natal ve
postnatal ozgecmisinde ozellik olmayan hastanin erken gelisim
basamaklar yasitlari ile uyumlu olarak gorildii. Fizik muayenede
hastanin ¢igneme hareketi sirasinda sag goz kapaginda meydana
gelen pitozis fark edildi, diger norolojik muayene bulgulari normaldi.
Goz muayenesi normal olarak degerlendirildi. Laboratuvar tetkikleri
normaldi. Operasyon planlanmadi ve cocuk ndéroloji bolimiinde
takiplerine devam etmektedir.

Sonug: “Marcus Gunn jaw-winkingsendromu”tiim konjenital blefaroptoz
olgularinin yaklasik %8,5'ini temsil etmektedir. ilk olarak 1883 yilinda
iskog oftalmolog Dr. Robert Marcus Gunn tarafindan dogustan pitozisi
olan 15 vyasinda bir kizda tanimlanmistir. Pitozis unilateral veya
bilateral olarak gortilebilir. Goz ve diger sistemik ek bulgulari olan
olgular da literatiirde bildirilmistir. En yaygin goz bulgulari ambliyopi
(%59), strabismus (%48), tek tarafli elevasyon eksikligi ve superior rektus
kasi felci ve anizometropi (%25) olarak gortilmustir. Tedavi genellikle
gerekli gortilmemektedir ancak palpebral pitozisin dizeltilmesi
amaciyla ya da pitozis siddetli oldugunda bilateral levator eksizyonu
ve frontal kas askisi ile cerrahi miidahale yapilabilmektedir. Ozellikle
beslenme, emme, ¢igneme hareketi ile gelisen pitoziste “Marcus Gunn
jaw-winking sendromu”nun akla gelmesi uygun olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Blefaroptozis, Marcus Gunn jaw-winking sendromu,
pitozis

[PP-02]
Bel Agrisi ile Gelen Hastada Paraspinal Abse: Olgu Sunumu

Merve Sert’, Meltem ileri', Riiveyda Giimuser Cinni2, Tiirkan Aydin Teke?,
Berna Ucan3

'Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 Klinigi, Ankara
‘Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Klinigi, Ankara
‘Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Radyolojisi Klinigi, Ankara

Amag: Cocuklarda bel agrilarinin ¢cogu nonspesifiktir. Genellikle
iyi huylu kas-iskelet sistemi rahatsizliklari ile travmadan
kaynaklanir. Daha az vyaygin ancak ciddi nedenler arasinda
enfeksiyonlar (orn. vertebral osteomiyelit, paraspinal abse), koti
huylu tiimorler (6rnegin; Ewing sarkomu) ve enflamatuvar artrit
bulunur. Burada bel agrisi ile basvuran ve ileri degerlendirme
sonucunda paraspinal abse tanisi alan bir olgu sunulmaktadir.
Olgu: On alti yas erkek hasta, yaklasik 3 ay once baslayan ve 1
hafta siiren bel agrisi sikayeti ile basvurdu. Hastanin sikayetinden
1 hafta once st solunum yolu enfeksiyonu gecirdigi ve 3 giin
sonra sikayetinin basladigi 6grenildi. Bel agrisinin hareketle arttigini
tarifleyen hastaya dis merkezde naproksen tedavisi basladigi ve fayda
gormedigi ogrenildi. Hasta ileri tetkik ve tedavi icin merkezimize
basvurdu. Yakin zamanda travma, ila¢ kullanimi, hayvan temasi
yoktu. Ozgecmis ve soygecmisinde ozellik olmayan hastanin fizik
muayenesinde sirtta L3-14 vertebra hizasinda basmakla hassasiyet
ve agr saptandi. Laboratuvar incelemede Hb: 10,1 gr/dL, BK:7920/
mm?, plt: 533 bin/mm?, CRP: 93 mg/dL, biyokimya degerleri olagan
bulundu. Direkt lomber vertabra grafisinde skolyoz saptandi (Sekil
1). Hastaya cekilen lomber MRI; 13-4 diskinde disk yiiksekliginde
belirgin kayip, 13-4 vertebra yiikseklik kaybi, kollapsa bagh gibbus
deformitesi izlendi. L3-4 vertera anterior kesimlerinde paravertebral
apse ile uyumlu gortintim saptandi. Goriinim spondilodiskit ve eslik
eden apse ile uyumlu bulundu (Sekil 2). Apseden girisimsel radyoloji
tarafindan ornek alinarak, arb, mikobakteri pcr, mikobakteri kilttird,
apse kiiltirt tetkikleri gonderildi. Tam kilttrleri negatif sonuglandi.
Hastanin brusella incelemesi negatif, romatolojik markerlari negatif
bulundu. Hastaya olasi stafilokoksik ve streptokoksik etkenler agisindan
IV sulbaktam ampisilin baslandi. Tedavi ile hastanin bel agrisi geriledi.
Tedavinin 14. giiniinde hasta oral amoksisilin klavulanik asit tedavisiyle
taburcu edildi.

Sonug: Cocukluk cagi bel agrisi etiyolojisinde yaygin nedenlerin yani
sira, hasta uygulanan tedaviden fayda gormiyorsa romatolojik, enfektif
nedenler de ayirict tanida goz ontinde bulundurulmalidir. Paraspinal
infeksiyonlarda en sik rastlanan etken S. aureus’ tur. Gram-negatif
basiller, aerop streptokoklar, anaerop bakteriler daha az oranda
rastlanan mikroorganizmalardir.

Anahtar Kelimeler: Bel agrisi, gibbus deformitesi, paraspinal abse
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Sekil 1: Direkt grafide saptanan skolyoz goriintisi

Sekil 2: Manyetik rezonans goriintiilemede saptanan spondilodiskit eslik
eden apse gortintsu
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[PP-03]

Sistemik Lupus Eritematozusun Nadir Basvuru Nedeni:
Anormal Uterin Kanama

Beyza Oduncu', Mervegiil Aydin?, ilkem Gardiyanoglu Akcay!, Semanur
Ozdel3, Emine Seyma Eker2, Senay Savas Erdeve2, Meltem ileri

'Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
‘Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara
"Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Romatoloji Klinigi, Ankara

Amag: Anormal uterin kanama (AUK) adolesan donemde menstriiasyon
basladiktan sonra sik goriilen ve en fazla disfonksiyonel uterin kanama
nedeniyle ortaya cikan bir durumdur. Sistemik hastaliklar nadir
olarak AUK klinigiyle basvurabilir. Sistemik lupus eritematozus (SLE)
nedeni bilinmeyen,patojenik otoantikorlarin ve immiin komplekslerin
bircok organda doku hasarina yol actigi sistemik,kronik,otoimmiin ve
enflamatuvar bir hastaliktir. SLE'de ozellikle anti-fosfolipid antikorlari
varliginda kanama bozukluklari ortaya cikabilir. Burada, AUK olarak
basvuran ve SLE tanisi alan bir hasta sunulmaktadir.

Olgu: On ¢ yas kiz hasta, adet kanamasinda artis ile dis merkeze
basvurmus. ilk menstriiasyonunu 12 yasinda goérmiis, 7 ay once
baslayan siddetli menstriiel kanama nedeniyle dis merkeze basvurmus.
Kanamalari 10 giin,her seferinde yetiskin bezi kullanacak kadar fazla
oluyormus.Hastaya dis merkezde kombine oral kontraseptif baslanmis.
ilaci kullandiktan sonra normal miktarda ve siirede kanamalari olan
hastanin yatistan 10-11 giin 6nce yeniden fazla miktarda,uzun stireli
kanamalari olmaya baslamis. En son menstriiel dongiiniin 3. giiniinde
atesi cikan hastanin yaklasik 10 giindir ates, halsizlik sikayetleri
mevcutmus. Son 2 giindir bogaz agrisi olan hasta dis merkezde
hastaneye basvurdugunda Hb: 4 g/dL gelmesi ve AUK 6ykusu olmasi
iizerine dis merkezden tarafimiza sevk edilmis.0Ozge¢mis,soyge¢misinde
ozellik olmayan hastanin fizik muayenesinde bilateral alt
ekstremitelerde makilopapuler dokiintii, malar rash,bilateral aksiller
LAP saptandi.Biyokimya degerleri normaldi.Ates,bisitopenisi olmasi
nedeniyle hastaya kemik iligi aspirasyonu yapildi,normal olarak
sonuclandi.Enfeksiyoz nedenlerin dislanmasi amaciyla alinan tetkikler
normaldi. AUK etiyolojisi icin alinan endokrinolojik tetkikler normaldi.
Sistemik sikayetlerinin devam etmesi,bisitopenisi olmasi ve malar
rash oykistnin uzun olmasi nedeniyle SLE on tanisi ile alinan
ANA pozitif, anti-dsDNA >200 1U/mL, anti-kardiyolipin 1gM/IgG ve
anti-fosfolipit 1gM pozitif saptandi.C3 ve (4 kompleman,C50 disiik
olarak sonuclandi.SLE tanisi konularak Hidroksiklorokin ve Mikofenolat
Mofetil baslandi.AUK tedavisinde progesteron verildi.Kanamasi duran
hasta progesteron,hidroksiklorokin ve mikofenolat mofetil tedavileri
ile taburcu edildi.

Sonug: AUK adolesan donemde siktir. Sistemik belirtiler varliginda
SLE basta kanama bozuklugu ile gidebilecek sistemik hastaliklar
dustntlmeli ve ayiric tani yapiimalidir. Diger onemli noktada AUK
tedavisinde aktif kanamada kullanilan KOK tedavinin antikardiyolipin
antikorlar pozitif SLE hastalarinda kullanilamayacagl ve sadece
progesteron iceren oral kontraseptif ajanlarin tercih edilmesine dikkat
edilmesidir.

Anahtar Kelimeler: Anormal uterin kanama, sistemik lupus
eritematozus, sistemik hastalik
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[PP-04]

Cocukluk Caginda Human Coronavirus HKU-1 Enfeksiyonu
ile iliskili Perikardiyal Efiizyon

Beyza Oduncu’, Deniz Yasar', Hiisniye Yiicell, Bilge Akkaya2, Ozkan Kaya3,
Fatma Zehra Oztek Celebi

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Acil Klinigi, Ankara
3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji Klinigi, Ankara

Amag: Koronaviriisler hafif tst solunum yolu enfeksiyonlarindan
oltimcil hastaliklara kadar degisen genis spektrumlu durumlara neden
olabilirler. insanlari enfekte eden dort yaygin insan koronaviriis vardir
[human coronavirus (hCoV) 229E, HKU1, NL63 ve 0C43]. Burada HKU1
iliskili perikardiyal efiizyon gelisen bir olgu nadir olmasi nedeniyle
sunulacaktir.

Olgu: On sekiz aylik, bilinen galaktozemisi olan kiz hasta okstirtik, ates,
hizli nefes alip verme sikayetleriyle acil servise basvurdu. Sikayetlerinin
20 giin dnce basladigi, dis merkezde alt solunum yolu enfeksiyonu tanisi
ile yatirilarak izlendigi, taburculuk sonrasinda klaritromisin kullandigi
ancak son iki-lic guindir sikayetlerinin tekrar basladigi 6grenildi.
Hastanin gelis vital parametreleri; ates 37 °C, solunum sayisi 56/dk,
nabz1170/dk, oksijensiz satiirasyonu %93 ve tansiyon degeri 90/50
mmHg idi. Hastanin sistolik tftiriim, gallop ritmi ve retraksiyonlari
mevcuttu. Diger sistem muayeneleri dogaldi. CRP<0,357 mg/L, WBC
17.280/uL, notrofil sayisi 10.790/uL idi. Troponin-T 9.12ng/L (negatif)
olarak sonuclandi. Elektrokardiyografisi sinis tasikardisi olan hastanin,
grafisinde kardiyotorasik indeksi 0,59'du ve bilateral kalp golgesini
silen infiltrasyonu mevcuttu. Ekokardiyografik degerlendirmesinde
masif perikardial eflizyonu tespit edildi. Enfeksiyona sekonder masif
perikardiyal efiizyon, kardiyak tamponad olarak degerlendirilen hastaya
acil perikardiyosentez yapildi. Alinan sivi 6rnegi transuda vasfindaydi.
Kan ve perikardiyal sivi kiilturlerinde tireme olmadi. Maske ile oksijen
destegi ve seftriakson tedavisi baslanan hastanin perikardiyosentez
sonrasinda tasikardisi, takipne ve retraksiyonlari diizeldi. Hastanin
izleminde ek komplikasyon gozlenmedi ve seftriakson tedavisi 7
gline tamamlanarak taburcu edildi. Nazofarenks ornekleri ile alinan
solunum yolu viral panelinde hCoV-HKU1 pozitif olan hastanin diger
solunum yolu viral panel etkenleri negatif sonugland.

Sonug¢: hCoV-HKU1 enfeksiyonlari genellikle solunum sistemi
bulgulariyla izlenmekte iken sinirli sayida kardiyak patolojiler oldugu
bildirilmistir. Literatiirde akut solunum yetmezligi ve perikardiyal
eflizyon ile izlenen eriskin bir hastada hCoV-HKU1 tespit edilmistir.
Sistemik Lupus Eritematozus ile takipli eriskin hastada tekrarlayan
perikardit ataklarindan hCoV-HKU1 enfeksiyonuyla iliskilendirildigi bir
olgu da mevcuttur. hCoV-HKU1 enfeksiyonun olgumuzda oldugu gibi
nadir olarak cocuklarda perikardiyal hastaliklara yol acabilecegi akilda
tutulmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Human coronavirus HKU-1, perikardiyal eflizyon,
solunum yolu enfeksiyonu

[PP-05]

Sebat Eden Kreatinin Kinaz ve Transaminaz Yiiksekliginde
Akilda Bulunmasi Gereken Tani: Duchenne Muskuler Distrofi

Aysenur Tugce Oztiirk?, Melahat Melek Oguz', Mustafa Kilig2, ismail
Solmaz3, Abdiilkerim Kolkiran4, Arif Emre Glimussoy!

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklar Klinigi,, Ankara
3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi,, Ankara

4Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Hastaliklari Klinigi, Ankara

Amac: Muskuler distrofiler, normal kas fonksiyonu icin gerekli olan
genlerin defektinden kaynaklanan kalitsal progresif miyopatik
bozukluklar olarak tanimlanir. Duchenne muskuler distrofi, diger
muskuler distrofiler arasinda en ciddi klinigi olanlardan biridir ve
daha erken bulgu verir. X e bagl resesif olarak kalitilir. Bu nedenle
erkeklerde daha sik gorilir. Kas zayifligi, gross motor gecikme, biyiime
ve gelisme geriligi, CK (kreatinin kinaz) ve transaminaz yiiksekligi,
hastaligin ilerleyen evrelerinde dilate kardiyomyopati, travma ve
glukokortikoidden kaynakh frakturler, kas gili¢stuzligiinden dolayi
progresif olarak skolyoz gelistigi gozlemlenir.

Olgu: Yirmi bir aylik erkek hasta 5 giindir ates, halsizlik ve 6ksurik,
yuriimekte giclik cekme sikayetleri ile basvurdu. Fizik incelemesinde
parmak ucu yuriyisu yapiyordu, lomber lordozu vardi, baldir kaslari
belirgindi (pseudohipertrofi). Diger sistem muayenesi normaldi. Kan
tetkiklerinde ALT:1483 U/L, AST:781 U/L, GGT:7 U/L, total bilirubin: 0,1
mg/dL, LDH: 3312U/L ve CK: 45083 U/L bulundu. Tam idrar tetkikinde
pH: 7,0, dansite 1024, keton negatif, solunum yolu panelinde influenza
pozitif saptandi. Aldigi ¢ikardigi takibi yapildi, idrar ¢ikiminin normal
oldugu goriildii. influenzaya sekonder rabdomiyoliz diisiiniilerek
hastaya yiksek hidrasyonla alkali mayi verildi. CK degerlerinin
kademeli olarak dustigii ancak hidrasyona ragmen 7000 U/L de sebat
ettigi goruldi. Yatisinin 12. giininde CK degerlerinin artmamasi, tam
idrar tetkiki normal olmasi, hastanin aktif sikayeti olmamasi tizerine
taburcu edildi. Sebat eden CK yuksekligi olmasi ve muskdler distrofiyi
dustundiren klinik bulgularin olmasi nedeniyle hastadan metabolik
miyopati paneline ek olarak DMD MLPA (Multiplex ligasyona bagli prob
amplifikasyon) calisilmasi icin tetkik gonderildi. DMD (NM_004006.3)
Ekzon 46-53 delesyonu; hemizigot delesyon ile uyumlu sonuglandi.

Sonug: DMD’li cocuklarda herhangi bir klinik hastalik belirtisi ortaya
ctkmadan once serum CK konsantrasyonlari yiikselir; yenidoganlarda
bile yuksek dizeyler gozlenmektedir. Serum CK 2-3 yasina kadar zirveye
ulasir. Hidrasyona ragmen sebat eden CK vyiiksekliginde muskuler
distrofilerden stiphelenilmeli ozellikle infantil donemde beklenen
tipik klinik bulgularin ortaya ¢ikmamis olma ihtimali goz ontinde
bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Duchenne muskuler distrofi, kreatinin kinaz,
distrofin
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[PP-06]

Yiizde Asimetri, Gorme Kaybi ile Gelen Hastada Fibroz
Displazi: Olgu Sunumu

Ozge Nur Aksan Demirci', Emine Tugge Arici’, Tugce Ada’, Muhammed
Erkan Emrahoglu2, Senay Savas Erdeve?, Yasemin Tascl Yildiz3, Meltem
ilerit

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Beyin ve Sinir Cerrahi Klinigi, Ankara
3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji Klinigi, Ankara

4Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

Amag: Cocukluk caginda fasiyal asimetri kraniyofasiyal anomaliler,
travma, konjenital muskiler tortikollis, Klippel-Trenaunay gibi nadir
sendromlar, bening ve malign timorler nedeniyle ortaya cikabilir.
Fasiyal asimetrisi olan olgularda kozmetik problemlere ek olarak
bas agrisi, gorme kaybi gibi bulgularda eslik edebilir. Fibroz displazi
(FD), normal kemigin yapisal olarak daha zayif fibroz ve osse6z doku
ile yer degistirmesi sonucu olusan, lokalize, gelisimsel, iyi huylu bir
kemik hastaligidir. Burada yiizde asimetri, ggrmede azalma nedeniyle
basvuran ve fibroz displazi tanisi konulan bir hasta sunulmaktadir.

Olgu: On iki yas erkek hasta yaklasik 6 aydir devam eden sol gozde
gormede azalma ve 1 yil once baslayan ylzde asimetri nedeniyle dis
merkezde degerlendirilerek optik norit on tanisi ile merkezimize sevk
edilmisti. Hastanin 6zgecmisinde 10 yil dnce strabismus ayni gozde
operasyon oykiisi vardi. Soy gecmisinde 6zellik yoktu. Fizik muayenede
VA: 62,7 persentil (p), Boy: 37,5 persentil (p) yizin sol tarafinda
asimetri, sol gozde laterale kayma, sol gozde gorme kaybi disinda
patolojik muayene bulgusu yoktu. Tam kan sayimi, biyokimya tetkikleri
normal olan hastanin cekilen kraniyal MR'inda sol lateralde agirlikli
olmak tizere frontal kemik, sol zigomatik, sol lateralde sfenoid kemik,
klivus ve nazal kaviteyi etkileyen T1 ve T2 A serilerde hipointens zayif
kontrast tutan kemik patoloji izlenmis olup oncelikle fibroz displazi
ile uyumludur. Kemik patoloji nedeniyle sol gozde propitozis gelismis
ve displazik kemigin optik kanala basisi nedeniyle sol optik sinir seyri
degismis ve sinirde intrakonal ve ekstrakonal prekiazmatik segmentte
atrofi izlenmistir (Sekil 1). Hastada fibroz displazi tanisi nedeniyle
McCune Albrigt acisindan ileri degerlendirme yapildi ve izleme alindi.
Hasta beyin ve sinir cerrahisi tarafindan timériin cikarilip yerine
3 boyutlu titanyum ile yeni kemik implantasyonu plani ile opere
edildi. Hastaya frontal kubbe ve kaide fibroz displazisi rezeksiyonu ve
kraniyoplasti operasyonu yapildi (Sekil 2).

Sonug: Fibroz displazi genellikle cocukluk ya da adolesan doneminde
goriilen, benign, fibroosseoz bir kemik lezyonudur. Endokrin hastalikla
birlikte olan cok odakli fibroz displazi en az gorilen form olup tiim
olgularin %3’tnu olusturur. Tek tarafli kemik lezyonlari, ayni tarafta
café-au-lait lekeleri ve puberte prekoks gortlur. Bu klinik 6zelliklerin
bilesimi McCune Albright sendromu olarak tanimlanmistir. Olgudaki
hasta McCune Albright acisindan degerlendirilmis olup takibe alinmustir.

Anahtar Kelimeler: Fasial asimetri, fibroz displazi, Mccune Albright
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Sekil 2: Fibroz displazik alan rezeksiyonu sonrasi titanyum kemik
implantasyonu yapildi
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[PP-07]

Cocuklarda Ender Bir Silotoraks Nedeni: Gorham-Stout
Sendromu

Yasam Doruk Pervane', Murat Yasin Genc¢oglu2, Salih Uytun2, Gizem
Ozcan2, Ozlem Saritas Nakip3, Fatma Nur Oz, Saffet Oztiirk5, Ozkan Kaya®,
Cigdem Uner5, Senay Erdeve?, Sule Yesil8, Meltem ileri!

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
2Ankara FEtlik Sehir Hastanesi, Cocuk Gogiis Hastaliklari Klinigi, Ankara
3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Yogun Bakim Klinigi, Ankara
4Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Klinigi, Ankara

SAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji Klinigi, Ankara

6Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji Klinigi, Ankara

7Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

8Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Klinigi, Ankara

Amagc: Gorham-Stout Sendromu (GSS) lokalize lenfatik damarlarin
endoteliyal proliferasyonuna bagh kemikte absorbsiyon ve
destruksiyonun gelistigi distndlen, nedeni tam olarak bilinmeyen
ender bir hastaliktir. Kemik dokusunun litik lezyonlari ile birlikte
silotoraks ve abdominal lenfangioma goriilebilir. Tanisi hastanin klinigi,
laboratuvar ve radyolojik bulgulari ile konulur. Burada silotoraks ile
basvuran ve GSS tanisi konulan bir hasta sunulmaktadir.

Olgu: ik bucuk yasinda erkek hasta ates ve solunum sikintisi sikayeti
ile dis merkeze basvurmus ve solda plevral eflizyon nedeniyle
degerlendirmesinde silotoraks oldugu gosterilmis ve gogus tupu
takilarak ileri degerlendirme icin merkezimize sevk edilmisti.
Ozgecmisinde coklu besin alerjisi ykiisii olan hastanin soy gecmisinde
ozellik yoktu. Fizik muayenesinde sag akcigerde bazalde solunum
seslerinde azalma, sol akcigerde toraks tiipti mevcuttu. Diger sistemik
muayeneleri dogaldi. Akut faz reaktanlari, biyokimyasal parametreleri
hipoalbuminemi disinda normal olan hastanin, akciger grafisinde
sag akciger sinls kapal olarak gorildi ve sol akcigerde toraks tip
izlendi (Sekil 1). Plevra sivisindan trigliserit yiiksekligi gosterildi.
Plevrada sitoloji normal ve ARB negatif saptandi, kiltir Gremesi
olmadi. Etiyoloji icin bakilan viral seroloji, onkolojik ve romatolojik
markerlar negatif bulundu. Kemik iligi aspirasyonu normaldi. Toraks
BT'sinde sag akciger bazalde 45mm plevral eflizyon ve akciger
parankiminde interlobiiler septal kalinlasmalar gorildi (Sekil 2).
Kemik surveyinde bilateral humerus proksimal, her iki femur proksimal
ve distal metafizinde, sag tibia proksimal metafizinde litik lezyonlar
saptandi (Sekil 3). Ekokardiyografisinde perikardiyal efiizyon saptandi
ve takiplerinde efiizyon miktarinda artis olan, hemodinamisi bozulan
hastaya perikardiyosentez yapildi. Siloz vasifta olan, tekrarlayan ve
giderek artan sivi icin perikardiyal katater yerlestirildi. Mevcut klinik
ve gorlintiileme bulgulari ile hastaya Gorham-Stout Sendromu tanisi
konuldu. Hastaya sirolimus tedavisi baslandi. TPN (total parental
nutrisyon), oktreotid infiizyonu ve uygun antibiyoterapi ile izlenen
hasta, yagdan fakir ve MCT (orta zincirli yag asitleriden zengin
diyet, sirolimus ve IV aralikh pamidronat tedavisi ile taburcu edildi.
Sonug: Silotoraks nedeniyle izlenen hastalarda nadir bir neden olarak
GSS ayiricl tanida dastnilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Gorham-Stout Sendromu, silotoraks, kemikte litik
lezyonlar

Sekil 1: Solda hastanin basvurusunda cekilen grafide sag akcigerde siniis
kapali, sagda toraks tlipui takilmasi sonrasinda cekilen akciger grafisi

Sekil 2: Toraks BT'de sag akcigerde plevral efiizyon, akciger parankiminde
interlobiiler septal kalinlasmalar ve toraks tlipt goriintist

BT: Bilgisayarli tomografi

Sekil 3: Kemik surveyinde bilateral humerus proksimal, sag femur
proksimal ve distal metafizinde litik lezyonlar
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[PP-08]

Epitroklear Lenfadenopati: Kedi Tirmigi Hastahgl ile iliskili
Bir Olgu

Goksel Vatansever!, Mehmet Stiha Seving2, Giil Arga3, Elif Baysall, Ergin
Ciftci3

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar Bilim Dali,
Ankara

Amag: Lenfadenopati cocukluk ¢aginda sik karsilasilan ve dolayisiyla
pediatri poliklinigine sik basvuru nedenlerinden biridir. Genellikle iyi
huylu, kendi kendini sinirlandiran enfeksiyoz nedenlerin bir sireci
olmakla birlikte ciddi sistemik bir hastaligin veya malignitenin bulgusu
da olabilir. Bu yazida dirsek arkasinda sislik ile gelen, fizik muayenede
epitroklear lenfadenopati saptanan ve kedi tirmigi hastaligi (KTH) tanisi
alan bir olgu epitroklear lenfadenopatinin nadir goriilmesi nedeniyle
sunulacaktir.

Olgu: On dort yasinda kiz hasta poliklinigimize sag dirseginin arkasinda
sislik yakinmasi ile basvurdu. Sisligin bir giin once basladigi, agrih
oldugu, halsizligin ve hafif atesin sikayetine eslik ettigi ancak atesinin
olctilmedigi ogrenildi. Oykiisii detaylandinldiginda evde kedi besledigi,
bircok kez kendi kedisi ve yavru sokak kedileri tarafindan tirmalandigi
ogrenildi. Fizik muayenesinde genel durumu iyi, atesi 36,9 °C, solunum
sayisi 15/dk, kalp hizi 84/dk, tansiyonu 112/76 mm/Hg idi. Sag
medial epikondilin Ustinde hareketli, yumusak kivamli, isi artisi
olmayan, dizgiin sinirh 2,5 cm x 1,5 cm caph agrili sislik palpe
edildi (Resim 1). El sirti ve on kol i¢ ve dis ylizeyinde cok sayida kedi
tirmalama ve isingina bagli abrazyon ve laserasyonlari mevcuttu.
Hastanin diger sistem muayeneleri normal olarak degerlendirildi.
Etiyolojiye yonelik yapilan laboratuvar incelemelerinde beyaz kiire
6.410x106/L, hemoglobin: 13,2 g/dL, trombosit: 233.000x106/L, C-reaktif
protein: 21,6 mg/L, sedimantasyon: 23 mm/saat, laktat dehidrojenaz:
210 U/L, tirik asit: 4,7 mg/dL saptandi. Periferik yaymasinda atipik hiicre
goriilmedi. Direkt grafide sag dirsekte medial epikondil komsulugunda
diizgin sinirli opasite artisi gortldu (Resim 2). Yuzeyel doku USG
incelemesinde sag dirsek medialinde 23x16 mm boyutlarinda ve reaktif
goriinimde yiizeyel lenf nodu izlendi. Kedi tirmigi hastaligi on tanisi ile
gonderilen serolojik incelemede Bartonella henselae IgM ve 1gG pozitif
sonuglandi. Hastaya azitromisin baslandi.

Sonug: Epitroklear lenfadenopati KTH icin karakteristik bir bulgudur.
Epitroklear lenfadenopati saptanan hastalarda ayrintili 6yki ve tam bir
sistemik fizik muayene ile ayirici tanilara yonelik yapilacak laboratuvar
ve goriintiileme yontemleriyle KTH tanisi konulabilir.

Anahtar Kelimeler: Kedi tirmigi hastaligi, epitroklear lenfadenopati,
Bartonella henselae
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Resim 1: Sag dirsek arkasinda epitroklear lenfadenopati

Resim 2: Sag dirsek medial epikondil komsulugunda diizgiin sinirh
opasite artis



Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Mecmuasi 2025;78(Suppl 1):1-112

2. ANKARA PEDIATRI KONGRESI 7-10 KASIM 2024
POSTER SUNUMLARI

[PP-09]

Duyusal isleme Bozuklugunda Beckman Oral Motor Terapisi:
Bir Olgu Sunumu

Nesime Aysenur Gilaydin, Enes Yaman

Tiirkiye Spastik Cocuklar Vakfi, Fizyoterapist, Istanbul

Amacg: Bu calisma, 7 yasindaki bir cocugun duyusal isleme bozuklugu
ve agiz motor becerileri Gzerindeki tedavi stirecini degerlendirmeyi
amaclamaktadir. Beckman Oral Motor Terapisi’'nin etkilerini inceleyerek,
tedavi sonrasinda gelisimsel iyilesmeleri gozlemlemek hedeflenmistir.

Olgu: Y.Y.,, 08.05.2017 dogumlu, tiip bebek denemesi ile diinyaya
gelmis tek cocuk olarak basvurdu. Taktil ve isitsel alanda duyusal
hipersensitivite, proprioseptif hiposensitivite ve vestibtler duyusal
achk ile birlikte yeme seciciligi ve 6gtuirme sikayetleri bulunmaktadir.
ilk 6lciimlerde agiz motor becerilerinde zayifliklar saptanmis; son
olctimler ise onemli ilerlemeleri gostermistir. Ust dudak biizme 1/3,
alt dudak buizme 2/3, dis eti masajinda sol ve sag hareketler 1/1 olarak
degerlendirilmistir. Tedavi suirecinde, toplamda 96 seans fizyoterapi
alan Yusuf, haftada 2 giin terapi almistir.

Sonug: Tedavi sonunda, Y. nin agiz motor becerilerinde belirgin
bir iyilesme gozlemlenmistir. Sikayetleri onemli olctide azalmis ve
yeme aliskanliklarinda gelisme kaydedilmistir. Bu calisma, cocuklarda
duyusal isleme bozukluklarinin tedavisinde erken miidahalenin ve
uygun terapotik yaklasimlarin onemini vurgulamaktadir. lyilesme
suireci, sadece fiziksel becerilerle sinirli kalmayip, ¢ocugun sosyal
etkilesimlerinde ve genel yasam kalitesinde de olumlu degisiklikler
saglamistir. Ayrica, alanda yayin eksikligi oldugu icin bu calismanin,
Beckman Oral Motor Terapisi'nin etkinligine dair literatiire 6nemli bir
katki sunmasi beklenmektedir. Bu yontem, gelecekteki tedavi suirecleri
icin onemli bir referans noktasi olusturmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Beckman oral motor terapisi, duyusal isleme
bozuklugu, yeme seciciligi

[PP-10]

ilac intoksikasyonu Mu? Yabanai Cisim Aspirasyonu Mu? Tani
Karmasasi

Siimeyye Evsile, Gokce Celep

Amasya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dal,
Amasya

Amacg: Trakeobronsiyal yabanci cisim aspirasyonu, ¢ocuklarda onemli
bir morbidite ve mortalite nedenidir. Erken tani ve uygun tedavi ile
oltimle sonuclanabilecek ciddi komplikasyonlar onlenebilir. Olgular cok
farkli klinik tablo ile basvurabildiginden tanida gecikme yasanabilmekte
ya da farkh tanilar alabilmektedirler.

Olgu: Bu olgu sunumunda 8 ayhk hastanin acil basvurusunda
parasetamol tablet icme oykusi verdigi ve izlemde produktif
oksurukleri olmasi sebebi ile yapilan endoskopik muayenede ilaca ait

film parcasinin solunum yolunda oldugu gortilerek cikartiimasi ve ilag
intoksikasyonu oykisu ile gelip yabanci cisim aspirasyonu tanisi alan
bir olgu sunulmustur.

Tartisma: Solunum yolu yakinmalarinin yabanci cisim aspirasyonuna
bagli olabilecegi algisi toplumda oldukca dustktir. Saglam cocuk
takiplerinde ailelere verilecek egitim ile yabanci cisim aspirasyonu
onemli oranda onlenebilir. Burada, net bir aspirasyon oykist olmayan,
detayh degerlendirilmemis olsaydi sadece parasetamol intoksikasyonu
nedeni ile izlenebilecek bir olgu ele alinmistir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, ev kazalari, yabanci cisim aspirasyonu

[PP-11]

Uciincii Basamak Cocuk Hastanesinde Mavi Kod
Uygulamalarinin Degerlendirilmesi

Funda Kurt!, Devrim Tanil Kurt?

TAnkara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Acil Klinigi, Ankara
2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Anestezi ve Reanimasyon Klinigi, Ankara

Giris: Mavi kod uygulamasi, hastane icinde acil mudahale ihtiyac
olan hastaya en kisa zamanda etkin ve etkili mudahalenin yapiimasi
icin olusturulmus olan bir erken uyari sistemidir. Bu calismada
hastanemizde uygulanan mavi kod bildirimleri degerlendirmek
amaclandi.

Gereg ve Yontem: Ekim 2019 ve Aralik 2020 tarihleri arasinda tgtnci
basamak ¢ocuk hastanemizde mavi kod bildirimlerinin demografik ve
klinik verileri retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: Calisma doneminde mavi kod verilmis olan 59 hastada yas
ortanca, IQR 146,0 (67,0-183,0) ay olup, hastalarin 32’si (%39,0) 133-216
ayyas arahigindaydi; 23't (%39,0) erkek cinsiyette idi. Hastalarin 27’sinde
altta yatan kronik hastalik oldugu, en sik kronik hastalik grubunun da
norolojik hastalik (%33,0) oldugu saptandi. Mavi kod c¢agrilarinin en sik
(%83,1) 08:00-16:00 saat araliginda verildigi; cagri verilen yerlerin en sik
kan alma (%37,3), cocuk servisleri (%22,0) ve hastane koridoru (%16,9)
oldugu belirlendi. Mavi kod ¢agri nedenleri siklik sirasina gore senkop
(%62,7), konviilsiyon (%15,3), solunum arresti (%11,9), kardiyopulmoner
arrest (%5,1), solunum sikintisi (%5,1) idi. Mavi kod verildikten sonra
ekibin olay yerine ulasma siresinin ortalama * standart sapma (min-
maks) 1,53%0,59 (1-3) dk oldugu saptandi. Mavi kod verilen yere gore
nedenler degerlendirildi; Kardiyopulmoner arrest nedeniyle mavi kod
cagrist yapilmis 3 hasta cocuk servisinden (%100); solunum arresti
nedeniyle cagri yapilmis 7 hastanin 3’ti (%42,9) cocuk servisi, 4t (%57,1)
radyoloji boltiimtinden oldugu saptand.

Sonuc: Mavi kod ekibindeki kisilerin tecriibeli olmasi ve tekrarlanan
glincel egitimler yaparak bilgilerinin arttirilmasi ile hastane i¢i sag
kalimi arttirilabilir.

Anahtar Kelimeler: Mavi kod, kardiyopulmoner resiisitasyon, mortalite,
erken uyari sistemi, yasam orani
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[PP-12]

Dikkatsizlik ve Degisen Hayatlar: Bir Koroziv Madde
(Etildimetilamin) Oykiisii

ihsan Ozdemir!, Anna Carina Ergani2

'Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 Klinigi, Cocuk Acil Béliimii,
Konya

‘Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Cocuk
Gastroenterolojisi Boliimii, Konya

Giris: Korozif maddeler, doku ile direk temasi halinde hasara neden
olan kimyasal ajanlardir. icilen korozif maddenin miktari, fiziksel
hali ve ozellikle pH’si doku hasarinin yeri ve siddetini biytk olctide
etkilemektedir. Ornegin; pH'st >12 ve <1,5 olmasi ciddi hasarla
dogrudan iliskilidir. Asit alimi koagtilasyon nekrozunu, alkali alimi
ise dokular penetre ederek likefaksiyon nekrozunu baslatmaktadir.
Hastalar tukriglini yutamama/salya akmasi, yemege karsi isteksizlik,
disfaji/odinofaji, orofaringeal vyaniklar, retrosternal veya Kkarin
agrisi, epigastrik agri, kusma, ajitasyon, dispne, tasikardi, ates ile
basvurabilirler. Salya akmasi ve beslenme isteksizligi genellikle 6zofaguz
hasari ile iliskilidir.

Olgu: On alti yasinda sanayide isci olarak calisan Suriye uyruklu erkek
hasta suya benzer renksiz bir siviyl su zannederek 1-2 yudum i¢me
sonrasi takibinde nefes almakta zorlanma ve tikirigini yutamama
sikayetleri ile tarafimiza basvurdu. Hasta oksijen destegi ile orali
kapatilarak miisahade altina alindi. Hastanin ictigi sivi madde getirtildi
ve bir amin tirevi korozif madde olan etildimetilamin oldugu anlasildi.
Yanici, yakici ve buharlasabilir 6zellikte olan sivinin pH’t 12 idi. Yiiksek
alkali madde aldig netlestirilen hastanin fizik muayenesinde agiz ici,
damaklar ve arka farinks duvarida yaygin mukazal lezyonleri mevcuttu
ve odinofaji ifade ediyordu. Hasta proton pompa inhibitori yapilan
ve orali kapatilan hasta 8. saat sonrasi endoskopik degerlendirme
icin cocuk gastroenteroloji tarafindan yapilan endoskopisinde
ozofagis limen mukazasinin %75'inde fazlasinin hasarl oldugu, mide
korpus ve antrum mukozasi odemli ve hiperemik oldugu, pilorun
ise nonfonksiyone oldugu gortldi. Epiglotiti de belirgin 6demli olan
hasta inhaler adrenalin ve v deksametazonu hemen uygulandi. Olasi
zor entubasyon ve total parenteral nutrisyon (tpn) baslanma durumu
da olabileceginden destek tedavileri icin yatisi yapildi. Erken doenm
strikttirleri saptamak amaciyla endoskopik degerlendirme planlandi.

Sonug: Hastamizda oldugu gibi amin tiirevleri gibi kimyasal bilesiklerde
pH’si yiiksek olan ve agizdan beslenmeyi engelleyecek ve tpn baslayacak
kadar ciddi sorunlara neden olabilmektedir. Gelismekte olan ulkelerin
ve sosyo-ekonomik olarak dustik insanlarin bir sorunu olarak karsimiza
ctkan bu durum ciddi bir sorun olmaya hala devam etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Korozif madde, adolesan, mukozal hasar,
etildimetilemin
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[PP-13]

Bilateral Ureter Tasina Bagh Postrenal Akut Bobrek
Yetmezligi: Olgu Sunumu

Kibra Gulliioglu'!, Funda Arslan Gokkaya2, Halis Can Demirttrk3, Elif Ezgi
Geng#, Bilge Akkaya®, Betiil Oztiirk®, Ali Giingor5, Nilden Tuygun5

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
2Polatli Duatepe Devlet Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Klinigi, Ankara
3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Uroloji Klinigi, Ankara

4Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Nefroloji Klinigi, Ankara

SAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Acil Klinigi, Ankara

Amag: Cocuklarda triner sistem taslari karin agrisi, bulanti, kusma,
idrar renginde degisiklik gibi hafif semptomlara sebep olabildigi gibi
nadir de olsa postrenal akut bobrek yetmezligine (ABY) de sebep
olabilir. Bu olgu sunumunda bilateral iireter tasina bagli postrenal ABY
tanisi olan hasta sunulmustur.

Olgu: iki yasinda kiz hasta dis merkeze ishal, kusma ve 24 saattir idrar
cikisi olmamasi sikayetiyle basvurmus. Hastanin yapilan muayenesinde
mukozalarda kuruluk disinda patolojik bulgu saptanmamis. Acil serviste
alinan tetkiklerinde; beyaz kiire sayisi: 12,27 109/L, hemoglobin: 13,3
g/dL, trombosit: 437,000, kreatinin: 0,5 mg/dL, kan tre azotu: 27,5 mg/
dL, idrar tahlilinde hemoglobin +2, eritrosit 3450, I6kosit esteraz +1
saptanmis. Dis merkezde hastaya serum fizyolojik yiiklemesi yapilmis,
hidrasyon tedavisine devam edilmis. Hastanin idrar ¢ikisi olmamasi
tizerine 1 mg/kg furosemid intravenoz yapilmis. Hastanin idrar gikisinin
olmamasi, kreatinin degerlerinde artis olmasi lzerine hastanemiz acil
servisine sevki alindi. Hasta acil servisimize geldiginde genel durumu
ivi, bilinci acik, sistem muayeleri dogal ve odemi yoktu. Tansiyonu
110/70 mmHg olarak olctldi. Acil servisimizde alinan tetkiklerinde
hemogram normal, kreatinin 1,4 mg/dL, trik asit: 8mg/dL olarak
saptandi. Hastanin dis merkez idrar tahliline gore 6n planda nefrolitiazis
dustinuldi. Hastaya yapilan driner sistem ultrasonografisinde her
iki bobrek pelvikalisiyel yapilar hafif dolgun gortinimde izlendi, tas
saptanamadi. Tas protokolli abdomen bilgisayarli tomografide (BT)
treteropelvik sistem bilateral grade 1-2 dilate, sag ureterovezikal
bileskede 4mm capta tas, sol ureter alt ucta mesane girisinde 2 mm
capinda tas olarak degerlendirildi. Hasta cocuk trolojiye konsiilte edildi
ve hastaya sistoskopi planlandi. Hastanin operasyon sirasinda bilateral
alt ug Ureter tasina bagl obstriiksiyonu oldugu goriildii. islem sonrasi
idrar cikisi gortilen hastanin alinan tetkiklerinde bobrek fonksiyon
testleri normale geldi, onerilerle taburcu edildi.

Sonug: Cocuklarda uiriner sistem taslari son yillarda giderek artmaktadir.
Bilatarel Uriner sistem taslari idrar yollarinda tikanikhiga yol acarak
postrenal akut bobrek yetmezligine sebep olabilir.

Anahtar Kelimeler: Nefrolitiazis, postrenal ABY, pediatri
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[PP-14]

Candida Auris’e Bagli Mesanede Fungus Topunun Sistemik/
Lokal Amfoterisin B ve Cerrahi Olarak Eksizyonla Basarili
Tedavisi

Yagmur Erkol Yilmaz!, Merve Havan2, Bayram Bayramov2, Eda Eyduran2,
Nilay Penezoglu3, Belkis inceli3, Mirag Yildirim#, Serap Teber, Ergin Ciftci3,
Yakup Tarkan Soygtirs, Tanil Kendirli2

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Anabilim Dali, Ankara
3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Noroloji Anabilim Dali, Ankara

SAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Uroloji Anabilim Dali, Ankara

Amacg: Toplumda nadir goriilse de diyabet, immunsupresyon,
idrar sondasi uygulamasi, uzun hastane yatisi ve genis spektrumlu
antibiyoterapi kullanimi olan hastalarda idrarda mantar enfeksiyonu
gorilebilmektedir. Burada seronegatif noromyelitis optika (NMO)
spektrum bozukluguyla izlenirken mesanede fungus topu saptanan
hastayi sunduk.

Olgu: On yedi yasinda erkek, alt ekstremitelerden baslayan asendan
kas glcstzlugiyle takibe alinmis. Beyin manyetik rezonans
gortintilemesinde: Bilateral serebral hemisferde beyaz cevherde
subkortikal, korpus kallosum kesiminde, mesensefalon ve pons
sag kesimde T2 FLAIR hiperintens difiizyon artisiyla kontrastlanan
ekspansil lezyonlar (MOGAD, NMO spektrumu, otoimmiin ensefalitler)
gorilmus. Lomber ponksiyon tetkiklerinde enfeksiyon saptanmamis,
immunglobulinler negatif sonuglanmis. Otoimmiin ensefalit tanisiyla
3 giin 2 mg/kg/g IVIG, 5 giin pulse steroid (30 mg/kg/g) uygulanmis.
Ardindan 04.07.2024 tarihinde GKS: 6, entiibe olarak cocuk yogun
bakim iinitemize (CYBU) kabul edildi. Hastaya 7 kez plazmaferez,
4 doz rituksimab (375 mg/m2/doz) uygulandi. Serum anti-miyelin
oligodendrosit glikoprotein (MOG) antikoru negatif, Aquaporin-4
antikoru negatif sonucglandi, elektroensefalografi normaldi.
Ekstiibasyonu tolere edememesiyle yatisin 38. giiniinde trakeostomi
acildi, coklu antibiyoterapiye ragmen direngen ateslerinin olmasiyla
mantar enfeksiyonu dustinilerek Flukonazol tedavisi 10 gtin kullandi.
izlemin 39. giiniinde idrar kiiltiriinde 100,000 KOB/mL Candida
Aureus Uremesi oldu. Mantar odak taramasinda mesane limeninde,
hareketli heterojen ekojen alan (fungal benzoar/ fungus topu) gortildi,
yatisin 49. giiniinde Kaspofungin baslandi, 21 giin kulland. izlemin
52. glintinde sistoskopi yapildi: beyaz, duvara yapisan, fungus topu
olusumun total eksizyonuyla intravezikal doku temizlenerek lipozomal
Amfoterisin B tedavisi verildi. Hasta 63 giin CYBU’de, 56 giin noroloji
serviste, 55 glin fizik tedavi tnitesinde izlenerek toplamda 6 ay sonra
taburcu edildi. Tim ekzom dizi analizi (WES) CFI/NM_000204.5 geninde
homozigot mutasyon (CF/ geninde c.1a>G(pM1V) varyanti tespit edildi.
Kompleman Faktor 1 eksikligi tekrarlayan piyojenik, cilt, menenjit,
solunum ve riner sistem enfeksiyonlari ve santral sinir sistemi
enflamasyonuyla giden, immin disregiilasyondur.

Sonug: Candida iliskili fungus topunda fungemiyi onlemek igin
kilavuzlar bizim hastamizda oldugu gibi cerrahi eksizyon ile sistemik
antifungal tedavi ve/veya lokal irrigasyon onermektedir.

Anahtar Kelimeler: Candida, fungus topu, idrar yolu enfeksiyonu,
mesane

[PP-15]
Atesli Bir infant Hastada inkomplet Kawasaki Hastaligi

Kerime Semanur Tiirker?, Fatma Nur 0z2, Melahat Melek Oguz'

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklan Klinigi, Ankara
2Ankara FEtlik Sehir Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Klinigi, Ankara

Giris: Kawasaki Hastaligi (KH) akut, atesli kendi kendini sinirlayan
cocukluk caginin sistemik bir vaskdlitidir. Ana bulgular ates, konjunktivit,
deri ve mukoz membran tutulumu ve servikal lenfadenopatidir. Agirlikli
olarak koroner arter olmak tizere pek ¢ok orta capli arteri tutar. Tedavi
edilmezse %25'e varan oranda koroner arter hastaligi ile sonuglanir.

Olgu: Uc ay 15 giinliik erkek hasta, ii¢ giin énce baslayan ates, gozlerde
kizarma, inleme sikayetleriyle basvurdugu merkezden idrarinda Iokosit
goriilmesi lizerine irosepsis 6n tanisiyla sevkedilmisti. Oykisiinden
kronik hastaliginin olmadigi, ikinci ay asilarinin yapildigi, anne baba
arasinda akrabalik olmadigi 6grenildi. Fizik muayenesinde; atesi 38,5
°C, kalp tepe atimi 150/dk, tansiyon arteriyel 80/40 mmHg, oksijen
saturasyonu %98 idi. Genel durumu orta-iyi, bilateral nonpdrilan
konjonktiviti mevcuttu, diger sistem muayeneleri dogaldi. Laboratuvar
incelemesinde hemoglobin 10,4 g/dL, beyaz kiire sayisi 17x109/L, total
notrofil sayisi 12x109/L, trombosit sayisi 441x109/L, C-reaktif protein
116mg/L, alanin aminotransferaz 119 U/L, aspartat transferaz 95 U/L
olup diger bobrek ve karaciger fonksiyon testleri normal sinirdaydi.
idrar tetkikinde lokosit sayist 17 WBC/HPF idi. Kan ve idrar kiiltiiri
alinarak hastaya sefotaksim baslandi. Klinik izleminde bir giin sonra
dudaklarinda hiperemi, BCG skarinda eritem ve antipiretiklere yaniti
olmayan direncli ates izlendi. Ates stiresinin 5 gtin olmasi, nonprilan
konjonktivit, dudakta hiperemi, akut faz reaktanlarinda ytkseklik,
piyiri, genis spektrumlu antibiyotige yanit alinamamasi nedeniyle
hastada inkomplet KH distnuldi. Ekokardiyografisi normaldi.
intravenoz immiinoglobulin (IVIG) tedavisi 2 gr/kg verildi ve anti-
enflamatuvar dozda aspirin baslandi. Hastanin atesi IVIG tedavisi
sonrasi 12. saatte dusti. Diger bulgularinin de izlemde geriledigi,
akut faz reaktanlarinin normal sinirlara dusttigu gortldi. Kan ve idrar
kultirtinde Greme olmayan hasta antitrombotik dozda aspirin tedavisi
ile taburcu edildi.

Sonug: KH’nin kesin tanisi icin spesifik bir laboratuvar testi olmamasi
tanida zorluga neden olur. Tani kriterlerin hepsini karsilamayan
inkomplet KH'de laboratuvar ve goriintiileme bulgular taniya destek
olabilir. Burada infant inkomplet KH olgusu atesle basvuran, akut faz
yuksekligi saptanan hastalarda ayirici tanida KH hastaligina dikkat
cekmek icin sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: inkomplet Kawasaki hastahg, direncli ates, infant
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[PP-16]
Dipsiz Bir Kuyu: Lenfadenopati

Hiilya Akat, Belkis Hatice inceli, Dondii Nilay Penezoglu, Elif Somuncu, Giil
Arga, Halil Ozdemir, Ergin Ciftci

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Amag: Lenfadenopati, cocukluk caginda sik goriilen hastane basvuru
nedenlerinden biridir ve etiyolojisinde enfeksiyonlar on planda gelir.
Enfeksiyon kaynakli nedenler arasinda tularemi, nadir goriilmesine
ragmen, ozellikle endemik bolgelerde yasayan hastalarda akilda
tutulmalidir. Francisella tularensis'in neden oldugu tularemi zoonotik
bir enfeksiyondur. Kontamine su ve gidalarla, dogrudan temas, vektorler
ve solunum yoluyla bulasabilir. Ulkemizde en sik bulas yolu kaynak suyu
veya klorlanmamis icme suyu tiiketilmesidir. Ates, titreme, halsizlik, bas
agrisi, kas agrisi, karin agrisi gibi o6zgil olmayan belirtilerle birlikte
tularemi belirtileri enfeksiyonun viicuda giris yolu ve klinik formuna
gore degisiklik gosterir. Tedavi edilmeyen olgularda sepsise hatta 6ltime
yol acabilir. Alti farkli klinik formda siniflandirilir: Glseroglandiiler,
glanddiler, oktloglandiiler, orofaringeal, tifoidal ve pulmoner. Burada,
tilkemizde en sik goriilen klinik form olan orofaringeal tularemi tanisi
almis 8 yasinda bir olgu sunulmaktadir.

Olgu: Oncesinde saglikh olan 8 vyasinda erkek hastaya 3 hafta
once sol kulak oniinde agrili sislik nedeniyle basvurdugu saglik
kurulusunda akut otitis media tanisi ile oral antibiyotik tedavisi
baslanmis. Tedavi altinda sislik artmaya devam etmis ve boyuna
yayillmis, sikayetlerine oksuriik, burun akintisi eklenmis. Hastanemize
basvuru muayenesinde sol preaurikular, sol 6n servikal ve bilateral
submandibular bolgede 2 cm lzerinde sert, hareketsiz ve agrili
lenfadenopati palpe edildi, organomegali saptanmadi. Tetkiklerde
|okositoz, CRP yuksekligi, ultrasonografisinde sol parotis diizeyinde
27x15 mm nekrotik lenfadenopati saptanan hasta servise yatirildi.
Etiyolojiye yonelik yapilan tetkiklerinde akciger grafisi dogal, abdomen
ultrasonografide “hepatomegali, Gst sinirda dalak boyutu, periportal
ekojenite artisi” gorildi. Enfeksiyoz etkenlere yonelik yapilan seroloji
ve kiltur tetkiklerinde ozellik gortilmedi. Anamnez derinlestirildiginde
Yozgat'ta koyde kuyu suyu tiikettigi ogrenilmesi tizerine tularemi
dustunulda. Francisella tularensis agliitinasyon testi 1/640 titrede pozitif
saptandi. Hasta siprofloksasin ve gentamisin ile tedavi edildi. izleminde
lenfadenopatilerinde belirgin kiiciilme gozlendi.

Sonug: Lenfadenopatinin tanisindan tedavisine giden siirecte anamnez
onemli bir yer tutmaktadir. Ozellikle endemik bolgelerden gelen
hastalarda zoonotik etkenlerden tularemi unutulmamahdir.

Anahtar Kelimeler: Kuyu suyu, lenfadenopati, tularemi
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[PP-17]

Tiroid Disfonksiyonu ile Giden Nadir Bir Mental Retardasyon
Nedeni: Allan-Herndon-Dudley Sendromu

Eda Didem Kayakiran Demir?, ilayda Kiitiikkiran2, Safak Demirtas', Zeynep
Siklar, Elif Ozsu', Zehra Aycan', Merih Berberoglu!

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Ankara

Giris: Tiroid hormonlarinin santral sinir sistemi hucrelerine girisi
monokarboksilat tasiyici-8 (MCT8), MCT10 ve organik anyon tasiyici
polipeptit-1C1 (OATP1C1) gibi 6zglin proteinler araciligi ile gerceklesir.
Bu tasiyici proteinlerin mutasyonunda, tiroid hormonu triiyodotironin
(T3) santral sinir sisteminde hedef hiicreye tasinamaz ve santral
hipotiroidiye yol acar. Allan-Herndon-Dudley sendromu (AHDS), MCT8
olarak da bilinen SLC16A2 mutasyonuna bagli aksiyal hipotoni, kas
hipoplazisi, spastisite, ciddi zihinsel yetersizlige yol acan X'e bagl resesif
gecisli nadir bir hastaliktir. Hastahgin klinik bulgulari heterojen olmasi,
tiroid fonksiyon testlerindeki degisiklikler (serbest T3 yiiksek, serbest T4
disuk, TSH normal) nedeniyle tanisal gicliikler yasanmaktadir.

Olgu: Zamaninda 3380gr dogan olgunun 2 aylikken emme giicliigu,
hipotonik bebek etiyolojisi arastirilirken serbest T4: 0,46pmol/L (11-
22), TSH: 3,81 plu/mL (0,6-4,84) saptanarak L-tiroksin (LT4) baslandig
6grenildi. Klinigimize ilk basvurusu 1,34 yasinda, agirlik: 8,1 kg, boy: 81
cm (-0,07SDS), VKI: 12,35 kg/m? (-3,85SDS), bas cevresi: 49 cm (0,66SDS),
hipotonik, bas kontrolii zayif, desteksiz oturamiyor ve goz temasi yoktu.
L-tiroksin tedavisi altinda serbest T4: 4,51 pmol/L (7-16), serbest T3:
8,43 pmol/L (3,8-6), TSH: 3,89 ulU/mL (0,60-4,84), tiroid otoantikorlar
negatif saptandi. Bilateral mikst tipte isitme kaybi olan olgunun mental
retardasyon ve hipotonisitesi nedeni ile metabolizma tarafindan yapilan
metabolik test profili normaldi. Kranial MRG'de serebral ve serebellar
atrofi mevcuttu, hipofiz bezi yiiksekligi 2,5 mm (<-2SDS) idi. On hipofiz
hormonlari normaldi. Olgunun 2,4 yasinda viicutta yaygin kasiima
sonrasi cekilen EEG'sinde bilateral santro-temporalde paroksismal
anomali gozlendi ve antiepileptik tedavi baslandi. Hipotoni, mental
retardasyon, yutma disfonksiyonu olan; laboratuvarinda sT3 yiiksek, sT4
dusuk ve TSH normal olan olguda AHDS distnildi. Genetik analizinde
SLC16A2 geninde ¢.355_357dupAAC (p.Asn119dup) hemizigot (olasl
patojenik) mutasyon olarak sonuclandi. Santral sinir sisteminde etkin
T3 artisi saglayan tedavi olmadigi icin LT4 kesildi.

Sonug: Agir mental retardasyon, aksiyel hipotoni, zayif bas kontroli,
spastik parapleji ve hareket bozuklugu olan hastalarda tiroid fonksiyon
testlerine detayli bakilmalidir. Bu olgularda, sT4 dustkligine sT3
yuksekligi eslik ettiginde AHDS akla gelmelidir. Giinimizde AHDS
icin kanitlanmis tedavi mevcut degildir, destek tedavisi verilerek
multidisipliner izlenmektedir.

Anahtar Kelimeler: Allan-Herndon-Dudley sendromu, MCT8 eksikligi,
SLC16A2 geni, tiroid hormon bozuklugu
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Yalanci Erken Ergenlik Bulgulari ile Gelen Leydig Hiicreli
Testis Tiimorii Olgusunda Orsiektomi Sonrasi Gelisen Gergek
Erken Ergenlik

Sedef Bayar?!, Mert Banri2, Zeynep Siklar?, Elif Ozsu?, Emine Kiibra Sen?,
ilkyaz Tiirktan1, Zehra Aycan', Merih Berberoglu?

TAnkara Universitesi Tip Fakiimtesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiimtesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

Giris: Leydig hiicreli timor sex kord-stromal tumorlerin igerisinde
en sik gorilen tipidir. Bununla beraber testis neoplazmlarinin sadece
ylizde 1-3’inti olusturan nadir bir formu olup ergenlik 6ncesi donemde
nadiren gorilr. Pediatrik Leydig hiicreli timaorler genellikle tek tarafh
ve benigndir. Etkilenen testiste biiyimeye neden olurken, tiimore
bagli androjen sekresyonu nedeniyle yalanc (periferik/gonadotropin
bagimsiz) erken ergenlik gelisebilir. Yalanci erken ergenlige neden
olan asirt androjen Uretiminin (dolayisiyla geri bildirim etkisinin)
ortadan kalkmasiyla hipotalamus- hipofiz-gonad aksi aktifleserek,
gercek (santral/gonadotropin bagimh) erken ergenlik gortlebilir.

Olgu: Dokuz yasinda erkek hasta, 6 aydir sol testis boyutunda asimetrik
blyiime ve boy uzamasinda hizlanma sikayetleri ile basvurdu. Fizik
muayenesinde penis boyu 10 cm, evre 3 pubars, sag testis hacmi 6 mL,
sol testis hacmi 15-20 mL olarak 6lctldu. Laboratuvar incelemesinde
FSH 0,3 U/L ve LH <0,07 U/L baskilanmis olup, total testosteron diizeyi
214 ng/dL saptandi. Kemik yasi 10 yas ile uyumlu olan hastanin timor
belirtecleri (5-Hcg, Alfa feto protein ve LDH) negatif bulundu. Skrotal
ultrasonografisinde sol testiste kitle (21x16x15 mm) gortildi. Hastaya
sol orsiektomi yapildi. Patolojik degerlendirme Leydig hiicreli timor ile
uyumluydu. Yalanci erken ergenlik ile takip edilirken orsiektomi sonrasi,
gonadotropinler ve testosteron diizeylerinde yukselme saptanarak,
hastaya gercek erken ergenlik tanisi konuldu. Kemik yasi hizla ilerleyen
ve pubertal progresyonu gozlenen hastaya Loprolid asetat 3 ayda bir
11,25 mg tedavisi baslandi. Hastanin en son kontroliinde klinik olarak
stabil, FSH 0,4 mlU/mL, LH 0,4 mlU/mL, total testosteron <2,5 ng/dL
gorildi.

Sonug: Tek tarafli testis buyukligu ile gelen ve yalanci erken ergenlik
bulgulari olan olgularda Leydig hiicreli timor olasiligi distntlmelidir.
Olgumuzda oldugu gibi testosteron treten timortn ¢ikarilmasi sonrasi
hipotalamus- hipofiz-gonad aksinin aktive olmasiyla santral erken
ergenlik gelisebileceginden hastanin izleminde bu durum goz éniine
alinmalidir. Bu olgularda GnRH analogu tedavisi uygulanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Leydig hicreli timor, GnRH, erken ergenlik,
testosteron

[PP-19]

DPH1 Sendromunda Biiyiime Hormonu Eksikligi Hastaligin
Bir Komponenti Mi?

Zhala Abdullayeva', Duygu Emer2, Sirmen Kizilcan Cetin?, Elif Ozsu?,
Zeynep Siklar!, Zehra Aycan', Merih Berberog|u’

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Ankara

Amac: Diftamid biyosentez proteini 1 (DPH1) gen mutasyonlari
sonucu gelisen DPH1 sendromu mental retardasyon, ciddi boy kisaligr,
kraniofasiyal anomaliler, seyrek sac, ektodermal anomaliler gibi klinik
bulgularla seyreden otozomal resesif gecisli cok nadir bir hastaliktir.
DPH1 hiicre ¢ogalmasi, embriyonik gelisimin diizenlenmesinde onemli
bir role sahiptir. Literatiirde ciddi boy kisaligina yonelik sadece bir
hastada buytime ekseni degerlendirilmis ve blyiime hormonu (BH)
eksikligi saptanmistir. Burada ciddi boy kisaligi olup komplet BH
eksikligi saptanan DPH1 sendromlu iki kardes sunulmustur.

Olgu: Noromotor gelisim geriligi, dismorfik ozellikleri olan ve
izlemde buyiime geriligi saptanan iki kardes tarafimiza yonlendirildi.
Soygecmisinde birinci derece akraba evliligi olup, miadinda dogan,
epilepsi ile takipli olan, 3,69 yasindaki erkek kardesin basvuruda boyu
-3 SDS idi. Agir mental retardasyonu olup, fizik muayenede belirgin
alin, seyrek sac, burun koki basikligi, disiik kulak, pektus ekskavatum,
klinodaktili, tirnak distrofisi ve mikropenisi vardi. Basvuruda 5,52
yasinda olan kiz kardesin boyu -5,2 SDS olup, agir mental retardasyonu
ve kardesi ile benzer dismorfik bulgulari vardi. Her iki hastanin
laboratuvar tetkiklerinde IGF-1 yasa gore < -2SD saptanmis olup diger
laboratuvar tetkikleri normaldi. Biyiime hormonu uyar testlerine
yetersiz yanit olup, erkek kardeste pik BH: 1,1 ng/ml, kiz hardeste pik
BH: 1,8 ng/mL saptandi. Her iki hastanin MR goriintiilemesinde ince
korpus kollozum, erkek kardeste ayrica ince hipofiz saptandi. Her
iki hastanin yeni nesil dizileme analizinde DPH7 geninde homozigot
mutasyon saptandi.

Sonug: Cok nadir goriilen DPH1 sendromunda patolojik boy kisaligi olan
olgular bildirilmesine ragmen, BH tedavisi alan olgu yoktur. Buyiime
hormonunun lineer biiytime tzerine etkisi disinda metabolik etkileri
dikkate alinarak bu hastalar BH tedavisi acisindan degerlendirilebilir.
DPH1 geni hipofiz olusumunda rol alan genlerden biri olabilir ve bu
konu arastirmaya aciktir.

Anahtar Kelimeler: BH tedavisi, DPH1, kisa boy
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[PP-20]

Anoreksiya Nervoza'nin Nadir Bir Komplikasyonu: Diisiik
Ayak

Ayse Giil Given', Sena Averi Sezen', Esra Yirimez2, Zehra Aycan’

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dal,
Ergen Saghgi Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk ve Ergen Ruh Saghgi ve Hastaliklari
Anabilim Dali, Ankara

Amag: Anoreksiya nevroza (AN) hastalarinda pediyatrik yas grubunda
nadir olguda tek sinir (cogunlukla peroneal) veya duysal/motor néropati
seklinde olgu ornekleri sunulmustur. Burada ergen sagligi poliklinigine
sol dustik ayak sikayeti ile basvuran hasta sunulmustur.

Olgu: On alti yas dokuz aylik kiz hasta, 3 yil once kendini kilolu olarak
gormeye baslayip, beslenmesini kisitlayip, evde egzersiz yapmaya
baslamis. 52 kg'den 10 kg vererek 42 kiloya diismis. Adet diizensizligi,
zayiflama ve mide agrisi nedeniyle dis merkezde cocuk hekimine
basvurdugunda kan tahlilleri normal olarak yorumlanan hastaya
Omega 3, vitamin D, fosfatidilserin ve odaklanma problemi nedeniyle
Metilfenidat tedavisi baslanmis. 1 ay icinde 6 kg daha veren hastanin
sol ayakta agri, uyusma ve giicsiizlik baslamis. Ortopedi bolimiince
cekilen manyetik rezonans goriintiileme; asil tendonu distal yapisma
yeri cevresinde 6dematoz sinyal degisiklikleri saptanmis, agri kesici krem
onerilmis. 2 hafta sonra otobiise yetismeye calisirken dustip bayilan
hastaya “disik ayak” tanisi konulmus. EMG'de “solda peroneal sinirin
motor dalinda totale yakin agir parsiyel hasar” olarak raporlanmis
ve sonrasinda tani ve ileri takip icin aile bolimumize basvurmus.
Ozgecmis ve soygecmiste 6zellik olmadig, aktiiel kalorisinin 800 kalori
oldugu ogrenildi. VA: 37,2 kg (SDS: -6,31), boy: 166 cm (SDS: 0,57),
VKi: 13,5 kg/m? idi. Kasektik goriinimde ve cilt kuru idi. Sol ayak
dorsifleksiyonda kas giicti 4/5, asil refleks solda hafif alindi. Hastaya
AN tanisi konuldu. Tam kan sayimi, biyokimya, vitamin B12, folat,
25 (OH)D diizeyleri normal sinirlarda idi. Hastada yeme bozukluguna
ikincil nutrisyonel ve/veya vitamin eksikliklerine bagh peroneal sinir
hasari dustinildi. Noroloji bolimiince Vitamin B6, riboflavin, tiamin
baslandi. Fizik tedavi boliimiince hastaya elektrik stimiilasyonu ile kas
uyarimi yapildi. Yatarak tedavisine devam edilmekte olan hastanin
norolojik defisiti diizelmistir.

Sonug: Anoreksiya nervozada yag dokusunun azalmasi, fibular kanalin
tendinoz lifleri tarafindan yukaridan bastirilan peroneal sinirin fibular
bas seviyesinde mekanik olarak sikismasi yoluyla peroneal aksonal
ve/veya demiyelinizasyon noropatisine neden olabilir. AN’nin hem
kadinlarda hem de erkeklerde noropatinin ayirici tanisinda goz 6niinde
bulundurulmasi gerektigini distintiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Anoreksiya nervoza, peroneal néropati, adolesan
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[PP-21]

Anemiyle Cocuk Hematoloji Poliklinigine Basvuran iki Hiatal
Herni Olgusu

Zehra Beyza Tekin', Anna Carina Ergani2, Ozlem Giil Kirkas3, ibrahim
Akkoyun4, Muhammed Burhan Tekin*

"Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Klinigi, Konya

2Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Klinigi Cocuk
Gastroenteroloji Boliimii, Konya

3Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Klinigi Cocuk Hematoloji ve
Onkoloji Boliimii, Konya

4Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Cerrahi Klinigi, Konya

Amag: Hiatal herni ve gastroozofageal reflii hastaligi (GORH) birlikteligi
sik gortilmektedir. Bu hastalarda demir eksikligi anemisi, kilo alamama
ve gelisme geriligi gozlenebilmektedir. Bu olgu sunumunda, klinigimize
demir eksikligi anemisi nedeniyle basvuran ve hiatal herniyle ileri
derece GORH tanilariyla opere edilen iki hastayr sunmayr amacladik.

Olgu: Olgu 1: 1 yas 7 aylik kiz hasta, 7 ay once klinigimiz Cocuk
Hematoloji boltiimtine demir eksikligi anemisi nedeniyle basvurmustur.
Hastanin halsizlik ve cabuk yorulma sikayetleri mevcuttu.
Antropometrik incelemesinde kilo SDS -1,97, boy SDS -0,97. Soluk
ve halsiz gortinim disinda bir ozellik yoktu. Hb: 8,6 g/dL, MCV: 67
fL, ferritin: 8 mcg/L idi. Hastanin kusmalarinin olmasi ve oral demir
tedavisine uyum saglayamamasi nedeniyle intravenéz demir tedavisi
baslanmistir. Tedavi strerken, beslenme bozuklugu ve kati-yumusak
gida alimi sonrasi devam eden kusma sikayetleri tzerine cekilen
ozofagus mide duodenum grafisinde (OMD), 6zefagogastrik bileskenin
diyafram seviyesinin tzerinde oldugu gozlenmistir (hiatal herni).
Olgu 2: Otizm tanili 5 yas 9 ayhk erkek hasta, beslenme bozuklugu
ve demir eksikligi anemisi nedeniyle Cocuk Hematoloji bolimine
basvurmustur. Solukluk ve halsizlik sikayetleri mevcuttu. Antropometrik
incelemesinde kilo SDS -0,92, boy SDS -1,24 olarak bulunmustur.
Laboratuvar tetkiklerinde Hb: 8,8 g/dL, MCV: 69 fL, ferritin: 10 mcg/L
saptanmis, diger beslenme tetkikleri normal bulunmustur. izlem
sirasinda katr gidalan tiiketemeyen ve kusma sikayetleri devam
eden hastaya OMD c¢ekilmesi planlanmis, ancak hastanin uyum
saglayamamasi nedeniyle cekim yapilamamistir. Her iki hastada da
st gastrointestinal sistem endoskopisinde, 6zofagusun 1.darliktan
itibaren cepecevre saran mukozal hasar (Los Angeles Grade D Ozofajit)
ve hiatal herni (Z-line ile mide girisi arasindaki mesafenin 2 cm’den
uzun oldugu) tespit edilmistir. Cocuk Cerrahisi tarafindan iki hastaya da
Nissen fundoplikasyonu ve hiatal herni onarimi yapiimistir. Operasyon
sonrasi iki hastanin da kusma sikayetlerinin gectigi, kati gidayla
rahatlikla beslenebildikleri ve anemilerinin diizeldigi gozlenmistir.

Sonug: Demir eksikligi nedeniyle arastirilan hastalarda, beraberinde
kusma ve beslenme intoleransi mevcutsa hiatal herni ve reflii 6zofajit
goz oninde bulundurulmali ve arastirimasi gereken hastaliklar
arasinda yer almalidir.

Anahtar Kelimeler: Anemi, hiatal herni, GORH, Nissen funduplikasyonu,
reflii ozefajit
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[PP-22]

Uzamis Sarilik Nedeniyle Tetkik Edilip Progresif Familyal
intrahepatik Kolestaz Tip 4 Tanisi Alan Hasta

Nezaket Ezgi Giiven Nur?, Kiibra Arslan2, Serpil Ozdemir2, Arzu Meltem
Demir2, Ceyda Tuna Kirsachoglu2, Zarife Kuloglu2, Aydan Kansu?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Ankara

Amag: Yenidoganlarda fizyolojik sarilik siktir ancak 14 giinden uzun
stirdugtinde ayrintili inceleme gerektirir. Kolestaz, safra olusumunda
ve/veya akiminda azalmayla safranin karacigerde birikimi olarak
tanimlanir. indirekt bilirubin diizeyinden bagimsiz olarak direkt
bilirubin diizeyinin 1 mg/dUden ytksek olmasi kolestaz varligina isaret
eder. Kolestaz her zaman patolojiktir. Kolestazin erken taninmasi ve
cocuk gastroenteroloji boliimiine yonlendirilmesi erken tani, tedavi
ve prognoz acisindan ¢ok onemlidir. Uzamis sarilik ile basvuran ve
progresif familyal intrahepatik kolestaz (PFIC) tip 4 tanisi alan olgu
sunulmustur.

Olgu: Ebeveyn akrabaligi olan, zamaninda sezeryanla 3380 gr dogan
bebek, komplikasyon yasamadan 2. giiniinde taburcu olmus. Anne
stitiiyle beslenen hastanin ilk haftavizitinde, genel durumu/kilo alimi yi,
transkutan bilirubin diizeyi yasa gore normal aralikta degerlendirilmis.
ikinci hafta vizitinde sari goriinen hastanin transkiitan bilirubin
diizeyi 14,4 mg/dL bulunarak izleme ahnmis. iki aylikken uzamis
sarilik acisindan yapilan tetkiklerinde total bilirubin 6,9 mg/dL, direkt
bilirubin 5,9 mg/dL saptanmis; tam idrar incelemesi, tiroid hormon
diizeyleri, tam kan sayimi ve abdominal ultrasonografik gortintiilemesi
normal bulunarak tarafimiza yonlendirilmis. Laboratuvar incelemeleri,
AST 228 U/L (0-35), ALT 172 U/L (0-35), GGT 80 U/L (15-132), metabolik
ve enfeksiyoz incelemeleri normal, safra asidi diizeyi 66,6 umol/L
(0-10) olarak sonuglanan hastamiz, GGT diizeyinin normal, safra asidi
diizeyinin yiiksek olmasi nedeniyle PFIC acisindan yapilan genetik
analizle PFIC tip 4 tanisi aldi.

Sonug: Yenidoganin uzamis sariliginda oncelikle kolestaz varliginin
ayirt edilmesi cok onemlidir. Direkt bilirubin> 1 mg/dL saptandiginda
kolestaz varligi akla gelmeli, ¢cok yakin izleme alinarak nedenleri
arastirlmahidir. Yenidogan kolestazina yol acan bircok neden vardir;
PFIC, safra asidi salgilanmasi veya tasinmasiyla iliskili nadir genetik
bozukluklarin heterojen bir grubudur. Genetik incelemelerdeki
gelismeler ve ulasilabilirligin artmasiyla giinimuzde PFIC goriilme
sikhgr yenidogan kolestazinin en sik goriilen nedeni olan biliyer
atreziden sonra gelmektedir. Yenidogan kolestazinin ayirici tanisinda
erken baslanacak 6zgiin tedaviyle prognozun olumlu etkilenecegi idrar
yolu enfeksiyonu, hipotiroidi, biliyer atrezi, tirozinemi ve galaktozemi
dislandiktan sonra yapilacak genetik inceleme etiyolojiyi biylk oranda
belirleyecektir.

Anahtar Kelimeler: PFIC tip 4, uzamis yenidogan sariligi, yenidogan
kolestazi

[PP-23]
Kolestaz ile Basvuran Hastada Panhipopituitarizm

Nur Hilal Ak', Anna Carina Ergani2, Rukiye Uyanik3, Halil Celik

"Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Klinigi, Konya
2Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Gastroenterolojisi, Konya
3Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Konya

4Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Norolojisi, Konya

Amag: Yenidogan doneminde sarilik, fizyolojik veya patolojik olarak
degerlendirilir. Direkt billurubinin >2mg/dL veya total billurubinin
%20’den fazla olmasi patolojiktir. Direkt billurubin karaciger parankim
hasari sebebiyle artis gosterebilir. Klinik olarak sari-yesil cilt, koyu renk
idrar, akolik gaita, hepatomegali gortlebilir. Yenidogan doneminde
nadirde olsa adrenal yetmezlige bagli kolestaz gorilebilir. Patolojisi
tam bilinmemektedir. Nadir goriilen bu olguyu sunmayi amagladik.

Olgu: 38w, 2910gr dogan hasta solunum sikintisi ve hipoglisemi
sebebi ile yenidogan yogun bakimda non-invaziv mekanik ventilatorle
takip edilmis. iki ay sonra klinigimize sarihk, kilo alamama sikayetleri
ile basvurdu. Annede gebelik sirasinda gestasyonel diyabet oldugu
ogrenildi. Antropomentrik degerlendirmesinde kilo 3850gr (14 gr/
kg/guin), yetersiz kilo alimi mevcuttu. Fizik muayenesinde hipotoni,
dismorfik gortiniim, yuksek damak, disik kulak ve verdin ikteri
goriinim mevcuttu. Laboratuvar tetkiklerinde AST (114 U/L), ALT (48
U/L), GGT (48 U/L), total billurubin (7,2 mg/dL), direkt billurubin (4,7 mg/
dL), glikoz (36 mg/dL). Kolestaz Etiyolojisine yonelik tetkikleri planlandi.
Hastanin takiplerinde belirgin uyku hali oldugu gozlendi. Bakilan
periferik kan sekeri 13 gelmesi tizerine hastaya uygun oral ve iv destek
tedavisi baslandi. izlemde hipoglisemilerinin tekrarlamasi iizerine
hipoglisemi aninda alinan inisiilin (<0,4 mU/L), keton (0,8), ACTH
(17 pg/mL), kortizol (1,19 pg/dL), GH (5,4 ng/mL) saptandi. Hastanin
hipoglisemiye stres yanitinin olmamasi Ulzerine panhipopituitarizm
acisindan disiik doz ACTH testi yapildi. Kortizol yaniti 30. dk (3,8 ug/dL),
60. dk (2,5 pg/dL) saptandi. TSH (9,4 mU/L), T4 (9.93 ng/L), FSH (<0,3
U/L), LH (0,6 U/L). Minipuberte doneminde yiiksek olmasi beklenen
gonadotrop diizeylerinin distk saptanmasi tizerine hipogonadotropik
hipogonadizm dustinildi. Hipofiz MR'inda hipofiz bez yiiksekligi 1,2
mm olciilmis olup sella tabaninda ince lineer bant seklinde izlendi.
infundibulum normal lokalizasyonunda izlenmedi (agenezi?). Ektopik
norohipofiz.” Panhipopituitarizm tanisi dogrulandi. Oral hidrokortizon
tedavisi 10 mg/m2/doz'dan ve levotiroksin 1,5 migrogram/kg/giin’den
baslandi. Genetik inceleme gonderildi. Yenidogan doneminde siipheli
nobet 6ykusi olan hastaya kranial MR ve EEG cekildi. 'Normal saptandi.
Tedavi sonrasinda kan sekerleri regiile oldu ve kolestazi geriledi.
Hastanin takip ve tetkikleri devam etmektedir.

Sonug: Kolestazvesariliginnadirnedenlerindenolan panhipopituitarizm
ayirial tanida atlanmamalidir. Direngli hipoglisemi ve kolestazi olan
olgularda adrenal yetmezlik nadirde olsa akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Panhipopituitarizm, sarilik, kolestaz, adrenal
yetmezlik, hipogonodotropik hipogonadizm
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[PP-24]

Enflamatuvar Barsak Hastaligindan Kimyasal Kolite:
Oykiiniin Onemi

Kiibra Arslan®, Serpil Ozdemir?, Selcuk Teke', Ergun Ergiin2, Arzu Meltem
Demir!, Ceyda Tuna Kirsaclioglul, Aydin Yagmurlu2, Omer Suat Fitoz3,
Zarife Kuloglu, Aydan Kansu Tanca'

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
Anabilim Dali, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali,
Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Radyoloji Anabilim Dali, Cocuk
Radyoloji Bilim Dali, Ankara

Amag: Kimyasal kolit (KK), barsak limenine temas eden kimyasal
maddeler nedeniyle kolon mukozasinda gelisen hasar olarak
tanimlanmaktadir. Prognoz, kolondaki hasara ve ilacin yan etkilerine
gore degisir. Kazara kimyasal dezenfektanla lavmana bagl KK gelisen
bir hasta sunulmaktadir.

Olgu: U¢ aylikken anal atrezi nedeniyle opere olmus hastaya 5
yasinda anal kaslarin atrezik olmasina bagli diski inkontinansi oldugu
icin distile su ile lavman onerilmis. Lavman uygulamasinin Gglinci
glininde siddetli karin agrisi ve kanli ishal yakinmasiyla basvuran
hastanin yasa gore agirligi disik (z skoru -2,4) olup, soluk gortinimde
ve yaygin karin hassasiyeti mevcuttu. Laboratuvar incelemelerinde
hipoalbuminemi, akut faz reaktanlarinda ve fekal kalprotektin
duzeyinde vyukseklik, gorintilemelerinde tiim kolonu etkileyen
cepecevre duvar kalinlasmasi, kolon ve distal ileal anslarda genisleme,
yaygin asit ve plevral eflizyon saptandi. Antibiyotik kullanim oyks
de olan hastada pseudomembranoz kolit veya enflamatuvar bagirsak
hastaligi olabilecegi dustunuldi, uygun tetiklerle dislandi. Anamnez
derinlestirildiginde, son lavmandan sonra hastanin makatindan
koptkli sivi geldigi 6grenilince KK olabilecegi distundldi. Lavman
siseleri incelendiginde distile suyla ayni sekil, renk ve buytklikte
olan, sadece etiket farki olan kimyasal dezenfektan sisesinin lavman
amaciyla kullanildig anlasildi. Perforasyon riski nedeniyle kolonoskopi
yapilamadi, anoskopla rektumun hiperemik ve c¢ok frajil oldugu
gorildi. Histopatolojide fokal aktif kolit saptandi. Bagirsak istirahati,
total parenteral nutrisyon, steroid ve mesalazin tedavileri baslandi,
daha sonra once trofik enteral beslenmeye, ardindan agizdan
beslenmeye gecilen, yakinmalari ve ultrasonografide perikolonik yag
doku enflamasyonu gerileyen hasta 1,5 ay sonra steroid, meselamin ve
glutamin tedavileriyle taburcu edildi. Bes aylik izleminde yakinmalar
ve yetersiz beslenme bulgulari diizelen hastanin steroid tedavisinin
azaltilarak kesilmesi planland.

Sonu¢: Kimyasal kolit, endoskoplarin kazara kontaminasyonu veya
cesitli kimyasallar iceren lavmanlarin kasitli veya kazara uygulanmasi
sonucu ortaya cikabilir. Olgumuzdaki gibi 6zgiin olmayan Kklinik,
endoskopik ve histolojik bulgular goriliir. ilgili bir ykii ahnmadiginda
tan1 koymak zor olabilir. Dogru tani, ylksek siipheye ve etiyolojisi
bilinmeyen kolit ile gelen her hastada kapsamli bir oykii almaya
baglidir.

Anahtar Kelimeler: Enflamatuvar barsak hastaligi, kimyasal kolit,
kimyasal lavman
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[PP-25]

Farkli Kromozom 18 Genotipleri Olan Olgularin Gelisimsel
izlemi

Efsun Korkmaz Seven, Zehra Vatansever, Merve Betiil Solmaz, Giilten
Burcu Civelek Urey, Gokce Ozyillmaz Bozat, Ezgi Ozalp Akin, Bahar Bingbler
Pekcici

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Gelisimsel Pediatri Bilim Dali, Ankara

Amag: Kromozom 18 iliskili genetik sendromu olan olgularda ¢oklu
organ sistemi tutulumu ile birlikte dil, bilissel ve hareket alaninda
gelisimsel gecikme gorilebilmektedir. Bu kromozomda goriilen
genetik farkhliklar nedeniyle fenotip degisiklik gostermektedir.
Olgularda trizomi 18, monozomi 18 ve 18q delesyonu gibi genotipin
ve klinigin farkl oldugu durumlar ortaya ¢ikmaktadir. Kromozom 18
iliskili genetik sendromu olan ¢ocuklar, tibbi ve gelisimsel zorluklar
acisindan yakindan izlenmeli, desteklenmeli ve gelisimsel gecikmeler
erken taninarak erken destek programinin baslamasi saglanmahdir.
Alanyazinda kromozom 18 ile iliskili sendromlarla izlenen cocuklarin
gelisimsel sonuclari bildirilse de battincil gelisimsel izlem ve erken
destek uygulamalarina ait yeterli veri bulunmamaktadir. Bu sunumda,
kromozom 18 anomalileri ile basvuran olgularin gelisimsel izlemi ve
sonuclari verilmektedir.

Olgu: Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Gelisimsel Pediatri Bilim Dali'na
kromozom 18 iliskili genetik sendrom tanisi ile basvuran ya da izlemde
tani alan 6 olgu bulunmaktadir. Bu olgulardan dort olgu trizomi 18,
bir olgu monozomi 18 ve bir olgu da 18q delesyon sendromudur.
Olgulardan dordi kiz, ikisi erkektir. Basvuru anindaki ortanca yas
13 ay (6-84 ay), ortanca izlem siresi 7,5 yildir (1-9 yil). Olgularin aile
merkezli-buttincil gelisimsel degerlendirmesi yapiimis, tiim olgularda
dil, bilissel alanda, 5 olguda ise hareket alaninda ve 1 olguda da iliski-
iletisim alaninda gelisimsel gecikme saptanmustir. Olgular, giiclilik ve
ICF (Duinya Saglik Orgiitii-islevsellik, Yetiyitimi ve Saghgin Uluslararasi
Siniflandirmasi) temelli, yasama katilimi hedefleyen, cocugun ve bakim
verenlerin birincil olarak ev ortaminda desteklendigi, transdisipliner
olarak planlanan “Gelisimi izleme ve Destekleme Rehberi Erken Destek
Programina (GIDR)” alinmistir. Cocuklar igin Ozel Gereksinim Raporu
(COZGER) diizenlenerek ozel egitim, rehabilitasyon ve sosyal haklardan
yararlanmalari saglanmistir. Olgulardan ikisi uzun donem izleme
devam etmemis olup, diger olgularin ise gelisimsel izlem ve destegi
stirmektedir.

Sonug: Kromozom 18 iliskili sendromlarda farkli organ sistemlerinin
tutulumu ve gelisimsel zorluklar bir arada gortilmektedir. Bu olgularin
izlenmesi icin aile merkezli, giclilik temelli, bireysellestirilmis ve
bittncil yaklasim ile transdisipliner bir izlem gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Aile merkezli yaklasim, erken destek, 18¢ delesyon
sendromu, monozomi 18, trizomi 18
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Makrosefali ve Otizm Spektrum Bozuklugu Birlikteligi
Nedeniyle Bir Olgu Sunumu: PTEN Hamartoma-Tiimor
Sendromu

Ece Eker, Arzu Ay, Hatice Mutlu

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Genetik Hastaliklar Bilim Dali, Ankara

Amag: PTEN hamartoma-timor sendromu (PHTS), PTEN genindeki
monoallelik patojenik varyantlardan kaynaklanan otozomal dominant
bir hastaliktir. PHTS'den makrosefaliye ilaveten otizm veya gelisimsel
gecikme; lipomlar, trichilemmomlar, oral papillomlar veya penis
cilleri gibi dermatolojik ozellikler; arteriovenoz malformasyonlar veya
hemanjiomlar gibivaskiiler ozellikler; gastrointestinal polipler; pediatrik
baslangich tiroid kanseri veya germ hiicreli timor bulgularindan bir
ya da bir kagina sahip cocuklarda stiphelenilmelidir. Bu bildiride; 8
yasinda makrosefali, hidrosefali, epilepsi nedeniyle tarafimiza danisilan
ve PHTS tanisi koyulan bir olgu sunulmustur.

Olgu: Sekiz yas erkek hastanin antenatal ultrasonografisinde hidrosefali
saptanmis, postnatal 6. ay kontroliinde makrosefalik oldugu gorilmiis;
gelisimin dontim noktalarinda geride kalan hasta 2 yasinda otizm
spektrum bozuklugu (OSB), 4 yasinda epilepsi tanisi almisti Anne-baba
arasinda 1. kuzen evliligi olan hastanin ailesinde kolon ve akciger
kanseri oykusu vardi. Fizik muayenede agirhgi: 20kg (SDS: -1,61), boyu:
114 cm (SDS: -2,65), bas cevresi: 57 cm (SDS: +3,07) idi; genis ve belirgin
alin mevcut ve lumbosakral bolgede venéz malformasyon gortldi.
Hastanin hareketli mizagta oldugu, goz temasi ve kisisel iletisimden
kacindigi, genis tabanh yuridugu saptandi. Beyin manyetik rezonans
gortintiilemesinde ventrikiillerde genisleme, sag frontalde gelisimsel
venoz anomali gorildi. Hastanin genetik incelemesinde PTEN geninde
daha once hastalik ile iliskilendirilmis patojenik bir varyant (c.733C>T
heterozigot) saptandi. Aileye genetik danisma verilerek onami olan
bireylerden genetik tarama baslatildi. Hasta klinigimizce PHTS tanisi
ile takibe alindi.

Sonug: Ozellikle cocuk hasta populasyonunda OSB’nin eslik ettigi
makrosefalik olgularda PHTS akla gelmelidir. Tani alan hastalar mevcut
bulgularin yaninda uzun vadede cikabilecek ek bulgular, o6zellikle
kanser gelisimi agisindan diizenli takibe alinmali; hastaligin birden
fazla fenotipte genis spektrumda bulgu verebilecegi akilda tutularak
diger aile bireylerine de hastalik icin genetik tarama yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: Makrosefali, otizm spektrum bozuklugu, PTEN
hamartoma-timor sendromu

[PP-27]

Ani Kardiyak Arrest ile Prezente Olan X’e Bagh iktiyozisli Bir
Addlesan

Arzu Ay', Can Kayihan', Tayfun Ugar?, Mehmet Ramoglu2, Merve Havan3,
Tanil Kendirli3, Hatice Mutlu?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Genetik Hastaliklari Bilim dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Yogun Bakim Bilim dali, Ankara

Amac: X'e bagli iktiyozis (XBI); steroid siilfataz (STS) enzim eksikliginden
kaynaklanan, klinikte deride yaygin kahverengi poligonal pullanma ve
genel kuruluk ile kendini gosteren kalitsal bir cilt hastaligidir. Olgularin
cogu Xp22.31 bolgesindeki STS genini kapsayan delesyonlardan
kaynaklanir. XBP’li bireylerde; kriptorsidizm, kornea opasiteleri,
Dupuytren kontraktiirii, kardiyak aritmiler, kanama bozukluklari,
norogelisimsel ve psikiyatrik hastaliklar gibi bazi ekstrakutanoz
komorbiditeler de bildirilmistir. Bu bildiride; 17 yasinda ani kardiyak
arrest ile prezente olup Brugada sendromu on tanisi ile tarafimiza
danisilan ve XBi tanisi konulan bir olgu sunulmustur.

Olgu: On yedi yasindaki erkek hasta katildigi bir konserde aniden
yere yigilmis, 112 ekipleri kardiyak arrest olarak degerlendirmis,
kardiyopulmoner resusitasyona baslanmis, ventrikiiler fibrilasyon ritim
gortlen hastaya 8 kez defibrilasyon uygulanmisti. Sonrasinda entiibe
sekilde yogun bakim dnitesine yatirilmisti. Takibinde holterde; cok
saylda ventrikiler ekstrasistol, ventrikiiler bigemini ve ventrikiler
tasikardi olmasi nedeniyle Brugada sendromu &n tanisi ile tarafimiza
konsilte edildi. Hastanin tibbi gecmisinde, ozellik yoktu. Fizik
muayenede bilinci kapal, entlibe izlenmekteydi ve dismorfik bulguya
rastlanmadi. Brugada sendromu on tanisi ile yapilan tim ekzom
dizi analizinde Xp22.31 holgesinde STS geni exon 2-11 arasini iceren
159,31 bp’lik hemizigot bir delesyon tespit edildi. Hastanin reverz
fenotiplemesi yapildi; bacaklarinda yer yer ciltte pullanmalar gorildi.
Aile oykusu tekrar sorgulandiginda bebekken ciltte pullanmasinin
oldugu ve zamanla azaldig|, dayisinda da balik pulu hastaligi oldugu,
anne tarafindan erkek kuzeninde ciltte pullanma ve sinis tasikardisi
mevcut oldugu 6grenildi.

Sonug: Literatiirde orta yash yetiskin XBI'li olgularda artmis kardiyak
aritmi riski, ozellikle atriyal fibrilasyon ve atriyal flattere yatkinlik
olduguna iliskin kanitlar mevcuttur. Daha kigik yas grubunda;
paroksismal supraventrikiiler tasikardi bildirilmistir. Hastahk
mekanizmasini agiklamak i¢in kisith hipotezler vardir. Yapilan
calismalarda XBi'de kardiyak aritmilere yatkinlik icin olasi hipotezler
arasinda en giiclii olani triadin modelidir. Olusturulan XBI'li fare
modellerinde triadin seviyelerinde azalma gosterilmis ancak insanlarda
benzer calisma mevcut degildir. Triadinin XBI'li hastalardaki olas
kardiyak aritmiye yatkinligindaki roli ileri fonksiyonel calismalar icin
bir aday niteligindedir.

Anahtar Kelimeler: Kardiyak aritmi, steroid siilfataz defekti, triadin
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[PP-28]

Ev Tipi invaziv Mekanik Ventilasyon Tedavisi Gerektiren Agir
Skolyoz Olgusu

Nazl Melisa Cimen?, Mukaddes Agirtici2, Esin Gizem Olgun2, Emine Semra
Kiiciik Oztiirk?, Seyhan Celik Mertese2, Nazan Cobanoglu2

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Gogiis Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Amag: Skolyoz gogus kafesinin seklini ve fonksiyonunu etkileyen spinal
deformitedir. Siddetli skolyozlu hastalarda akciger fonksiyonlarindaki
kottilesme; solunum sistemi kompliyansinda azalma, respiratuar
kaslarin elastik yiikiinde artma ve solunum isindeki artmadan
kaynaklanir. Has talarda solunum egzersizleri, gerektiginde ortopedik
cerrahi ve korse tedavisi solunum fonksiyonlarini arttirmada etkili olup
skolyoza bagli gelisebilecek restriktif tip akciger hastaliklarini 6nlemek
icin kullanilabilecek yontemlerdir.

Olgu: Septik sok nedeniyle hastanemiz yogun bakim unitesinde non-
invaziv mekanik ventilasyon (NIMV) destegi ile izlenen kernikterusa
bagli serebral palsi, epilepsi ve agir skolyoz tanili 17 yasindaki erkek
hasta tedaviye ragmen NIMV ihtiyacinin devam etmesi nedeniyle
cocuk gogus hastaliklar servisine devredildi. Ozge¢misinde ¢ok sayida
pnomoni nedeniyle yatis oykileri mevcut olan ve gastrostomi ile
beslenen hastanin uygun mod ve basinglarda giinde 18 saat NIMV
ile izlenmesine ragmen karbondioksit retansiyonunun devam etmesi
nedeniyle trakeotomi acilarak ev tipi invaziv MV (IMV) ile tedavi
edilmesine karar verildi. Hastaya bakim verecek olan kisinin ev tipi IMV
egitimi tamamlandiktan sonra hasta taburcu edildi.

Sonug: Agir skolyoz en sik hiperkapnik solunum yetmezligi ile kendini
gosteren gogus duvarr hastaligidir. Agir ve kronik solunum yetmezligi
gelisen agir skolyozlu olgularda solunum destegi IMV ile saglanir.
Hastalarda skolyozun taninip solunum destekleyici tedbirler alinmasi
hastalarda akciger fonksiyonlarinda kotiilesmeyi engeller. Bu nedenle,
skolyoz tespit edilen hastalar erken donemde cocuk gogiis hastaliklarr,
fizik tedavi ve ortopedi boliimlerine yonlendirilmelidirler.

Anahtar Kelimeler: Skolyoz, ventilasyon, trakeostomi
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[PP-29]

Yenidoganlarin Nadir Goriilen Periorbital Kitlesi:
Nazolakrimal Duktus Mukoseli

Avse Karakas', Seda Aydogan2, Sariye Elif Ozyazici Ozkan2, Ugur Gokay
Karakas3, Mehmet Can Pence3, Yasemin Tascl Yildiz3, Cem Saka*, Mehmet
Murat Gunay*

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Boliimii, Yenidogan
(Pediatrik) Yogun Bakim Klinigi, Ankara

3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Radyoloji Klinigi, Ankara

1Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Kulak Burun Bogaz Klinigi, Ankara

Amag: Yenidogan doneminde yiizde kitle goriinimuyle basvuran ve
tedavi sonucunda tam iyilesme saglanarak taburcu edilen, nazolakrimal
duktus mukloseli tanisi alan hastamizi cocuk hekimleriyle paylasmayi
amacladik.

Olgu: On sekiz yasindaki anneden diinyaya gelen, dogumda yiziinde
herhangi bir patoloji gozlenmeyen bebekte, taburculuk sonrasi sag
medial kantusta yavasca btytyen kitle gortinim ve sag gozde akinti
sikayeti baslamasi iizerine hastaya tobramisin recete edilip, duktus
masaji onerilmistir. Lezyon boyutlarinda artis olmasi ve sag gozii disa
deviye etmesi lizerine acile basvuran hastaya, periorbital kitle on tanisi
ile yenidogan servisine yatis verildi. Hastanin sistem muayeneleri dogal
olup vitalleri normal sinirlardaydi. Yatis sirasinda orbita manyetik
rezonans goruntileme yapildi, goz hastaliklari ve kulak burun bogaz
hastaliklari boliimlerine danisildi. Hastaya olasi enfekte sirecler
acisindan ampirik ampisilin ve gentamisin tedavisi baslandi. Hastaya
kulak burun bogaz bolimi muayenesi sonrasi paranazal bilgisayar
tomografi (BT) cekildi. Paranazal BT sonucunda ise, sag medial
kantusta 15x10 mm boyutlarinda, yogun icerikli ve sag nazolakrimal
kanalla iliskili, kanalda ekspansiyona neden olan, sag inferior nazal
meatus diizeyine uzanan Kkistik lezyon izlenmistir. Ayiric tanida
nazolakrimal kanal kisti/mukoseli oncelikli olarak dustntlmastir.
Orbita MR sonucunda, sag medial kantusta 15x10 mm boyutlarinda,
sag nazolakrimal kanalla iliskili ve kanalda ekspansiyona neden olan,
sag inferior nazal meatus diizeyine uzanan, T2 hiperintens lezyon ile
uyumlu muhtemel nazolakrimal kanal mukoseli gozlenmistir. Yapilan
tetkikler sonucunda hastanin klinigi de goz oniinde bulundurularak
operasyon planlandi. Ancak hastanin yatisinin ve antibiyoterapinin
10. guiniinde mukosel spontan olarak riiptiire oldu, hastanin kitle
gortinimiu tamamen kayboldu, goz deviasyonu ortadan kalkti.
Operasyon plani, kulak burun bogaz hastaliklar ile yapilan goriisme
sonucunda iptal edildi ve hasta saglikla taburcu edildi.

Sonug: Hastanin ilk muayenesinde gozlemlenen kitle gorinimi,
endise verici olmakla birlikte, nazolakrimal kanal mukoseli olarak
tanimlanan tamamen iyi huylu bir lezyon olarak degerlendirilmistir.
Bu olgu ile, bebeklerde yiizde kitle gortinimiyle basvuran hastalarin
ayirici tanisinda, nazolakrimal kanal mukoseline dikkat cekmek istedik.

Anahtar Kelimeler: Mukosel, nazolakrimal kanal, periorbital kitle,
yenidogan
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[PP-30]
Yenidogan Doneminde Tani Alan Propiyonik Asidemi Olgusu

Pelin Sager?, Ayse Karakas', Eda Tuifek¢ioglu2, Nurcan Hanedan?, Sabire
Gokalp3, Ferit Kulali2, Seda Aydogan?

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Boliimii, Yenidogan
(Pediatrik) Yogun Bakim Klinigi, Ankara

3Ankara Etlik Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Bolimii, Cocuk
Metabolizma Hastaliklari Klinigi, Ankara

Amag: Propiyonik asidemi, amino asit metabolizmasinin nadir goriilen
genetik bir bozuklugudur. Klinik seyri erken veya gec baslangicli olabilir,
heterojen bir klinik seyir sergiler. Bu olgumuzda, genel durumunda
hizli bozulma olan ve propiyonik asidemi tanisi alan hastamizi ¢ocuk
hekimlerimizle paylasmayi amacladik.

Olgu: Otuz yas anneden gravida bes, parite ti¢, abortus iki, yasayan iki
olarak 35 haftalik 1910 gram agirhginda sezaryen ile dogan kiz bebek,
solunum sikintisi ve prematirite nedeniyle yenidogan yogun bakim
initesinde izlenirken, postnatal 28. gtintinde yenidogan reflekslerinde
azalma ve uyku hali gozlemlendi. Hipoglisemi, sepsis ve metabolik
hastalik on tanisi ile hasta tetkik edildi. Tetkiklerinde pansitopeni ve
akut faz reaktani yiksekligi, hiperamonemi, laktat ytiksekligi mevcut

olan hastanin bu bulgular ile sepsis ekarte edilemeyecegi icin lomber
ponksiyonu (LP) yapildi. Antibiyotik tedavisi, hastanin yasina ve kilosuna
uygun sepsis dozunda baslandi. Gestasyon haftasina gore diistik dogum
agirhg (SGA), abortus oykisi ve takipsiz gebe annenin bebegi olmasi
nedeniyle on planda metabolik hastalik distintlerek metabolizma
uzmanina danisildi, metabolik tetkikler alindi, tedavisi duzenlendi.
Tandem kiitle spektrometre incelemesinde; C3 (propiyonil)/C2 (asetil)
orani 2,71 (0,000-0,3), (3 (propiyonil)/CO (serbest karnitin) orani 4,24
(0,000- 0,4) ile ytiksek, idrar kan aminoasit incelemesinde serum glisin
diizeyi 577.82 umol/L (111-426), idrar glisin diizeyi 20483.36 umol /g
kreatinin (362-18614 umol /g kreatinin ), idrar 3-Hidroksi propiyonik
asit duizeyi 554.56 mmol/mol kreatinin (<93 mmol/mol kreatinin), idrar
laktik asit 1672.48 mmol/mol kreatinin (<156 mmol/mol kreatinin) ile
atilimlart yiksek idi. Klinik bulgular, tandem kiitle spektrometre ve
idrar organik asit analizi sonuglarina gore olguya propiyonik asidemi
tanisi konuldu.

Sonug: Prematiire bebeklerde emme refleksinin zayif olmasinin
her zaman gestasyon haftasinin kiictik olmasi ile iliskili olmayacagi
akilda tutulmalidir. Prematiire bebeklerde de emmede azalma,
genel durumda bozulma ve hipotonisite gelistiginde tetkik edilmeli,
tetkiklerinde metabolik asidoz, hiperamonemi ve sitopeni gibi
belirtilerin saptanmasi durumunda da metabolik hastaliklarin erken
tani agisindan dusuntlmesi gerekliligini vurgulamak istiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Metabolik hastalik, propiyonik asidemi, yenidogan
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[PP-31]

Farkli Klinik ve Yonetim ile intrakardiyak Tiimorlii Uc
Yenidogan Olgusu

Dogan Kaymaz', Ezgi Unlii Torlak?, Yagmur Erkol Yilmaz2, Mehmet
Ramoglu3, Emel Okulu’, Sonay incesoy Ozdemir4, Omer Erdeve!, Tayfun
Ucar3, Begiim Atasay', Nurdan Tagyildiz4, Emel Unal4, Saadet Arsan’

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Neonatoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Kardiyolojisi Bilim Dali, Ankara

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Onkolojisi Bilim Dali, Ankara

Amacg: Fetal kardiyak timorlerin %60-86'sini olusturan rabdomiyomlar,
cizgili kaslardan olusan benign nadir bir hamartom olup ¢ogunlukla
tuberoskleroz kompleksi ile birliktelik gosterir. Spontan regresyon
gosteren asemptomatik olgulardan, obstriktif lezyonlar, tedaviye
direncli malign aritmiler veya konjestif kalp yetmezligine kadar genis
bir klinik ile karsimiza cikar. Burada antenatal donemde intrakardiyak
rabdomiyom tanisi alan ve Unitemizde takip edilen l¢ yenidogan
olgusu sunulmustur.

Olgu: Olgu 1: Antenatal tanih term dogan erkek bebege postnatal 1.
gliniinde yapilan Ekokardiyografide sol ventrikiil icinde interventrikiler
septumda  16x10mm’lik rabdomiyom saptandi. Tiiberoskleroz
saptanmayan, cikis yolu obstriiksiyonu ve aritmisi olmayan hasta

tedavisiz izleme alindi. Postnatal 5. gliniinde taburcu edilen hastanin
izleminde kitlede kismi regresyon (16,7x4,1 mm) saptandi (Tablo 1). Olgu
2: Antenatal tanili term dogan erkek bebek, hipopigmente makiiller,
kraniyal kortikal tiiber formasyonlari ve sol bobrekte anjiomiyolipom
nedeniyle tiiberoskleroz tanisiyla izleme alindi. Ekokardiyografide sag
atrium icinde interatriyal septumdan koken alan 3x3 cm’lik hareketli
kitle, sag ventrikiil icinde kaviteyi dolduran 6x4 cm dev kitle gortldi.
Postnatal 28. giiniinde mTOR inhibitorii olan Everolimus tedavisi (0,5mg/
giin) basland. izlemde ilag yan etkisi goriilmedi ve kitlenin regrese oldugu
saptandi. Hasta tedavinin 5.haftasinda evde kardiyak arrest nedeniyle
kaybedildi (Tablo 1). Olgu 3: Antenatal tanili ge¢ prematiire olarak dogan
kiz bebege postnatal 1. gliniinde ekokardiyografisinde sag ventrikilu
dolduran, interventrikiiler septumu sola deviye eden, sag ve sol ventrikiil
cikis yolunda kismi obstriiksiyon yaratan 25x20mm’lik kitle saptanmasi
tizerine ayni giin Everolimus tedavisi (0,1 mg/giin) baslandi. Terapotik
aralikta izlenmesine karsin kitle boyutlarinda gerileme olmayan hastada
ilag yan etkisi olarak lokopeni ve pnémoni goriildi. Tiiberoskleroz
saptanmayan ve kalp yetmezligi ile takip edilen hastada postnatal 18.
giinde gelisen aritmi sonrasi bobrek ve karaciger yetmezligi gelisti. Coklu
organ yetmezligi sonucu postnatal 48. giintiinde kaybedildi (Tablo 1).

Sonuc: intrakardiyak rabdomiyomlar asemptomatik olgularda
tedavisiz izlenebilirken semptomatik yenidoganlarda medikal ve yanit
alinamazsa cerrahi tedavi gereklidir. Hastalarda siklikla kullanilan
mTOR inhibitérii Everolimus tedavisinin baslangic dozu ve izlem
kan duzeyi hakkinda fikirbirligi olmayip yenidoganlarda kullanimi
konusunda daha fazla bilgiye ihtiyac vardir.

Anahtar Kelimeler: mTOR inhibitori, rabdomiyom, yenidogan

Tablo1: Olgularin ozellikleri

Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3
Antenatal tani Var Var Yok
Gebelik haftasi (hafta) 41 39 36,3
Dogum agirhgi (g) 3,640 2,940 2,620
Cinsiyet Erkek Erkek Kiz

Tani zamani

Antenatal 21. hafta

Antenatal 22. hafta

Antenatal 36. hafta

Dogum salonu canlandirma

Yok

Var

Var

APGAR skoru (1/5/10. dk) 7/9/10 1/4/8 3/7/8
Ekstra-kardiyak kitle Yok Var Yok
Tiiberoskleroz tanisi Yok Var Yok
Kardiyak kitlenin lokasyonu Sol ventrikiil, IVS Sag ventrikiil, IAS Sag ventrikiil
Kitlenin en genis yeri (mm) 16x10 60x40 25x20
Tedavi endikasyonu Yok Multipl kitle Obstruktif
Everolimus tedavisi Almadi Aldi Aldi

Tedavi baslama zamani (postnatal giin) 28 1

Baslama dozu (mg/giin) - 0,5 0,1

Tedavi stiresi (hafta) - 5 hafta 4 hafta

Yan etki - Saptanmadi Lokopeni, enfeksiyon
Hasta takip siiresi (ay) 72 2 1,5

Sonug

Kitlede kiictilme

Kitlede kiictilme

Degisiklik olmadi
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[PP-32]

Konjenital Kalp Hastaligi Olan Yenidoganda Gelisen izole
Gastrik Pnomatozis Bulgusu: Olgu Sunumu

Yesim Kiris Ayhan', Hasan Tolga Celik?

THacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Yenidogan Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

Amag: Gastrik pnomatozis, bebeklik doneminde nadir gorilir ve
genellikle nekrotizan enterokolit ile iliskilidir ancak izole olarak da
izlenebilir.

Olgu: Prenatal donemde yapilan ultrasonografide konjenital
kalp hastaligi saptanan hastamizin postnatal ilk glintinde yapilan
ekokardiyografisinde, hipoplastik sol kalp, kritik aort darligi ve aort
koarktasyonu saptandi. Hayatinin ilk 24 saatinde atrial septektomi ve
bilateral pulmoner bantlama islemi uygulandi. Hastamiz bu operasyon
sirasinda 22 dakika boyunca kardiyopulmoner baypasta tutuldu ve
bu sire zarfinda dolasimi 28 °Cye sogutuldu. Vital bulgulari ameliyat
boyuncastabil seyretti. Hasta ameliyat sonrasi entiibe olarak takip edildi.
Postnatal 1. gtinde oligiirik izlenen ve bobrek fonksiyonlarinda bozulma
gorilen hastamiza 4 giin boyunca periton diyalizi yapildi. Postnatal 3.
glinlinde total parenteral beslenme tedavisinin yaninda anne siiti de
orogastrik yolla verilmeye baslanan hastamizin postnatal 5. glintinde
abdominal distansiyonu gelisti ve entiibe izlenen hastamizin solunum
sikintisi artti. Cekilen direkt grafide mide fundusunda genisleme ve sol
hemitoraksta eflizyon gelistigi, kontrol grafide ise gastrik pnomatozis
gelistigi gorildl. Ultrasonografi ile degerlendirilen hastamizda mide
duvarinda hava saptandi ancak pnomatozis intestinalis ya da portal
vende gaz saptanmadi. Hastanin enteral beslenmesi kesildi, orogastrik
tip ve peritoneal diyaliz kateteri ile abdominal dekompresyon
uygulandi, metronidazol ve H2 blokorii baslandi.izleminde abdominal
distansiyonu gerileyen hastamizin postnatal 13. giniinde gekilen
direkt grafisinde gastrik pnomatozis bulgularinin geriledigi gortldi, H2
blokorii kesildi ve enteral beslenmeye baslandi.

Sonug: Gastrik pnomatozisin ana mekanizmalari bes gruba ayrilabilir;
lokal veya sistemik hipoperfiizyona bagh gelisen gastrik iskemi,
amfizematoz gastrit, spontan veya iyatrojenik yollarla gastrik
mukozanin hasarlanmasi, supradiafragmatik havanin yayilmasi veya
idiyopatik. Kalp cerrahisi sirasinda gastrointestinal mukoza gecici olarak
hipoperfiize olabilir. Prenatal donemde konjenital kalp hastaligi tanisi
olan ve yenidogan doneminde opere edilen hastamizda pnomatozis
intestinalisin eslik etmedigi gastrik pnomatozis gelisti ve enteral
beslenmenin durdurulmasi, gastrik dekompresyon yapilmasi, H2
blokorii ve metronidazol tedavisi sayesinde gastrik pnomatozis bulgusu
geriledi. Ancak hastamiz primer kardiyak patolojisi diizeltilemediginden
postnatal 27. glintinde kaybedildi.

Anahtar Kelimeler: Gastrik pnomatozis, yenidogan, konjenital kalp
hastalig

[PP-33]
Arteriyel Tortiiozite Sendromu: Nadir Bir Yenidogan Olgusu

Ferhan Demirtas', Ersin Ozkan2, Yasemin Ezgi Kostekci3, Hatice Mutlu4,
Emel Okulu', Omer Erdeve’, Fatma Begiim Atasay’, Saadet Arsan’

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Neonatoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Ankara

3Hakkari Devlet Hastanesi, Cocuk Saglhgi ve Hastaliklari Boliimii, Neonatoloji
Klinigi, Hakkar

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Genetik Hastaliklar1 Bilim Dali, Ankara

Amag: Arteriyel torttiozite sendromu (ATS), SLC2AT0 genindeki bialellik
varyantlarin neden oldugu, aort ve orta buyuklikteki arterlerin
kivrilmasi ve uzamasi ile karakterize otozomal resesif bir bag dokusu
hastaligidir. Eklem hipermobilitesi, yumusak asiri esnek cilt, diyafragma
hernisi ve inguinal herni gibi bag dokusu bozuklugu bulgulari sendroma
eslik eden diger bulgulardir. Burada ozefagus atrezisi (OA) stiphesiyle
yatirilan ATS tanisi alan bir bebek sunulmaktadir.

Olgu: Akraba olan anne-babadan, term, 3045 g dogan kiz bebek,
kusma nedeniyle takilan oorogastrk sondanin ilerletilememesi tizerine
ozofagus atrezisi suphesiyle tGnitemize kabul edildi. Muayenesinde
alinda horizontal cizgilenme, hipertelorizm, burun koki basikhg,
dustk kulaklar, pektus ekskavatum, yanaklar ve karin cildinde sarkik
gortinim, artmis cilt elastikiyeti ve artmis eklem laksitesi saptandi.
OA acisindan cekilen kontrastli grafide midenin toraksta oldugu
goruld, konjenital hiatal herni olarak degerlendirildi. Eslik edebilecek
anomaliler agisindan vyapilan ekokardiyografisinde arkus aortasi
tortuoze gorildi ve BT anjiyografiyle dogrulandi. Akraba evliligi
ve klinik bulgular ile genetik tetkikleri planlandi. Postnatal 10.
glinde herni onarimi ve fundoplikasyon yapildi, 15. Gliniinde agizdan
beslenerek taburcu edildi. Genetik analiz sonucu SLC2A70 geninde
€.685C>T (p.Arg229Ter) homozigot patojenik varyant tespit edildi ve
konjenital cutis laksa ile benzeyen arteriyel torttiozite sendromu tanisi
konuldu. Hastanin ayaktan takibi multidisipliner devam etmektedir.

Sonug: ATS, nadir goriilmesi ve klinik heterojenite nedeniyle tani
konulmasi zor bir hastaliktir. Hastaliga sebep olan bircok patojen
varyant tanimlanmis olup yeni varyantlar da tanimlanmaya devam
etmektedir. Hastaligin kesin tedavisi heniiz yoktur ve yonetimi, olasi
morbiditelere karsi multidisipliner yaklasimli onlemler alinmasi,
semptomatik tedaviler ile takip seklindedir.

Anahtar Kelimeler: Arteriyel tortiiozite sendromu, hipermobilite,
yenidogan
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[PP-34]

Currarino Sendromu On Tanisiyla Takip Edilen Bir Yenidogan
Olgusu

Ceren Kilin¢', Dogan Kaymaz2, Ege Evin3, Bilgesu Arikan Ergiin4, Eyiip
Bayath5, Ergun Ergiin3, Hatice Mutlu®, Emel Okulu2, Omer Erdeve2, Fatma
Begiim Atasay2, Hiiseyin Hakan Kinik7, Saadet Arsan2

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Neonatoloji Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara
4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Ankara

SAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Beyin ve Sinir Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara
6Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Genetik Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

7Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ortopedi ve Travmatoloji Anabilim Dall,
Ankara

Amagc: Currarino sendromu, otozomal dominant kalitimla seyreden
nadir bir hastalik olup anorektal, sakral ve presakral anomalilerden
olusmaktadir. Sakrokoksigeal kemik defekti hemen her zaman
sendromun bir parcasidir ve koksiksin lateral deviasyonundan alt sakral
segmentlerin asimetrik yokluguna (S1'in altinda) kadar degismektedir.
Anorektal malformasyonlar anorektal stenoz, anal atrezi/ektopi,
imperfore anus veya kloakal anomaliler seklindedir. Genis bir fenotipik
degiskenlik oldugundan gercek insidansi bilinmemektedir. Burada
Currarino Sendromu on tanisiyla takip edilen bir yenidogan olsusu
sunulmustur.

Olgu: Prenatal ozellik olmayan gebelikten 38. Haftada, sezaryen ile
dis merkezde dogan bebegin muayenesinde pelvik bolgede sag kalca
eklemine, antise ve genital bolgeye uzanan genis acik yarasi olmasi,
sag ayakta pes ekinavarus ve ayak deformitesi saptanmasi izerine
tinitemize sevk edildi. Cocuk Cerrahi, beyin cerrahisi, plastik cerrahi,
ortopedi boltimlerince degerlendirilen bebegin abdominopelvik
bilgisayarli tomografisinde atnali bobrek, sagda hemipelvik kemik
yapilar kicik, sagda sakral duplikasyon distndurir fazladan gelismis
ve anormal yapida hipoplazik kemik yapilar, yalanc eklemlesme
gosteren rudimenter bir ekstremiteye ait olabilecek anormal tiibiler
kemik yapilar, sagda gluteal kaslarin yoklugu ve hamstring kaslarda
atrofi, gluteal kleft diizeyinde sagda belirgin olmak Uzere orta hattin
her iki tarafina uzanan kontrastlanan nodiler yumusak doku oldugu
(immatur teratom?) ve gelisimsel kalca displazisi saptandi. Beyin
manyetik rezonans gorlntilemesinde korpus kallozum inceydi.
Ekokardiyografisinde interatriyal aciklik saptandi. Cocuk genetik
boltimi tarafindan degerlendirilen bebekte on tani olarak Currarino
sendromu dusunuldi ve genetik tetkikleri planlandi. Postnatal 4.
gliniinde genel anestezi altinda yapilan muayenesinde beyin omurilik
sivisi kacagi olan fistil agizlarinin oldugu goriildi ve PN 7. giintinde
yapilan operasyonda fistiil agizlari onarildi ve ileostomi acildi. Bebegin
ilgili bolimlerce takibine devam edilmektedir.

Sonug: Nadir goriilen bir hastalik olan Currarino sendromunda, tclu
triad disinda atipik prezentasyonlar da gorilebilmektedir. Bu bebeklerin
multidisipliner olarak degerlendirilmesi, diizeltici operasyonlarin ve
tedavilerin uygun sekilde planlanmasi prognoz agisindan 6nemlidir.
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Anahtar Kelimeler: Currarino sendromu, anorektal malformasyon,
sakral kemik deformitesi

[PP-35]

Es Zamanli Ailesel Akdeniz Atesi ve Henoch Schonlein
Purpurasi Tanisi Alan Bir Olgu

Hamdi Ciican', Beste Akinal', Dogacan Sarisoy2, Fatma Aydin2, Zeynep
Birsin Ozcakar?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhigi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Romatoloji Bilim Dali, Ankara

Amag: Ailevi Akdeniz atesi (AAA) ates, karin agrisi, gogls agrisi,
artrit/artralji ve erizipel benzeri dokintilerle karakterize, ataklarla
seyreden, en yaygin gorilen kalitsal otoenflamatuvar hastaliktir.
Turkiye’de AAA yaklasik 1:1000 oraninda gorilmektedir ve baz
bolgelerde %20 gibi ylksek oranlarda tasiyicilik bildirilmistir. 1gA
vaskiiliti [Henoch Schonlein Purpurasi (HSP)] ise cocuklarda en sik
gorilen sistemik vaskulittir. Palpabl purpura, artrit/artralji, karin
agrisi ve renal tutulum ile karakterizedir. AAA ile vaskiilitler birlikte
gortlebilir. AAN'T cocuklarin yaklasik %5'inin HSP gecirdigi bildirilmistir.
Burada HSP ile es zamanli AAA tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Olgu: Diabetes Mellitus (MODY tip 4) tanisi ile takipli 17 yas kiz hasta,
sol dizde sislik yakinmasi ile acil servise basvurdugunda artrit olarak
degerlendirilmis ve akut faz belirteclerinin yiiksek olmasi izerine
alinan eklem sivisi 6rneginde beyaz kiire sayisi 58500/mm? saptanarak
septik artrit tanisi ile tedavi edilmisti. Eklem sivisi kiltirlerinde
tiremesi olmadigr icin cocuk romatoloji bolimiine danisilan hastanin
oykistiinden 12 yasindan itibaren tekrarlayan eklem agrisi, eklem
sisligi, ates ve erizipel benzeri dokiinti sikayetleriyle cok defa acil
servise basvurulari oldugu ve kardesinin AAA tanisi ile takip edildigi
ogrenildi. Hastanin fizik muayenesinde alt ekstremitelerde palpabl
purpura saptandi. Hastaya es zamanli HSP ve AAA tanisi konularak
kolsisin tedavisi baslandi. MEFV gen analizi gonderildi.

Sonug: Artrit bulgusu ile basvuran hastalarda ayirici tanida oykiiniin
yeri cok onemlidir. Tekrarlayan kisa stireli artrit ataklari olan hastalarda
AAA mutlaka distundlmelidir. HSP gibi vaskilitlerin AAA'ya eslik
edebilecegi unutulmamahdir.

Anahtar Kelimeler: Artrit, AAA, HSP
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[PP-36]

Cocukluk Cagi Tromboembolinin Nadir Bir Nedeni: Primer
Anti-fosfolipid Sendromu Olgusu

Esin Bozoglu', Tuba Kurt?, Gokalp Riistem Aksoy3

Saglik Bilimleri Universitesi, Bursa Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari
Klinigi, Bursa

2Saglik Bilimleri Universitesi, Bursa Sehir Hastanesi, Cocuk Romatolojisi Klinigi,
Bursa

3saglik Bilimleri Universitesi, Bursa Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve
Onkoloji Klinigi, Bursa

Amag: Pediatrik anti-fosfolipid sendromu (APS), trombotik ve trombotik
olmayan klinik bulgularla karakterize multisistemik, otoimmiin,
tromboenflamatuvar nadir bir durumdur. Cocuklarda trombositopeni,
livedo retikiilaris, kalp kapak hastaligi, renal vaskiiler mikroanjiopati,
norolojik bulgular ve nadiren trombotik bulgularla ortaya cikar. Altta
yatan otoimmiin hastaliga bagh olursa sekonder APS, herhangi bir
neden olmadan gelisirse primer APS olarak adlandirilir. Bu olguda
trombotik bulgu ile basvuran ve Primer APS tanisi konulan hasta
sunuldu.

Olgu: On bes yasinda kiz hasta, 7 aydir devam eden sol ayak 4-5.
parmaklar ve ayak dis kisminda mavi-mor renk degisikligi ve aktiviteyle
olan bacak agrisi ve etkilenen holgede sogukluk sikayeti ile basvurdu.
Sistem sorgulamasinda ozellik yoktu. Fizik muayenesinde diz eklem

distalinden ayak parmak distaline kadar lateralde sogukluk, ayak
lateralinde hiperemik renk degisikligi mevcuttu. Sistemik muayenesi
olagandi. Laboratuvar tetkiklerinde tam kan sayimi, koagiilasyon
parametreleri ve akut faz belirtecleri normaldi. Hastanin alt ekstremite
venoz ve arterial doopler ultrasonografisinde “Yiizeyel femoral arter
hunter kanal ¢ikisina dek acik, bunun distalinde okluzedir. Anterior ve
posterior tibial arter liimenleri acik, bu arterlerde dustik debili akim
mevcuttur.” seklinde rapor edildi. Yiizeyel femoral arter trombozu
olan hastadan sistemik lupus eritematosus (SLE), APS ve trombofili
acisindan trombofili faktorleri, ANA, komplemanlar ve anti-fosfolipid
otoantikorlari cahisildi. ANA negatif ve komplemanlari normaldi. Anti
kardiyolipin IGM/G, Lupus antikoagulani, anti beta-2 glikoprotein IGG/M
antikorlar 12 hafta araliklarla 2 kez pozitif olarak saptandi (Laboratuvar
sonuglart Tablo 1de gosterildi). Genetik trombofili panelinde PAI
5G/5G mutasyonu saptandi. Yiizeyel femoral arter trombozu ve ardisik
otoantikor pozitifligi saptanan hastaya Primer APS tanisi konuldu.
Hastaya enoksaparin sodyum, asetil salisilik asit ve mikofenolat mofetil
baslandi. Takiplerinde oklizyon %90 acildi. Cocuk Romatoloji ve
Hematoloji takibinde asemptomatik izlenmektedir.

Sonug: APS ozellikle cocukluk ¢aginda tromboemboli bulgular disinda
norolojik bulgular, livedo retikilaris ve nadir de olsa obstretrik
morbidite ile gelebilir. Cocuklarda APS tanisi icin yetiskinlerdeki gibi
tani kriterleri olmadigindan yiiksek klinik siiphe varliginda mutlaka
ayirici tanida yer almalidir.

Anahtar Kelimeler: Anti-fosfolipid sendrom, tromboemboli, lupus
antikoagtlani
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[PP-37]

GOgiis Agrisi ile Basvuran Hastada Takayasu Arteriti: Olgu
Sunumu

Zehra Efe, Meltem ileri, Emine Nur Sunar Yayla, Hasan Bulut

Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Romatoloji Klinigi, Ankara

Amag: Gogus agrisl, ates, terleme, kilo kaybi gibi non-spesifik sikayetlerle
basvuran hastalarda vaskiilitlerin de ayirici tanida yer almasi gerektigi
vurgulanmaktadir.

Olgu: On iki yas 4 ay dogustan konusamama disinda daha once tani
konulmus hastaligi olmayan erkek hasta; 2 aydir olan omuzda, gogiiste,
sirtta belirgin olmak tizere yaygin viicut agrisi, kilo kaybi, agizda sik sik
tekrarlayan aft, 2 haftadir her giin olan ancak 6l¢iilmeyen ates ve karin
agrisi, gece terlemesi sikayeti ile merkezimize basvurdu. Ozge¢misinde
dogustan konusmamasi olan ve ozel egitim ile izlenen hastanin
soygecmisinde ozellik yoktu. Hastanin basvurusu fizik muayenesinde VI:
36.1 C, TA: 129/79 mmHg (95p) KTA:96/dk, SS 16/dk; boyunda multiple
milimetrik lenfadenopati, omuzlarda, kollarda ve tiim vertebrada
yaygin hassasiyet gorildi. Dinlemekle dfirim duyulmayan, dort
ekstremite nabizlari alinan hastanin ekstremiteler arasi tansiyon farki

olmadigi saptandi. Laboratuvar incelemede; hemoglobin 9.3 gr/dL, MCV
63.5 fl, sedimentasyon 43 mm/sa, crp 68 mg/dL bulundu, biyokimya
degerleri normaldi. Periferik yaymasinda atipik hiicre gorilmedi;
hipokrom, mikrositer eritrositler gortuldi. P-A akciger grafisinde
mediastinal genisleme saptandi (Sekil 1). Ekokardiyografisinde ¢ikan
aorta dilatasyonu (Z: 6,1) goruldu. Boyun ultrasonografisinde sagda
brakiosefalik trunkustan itibaren izlenen, CCA'da anterior duvarda
3mm olcilen andler duvar kalinlasmasi, benzer goriiniimiin solda
CCA orijininden itibaren izlenmesi ve sagda SCA orijininde de duvar
kalinlasmasi gortilmesi tzerine taniyl netlestirmek amaciyla hastaya
tim vicut BT anjiyografi cekildi, Ultrasonografide gorilen duvar
kalinlasmalari BT anjiyografide de gorilerek, Takayasu arteriti ile
uyumlu olarak degerlendirildi (Sekil 2). Hastaya TA tanisi konularak
kemik iligi aspiasrasyonu yapildiktan sonra 3 giin sire ile 20 mg/kg/g
dozundan pulse metilprednizolon verildi. Steroid ve siklofosfamid
tedavileri planlandi. Aort dilasyonu acisindan enfektif endokardit
proflaksisi, beta-blokor, coraspirin baslandi. Hastanin takibinde steroid
sonrasi viicut agrilarinin geriledigi gorilda.

Sonug: Cocukluk cagr sistemik vaskiilitleri genis, spesifik olmayan
sistemik sikayetler ile karsimiza gelebilir; malignite ve enfeksiyon
hastaliklar ayrici tanilarinda distntlmelidir.

Anahtar Kelimeler: Sistemik vaskilit, Takayasu arteriti, steroid

Sekil 1: Mediastende genisleme
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Sekil 2: Takayasu arteriti ile uyumlu bilateral karotis arter dallarinda
degisiklikler
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Noropsikiyatrik Semptomlarla Giden Agir Nutrisyonel B12
Eksikligi Olgusi

Cem Canakci', Nur Ayca Celik2, Hasan Fatih Cakmakh?, Elif ince?,
Talia ileri’, Mehmet Ertem?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Hematolojisi Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklari Anabilim Dali
Ankara

Amag: Vitamin B12 (VitB12) eksikligi aneminin yaninda ciddi ve bir kismi
geri dontstimstiz noropsikiyatrik etkilenmelere neden olabilir. VitB12
eksikligi, gelismekte olan iilkelerde ve hayvansal gidalarin tiiketilmesinin
kisitl oldugu toplumlarda onemli bir nutrisyonel eksikliktir.
b On yedi yas kiz hasta; kilo kaybi, halsizlik, solukluk ve yiirimede
zorlanma sikayetleriyle yaptigi basvurusunda genel durumunun
bozuk, takipneik, tasikardik olmasi ve agir anemisi nedenleriyle
yogun bakima vyatirildi. Fizik muayenesinde; viicut agirligi 43kg
(-2,8SDS), tasikardi, takipne, karaciger dalak 5 cm tespit edildi. Sag
elde akrodermatitis enteropatika, dilde atrofik glossit mevcuttu.
Ozgecmisinde; Giresun’un kiiciik bir dag koyiinde takipsiz gebelikle
evde dogdugu, asilarinin eksik oldugu, iki yildir okula gitmedigi,
evden neredeyse hi¢ cikmadigi, bakim ihtiyaci olan babaannesine
tek basina baktigi, et yemedigi ©grenildi. Laboratuvarinda, agir
makrositer anemi, trombositopeni ve LDH yuksekligi tespit edildi
(Hb:4,1g/dL-MCV:103,8fL--BK:6,46x109/L-TNS:2,01x109/L-PIt:102x109/
L-LDH:5972U/L). Makrositer anemi Etiyolojisine yonelik tetkiklerinde
B12 ve folik asit eksikligi izlendi [VitB12:<83pg/mL-folik asit:0,98ng/
mL (3,89-20)]. Kemik iligi aspirasyonunda, eritroid seride megaloblastik
degisiklikler ve hipersegmente notrofiller gibi megaloblastik anemi ile
uyumlu bulgular izlendi. Agir ve semptomatik VitB12 eksikligi anemisi
nedeniyle eritrosit transflizyonu yapilan hastanin, yetmezlik bulgulari
diizeldi ve izlemine cocuk hematolojisi servisinde devam edildi.
intramiiskiiler B12 tedavisinin 5'inci giiniinde retikiilosit artisi saptand.
Trombositopenisi tedavinin 6’'nci giiniinde diizeldi. Makrositer anemide
tedrici olarak diizelme izlendi. Olgu sosyal 6zellikleri nedeniyle sosyal
pediatri, cocuk ruh saghgi ve Ankara Cocuk Koruma Birimi ile birlikte
degerlendirildi, sosyal hizmetler destek ihtiyaci belirlendi. Bulundugu
ilcedeki pediatri uzmani ile iletisime gecilerek takip plani yapildi.

Sonug: Sosyal ve psikiyatrik ozellikleriyle one c¢ikan olgumizda
multidisipliner yaklasim izlemdeki kritik noktaydi. Bu yaklasimla
sadece anemi tedavisi degil cocugun yiksek yararini gerektiren sosyal
miudahaleler de gerceklestirildi. Olgumiz gelismekte olan dlkelerde
VitB12 eksikligi acisindan, veganlik gibi 6zel diyet yapan gruplar disinda
da dikkatli olunmasi gerektigini ortaya koymaktadir. Ayrica nutrisyonel
eksiklik durumlarinin altinda yatan sosyal ve psikolojik durumlara
dikkat gosterilmesini ve hastaya biyopsikososyal model kapsaminda
yaklasiimasi gerektigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Vitamin B12, makrositer anemi, nutrisyonel
anemi, noropsikiyatri, biyopsikososyal

[PP-39]
Pediatrik Ekstragonadal Germ Hiicreli Timor: Olgu Sunumu

Fatma Ozsoy', Emre Capkinoglu2, Sule Yesil2

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara

2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Klinigi, Ankara

Olgu: Bilinen hastaligi olmayan 17 yas erkek hasta gogus agrisi ve
gogiiste sikisma hissi ile acil poliklinigine basvurdu. Oykisiinde 3
hafta once futbol oynarken omuzuna darbe aldigi, son 3 giindir
oksiiriik ve halsizlik sikayetlerinin oldugu 6grenildi. Ozgecmis ve soy
gecmisinde ozellik yoktu. Fizik muayenesinde patolojik ozelligi yoktu
ve vital bulgular stabildi. Laboratuvar parametreleri ve kardiyak
enzimlerde anormallik olmayan hastanin ¢ekilen akciger grafisinde
sol parakardiyak bolgede stipheli kitle goriiniimi mevcuttu (Resim 1).
Bunun dzerine gonderilen timor markerlarinda alfa feto-protein (AFP)
diizeyi yiiksek sonuglandi (637 pg/L), B-HCG ve NSE degeri normaldi.
Cekilen Toraks tomografisinde sol hemitoraks anterior diizeyinde,
anterior mediastenden kaynaklandigi distintlen, yaklasik 85x82 mm
boyutlarinda, heterojen ic yapida, hipo-izodens kitle lezyonu saptandi
(Resim 2). Ekstragonadal GCT tanisi ile cocuk cerrahisine danisilan
hastada neoadjuvan kemoterapi sonrasi tekrar degerlendirme
onerildi. Hastanin kitlesinden girisimsel radyoloji bolimiince alinan
biopsi sonucu malign germ hicreli neoplazi olarak sonuclandi.
Hastaya BEP (Bleomisin, Etoposid, Cisplatin) tedavisi baslandi, 4 kir
kemoterapisini tamamladi. Tedavi sonrasi toraks tomografisinde,
kitlede belirgin kiicilme gorildi. Kitle sert ve solid yapida yaklasik
3x4 ¢m boyutundaydi. Kitle tek parca halinde eksize edildi (Resim 3).
Postoperatif adjuvan kemoterapi de planlana olgunun takip ve tedavisi
cocuk onkoloji kliniginde devam etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Gogus agrisi, mediastinal kitle, germ hucreli timor

Resim 1: Olgunun ilk basvurusunda cekilen PA akciger grafisi
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Resim 2: Olgunun ilk basvurusunda cekilen Toraks Bt goriintiisi

[PP-40]

Solid Tiimori Taklit Eden Cocukluk Cagi Akut Losemili Bir
Olgu

Aysenur Atan', Niibar Mustafayeva2, Nihal Ekin Dag2,

Sonay incesoy Ozdemir2, Handan Ugur Dingarslan2, Nurdan Tagyildiz2,
Mustafa Onur Karaca3, Seda Kaynak Sahap?, Seher Yiksel5,

Emel Cabi Unal?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Onkolojisi Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ortopedi ve Travmatoloji Anabilim Dall,
Ankara

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Cocuk Radyolojisi
Bilim Dali, Ankara

SAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Patoloji Anabilim Dali, Ankara

Amac: Losemiler, kemik iliginin hematopoetik progenitor hiicrelerinden
kaynaklanan ve genellikle once periferik kana yayilan neoplazmlardir.
Hastalar siklikla kemik iligi yetmezlik bulgulari ile prezente olmaktadir.
Losemi seyri sirasinda ekstramediller doku tutulumu yaygindir ve
genellikle oykii bulundugunda buyiik bir tani zorlugu olusturmaz.
Ancak tani aninda ekstramediller tutulumlar nadir de olsa solid
tumorleri taklit edebilmekte, tanisal zorluklar olusturabilmektedir. Bu
calismada omuz agrisi ve sisligi nedeniyle Ortopedi klinigine basvuran
ve skapulada kitle saptanarak malign kemik tumori distinilen 17
yasinda kiz hasta sunulmustur.
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Resim 3: Olgunun cerrahi eksizyon sonrasi cekilen PA akciger grafisi
goruntusu

Olgu: Ug aydir sag kolda agri, 20 giindiir sag omuzda sislik sikayetiyle
ortopedi klinigimize basvuran hastanin direkt grafisinde ve
manyetik rezonans goriintiilemesinde skapulada 11x8,2x13 cm cevre
dokulara invaze malign kitle saptanmis. Ewing sarkom on tanisi ile
biyopsisi planlanan hasta bolimiimiize konsulte edildi. Anamnez
detaylandinldiginda ates, gece terlemesi vardi. Fizik incelemede sag
omuzda sislik disinda hepatosplenomegalisi saptandi. Laboratuvar
tetkiklerinde BK: 12510x106/L, TNS: 10420x106/L, Hb: 9 gr/dL, MCV:
84.7fL, PLT: 397.000 x106/L, LDH: 992 U/L, . asit: 4.5 mg/dL, periferik
yaymada atipik hiicre gortlmedi. Bilgisayarli torakoaabdominal
tomografide sag aksiller lenfadenopatiler, parakaval-parailiak
yerlesimli lenfadenopatiler ile sag over kaynakli 11,5x10 cm boyutta
kitle saptandi. Skapulada bulunan lezyona ek batin ici kitlesi, jeneralize
lenfadenopatisi, organomegalisi ve normokrom normositer anemisi
oldugundan Ewing sarkom on tanisindan uzaklasildi. Kemik iligi
aspirasyon degerlendirmesinde: Morfoloji M3, akim sitometri: Akut
B Lenfoblastik Losemi ile uyumlu (CD19++, CD10+, CD79- CD20-) ve
kemik iligi biyopsisinde %32 (M3) blastik infiltrasyon olup B-ALL tanisi
kondu. Es zamanlh yapilan doku biyopsi sonucu da B Lenfoblastik
Lenfoma/ Losemi olarak degerlendirildi. COG 1732 AALL protokolu
baslandi. induksiyon sonu kemik iligi remisyonda olan olgunun
tedavisine devam edilmektedir.

Sonug: Cocukluk ¢agi losemilerinde kas iskelet yakinmalari ortopedik
sorunlari taklit ederek kesin taniyi geciktirebilmektedir. Bu semptomlar
en sik kemik agrisi ve eklem agrisidir. Kemik agrilari siklikla uzun
kemiklerde ve vertebralarda hematopoetik dokunun kemikiligini infiltre
etmesiyle olusmaktadir. Kas-iskelet sistemi yakinmalari olan ¢ocuklarda
tam kan hitcresi anormallikleri de eslik ediyorsa hematopoietik
neoplazmdan stiphelenme indeksi daha yiiksek olmahdir.

Anahtar Kelimeler: Ekstrameduller tutulum, kemik timaord, l6semi
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Adolesan Donemde Primer Hemofagositik Lenfohistiyositoz:
Olgu sunumu

Meltem ileri, Ali Fettah, Nilgiin Eroglu, Emine Tugce Giivercin
Nisanur Sunar

Ankara Etlik Sehir Cocuk Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilimdali,
Cocuk Hematoloji Anabilim Dali, Ankara

Amac: Hemofagositik lenfohistiyositoz (HLH) histiositoz grubu
hastaliklar icinde makrofajlarla iliskili olan grupta yer alir. Sitotoksik
T-lenfositler ve dogal oldurict (NK) hiicrelerin fonksiyonlarinda
bozulma, makrofaj ve T-lenfositlerin aktivasyonu, proenflamatuvar
sitokinlerin asiri  Gretimi  ve hemofagositoz sonucu ates,
hepatosplenomegali ve sitopeninin 6n planda oldugu klinik tablo
ile karakterizedir. HLH primer ve sekonder olarak iki gruba ayrilir.
Primer HLH, otozomal resesif kalitilir. Dogan bebeklerde gorilme
sikligi 1/50.000 olarak verilmistir. Olgularin %70- 80’'ine ilk bir yasta
tani konur. Burada adolesan donemde primer HLH tanisi konulan bir
hasta sunulmaktadir.

Olgu: On bes yas erkek hasta, 1 haftadir ates, halsizlik nedeniyle dis
merkezde degerlendirilerek hepatosplenomegali, karaciger fonksiyon
testlerinde ytikseklik, bisitopeni olmasi tizerine ileri tetkik ve tedavi
amaciyla merkezimize sevk edildi. Hastanin 1 haftadir ates ve halsizlik
sikayeti vardi, gece terlemesi ve kilo kaybi yoktu. Ozgecmisinde
ozellik olmadig, 2 yildir lisansh futbol oynadigi ve bilinen bir
hastahigr olmadigi ogrenildi. Soyge¢misinde anne-baba arasinda 2.
dereceden akrabalik mevcuttu. Bes yil dnce 15 yasindaki abisinde
de hepatosplenomegali karaciger enzim vyiksekligi saptanmis ve
hastanede sepsis nedeniyle exitus oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde
VS: 38, skleralarda ikter ve hepatosplenomegali saptandi. Hastanin
tetkiklerinde beyaz kiire sayisi: 2330/mm?, Notrofil sayisi: 790/mm?,
lenfosit sayisi: 1090/mm?, hemoglobin: 11 gr/dL, platelet: 111.000/
mm?, AST: 154 U/L, ALT: 541 U/L, LDH: 321 U/L, GGT: 151 U/L, Total
bilirubin: 3,67 mg/dL, direkt bilirubin: 2,24 mg/dL, bobrek fonksiyon
tetkikleri ve elektrolitleri normal saptandi.Hastanin kan ve idrar
kulttrlerinde treme goriilmedi.Periferik yaymasinda atipik hicre
saptanmadi.Hastanin abdomen ultrasonunda splenomegali gorildi.
Viral incelemeleri, idrar bakiri ve seruloplazmin degerleri, otoimmiin
hepatit markerlari, immiin yetmezlik degerlendirilmesi ve romatolojik
markerleri negatif saptandi. HLH agisindan ferritin 7561 mg/dL,
fibrinojen 66mikrogram/Lve trigliserid 529 mg/dL bulundu. Kemik iligi
aspirasyonunda hemofagositoz ve histiositlerde artis gortlerek HLH
diisiiniildii.Oncelikle sekonder nedenler icin tetkikler gonderildi fakat
aile oykdst ve akrabalik nedeniyle primer HLH acisindan genetik analiz
istendi.ivig ve deksametazon tedavileri baslanildi.Ancak hastanin
kliniginde ve laboratuvar degerlerinde anlamli degisiklik olmamasi
nedeniyle HLH protokoliince etoposid ve siklosporin baslandi.Hastanin
genetik incelemesinde PRF1 geninde homozigot mutasyon saptandi.
Bu sonug ile primer HLH tanisi konularak kemik iligi nakli icin ailenin
tercih ettigi merkeze yonlendirildi.

Sonug: Primer HLH erken bebeklik ve cocukluk doneminde goriilen bir
hastalik olmasina karsin ileri yaslarda da ortaya ¢ikabilir. Sekonder HLH
ayirici tanisinda her yas grubunda akilda bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: HLH, bisitopeni, uzamis ates, etoposid, siklosporin

[PP-42]
Asi Karsithginin Nedenleri: Literatiir Tabanli Bir Degerlendirme

Hicran Altin

Saghk Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Antalya

Amag: Asilar, bulasici hastaliklarin onlenmesi ve toplumsal bagisikligin
saglanmasinda hayati bir rol oynamaktadir. Ancak, ozellikle sosyal
medya araciliiyla yayillan yanhs bilgiler ve komplo teorileri, asi
karsithiginin artmasina neden olmustur. COVID-19 pandemisi stirecinde
bu karsithk, toplumsal bagisiklik oranlarinin diismesine, salginin
uzamasina ve diger asiyla onlenebilir hastaliklarin yeniden ortaya
ctkmasina yol agmistir. Bu makalenin amaci, son yillarda artis gosteren
asi karsithginin temel nedenlerini mevcut literattr 1s1ginda kapsamh
bir sekilde degerlendirmektir.

Gerec ve Yontem: Bu calisma, 2009-2023 yillari arasinda asi reddi
ve tereddudi tzerine yapilmis akademik calismalari incelemektedir.
PubMed, Web of Science, Scopus ve Google Scholar veri tabanlari
kullanilarak “vaccine hesitancy,” “vaccine refusal,” ve “immunization”,
“vaccination” anahtar kelimeleriyle taramalar yapilmistir. Medical
Subject Headings (MeSH) terimleri de kullanilarak “vaccine safety” ve
“public health” gibi kavramlarla daha genis bir veri elde edilmistir.

Bulgular: Asi karsithginin en yaygin nedenleri arasinda, sosyal medyada
yayilan yanlis bilgiler, asilara yonelik giiven eksikligi ve gerekliliginin
sorgulanmasi, asilarin risklerinin faydalarindan daha fazla olduguna
inanilmasi, ebeveynlerin ¢ocuklarini asilatma konusunda karar verme
hakkina sahip olduklarini diistiinmeleri ve dini/kilttirel inanclar onemli
bir yer tutmaktadir. Sosyal medya platformlarinin yanhs bilgilerin
hizla yayilmasina olanak tanidigi, bunun da halk arasinda asiya karsi
glivensizligi artirdigi gozlemlenmistir. 2016 yilinda Tirkiye genelinde
asi reddi orani %3,5 iken, 2017 yilinda bu oran %5,9’a yiikselmistir.
Diinyada asi giivenligi konusunda en fazla stipheye sahip tilke olarak
ise Fransa one ¢itkmaktadir.

Sonug: Asi karsithg, kiiresel saglik acisindan ciddi bir tehdit olarak kabul
edilmekte olup, nedenleri karmasik ve cografi ile kilturel baglamlara
gore farklilik gostermektedir. Bu sorunla miicadele edebilmek icin, dogru
bilgilendirme kampanyalarinin yayginlastiriimasi ve sosyal medyada
yayilan yanlis bilgilerin engellenmesi biiyiik 6nem tasimaktadir. Ayrica,
asilara olan glivenin artirilmasinda saglik profesyonellerine onemli
sorumluluklar dismektedir.

Anahtar Kelimeler: Asi tereddiid, asi reddi, asilama, ¢cocuk
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[PP-43]
Her Dermatit Sadece Atopik Dermatit Degildir

Nur Ayca Celik?, Gokce Su Tastan!, Goksel Vatansever?, Elif Soyak AytekinZ,
Zehra Sule Haskologlu3

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 Boliimii, Cocuk
immiinoloji ve Alerji Klinigi, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Anabilim Dall,
Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

Giris: Eksfoliyatif dermatit (eritrodermi), cildin en az %90'in1 tutan
eritem ve skuamla seyreden ciddi ve hayati tehdit edici bir durumdur.
Yenidogan ve erken bebeklikte baslayan eritroderminin nedenleri
arasinda; genodermatozlar, primer immiin yetmezlikler (PiY), psoriazis,
metabolik hastalik ve enfeksiyonlar yer almaktadir. Ayirici tanisinda
pek cok hastaligin olmasi ve hastaliklara 6zgu klinik bulgularin olmayisi
taniyr guclestirmektedir. IPEX Sendromu (immiin disregiilasyon,
poliendokrinopati, enteropati, X'e bagli), genellikle yasamin ilk
yilinda baslayan, enteropati, endokrinopati ve ekzematoz dermatit ile
karakterize bir immindisregilasyon hastaligidir. Burada, cilt lezyonlari
ile basvuran ve IPEX tanisi koydugumuz bir hastamizi sunmaktayiz.

Olgu: iki buguk aylik erkek hasta, dogdugundan beri olan cilt kurulugu,
soyulma ve sach deride konak sikayetleri ile basvurdu. Bu sikayetlerde
basvurdugu hastanede atopik dermatit tanisiyla topikal steroid
onerilmis. Hastanemiz genel pediatri poliklinigine basvurdugunda fizik
muayenesinde; yaygin eritrodermi, kuruluk, eksfoliasyon ve seboreik
dermatiti mevcuttu. Soy gecmisinde anne ve baba arasinda akrabalk
yoktu. Dayisi 1 yasindayken kanli ishal nedeniyle kaybedilmisti.
Eritrodermi, dayisinin ishalle kaybi nedeniyle PiY'ten siiphelenildi ve
cocuk immiinoloji bolimiine danisildi. Tetkiklerinde 1gG: 512 mg/dL,
IgM: 59 mg/dL, IgA: 68 mg/dL, periferik kan lenfosit alt grup analizinde
CD8+T ve NK hiicrelerde hafif disiiklik saptandi. Lenfosit aktivasyon
yanitlari normaldi. FOXP3 ekspresyonu cok diisiik saptandi. iki giin
sonra idrar ¢ikisinda azalma ve emmeme sikayetleri ile baska bir
hastanede yogun bakim tinitesine yatirildi. Klebsiella pnomonia sepsisi
gecirdigi ogrenildi. Bu asamada FOXP3 geninde hemizigot mutasyon
saptandi ve IPEX sendromu tanisi kondu. Sirolimus tedavisi baslandi.
Kemik iligi nakli planlandi. Aile ici ve akraba disi donor bulunamadi.
Hasta 5 aylikken sepsis ve multiorgan yetmezligiyle hayatini kaybetti.

Sonuc: PiYler, enfeksiyon, alerji, otoimmiinite, lenfoproliferasyon,
malignite ve otoenflamasyon tablolari ile karsimiza ¢ikmaktadir.
Yenidogan doneminde goriilen Eksfoliyatif dermatit basta Omenn, IPEX
ve Netherthon sendromlari olmak tizere cesitli PiY’lerin ilk bulgusu
olabilir. Oykii ve soy ge¢mis, muayene bulgulari ve temel testlerin
detayh ve dogru yorumlanmasi taniya ulasmayi saglayacaktir. PiY’lerde
erken tani ve etkin tedavi daha iyi sonuclara ulasmayi saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Primer immin yetmezlikler, IPEX sendromu,
eritrodermi
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[PP-44]

Nadir Bir Anafilaksi Nedeni: Besinle Tetiklenen Egzersiz
iliskili Anafilaksi

Zehra Sule Haskologlu', Selin Sevinc!, Ahmet Gokcan Oztiirk?, Miran Kaya?2,
Figen Dogu', Aydan ikinciogullar

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk immiinoloji ve Alerji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Ankara

Amag: Besine bagli egzersizle tetiklenen anafilaksi (BBETA), gida
alimi sirasinda veya hemen sonrasinda yapilan egzersizle tetiklenen
anafilaksidir. Nadir goriilmekle birlikte potansiyel olarak olimcil bir
besin alerjisidir. Cesitli gidalarin (kereviz, bugday, kabuklu deniz tirtinleri,
tiziim ve findik gibi) BBETA gelisimine zemin hazirladigi bildirilmistir.
Bugdaya bagli egzersizle tetiklenen reaksiyonda, besinin alimindan 1
ila 4 saat sonra Urtiker-anjioodemden, solunum, gastrointestinal veya
kardiyovaskiiler semptomlara kadar degisen anafilaktik reaksiyonlar
ortaya cikmaktadir. Patogenezde bugday omega-5 gliadin ve yiksek
molekiler agirlikh gliten alt biriminin sorumlu alerjenler oldugu
gosterilmistir. Bu proteinler hidrolize olduktan sonra bile stabil
kalmakta ve duyarli kisilerde mast hiicrelerini aktive edebilmektedir.
Ataklar sirasinda plazmada histamin dizeyinin arttigi gosterilmistir.
Tani, egzersizle birlikte stupheli besinin yedirilmesi esasina dayanan
provokasyon testi ile konulur. Ataklari onlemek icin egzersiz 6ncesi
ve sonrasinda suclu besinden uzak durulmalidir. Burada, tekrarlayan
urtiker-anjioodem ataklari nedeniyle basvuran ve “bugdaya bagli
egzersiz ile tetiklenen anafilaksi” tanisi koydugumuz bir olgumuzu
sunmaktayiz.

Olgu: Onyedi yas erkek hasta, spor sonrasinda gelisen trtiker-anjioodem
ataklan sikayeti ile poliklinigimize basvurdu. Daha once bilinen alerjik
bir hastaligi olmayan hastanin oykisu derinlestirildiginde, ataklarin
hepsinde antrenmandan 1-2 saat ncesinde bulgur pilavi, makarna ve
cigkofte olmak Uzere bugday iceren besinler tiikettigi 6grenildi. Bazi
epizodlarda bogazinda sikisma ve nefes darliginin eslik ettigi belirtildi.
Antihistaminik tedavisi ile bulgularimin geriledigini belirtti. inhalen
ve besin alerjenleri ile yapilan prick testlerinde reaksiyon izlenmedi;
spesifik 1gE testlerinde pozitiflik saptanmadi. Hastanin oykusiinden
urtiker-anjioodem ve anafilaktik bulgularinin bugday alimini takiben
yapilan egzersiz sonrasi gelismesi nedeniyle BBETA tanisi konuldu.
Aileye ve hastaya hastalik ve acil durumlar anlatildi, adrenalin oto-
enjektori recete edildi.

Sonug: Urtiker/anjioodem ataklari veya aciklanamayan anafilaksi ile
basvuran hastalarda enfeksiyon, ilac alimi, tiiketilen besinler yaninda
egzersiz oykisti mutlaka sorgulanmalidir. Nedenin agiklanamadigi
olgularda besine bagl egzersiz iliskili anafilaksi tanisi akla gelmeli ve
oyki bu yonde sorgulanmalidir. Tani konan hastalar ve yakinlari BBETA
hakkinda detayli olarak bilgilendirilmeli ve acil durumda kullaniimak
tizere epinefrin oto-enjektori temin edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Anafilaksi, egzersiz, urtiker, anjioodem, besin
alerjisi
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Tiner Yutulmasi Sonrasi Gelisen Simik Pnémoni: Olgu
Sunumu

ilayda Polat!, Mukaddes Agirtici3, Deniz Tekin2, Fatma Nazan Cobanoglu3

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dal,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Acil ve Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Gogiis Bilim Dali, Ankara

Amag: Tiner, boya inceltisi olarak kullanilan hidrokarbon icerikli
toksik maddedir. Hidrakarbonlu bilesiklerin yutulmasi; aspirasyon,
doku hipoksisi, pulmoner irritasyon, sistemik toksisite ve hatta 6liimle
sonuclanabilen cesitli komplikasyonlara yol a¢maktadir. Bu yazida,
tiner yutulmasi sonrasi simik pnomoni gelisen ve sifa ile taburcu olan
bir olgu sunulmustur.

Olgu: iki yasinda erkek hasta yaklasik 10 cc tiner icme sonrasi acil
servise getirildi. Basvurusunda genel durumu iyi, vital bulgulan
stabil ve herhangi bir sikayeti olmayan hasta acil gozleme alinarak
izleminde onerilerle taburcu edildi. Taburculuk sonrasi li¢ giin boyunca
devam eden karin agrisi ve ates sikayetleri olan hasta tekrar acil
servise basvurdu. Muayenesinde soluk sayisinin st sinirda seyretmesi,
minimal subcostal cekilmesinin olmasi, dinlemekle sag akciger
bazalinde solunum seslerinin azaldigi duyulmasi tzerine cekilen PA
akciger grafisinde sagda 9 mm kalinliginda plevral eftizyonu gortlmiis
ve simik pnomoni kabul edilerek v antibiyoterapi baslanmistir. Gogus
hastaliklar servisinde izlenen hasta sifa ile taburcu edilmistir.

Sonug: Acil servis hekimi; tiner yutulmasi sonrasi ilk 24 saat klinik ya
da radyolojik bir bulgu olmasa da izlemde gelisebilecek simik pnomoni
ya da pulmoner irritasyona sekonder bakteriyel enfeksiyon agisindan
dikkatli olmalidir.

Anahtar Kelimeler: Kimyasal, pnémoni, hidrakarbon maruziyeti

[PP-46]

Senkopta EKG Tekrarinin Onemi: Uzun QT Sendromu Olgu
Sunumu

Giilten Nisa Nas', Mert Altintas?2, Mehmet Mustafa Yilmaz3,
Mehmet Gokhan Ramoglu3, irem Hartug Cevik4, Timur Tuncali4,
Mirag Yildinm2, Serap Teber2, Omer Bektas?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Kardiyolojisi Bilim Dali, Ankara

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Amagc: Uzun QT sendromu (LQTS), elektrokardiyografide (EKG) uzamis
QT arahgiyla karakterize, yasami tehdit eden kardiyak aritmilere yol
acabilen, konjenital veya edinsel bir miyokardiyal repolarizasyon
bozuklugudur. Edinsel LQTSye en sik kullanilan ilaglar ve elektrolit
bozukluklari neden olurken, konjenital LQTS ise siklikla kanolapatiler
ile iliskilidir. Burada, tekrarlayan stipheli senkop ataklari ile basvuran
ve baslangicta kardiyak degerlendirmelerinin normal olmasi tzerine
atonik nobet lehine degerlendirilen uzun QT sendromlu bir olgunun
sunulmasi planlanmistir.

Olgu: Bes yas erkek hasta, ilk kez ti¢ yasinda yorulma sonrasi gelisen
biling kaybinin eslik ettigi tim viicutta tonus kaybi ile tarafimiza
basvurdu. Anamnezde basvurudan bir yil once ytizerken olan benzer
bir atak disinda 6zellik yoktu. Sistemik muayenesi dogal olan hastanin
cekilen manyetik rezonans goriintiilemesi ve elektroensefalografisi (EEG)
normaldi. Kardiyolojik acidan tekrarlayan EKG ve Holter kayitlarinda
herhangi bir patoloji saptanmadi. Ataklar atonik nobet kabul edilerek
hastaya levetirasetam baslandi, ancak ataklarin devam etmesi tizerine
tedaviye sirasiyla valproat ve klobazam eklendi. Hastanin, tglu
antiepileptik tedavi altinda ataklarinin devam etmesi ve tekrarlayan
EEG'lerinde patoloji saptanmamasi iizerine epilepsi tanisindan siiphe
edilerek tekrarlanan EKG'sinde diizeltilmis QT (QTc) degeri 0,54 saniye
olarak gortildu ve hasta LQTS olarak degerlendirildi. Gonderilen aritmi
panelinde KCNQ1 geninde ¢.532G>A (p.A178T) homozigot patojen
varyant saptanmasi ile hasta uzun QT sendromu 1 (LQT1) tanisi ald.
Hasta halen LQTS tanisi ile propranolol tedavisi altinda izlenmekte
olup, antiepileptik tedaviler kademeli olarak kesilmektedir.

Sonug: Klinikte, antiepileptiklere direncli ve EEG'de epileptik aktivitenin
saptanamadig nobet benzeri olgularda basta kardiyak patolojiler
olmak uzere epilepsi disi nedenler her zaman akilda tutulmah, klinik

stiphe halinde tekrarlayan EKG incelemeleri tanisal stirecin her zaman
ayrilmaz bir parcasi olmalidir.

Anahtar Kelimeler: Uzun QT, atonik nobet, senkop, KCNQ1
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[PP-47]

ADART1 Geni lliskili Aicardi-Goutiéres Sendromu: Olgu
Sunumu

idil Akinbingél, Fatma Pinar Tabanh2, Mirac Yildirrm2, Omer Bektas2,
Serap Teber2, Hatice Mutlu3, Dogacan Sarisoy4, Fatma Aydin4

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Genetik Hastaliklar1 Bilim Dali, Ankara

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Romatolojisi Bilim Dali, Ankara

Amag: Aicardi-Goutiéres sendromu (AGS), tipik olarak edinilmis
mikrosefali, bazal ganglion kalsifikasyonu, lokodistrofi, serebral atrofi
ve beyin omurilik sivisinda kronik lenfositozlu ve yiiksek interferon-
alfa ile karakterize kalitsal bir ensefalopatidir. AGS, sitoplazmada
nikleik asitlerin birikmesine veya nikleik asitlerin anormal sekilde
algilanmasina neden olan dokuz genden (TREX7, RNASEH2A, RNASEH2B,
RNASEH2C, SAMHD1, ADART, IFIH1, LSM11 ve RNU7-1) herhangi
birindeki mutasyonlardan kaynaklanabilir. Gelisim basamaklarinda
gerileme sebebiyle basvuran, AGS tip 6 tanisi konan bes yasindaki
hastayi sunduk.

Olgu: Bes yasinda kiz hasta, bir yasinda yiriyebiliyor ve birkag
kelime soyleyebiliyorken, asi sonrasi 10 giin stren ylksek ates ve
ardindan oturma, yuriime ve konusma vyetilerinde kayip sebebiyle
cocuk noroloji poliklinigimize basvurdu. Muayenesinde hastanin
hipotonik oldugu, desteksiz oturamadigi, derin tendon reflekslerinin
yaygin canl ve ekstremitelerinde tonus artisinin oldugu gortldu.
Ozgecmisinde 36. gestasyonel haftada dogmus olmasi ve tekrarlayan
idrar yolu enfeksiyonlari sebebiyle hastane yatis oykusu disinda ozellik
yoktu. Anne-baba arasinda tciincii derece akrabalik mevcuttu. Detayh
metabolik testleri normaldi. Beyin manyetik rezonans goriintiilemede
serebral atrofi, bilateral lentiform nukleuslarda volum kaybi, pons
posteriorunda ve orta serebellar pedinkiil medial kesimlerde silik
T2 sinyal artisi gorildu. Elektroensefalografisi bulgulari ozelliksizdi.
Goz muayenesi normaldi. Hastanin dis merkezde yapilan tiim ekzom
dizi analizi (WES) normal olarak sonuglanmis. Hastanin WES analizi
cocuk genetik tarafindan derin fenotiplendirme yapilarak yeniden
degerlendirildi ve ADAR1 geninde ¢.3095G>A homozigot missense
varyant tespit edildi. Anne ve babanin genetik incelemesinde ayni
varyant heterozigot saptandi. Hastanin klinik bulgulari, radyolojik
ve genetik sonuclari ile AGS tip 6 tanisi konarak bir janus kinaz (JAK)
inhibitori olan Ruksolitinib tedavisi baslanmasi planlandi.

Sonug: St cocugu ya da erken cocukluk doneminde ortaya cikan
gelisimsel basamaklarda gerileme ve beyin goriintilemesinde
bilateral striatal nekroz saptanan hastalarin ayirici tanisinda nadir bir
interferonopati olan ADART geni iliskili AGS akilda tutulmalidir. JAK
inhibitori ve gelismekte olan potansiyel tedavi yontemleri bu hastalik
icin umut vaat edicidir.

Anahtar Kelimeler: ADAR1, Aicardi-Goutiéres, Ruksolitinib
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[PP-48]

Rotaviriis enfeksiyonu iliskili korpus kallozumun sitotoksik
lezyonu ve akut serebellit olgu sunumu

Alper Taskin!, Mirag Yildinm?, Seda Kaynak Sahap2, Omer Bektas',
Serap Teber!

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Ankara

Amac: Korpus kallozumun sitotoksik lezyonlari genellikle geri
dontsumli olan korpus kallozumun sekonder lezyonlaridir. Cesitli
ilac tedavileri, maligniteler, enfeksiyonlar, subaraknoid kanama, akut
arteriyel iskemi, metabolik bozukluklar, travma ve akut dissemine
ensefalomiyelit (ADEM) ile iliskili oldugu bulunmustur. 3 vyasinda
rotavirus iliskili korpus kallozumun sitotoksik lezyonlari ve serebellit
bulgulari olan bir olguyr sunmayr amagladik.

0Olgu: Ug yas erkek hasta kusma, dengesizlik, dalginhk ve konusmada
yavaslama sikayetleri ile basvurdu. ila¢ kullanim 6ykusii yoktu.
Ozgecmisinde zor dogum, oligohidroamniyoz ve klavikula fraktiirii
oykiisii mevcuttu. Soygecmisinde anne baba teyze cocuklariydi ve
teyzede epilepsi oykiisii mevcuttu. Norolojik muayenede ajitasyon,
konusmada yavaslama ve genis tabanh ataksik yiriyus tespit edildi,
diger muayene bulgulari normaldi. Rutin kan tetkikleri ve beyin MR
bulgular normaldi. Hastaya yatis 6nerildi ancak aile kabul etmedi. iki
glin sonra tekrar acil servise basvuran hastanin konusmasinin tamamen
kayboldugu, uyandiriimakta zorlanildigi ve ajitasyonunun devam ettigi
goruldi. Muayenesinde yurtiyemedigi, aksiyal hipotonisite ve trunkal
ataksi, alt ekstremitelerde hiperaktif derin tendon refleksleri, bilateral
babinski pozitifligi tespit edildi. Hastanin tekrarlanan beyin MR’inda
bilateral orta serebellar pedinkiilde ve korpus kallozum spleniumunda
difizyon kisitlanmasi izlendi, korpus kallozumun sitotoksik lezyonu
ve serebellit ile uyumlu olarak degerlendirildi. Takipte hastanin
bir dakika siiren jeneralize tonik klonik vasifi nobeti oldu. Beyin
omurilik sivisinda 1 PMNL/mm 3 ve 6 eritrosit/mm 3 izlendi, glukoz:
59 mg/dL (kan sekeri: 65mg/dL), protein 47mg/dL, viral PCR panel:
negatif, 1gG indeksi 0,48 (0-0,77), kultiir: negatif olarak sonuclandi.
Gaytada rotaviriis antijeni pozitif saptandi. Hastaya seftriakson (14
giin), asiklovir (7giin), levetirasetam (20 mg/kg/giin), iViG (total 2 gr/kg),
metilprednizolon (20 mg/kg/giin, 5 giin) uygulandi. Takibinde klinik
duzelme gortlen hastanin kontrol beyin MR'inda belirgin diizelme
saptandi. Hasta idame oral steroid tedavisiyle taburcu edildi. Birinci ay
kontroliinde hastanin mutizm bulgularinin geriledigi ve diger norolojik
fonksiyonlarinin tamamen diizeldigi goruldi.

Sonug: Bu olgu sunumu ¢ok nadir gelisen bir durum olarak rotaviris
iliskili korpus kallozumun sitotoksik lezyonu ve akut serebellitin
birlikteligini gostermesi acisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Korpus kallozumun sitotoksik lezyonu, rotaviris,
serebellit
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[PP-49]
Akut Hemiserebellit Olgusu

Nazli Melisa Cimen?, Kamile Akyol Ozkara2, Mert Altintas2, Mira¢ Yildirim?2,
Seda Kaynak Sahap3, Omer Bektas?, Serap Teber?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Cocuk Radyolojisi
Bilim Dali, Ankara

Amag: Cocukluk caginda akut hemiserebellit, timori taklit eden nadir
tek tarafli serebellumun patolojisidir. Etiyolojisi aydinlatilamamis olup,
enflamatuvar veya enfeksiyon sonrasi oldugu dustntlmektedir. Klinik
sonuclari genellikle iyidir ve 6zgiin bir tedavi olmaksizin kendiliginden
gecer. MR bulgulari timor ile karisabilir ve hatal tedavi hatta invaziv
girisime neden olabilir.

Olgu: Daha once hilinen bhir hastaligi olmayan bes yasinda kiz
hasta bas agrisi, kusmanin eslik etmedigi bulanti ve ritmik olarak
adimlayamama sikayetleri ile hastaneye basvurmus. Hastadan cekilen
beyin MR'Inda sol serebellar hemisferde biiyiik oranda gri cevherde
oryantasyon gosteren yaklasik 29 mm capinda, diffiizyon kisitlamayan
ve kontrastlanmayan, silik sinirl, hiperintens goriinim izlenmis olup
glial timor ile uyumlu olmasi sebebiyle hasta ileri inceleme nedeniyle
yatisi yapilmis. Hastanin yatisinda konusmasinda gerilemesi lzerine
hasta ileri inceleme icin tarafimiza yonlendirildi. Hastanin 6zgecmis
ve soygecmisinde ozellik yoktu. Fizik muayenesinde ataksik ytrtyds,
tremor, anlasilir kelimesi olmadigi ve parmak burun testi bozuk olarak
saptandi. Etiyoloji arastirmaya yonelik testler gonderildi ve kontrol MR
cekildi. Sonucunda sol serebellar hemisferde anteror superior kesimde
fokal alanda, diftizyon artisi ve leptomeningeal kontrastlanmanin eslik
ettigi patolojik sinyal degisikligi saptandi. Hastada oncellikle serebellit
disunildi. Hasta hemiserebellit tanisiyla vyatirithp dis merkezde
baslanilan tedavisine ek olarak IVIG (5 giin) ve pulse steroid baslanip
idame oral steroid ile devam edildi. Etiyoloji icin gonderilen laboratuvar
testlerinde anlaml patoloji saptanmadi. Mutizmi tamamen gerileyen
ve yurtimesi diizelen hastanin taburculugu planlanip oral steroidi 1 ay
boyunca kullanmasina karar verildi.

Sonu¢: Bu olguda timort taklit eden hemiserebellit olgusinin
vurgulamak istedik. Serebellar patolojiyi gostermek icin MR tercih
edilen goriintileme yontemidir. Klinik iyilesme ve MR'da patolojik
bulgularin gerilemesi, akut hemiserebellit neoplastik bir stirecten ayirt
etmeye yardima olacaktir. Kortikosteroidlerin erken kullanimi, akut
hemiserebellit yonetiminde faydal olabilir.

Anahtar Kelimeler: ataksi, serebellit, neoplazm

[PP-50]

Nadir Bir Birliktelik: Norofibromatozis Tip 1 ve Radyolojik
izole Sendrom

Mert Altintas, Kamile Akyol Ozkara, Mirac Yildinnm, Omer Bektas,
Serap Teber

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara

Amag: Norofibromatozis tip 1 (NF-1), ciltte café-au-lait lekeleri ve
aksiller/inguinal cillenme, iriste Lisch nodilleri, kemik lezyonlar
ve timor (norofibrom, optik yolak gliomu) olusumuna yatkinlikla
karakterize bir norokitan hastaliktir. Multipl skleroz (MS), merkezi
sinir sisteminin kronik enflamatuvar demiyelinizan bir hastaligi olup,
radyolojik izole sendrom (RIS), MS'in en erken tespit edilebilir klinik
oncesi evresi olarak kabul edilmektedir. NF-1 ve MS birlikteligi nadirdir
ve literatiirde sinmirli sayida olgu bildirilmistir. Burada NF-1 ve RIS
birlikteligi olan bir olgunun sunulmasi amaclanmistir.

Olgu: On yedi vyasinda erkek hasta ilk olarak 10 yasinda ciltte
yaygin café-au-lait lekeleri nedeniyle tarafimiza basvurdu. Anamnezde
hastanin ebeveynleri arasinda akrabalik bulunmadigi, gelisim
basamaklarinin yasi ile uyumlu oldugu, annesi ve teyzesinde de café-
au-lait lekeleri bulundugu 6grenildi. Muayenede makrosefali, dokuz
tanesi 15 milimetreden buyik olan ¢ok sayida café-au-lait lekesi ile
aksiller ve inguinal cillenme saptandi. Oftalmolojik degerlendirmede
sol iriste Lisch nodulleri tespit edildi. NF-1 tanisi ile izleme alinan
hastanin beyin manyetik rezonans gortintiilemesinde (MRG) bilateral
dentat nikleus, vermis, sol talamus, sol globus pallidus ve sol
hipokampis yerlesimli hamartomatoz lezyonlar mevcuttu. Herhangi
bir klinik yakinmasi olmayan hastanin izleminin altinci yilindaki beyin
MRG'sinde sag frontal, bilateral paryetal ve sol temporal bolge ile
korpus kallozum spleniumunda demiyelinizan patoloji disundrtr
yeni gelisimli lezyonlar saptandi. Etiyolojiye yonelik yapilan beyin
omurilik sivisi incelemelerinde glukoz ve protein degerleri, 1gG indeksi
normal, oligoklonal bant analizi negatifti. Klinik olarak demiyelinizan
hastalik iliskili herhangi bir klinik yakinmasi olmayan hasta RIS olarak
degerlendirildi ve tedavisiz izlem planlandi. Hastanin halen NF-1 ve RIS
tanilari ile takiplerine devam edilmektedir.

Sonug: Literatirde NF-1 olgularinda MS gelisme riskinin daha ytksek
oldugunu bildirilmistir. Bu durum NF-1 olgularinin takibinde aralikli
goruntilemenin onemini bir kez daha vurgulamaktadir. Genetik ve
otoimmin gesitli mekanizmalar 6ne sirilmekle birlikte halen NF-1
ve MS birlikteliginin patomekanizmasi bilinmezligini korumaktadir.
Ancak yakin gelecekte bu gizemin aydinliga kavusacagini ummak, hic
de hayalperestce degildir.

Anahtar Kelimeler: Norofibromatozis tip 1, multipl skleroz, radyolojik
izole sendrom
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[PP-51]

LAMA2 Geninde Homozigot Mutasyon ile iliskili Merozin
Eksikligi Olan Konjenital Miiskiiler Distrofi Tip 1A Olgu
Sunumu

Sultan Cicek, Mirac Yildinim, Aylin Ceren Akin, Omer Bektas, Serap Teber

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Noroloji Anabilim Dali, Ankara

Amag: Merosin eksikligi olan konjenital muskiler distrofi tip 1A;
otozomal resesif kalitimli, LAMA2 geninde homozigot veya birlesik
heterozigot mutasyonlarla iliskili yenidogan doneminde agir hipotoni,
solunum yetmezligi, kas glicsuizligii ve eklem kontraktirleri ile
karakterize nadir noromiskiler bir hastaliktir. Gastroosofageal refli,
biyime geriligi, aspirasyon ve tekrarlayan akciger enfeksiyonlari
nedeniyle hastaneye yatis sik goriilmektedir. Bu yazida dogumda
tiz sesle aglama, hipotoni, spontan hareketlerinde azlik, solunum
yetmezligi ve kreatinin kinaz yiksekligi nedeniyle degerlendirilen ve
LAMA2 geninde homozigot mutasyon tespit edilen bir olguyr sunduk.

Olgu: Yirmi bir giinliik kiz hasta hipotoni, solunum sikintisi, spontan
hareketlerinde azalma nedeniyle degerlendirildi. Aralarinda Gglincu
derece akrabalik bulunan anne ve babanin evliliginden sorunsuz
hamilelik ve normal vajinal yol ile miyadinda dogmustu. Ailede
bilinen norogelisimsel hastalik oykist yoktu. Hastanin tiz sesli
aglamasi, solunum eforunda artisi ve aksiyel hipotonisitesi vardi. Bas
kontrolui yoktu, derin tendon refleksleri azalmis sol Ust ekstremitede
ise alinamamisti, solda yakalama refleksi alinamadi, moro refleksi
alinamadi. Sol kolda hi¢ spontan hareket yokken diger ekstremite
hareketleri belirgin azalmisti. Dilde fasikiilasyon yoktu. Hastada
periferik tipte hipotoni dustntldiu ve kuvvetle muhtemel hipotonisi
nedeniyle travmatik dogum iliskili solda erb duchenne paralizisi
dustintldi. Laboratuvar testlerinde kreatinin kinaz ve transaminaz
ylksekligi saptandi. Kas hastaligi dusinilerek gonderilen klinik
ekzom analizinde LAMA2 geninde c.6955C>T p.Arg2319 (rs398123383)
homozigot bir mutasyon saptandi. Bu mutasyon Sanger sekanslama
yontemiyle dogrulandi. Anne ve babanin bu mutasyon icin tasiyici
oldugu saptandi. Klinik, laboratuvar ve genetik sonuclariyla hastaya
Merozin eksikligi olan Konjenital Muskdler Distrofi Tip 1A tanisi kondu.
ENMG incelemesi ile tist trunkus pleksus hasari gosterildi.

Sonug: Yenidogan doneminde hipotoni, solunum gticliigu ile basvuran
hastada oncelikle hipotoninin periferik santral ayirimi yapilmali,
periferik tipte hipotoni distntliyorsa CK incelemesi yapilmal ve kas
hastaliginin Etiyolojisi icin genetik inceleme yapilmahdir. Hipotonik
bebekler dogum travmasina daha ¢ok maruz kalacagi icin hipotonik bir
bebekte asimetrik bir giicsuizliik de varsa pleksus paralizisi olabilecegi
akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital Miskiler Distrofi, LAMA2 mutasyonu,
Merozin eksikligi
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[PP-52]
Tekrarlayan Biling Kaybinin Sira Disi Bir Nedeni: Siniis Duraklamasi
Seyma Kavyali', Serpil Kaya Celebi’, Fatih Mehmet Kislal?

'Saghk Bilimleri Universitesi, Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji Klinigi, Ankara

2Saghk Bilimleri Universitesi, Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Klinigi, Ankara

Amagc: Ani serebral hipoperfiizyona sekonder gelisen ani tonus ve
biling kaybi olarak tanimlanan senkop, cocuklarda onemli bir acil
servis ve kardiyoloji-ndroloji poliklinik ziyaret nedenlerinden biridir.
Sebep olan Etiyolojiye yonelik tani koydurucu objektif bulgu olmamasi
ve senkop icin yayimlanmis “hastaya yaklasim kilavuzlarinin” eriskin
hastalara yonelik hazirlanmis olmasi, cocuk hastalari izleyen hekimler
icin yaklasim, tedavi ve izlemde sorunlara neden olmaktadir. Ayrica,
sik kullanilan tani testlerinin tanisal degerinin oldukca sinirli oldugu
da bilinmektedir. Burada tekrarlayan biling kaybi-senkop Etiyolojisi
arastirilan ve antiepileptik tedaviye ragmen sikayeti devam eden
olguda tespit edilen sints duraksamasi durumunu, cocuklarda nadir
bir Etiyoloji olmasi nedeni ile sunmak istedik.

Olgu: Yedi yasinda erkek hasta, bir siiredir tekrar eden, tiim viicutta
tonus ve biling kaybi ataklari ile baska merkezde takip altinda imis.
Olguya, ilgili bolimlerce yapilan multidisipliner inceleme sonucu,
Cocuk Noroloji tarafindan levetiresetam baslanmis ve takibe alinmis.
Ayrica cocuk kardiyoloji tarafindan degerlendirilen 24 saat ritm holterde
ortalama QT degerlerinin uzun tespit edilmesi tizerine Uzun QT sendromu
acisindan genetik inceleme yapilmis, genetik test negatif sonuclanmis.
Metabolizma bolimince tetkikleri planlanmis ve takibe alinmis.
Olgunun  hastanemizde  vyapilan  degerlendirilmelerinde,
elektroensefalografisi normal olarak bulunmus ancak anamnestik
ozellikleri dolayisiyla kardiyojenik Etiyoloji dustnulerek tarafimiza
yonlendirildi. Fizik muayene bulgular, elektokardiyografisi ve kan
tetkikleri normal olan hastanin ve ekokardiyografik degerlendirmesi de
normaldi. Hastaya ritim Holter planlandi. Holter cihazi takildiktan sonra
sabah saatlerinde hastanin senkop gecirdigi 6grenildi. Holter kaydi
incelendiginde hastanin senkop gecirdigi tariflenen zamanla uyumlu
olarak en uzun 10 saniye siiren 3 adet siniis duraklamasi oldugu tespit
edildi. Hasta kalici kalp pili implantasyonu icin elektrofizyoloji bulunan
merkeze refere edildi.

Sonug: Tekrarlayan senkop yakinmasi ile basvuran her hastada ayrintih
oyki alinmali, detayh fizik muayene ile birlikte elektrokardiyografi
incelemesi yapilmali, gerekli olgularda kardiyoloji degerlendirilmesi ve
ritm holter tetkiki hayat kurtarici bir uygulamadir.

Anahtar Kelimeler: Biling kaybi, senkop, kardiyojenik, sinis
duraklamasi, kalici kalp pili
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Tani Kapisini Acan Anahtar: Elektrokardiyografi

Seyma Kavall

Saglik Bilimleri Universitesi, Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Kardiyolojisi Klinigi, Ankara

Amag: Miyokardit, sistolik fonksiyonlari etkileyebilen ve ventrikiler
aritmiler nedeniyle hayati tehdit edebilecek risk olusturan enflamatuvar
bir miyokard hastaligidir. Klinik yelpaze asemptomatik olgulardan,
kalp yetmezligi, aritmiler ve fulminan miyokardite kadar genis bir
spektrumda gorlebilir. Spesifik veya sensitif bir bulgusu olmamasi
sebebi ile, tani icin, ozellikle asemptomatik olgularda, yiksek klinik
stiphe ve dogru EKG degerlendirmesi onem tasimaktadir.EKG siklikla
anormaldir. Sints tasikardisi, QRS voltaj azalmasi, ST ve T degisiklikleri
(diffuiz veya bolgesel), genis, centikli Q dalgalar, supraventrikiiler
ve ventrikiler aritmiler, AV blok ve dal bloklari izlenebilir. Burada,
kardiyak kontrol amach kardiyoloji polklinigine yonlendirilen obez bir
cocukta EKG bulgulari ile baslayip miyokardit tanisi ile devam eden
stireci nadir goriilmesi sebebi ile sunmak istedik.

Olgu: On iki yasinda erkek hasta, takipte oldugu Cocuk endokrinoloji
poliklinigi'nden kardiyak degerlendirme amacli refere edildi. Fizik
muayene bulgular, normal olan hastanin viicut kitle indeki 95
persentil tzerinde idi. EKG ritm trasesinde (DII) aralikl normal dar
QRS'li sintis ritmi ile alterne olan komplet sag dal blogu dikkat
cekici idi. Anamnez derinlestirildiginde, yaklasik 1 ay kadar once
nonspesifik viral semptomlar yasadigi ifade edildi. Hastanin transtorasik
ekokardiyografisinde, sol ventrikiil (LV) bazal ve lateral alanlarda
fokal duvar hareket bozuklugu tespit edildi. Eslik eden ventrikiil
dilatasyonu ve/veya kapak vyetersizligi izlenmedi. M- Mode inceleme
ile ejeksiyon fraksiyonu (EF) %671 hesaplanirken Simpson yontemi
ile %58 tespit edildi. Hastadan 24 saat ritm holter monitorizasyonu
ve kardiyak MRG planlandi. Ritm holter degerlendirilmesinde sinis
ritmiyle alterne olan aralikli komplet sag dal bloklu atim donemleri
izlendi. Tasikardi atagi veya ekstrasistol saptanmadi. Kardiyak MRG de;
LV bazal ve midkardiyak seviyede lateral duvarlarda midmiyokardiyal
ve subepikardiyal yerlesimli noniskemik (miyokardit uyumlu) lineer
tarzda ge¢ kontrastlanma alanlar tespit edilirken LV EF %60 olarak
raporlandi. Hastaya 6 ay yarismali spor yasagi konularak takibe alindi.

Sonug: Kardiyak degerlendirme ve muayenenin bir parcasi olan
EKG, pek cok konuda tanida hekimlere kolaylik saglamaktadir. Bu
nedenle, EKG'nin pediatri hekimleri tarafindan iyi bilinerek, dogru
yorumlanmasi, dogru yonlendirme ve tani-tedavi icin anahtardir.

Anahtar Kelimeler: Subklinik miyokardit, elektrokardiyografi,
asemptomatik, tani

[PP-54]

Rastlantisal Saptanan Nadir Bir Kardiyomiyopati: Sol
Ventrikiil Nonkompaksiyonu

Seyma Kavyali, Serpil Kaya Celebi

Saglik Bilimleri Universitesi, Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Kardiyolojisi Klinigi, Ankara

Amag: Miyokardiyal nonkompaksiyon hastaligi (LVNQ), seyrek gortilen
bir dogustan kardiyomiyopati cesididir. intrauterin donemde miyokard
dokusunun normal gelisiminin duraklamasiyla, daha cok sol ventrikiil
miyokardinda belirgin trabekilasyonlar, derin intertrabekiiler girintiler
ve incelmis kompakte alanlar goriilmesiyle karakterizedir. Nonkompakt
kardiyomiyopati genis ve oldukca degisken bir klinik spektruma yol
acabilmekte, asemptomatik seyredebilecegi gibi embolik olaylara,
aritmilere ve ani 6lim gibi komplikasyonlara yol acabilir. Bu yazida,
cocuk kardiyoloji poliklinigine gogis agrisi sikayetiyle gelen ve
miyokardiyal nonkompaksiyon tanisi konulan hasta sunuldu ve seyrek
gorilen bu hastalik, son literatiir bilgileri taranarak hatirlatiimak
istendi.

Olgu: Altr aydir batma tarzinda gogus agrisi sikayeti olan, 12 yasindaki
erkek hasta, Cocuk Kardiyoloji polklinigine yonlendirilmisti. Hastanin
oykustnden, gogus agrisinin eforla iliskisiz oldugu, batma tarzi
ve noktasal bir agr oldugu o6grenildi. Gogus agrisina eslik eden
bayilmasi, carpinti ataklari, nefes darligi veya ek bir sikayetinin
olmadigi, akrabalarinda erken yasta ani olen, bayilma ataklari veya
onemli bir kalp hastaligi olan birey bulunmadigi 6grenildi. Anne baba
arasinda akraba evliligi yoktu. Hastanin fizik muayenesinde kan basinci
100/50 mmHg idi. Fizik muayenesinde tftirim duyulmadi, tim sistem
muayeneleri dogaldi. Elektrokardiyografik degerlendirmedepatolojik
bir bulgu yoktu. Laboratuvar analizinde ozellik saptanmadi.
Ekokardiyografik incelemede,sol ventrikiilde ozellikle apikal
ve posterolateral bolgelerde belirgin trabekiilasyon artisi ve bu
trabekilasyonlar arasinda renkli Doppler'de goriilen kan akimi oldugu
izlendi.M-mode yontemiyle hesaplanan sistolik fonksiyonlari normal
sinirlarda idi.Yapilan kardiyak MRG'de, sol ventrikil duvar hareketleri
normal bulundu ancak sol ventrikiil lateral duvarda nonkompkate/
kompakte miyokard orani 2,5, inferior duvar 3 olarak hesaplandi
ve bulgular sol ventikiilde nonkompaksiyonu ile uyumlu bulundu.
24 saat ritm holterde herhangi bir ritm problemi tespit edilmedi.
Genetik incelemesinde kardiyomiyopati panelinde klinik 6nemi belirsiz
heterozigot mutasyon tespit edildi. Hasta yakin takibe alinarak ani
oltim riski nedeniyle spordan uzak durmasi saglandi.

Sonug: LVNC, ventrikiildeki miyokardin ve endokardin gelisme ve
bitiinlesme sirecinin embriyogenez sirasinda duraklamasi sonucu
olusan kardiyomiyopati turidir. Klinik olarak ortaya ¢ikmasi, genellikle
cocukluk veya ergenlik doneminde olmaktadir. Erken tedavi baslanirsa
komplikasyonlarin énlenmesi miumkiin olabilir.Bu nedenle erken tani
ve yiiksek klinik stiphe oldukca énemlidir.

Anahtar Kelimeler: Nonkompaksiyon, kardiyomiyopati, cocuk, nadir
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[PP-55]

Asemptomatik Addlesan Olguda Rastlantisal Tespit Edilen
Vaskuler Ring

Seyma Kayali

Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Kardiyolojisi Klinigi, Ankara

Amag: Vaskiler ring, tim kardiyovaskiiler anomalilerin %71'inden azini
olusturur ve tiplerinden biri de aortik ark anomalileridir. Sag aortik
ark anomalisi ise genel populasyonun yaklasik %0,05-0,1'inde goriilen
daha nadir bir anatomik varyanttir. Bu olgularin da yaklasik yarisi
aberran sol subklavyen arter (ALSA)ile iliskilidir. Bu hastalar genellikle
asemptomatiktir ve anomaliler baska nedenlerle yapilan incelemelerde
tesadifi olarak saptanir. Bununla birlikte, o6zafagus ve trakea gibi
komsu yapilara basi yapan aberran subklavyen artere ikincil olarak
semptomlar gelisebilir. Burada rastlantisal tespit edilen nadir bir olguyi
sunuyoruz.

Olgu: On iki yas asemptomatik kiz hasta, spor raporu almak amaci ile
hastanemiz cocuk kardiyoloji poliklinigine yonlendirildi. Tekrarlayan
tist solunum yolu enfeksiyonu, yutma gticliigi veya hisilti gibi sikayetleri
olmayan hastaya, yapilan fizik muayene normal idi. Ekokardiyografik
incelemede sag arkus aorta tespit edildi veALSA'den siphe edildi.
Cekilen BT anjiografi, arkus aortanin dekstropozisyonu disinda
normal olarak raporlandi. Ancak, tarafimizca BT anjiografi gortinttileri
incelendiginde, c¢ikan aorta trakeanin saginda yerlesimli oldugu, inen
aortanin vertebral kolonun solunda yerlesimli oldugu, sol subklavyen
arterin ise inen aorta proksimalinden koken aldigi tespit edilmis,
trakea ve ozafagusta sag aortik arkin basisina bagl olarak bir miktar
deviasyon izlenmistir. Hasta, ileri tetkiklerinin planlanmasi amacli
ileri merkeze refere edildi. Baska merkezde Baryumlu 6zafgus grafisi
ve bronkoskopi yapildigi 6grenildi. Baryumlu 6zafagus grafisinde,
retroozofagial seyirli sol subklavian arterin olusturdugu posteriorda
distan basiya ait indentasyon,bronkoskopide ise ana bronslara hafif
duzeyde basi izlendigi 6grenildi. Kardiyovaskiiler cerrahi kardiyoloji
konseyinde ise asemptomatik olmasi sebebi ile klinik izleme alinmisti.

Sonug: ALSA ile birlikte sag aortik ark anomalisinde arteriyal ligament
solda ise trakea ve ozofagus sagdan-arkadan aortik ark, 6nden sol
ana karotis arteri sol-arkadan retroozofajiyal sol subklavian arter ve
soldan arteriyal ligamentin olusturdugu komplet bir ring tarafindan
sarilir. Asemptomatik veya hafif semptomlu olgularin dogal seyri ile
ilgili bilgiler oldukca sinirlidir. Bu nedenle, bu cocuklarin uzun streli
takibi, periyodik goriintileme kontroli onem tasimaktadir. Ayrica
dogumsal kalp hastaliklari ile ilgilenen her pediatrik kardiyologun
kardiyak gortintiilemelerin yorumlanmasi hakkinda bilgi sahibi olmasi
gerekliligini bu olgu 6zelinde vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: vaskuler ring, sag aortik ark, aberan sol subklavyen
arter, rastlantisal, adolesan
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[PP-56]
Etiyolojide Parvoviriis B19 Saptanan Uc Miyokardit Olgusu

Nazli Melisa Cimen', Begiim Murt2, Mehmet Mustafa Yilmaz2,
ih Guinay2, Murat Binici2, Merve Havan3, Tanil Kendirli3,
Mehmet Gokhan Ramoglu2, Tayfun Ucar?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dal,
Cocuk Kardiyolojisi Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

Amag: Miyokardit, miyokardin enflamasyonu ile karakterize, genellikle
viral enfeksiyonlar sonucunda gelisen bir hastaliktir. Cocuklarda nadir
olarak goriilmesine ragmen, onemli morbidite ve mortaliteye yol
acabilir. Klinik bulgular, hafif semptomlardan kalp yetersizligi ve ani
kardiyak oltiim gibi ciddi komplikasyonlara kadar degisiklik gosterebilir.
Burada zaman icerisinde miyokardit etkenlerindeki degiskenligi
gostermesi acisindan Parvovirus B19'un etken olarak saptandigi es
zamanli tani konulan 3 miyokarditli olgu sunulacaktir.

Olgu: Olgu 1: Bilinen bir hastaligi olmayan 1 yasinda erkek hasta ates
ve huzursuzluk sikayeti ile hastaneye basvurusunda hipotansiyon
ve dolasim bozuklugu saptandi. Hasta septik sok, kardiyojenik
sok on tanilariyla entiibe sekilde yogun bakimda izlendi. Yapilan
ekokardiyografisinde sol ventrikiil disfonksiyonu saptanan hastanin
solunum vyolu viral paneli normaldi. Kiltirlerinde tGreme olmayan
hastada kanda Parvoviris B19 PCR pozitif saptandi. Olgu 2: Bilinen
hastaligi olmayan 21 ayhk erkek hasta tst solunum yolu enfeksiyonu
nedeniyle cekilen akciger grafisinde kardiyomegali farkedilince
kardiyolojiye yonlendirildi. Yapilan ekokardiyografide sol ventrikiil
fonksiyonlarinin azaldigi gorildi EF %28 saptandi. Miyokardit olarak
degerlendirildi. Solunum yolu viral paneli normal gelen, kilttirlerinde
tireme olmayan hastada kanda Parvoviriis B19 PCR pozitif saptandi.
Olgu 3: Bilinen bir hastaligi olmayan 4 yas erkek hasta ates ve hizl
nefes alma sikayetleri nedeniyle hastaneye basvurdu. Cekilen akciger
grafisinde kardiyomegali, yapilan ekokardiyografide sol ventrikiil
disfonksiyonu saptandi. Miyokardit olarak degerlendirilen hastanin
solunum yolu viral paneli normal olup, kilturlerinde Greme olmayip
kanda Parvovirtis B19 PCR pozitif saptandi.

Sonug: Parvoviriis B19, cocukluk ¢aginda miyokarditin 6nemli viral
etkenlerinden biridir. Ozellikle kalp kasinda viral persistans gostererek,
enflamatuvar stregleri tetikleyip miyokard hasarina yol acabilmektedir.
Yapilan calismalar, Parvoviriis B19'un miyokarditli hastalarin kalp
dokusunda tespit edilebildigini ve bu durumun ciddi klinik sonuclara
yol acabilecegini gostermektedir. Ancak, virtisin kesin patojenik
mekanizmalari tam olarak aydinlatilmamistir. Son dénemlerde
parvoviruse bagl miyokarditin daha sik gortildiigu dikkati cekmektedir.
Parvoviriis B19'un miyokardit gelisimindeki roltint netlestirebilmek
icin daha fazla arastirmaya ihtiya¢ vardir. Bu ti¢c olgumiz da etken
olarak saptanabildigini desteklemektedir.

Anahtar Kelimeler: Parvovirus b19, Miyokardit, kalp yetersizligi
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intermitten Wolf-Parkinson White sendromlu Bir Olgu:
Rastlantisal bir Bulgu

Abdurrahman Velit', Serpil Celebi Kaya2, Seyma Kayali2

Saghik Bilimleri Universitesi, Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Kardiyolojisi Klinigi, Ankara

Amag: Wolf-Parkinson-White (WPW) sendromu, kalbin elektriksel iletim
sisteminde anormal bir erisim yolu varligi ile karakterize aritmi
sendromudur. Bu durum, atriyoventrikiiler nod disinda bir yolak
nedeniyle atriyum ile ventrikiiller arasinda anormal hizli iletim ve
supraventrikiler tasikardi ortaya ¢ikmasina yol acabilmektedir. WPW,
elektrokardiyografi'de delta dalgasi, PR mesafesinin kisalmasi ve QRS
kompleksin genislemesi ile karakterizedir. Ancak bazi hastalarda, delta
dalgasi kaybolup tekrar gortlebilir ve WPW sendromu tanisi gozden
kacabilir. Burada nadir gortilmesi ve rastlantisal tani almasi sebebi ile
intermitten WPW sendromlu bir olguyu sunmayi amacladik.

Olgu: Yedi yasinda erkek hasta, spor raporu almak amaciyla Cocuk
Kardiyoloji poliklinigine basvurdu, ek sikayet bildirilmedi. Ek kronik
hastaligi, duzenli ila¢ kullanimi, ailede erken yasta kalp hastaligi ve
ani olim oykusi yoktu. Fizik muayenesinde patolojik bulgu tespit
edilmedi. Laboratuar testlerinde normal disi deger saptanmadi.
Elektrokardiyografide (EKG), trase boyunca aralikli delta dalgalari
oldugu tespit edildi (Resim 1). Ekokardiyografide, ventrikiil sistolik
fonksiyonlari normal idi, kapak yetersizligi veya ventrikil hipertrofisi
tespit edilmedi. 24 saat ritim holter kaydinda ise giin icerisinde
cogunlukla pre-eksitasyon oldugu goruldi. Hasta, elektrofizyoloji
bulunan ileri bir merkeze yonlendirildi.

Sonug: Aralikli preeksitasyon sahip bireyler, zayif ileti nedeniyle, daha
uzun aksesuar yol refraktor periyoduna sahiptirler. Bu ongoriilemeyen
iletim nedeniyle hastalar tamamen asemptomatik veya minimal
semptomatik olabilirler. Mevcut aksesuar yolaga baglh olarak, reentran
supraventrikiler tasikardi ve ani kardiyak oliim gelisebilir. Bu nedenle,
spor yapmadan once standart degerlendirmelerin olagan goriindugu
durumlarda bile dogru ve dikkatli EKG degerlendirmesinin hastalarin
dogru teshis ve uygun yonetim almasini saglamadaki onemini
vurgulamak isteriz.

Anahtar Kelimeler: Delta dalgasi, intermitten WPW, kardiyoloji
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Resim 1: intermitten WPW

[PP-58]

Bir Olgu Sebebi ile infantil Dénem Ailesel Hipertrofik
Kardiyomiyopati

Ayse Arisoy Glirbiiz!, Serpil Kaya Celebi2, Seyma Kayali2
1Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Kardiyolojisi Klinigi, Ankara

Amag: Hipertrofik kardiyomiyopati (HKMP), hipertansiyon ya da aort
stenozu gibi bir sebep yokken ortaya c¢ikan sol ventrikiil hipertrofisi
ile karakterize en sik genetik gecis gosteren kalp hastaligidir.
Olgularin %50si otozomal dominant gecis gostermektedir. Sarkomerin
protein yapilarini kodlayan 13 genden birindeki mutasyon sonucu
olusmaktadir. Yenidogan ve infant doneminde saptanan hipertrofik
kardiyomiyopatide ayrici tanida oncelikle antenatal steroid kullanimi,
diyabetik anne bebegi ve metabolik hastaliklar distintilmesi gerekse de
aile oykusu mutlaka sorgulanmali, ayrica HKMP tespit edilen olgularin
birinci derece yakinlari mutlaka taranmalidir. Burada asemptomatik
olan ancak aile oykust nedeniyle ileri inceleme ile HKMP tanisi alan
infant olguyu sunmak istedik.

Olgu: Alti aylik kiz hasta rutin muayene sirasinda duyulan ftirim
nedeniyle cocuk kardiyoloji polikligine yonlendirilmis idi. Aktif sikayeti
olmayan olgunun prenatal ve postnatal oykistinde 6zellik yoktu. Ancak
anamnezderinlestirildiginde soy gecmiste babaannede kalp pili, babada
ise HKMP oldugu 6grenildi. Fizik muayenede tiim sistem muayeneleri
dogaldi. Ekokardiyografik degerlendirmede belirgin patolojik bulgu
tespit edilmedi. Yapilan transtorasik ekokardiyografide interventrikiiler
septumun sol ventrikiiler ¢ikim yoluna yakin segmentinde fokal
hipertrofi izlendi ve en kalin yerinde diastolde 6,5 mm olarak olciild.
Cikim yolu acik idi. Mevcut ekokardiyografik bulgu ve aile oykisi de
olmasi tizerine hasta genetik boltiimtine yonlendirildi. Hastada MYH7
geni heterozigot mutasyonu tespit edildi. Ailenin genetik danismanhk
almasinin yani sira olgu hala klinik izlem altindadir.

Sonuc: Hipertrofik kardiyomiyopati klinik spektrumu oldukca genis
olmasiyla birlikte infant ve erken cocukluk doneminde genellikle
asemptomatiktir. Olgumuzda da oldugu gibi detayli anamnez ve
soygecmisinin tam olarak 6grenilmesi tanida yol gosterici olmaktadir.
Aritmi ve ani kalp olimu topluma gore daha sik goriilen HKMP
hastalarinin Cocuk Kardiyolojisi takibinde olmalari 6nem arz etmektedir.
Genetik testler sonucu gen mutasyonu kanitlandiginda cocuk sahibi
olmadan once genetik danismanlik almalari saglanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Hipertrofik kardiyomiyopati, genetik, ailesel
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[PP-59]
iki Farkh Olgu Sebebi ile Retroaortik Seyirli Koroner Arter

Mesut Dolu’, Serpil Kaya Celebi2, Seyma Kayali2

'Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Klinigi, Ankara

“Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Kardiyolojisi Klinigi, Ankara

Amagc: Koroner arter cikis anomalileri; ¢ikis anomalileri, seyir
anomalileri, sonlanma anomalileri, koroner arter anevrizmalari
seklinde olabilir. Nadir gortilen bir semptom olup, siklikla anjiografi
veya otopsi sirasinda tespit edilmektedir. Cocukluk ¢aginda koroner
arter seyir anomalilerinin net insidansi bilinmemekle beraber oldukca
nadirdir. Koroner arteranomalisi saptanan olgularin cogu asemptomatik
olmakla beraber, ektopik orijin ve interarteriyel seyirli koroner arter
miyokard enfarktiisii veya ani 6limle sonuclanabilmektedir. Burada,
nadir goriilmesi nedeni ile retroaortik seyirli koroner arter tespit edilen
2 cocuk olguyu sunmak istedik.

Olgu: On ikiyasinda erkek hasta spora katilim muayenesi amaciyla Cocuk
Kardiyoloji poliklinigine basvuruyor. Hastanin aktif bir sikayeti yoktu,
ozgecmisinde ozellik yoktu. Soygecmisinde 1 kardeste aort stenozu,
diger kardeste kalpte delik nedeniyle takipli. Basvuru esnasinda; vital
bulgularinda anormallik saptanmadi. Ek kronik hastaligi, dizenli ilag
kullanimi, ailede erken yasta kalp hastaligi veya ani 6liim oykiisi yoktu.
Fizik muayenesinde pektus ekskavatum tespit edildi. Laboratuvar
testlerinde anomali saptanmadi. Elektrokardiyografisi sints ritminde
idi, patoloji izlenmedi. Ekokardiyografide, retroaortik koroner arter
anomalisi izlenmis olup, ventrikil sistolik fonksiyonlari normal idi,
hafif mitral yetmezlik izlendi, ventrikil hipertrofisi tespit edilmedi.
On alti yasinda kiz hasta carpinti ve gogis agrisi sikayetiyle Cocuk
Kardiyoloji poliklinigine basvuruyor. Hastanin 6zgecmisinde ozellik
yoktu. Soygecmisinde ozellik yoktu. Basvuru esnasinda; vital
bulgularinda anormallik saptanmadi. Ek kronik hastaligi, diizenli ilag
kullanimi, ailede erken yasta kalp hastaligi veya ani 6liim oykiisi yoktu.
Fizik muayenesinde anormallik tespit edilmedi. Laboratuvar testlerinde
anomali saptanmadi. Elektrokardiyografide, inferolateralde 1 mm'yi
gecmeyen ST depresyonu izlendi. Ekokardiyografide, retroaortik
koroner arter anomalisi izlenmis olup, ventrikil sistolik fonksiyonlari
normal idi, hafif mitral yetmezlik izlendi, ventrikil hipertrofisi tespit
edilmedi.

Sonug: Koroner arter ¢ikis anomalileri toplumda nadir goriilmesine
ragmen, bazi tiplerinin 6liimcl olabilmesi nedeni ile tiplendirilmesi ve
koroner arter seyri iyi belirlenmeli, seri ekokardiyografik degerlendirme
ve gerekli olgularda ileri inceleme yontemlerine basvurulmalidir.
Retroaortik seyirli koroner arter anomalileri genellikle benign seyirli
olup, olgular burada da oldugu gibi genellikle asemptomatiktir ve
cerrahi tedavi onerilmez.

Anahtar Kelimeler: Retroaortik seyir, koroner arter, anomali
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[PP-60]

Cok Nadir Goriilen Bir Rotasyon Anomalisi: Topsy-Turvy Kalp
(Tepetaklak Kalp)

Hacer Dogantekin Uysal', Begiim Murt2, Mehmet Mustafa Yilmaz2,
Dogan Kaymaz3, Nur Dikmen4, Emel Okulu3, Omer Erdeve3,

Beglim Atasay3, Mehmet Gokhan Ramoglu?, Saadet Arsan3, Tayfun Ucar?,
Omer Suat Fitoz5

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklar Anabilim Dall,
Cocuk Kardiyolojisi Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Neonatoloji Bilim Dali, Ankara

4Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Kalp Damar Cerrahisi Anabilim Dali, Cocuk
Kalp Damar Cerrahisi Bilim Dali, Ankara

SAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Cocuk Radyolojisi
Bilim Dali, Ankara

Amag: Topsy Turvy kalp (tepetaklak kalp), ilk kez Freedom ve arkadaslari
tarafindan tanimlanmis olan cok nadir goriilen bir kardiyak malpozisyon
anomalisidir. Kalbin buyiik damarlari ile birlikte uzun ekseni boyunca
saat yontiinde 900 donmesi sonucu ventrikiillerin superior-inferior
pozisyona gelmesine neden olur. Siklikla aorta pulmoner pencere eslik
eder. Bu malpozisyon brakiosefalik damarlarin uzamasina, trakea
ve bronslarin gerilmesine neden olarak kompresyona ve solunum
sikintisina yol acar. Biz de burada fetal ekokardiyografide malpozisyon
saptanip dogum sonrasi topsy turvy tanisi kesinlesen olguyr sunmak
istedik.

Olgu: Fetal ekokardiyografisinde kardiyak malpozisyon ve
aortopulmoner pencere saptanan kiz bebek 36 hafta 2495 gram olarak
dogdu. Dogum sonrasi solunum sikintisi olup entiibe edildi. Hastanin
dogum sonrasi yapilan ekokardiyografisinde; kalbin sag hemitoraksta
izlendigi, ventrikiillerin superior atriyumlarin inferior yerlesimli
oldugu, sol atriyum-sol ventrikil ve sag atriyum-sag ventrikil iliskisinin
korundugu, sol ventrikiilden hafif hipoplazik aortun sag ventrikilden
genis pulmoner arterin ciktigr ve biyiik damarlarin ventrikil sonrasi
inferiora yoneldigi, aortanin cikistan sonra 12 mm genisliginde bir
defekt ile ana pulmoner arter ile iliskili oldugu (aorta pulmoner
pencere) raporlandi. Cekilen toraks tomografisi ile ekokardiyografi
bulgulari desteklenmis olup psodoark yapisi, vertikal uzanimli torasik
aorta dallari ve sol ana bronsta belirgin basilanma goriildii. Ve topsy
turvy tanisi kesinlesti. Hasta postnatal 12. giinde aorta pulmoner
pencere kapatilmasi operasyonuna alindi ancak anatomik yapisi
nedeniyle opere edilemedi. izleminde nekrotizan enterokolit ve sepsis
gelisen hasta 29. giinde kaybedildi.

Sonug: Tepeteklak kalp oldukca nadir goriilen ve prenatal tani
konulmasi zor bir anomalidir. Prenatal donemde tanimlanan
hipoplastik sol kalp, aorta pulmoner pencere ve ventrikiiler septumun
anormal yerlesimi tepetaklak kalp icin uyarici olmalidir. Mortalitesi
yiiksek olan bu anomalide prognoz vaskiiler anomalinin kompleks
yapisina ve havayolu darliginin derecesine baglidir. Cok nadir gortlen
bir anomali olmasi sebebi ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Topsy-turvy, tepetaklak kalp, aorta pulmoner
pencere
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Akut Piiriilan Perikardit Olgusu

Tirkan Akarsu’, Aylin Ceren Akin', Begiim Murt2, Mehmet Mustafa
Yilmaz2, Fatih Guinay2, Murat Binici2, Mehmet Gokhan Ramoglu2,
Tayfun Ucar?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklar1 Anabilim Dali
Cocuk Kardiyolojisi Bilim Dali, Ankara

Amag: Perikardit; perikardin enflamasyonuyla karakterizedir.
Enfeksiyoz, otoenflamatuvar, neoplastik, metabolik, travmatik, ilaca
bagli, idiopatik veya birden fazla etiyolojiye bagli gelisebilen klinik
bir tablodur. Akut, subakut, strekli, rekirren, kronik perikardit olarak
siniflandirthr. Perikardit, tedaviye ragmen sureklilik saglayabilir,
tekrarlayabilir, kardiak tamponada neden olabilir ve/veya konstriktif
perikardite neden olup cesitli morbiditelere neden olabilir. Biz de
burada ates ve goguis agrisi ile basvuran puriilan perikardit saptanan ve
medikal olarak basarili tedavi edilen olguy sunmak istedik.

Olgu: Alti yas erkek hasta, 7 glindiir devam eden gogus agrisi, 4 giindiir
devam eden ates ve mide bulantisi sikayetleri ile acil servise basvurdu.
Basvurusunda genel durumu diskin, vicut sicakhigi 38,3 °C, kalp
hizi 145/dk, kan basinci 100/50 mmHg olarak olctildi. Dinlemekle
kalp sesleri derinden geliyordu, yatar pozisyonda gogis agrisi ve
nefes darligi mevcuttu. Hastanin cekilen elektrokardiyograminda (EKG)
sins tasikardisi, akciger grafisinde kardiyomegalisi mevcuttu. Bakilan
laboratuvar tetkiklerinde akut faz reaktanlarinda (WBC: 16900/mm?,
TNS: 7250/mm? CRP: 203 mg/L, sedimentasyon: 37 mm/saat) artis
saptandi, kardiyak enzimleri (troponin: negatif, BNP: 292) normaldi.
Hastanin yapilan ekokardiyografisinde sol ventrikil komsulugunda
8 mm, sag ventrikil komsulugunda 9 mm yogun fibrin icerikli
perikardiyal eflizyon saptandi ve akut perikardit tanisi ile servise
yatinldi (Sekil 1). Anti-enflamatuvar tedavi dozundan ibuprofen,
antibiyotik olarak piperasilin-tazobaktam ve vankomisin tedavileri
baslandi. Viral panelinde etken saptanmadi. Covid PCR negatif geldi.
Otoimmiin tetkikleri normal gelen hasta akut purilan perikardit olarak
kabul edildi. Tedavi sonrasi takiplerinde atesi dust, perikardiyal sivisi
tamamen geriledi.

Sonug: Perikardit cocuklarda nadir gorilmektedir. Pirtilan perikardit,
perikarditler icerisinde sik gorilen tirtdur. Ates, gogus agrisi, akut faz
reaktanlarinda artis saptaninca perikarditten stiphelenilmelidir. Bazi
viral veya bakteriyel etkenler tespit edilebilsede kimi zaman etken
tespit edilemeyebilmektedir. Perikarditin Etiyolojisine gore tedavide
antibiyotikler, nonsteroid antienflamatuar ilaglar ve tekrarlayan veya
direncli olgularda steroid ve kolsisin kullanilmaktadir. Hastalarin
semptomlarini dikkatli degerlendirip perikardit olasiigi mutlaka
dastnalmelidir.

Anahtar Kelimeler: Perikardiyal efiizyon, Piriilan perikardit, Perikardit

Sekil 1: Ekokardiyografide saptanan perikardiyal eflizyon

[PP-62]

Nadir Goriilen NGLY1 Gen Mutasyonu: Konjenital
Deglikozilasyon-1 Defekti ile iliskili Gelisimsel Gerilik ve
Multisistem Tutulumu Olan Bir Olgu

Yagmur Akcaoglu Genc', Halil Tuna Akar2, Ayse Kagar Bayram3

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar1 Klinigi, Ankara
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklan Klinigi, Ankara
3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Ankara

Amag: Konjenital deglikozilasyon-1’in defekti (CDDG1); kromozom
3p24’teki NGLYT genindeki (610661) homozigot veya bilesik heterozigot
mutasyondan kaynaklanan, enzim eksikliginin sitoplazmada N-glikozile
proteinlerin birikmesine ve olasi endoplazmik retikulum (ER) stresi
sonucu, global gelisimsel gerilik, hipotoni, anormal istemsiz hareketler
ve alakrima veya hipolakrimi ile karakterize otozomal resesif bir
multisistem hastaliktir. Diger yaygin ozellikler arasinda mikrosefali,
inat¢l nobetler, anormal goz hareketleri ve karaciger disfonksiyonu
bulunur. Burada gelisme geriligi, mikrosefali, nobet, transaminaz
yuiksekligi, alakrima ile gelen NGLY1 geninde mutasyon olan bir olgu
sunduk.

0Olgu: Uc yas erkek hasta intrauterin gelisme geriligi, gelisme geriligi,
mikrosefali, nobet, transaminaz yiiksekligi, aglarken gozyasi olmamasi
sebebi ile cocuk metabolizma poliklinigine basvurdu. Yapilan fizik

107



2. ANKARA PEDIATRI KONGRESI 7-10 KASIM 2024
POSTER SUNUMLARI

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Mecmuasi 2025:78(Suppl 1):1-112

muayenede mikrosefalisi ve hipotonisi fark edildi. Hastanin basini
tutamadig gorildi. Isiga tepkisi mevcut olup obje takibi zayif ve sese
tepkisi yoktu. Boynu kisa, dudaklari ince ve inverted nipple mevcuttu.
Yapilan tetkiklerde AST: 115 U/L ALT: 86 U/L GGT: 64 U/L ALP: 427 U/L
olarak goruldi. Bazal metabolik tetkiklerinde anlamli 6zellik yoktu.
Kan aminoasitlerindeki metyonin ornitin treonin yutksekligi mevcut
olup karaciger disfonksiyonuna bagli oldugu distntldi. Abdomen
ultrasonografisi (USG) normal, transfontanel USG de korpus kallozum
gorece ince olarak secilip hafif ventrikiilomegali olarak degerlendirildi.
VEP latanslarda uzama goriilip BAEP normal olarak sonuclandi.
Ekokardiyografisinde aort ve trikiispik kapakta yetmezlik mevcuttu.
EEG zemin aktivitesi organizasyonu hastanin yasina gore yavas izlenmis
olup (hafif serebral disfonksiyon) ve sag hemisfer frontotemporal ve
sentroparyetal bolgeden kaynaklanan fokal epileptiform anomali ile
uyumlu olarak sonuglandi. Hastanin WES sonucunda NGLY1 geninde
(NM_018297.4) ¢.1036C>T (p.GIn346Ter)/ ¢.1789G>A (p.Asp597Asn)
birlesik heterozigot patojenik mutasyon saptandi.

Sonug¢: NGLY1 genindeki patojenik varyantlar, gelisimsel gecikme,
hiperkinetik hareket bozuklugu, transaminazlarin yikselmesi ve
alakrima veya hipolakrima ile karakterize CDDG ile iliskilidir. Bugline
kadar, literatiirde yalnizca birka¢ NGLY1 eksikligi olgusu tanimlanmis
ve bildirilmistir. Bu bulgularla gelen bir hastada nadir bir tani olan
konjenital deglikozilasyon-1'in defekti akilda bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Gelisim geriligi, hipotoni, NGLY1

[PP-63]

Aromatik L-amino Asit Dekarboksilaz Eksikligi: Hipotoni ve
Motor Gelisim Geriligi ile Basvuran Bir Olgu

Ahmet Genc', Halil Tuna Akar2, Melike Ataseven Kulali3,
Bahadir Konuskan4, Haktan Bagis Erdem>

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklar Klinigi, Ankara
3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Hastaliklari Klinigi, Ankara
4Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Noroloji Klinigi, Ankara

SAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, Ankara

Amac: Aromatik L-amino asit dekarboksilaz eksikligi (AADC),
norotransmitter metabolizmasinin bir bozuklugu olup, serotonin ve
katekolamin eksikligine yol acar. AADC eksikligi olan hastalarda
biyojenik aminlerin ve metabolitlerin konsantrasyonlari disukttr.
Ancak, L-DOPA ve 3-O-metildopa konsantrasyonlari beyin omurilik
sivisinda, plazmada ve idrarda yikselmistir. AADC hastalarinda hareket
bozukluklari, global gelisim geriligi, okulojirik kriz, distoni, istemli
hareketlerde bozulma goriilmektedir. Bu belirtilerin yaninda nabiz ve
kan basincinin sempatik diizenlenmesinde bozulma, uyku bozuklugu,
paroksismal terleme ile karakterize otonomik disfonksiyon ile de bulgu
verebilir. Bu olgu sunumunda nobet, hipotoni ve motor gerilik ile
basvurup DDC geninde homozigot patojenik varyant saptanan AADC
tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Olgu: Alti aylik erkek hasta hipotoni ve nobet nedeniyle hastanemize
getirildi. 4 aya kadar hasta traksiyonda basini tutamadigi, son 2 ay icinde
hastanin sikayetlerine kasiimalarin eklendigi, soygecmisinde anne
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ve baba birinci derece akraba oldugu ogrenildi. Fizik muayenesinde
hastanin Gcgen ylz gorinimde oldugu, agiz kenari hafif asagi
egimli, burun delikleri hafif antevert, eller yumruk pozisyonunda,
basin traksiyonda geri kaldigi, belirgin hipotonik oldugu ve hastanin
aralikh olarak gozlerinde kayma oldugu goruldi. Hastanin temel
metabolik taramalari normal olarak degerlendirildi. Beyin manyetik
rezonans goriintiilemesinde patoloji saptanmadi. Metabolik hastaliklar
genetik paneline alinan hastanin genetik sonucunda DDC genine
ait 11. ekzonda c.1040G>A p.(Arg347GIn) varyanti homozigot olarak
saptanmistir. S6z konusu genomik degisiklik ACMG-2015 kriterlerine
gore patojenik olarak degerlendirildi.

Sonuc: DDC genindeki mutasyonla aromatik L-amino asit dekarboksilaz
eksikligi fenotipi ile iliskilendirilmistir. Beyinde dopamin ve serotonin
retiminin bebeklik doneminde kaybi, motor gelisim asamalarinda
erken infant ve cocukluk caginda geri kalmasina neden olmaktadir.
Ayrica bu norotransmitterlerin eksikligi cocukta ciddi hareket
bozukluklarina ve otonomik disfonksiyona neden olmaktadir. Bu olgu,
AADC eksikligi tanisi konan hastalarda nérotransmitter eksikligine bagh
olarak ortaya cikan hareket bozukluklar, motor gelisim geriligi ve
otonomik disfonksiyonun 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: AADC, hareket bozukluklari, hipotoni, katekolamin,
serotonin

[PP-64]

Nadir Bir Biyokimyasal Varyant Olarak Presente Olan
Glutarik Asidiiri Tip 1 Olgusu

Selcan Bolu', Pinar Kiligdagi Canakci2, Engin Kose?, Fatma Tuba Eminoglu?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Metabolizma Bilim Dali, Ankara

Amagc: Glutarik asidtri tip 1 (GA1), otozomal resesif gecisli nadir
bir metabolik hastaliktir. GCDH gen mutasyonlari glutaril-KoA
dehidrogenaz eksikligine ve glutarik asit ile 3-hidroksiglutarik asit
birikimine neden olarak striatum ve diger beyin cekirdeklerinin
hasarina ve norodejenerasyona yol acar. GA1 hastalari karmasik
heterojen fenotipler ve genotiplerle ortaya cikar. Semptomlar son
derece degiskendir. Burada noromotor gelisimsel gecikme, kazanilmis
gelisim basamaklarinda kayip ve nobet oykdst ile gelen ve metabolik
tetkiklerinde ozellik saptanmayan, genetik tetkik ile GA1 tanisi alan
olgu sunulmustur.

Olgu: Uc yasinda kiz hasta néromotor gelisimsel gecikme, kazanilmis
gelisim basamaklarinda kayip ve nobet oOykisi nedeni ile olasi
metabolik hastaliklarin  degerlendirilmesi acisindan klinigimize
yonlendirildi. Ozgecmisinde antenatal donemde 6zellik olmayan
hastanin erken neonatal sepsis tanisi ile on giin yatis oykisu oldugu,
13 aylikken jeneralize tonik klonik nobet gecirme oykiisii nedeniyle
menenjit ve ensefalit 6n tanilari ile izlenildigi 6grenildi. Nobet oncesine
kadar oturabilen yiirtiyebilen ve anlaml kelimeler cikarabilen ve
kati gida ile beslenebilen hasta nébet sonrasi oturamadigi, kati gida
alamadigi ve sozciik cikaramadigi belirtildi. Soy gecmisinde anne
baba arasinda akrabalik oldugu ve benzer klinik bulgulara sahip
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14 vyasinda bir kardesinin menenjit tanisiyla oldtgi o6grenildi.Fizik
muayenesinde, ayaklar serbestken fleksor pozisyonda kaldigi, desteksiz
oturamadigi, ylrtiyemedigi, distonisinin oldugu, distalde her iki elinin
spontan yumruk halinde kaldigi, tst ve alt ekstremitede DTRlerin
canl oldugu gorildi.Laboratuvar incelemesinde tam kan sayimi,
serum elektrolit diizeyleri, bobrek ve karaciger fonksiyon testleri, tiroid
testleri normaldi. Nobet oykisitini takiben bakilan idrar organik asit
analizinde beklenen glutarik asit ve metabolitlerinin atilimi yoktu.
Kranial MR goriintiilemede bilateral putamen ve globus palliduslarda
T1A serilerde hipointens, T2 flairda hiperintens sinyal degisiklikleri ve
difftizyon kisthhgi, sag serebral pedinkilde 5 mm caph fokal difiizyon
kisitlanmasi gorildi.Yapilan tim ekzom sekanslama analizinde GCDH
geninde homozigot mutasyon saptandi ve hastaya GA1 tanisi konuldu

Sonug: GA1 hastaliginda; makrosefali gibi tipik fizik muayene bulgular
barindirmayan, metabolik testleri normal olan hastalarda goriintiileme
ve genetik analiz ile tani konabilecegi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Glutarik asidiri tip 1, menenjit, ensefalit,
makrosefali

[PP-65]

Hafif ve Agir Petesiyel Dokiintii Sergileyen iki Etilmalonik
Ensefalopati Olgusu

Ezgi Unlii Torlak?, Asli Civicik Serbest!, Merve Ko¢ Yekediiz2,
Pinar Kiligdagl Canakci2, Engin Kose2, Fatma Tuba Eminoglu?

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Amac: Etilmalonik ensefalopati (EE), multisistemik, nadir bir metabolik
hastaliktir. Erken baslangicli progresif psikomotor gerilik, nobet, distoni,
petesi-purpura, kronik hemorajik ishaller ile seyreder.

Olgu: ikiyas 10 ay erkek hasta, 7 aylikken sicrama nobetleriyle izlemde EE
tanisi almis. Dis merkezde izlenen hasta ates, solunum sikintisi ile acile
basvurmus. Bilinci konfii, metabolik atak olarak degerlendirilen hasta
yogun bakim tnitemize sevk edilmistir. Bilinci kapali, entiibe, karaciger
2 c¢m palpe, yuz ve ektremitelerde meningokosemiyi andirir yaygin
petesiyel doktinti saptanmustir. Laboratuvarda kan gazinda agir asidoz
(pH: 6,97, PCO2: 72 mmHg HCO3: 12,6 mmol/L, laktat: 6,9 mmol/L),
AST (256 U/L), ALT (113 U/L), kreatinin kinaz (5294 U/L) yuksekligi
saptanmistir. Plazma amino asitlerin normal, karnitin/acilkarnitin
profilinde C4-C5 karnitin yiiksekligi saptanmistir. ETHET geninde exon5
€.554 T>G homozigot varyant saptanmistir. N-asetilsistein inflizyonu,
metronidazol, karnitin, riboflavin, koenzimQ10, dikloroasetat, tiamin
tedavileri verilmistir. Yatisinin 10. giiniinde radyolojik bulgular
beyin olimu ile uyumlu olan hasta 12. giininde olmustur. Olgu 2:
Dort yas erkek hasta, burun kanamasi, halsizlik sikayetleriyle acile
basvurdu. 1,5 yasinda ensefalopati tablosu ile dis merkezde arastirilan
hastanin karnitin/acilkarnitin profilinde C5-karnitin yiiksekligi, idrarda
izovalerilglisin atimi saptandigi, izovalerik asidemi tanisi aldigi
6grenilmistir. Tarafimizca izlemde ensefalopati, petesiyel dokiinti
tablosuna ek karnitin/agilkarnitin profilinde C4-C5-karnitin yukseligi,
idrarda etilmalonik asit atiliminda artis saptanmasi tzerine bakilan

ETHE 1 exon5 ¢.191 T>C homozigot varyant saptanmis olup EE tanisini
almistir. izlemde enfeksiyon ile tetiklenen atak nedeniyle yatirilarak
NAC infuizyonu, metronidazol, karnitin, riboflavin, koenzimQ10
tedavileri ve diyet baslanmistir. Agir ensefalopati tablosuna ragmen
petesiyel dokiintii saptanmamis olan hasta 30 giin yogunbakimda
entiibe izlenmistir. Non-invaziv solunumsal destek ile servis izlemine
alinmis, motor ve bilissel etkilenim gelismistir.

Sonuc: iki olgu karsilastinldiginda ikisi de agir ensefalopati tablosu ile
takip edilmis olup, ikinci olgunun yaygin petesiyel dokiinttsi olmadan
agir ensefalopatisi oldugu dikkat cekmektedir. Birinci olgunun varyanti
ikinci kez ikinci olgunun varyanti ilk kez (novel) bildirilmektedir. Etil
malonik asidemide meningokoksemi ve izovalerik asidemiyi taklit eden
bulgular vurgulanmak istenmistir.

Anahtar Kelimeler: Etilmalonik ensefalopati, meningokoksemi,
izovalerik asidemi, tedavi

[PP-66]
Gec Donem Atak ile Gelen Holokarboksilaz Sentetaz Eksikligi

Pinar Kilicdagl Canakci, Engin Kose, Fatma Tuba Eminoglu

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Amag: Holokarboksilaz sentaz (HCLS) eksikligi, ¢oklu karboksilaz
eksikligine yol acan otozomal resesif gecisli bir biotin metabolizmasi
bozuklugudur.  HCLS, biyotini  propionil-CoA  karboksilaz,
3-metilkrotonil-CoA karboksilaz (3-MCC), pirtivat karboksilaz ve asetil-
CoA karboksilaza kovalent olarak baglamaktan sorumludur. Biyotinin
baglanamamasi, bu biyotin bagimli karboksilazlarin aktivitesinin
azalmasina neden olur ve genellikle yenidogan doneminde agir
metabolik asidoz ile seyreden coklu karboksilaz eksikligine yol acar.
Burada daha once bilinen bir saglik problemi olmayan ge¢ donem atak
ile gelen ve holokarboksilaz sentaz eksikligi tanisi alarak oral biotin
replasmant ile tedavi altina alinan ¢ocuk hastamiz sunulmustur.

Olgu: Daha 6nce bilinen hastaligi olmayan iki yas erkek hasta solunum
sikintisi nedeniyle cocuk acil servisimize basvurdu. Term dogan,
prenatal postnatal o6zelligi olmayan hastanin anne ve babasi birinci
dereceden akrabaydi. Acil serviste bakilan kan gazinda pH: 6,98, PO2:
53,5 mmHg HCO3: 5,7 mmol/L BE: -26,4 olarak sonuclandi. Hastaya iki
kez uygulanan bikarbonat acik kapatma tedavisine ragmen metabolik
asidozunun devam etmesi ve solunum sikintisinin artmasi tzerine
hasta cocuk yogun bakim servisi izleminde hemodiyalize alindi.
Hastanin olasi metabolik hastaliklar agisindan bakilan acilkarnitin
profilinde C2: 94,21mmol/L (n=4-70), C5-OH 30H: 1,45 mmol//L (n=0-
0,8) yiikselmeleri varken idrar organik asit analizinde laktat:12049
(n=33-285), 2-hidroksibutirat: 1963 (n=0,2-5,1), 3-hidroksipropiyonat:
130,65 (n=1-36), piruvat: 1680 (n=5,1-22,6), 3-hidroksibutirat: 14045
(n=0-11,1), 3-hidroksiizovalerat: 2203 (n=10,4-67), asetoasetik asit:
1515 (n=0,2-5.8), tiglilglisin: 67,90 (n=0), 3- metilkrotonosilglisin:
187,82 (n=0), metilsitrik asit: 17,00 (n=0,5-5,3) saptandi. Hastadan
alinan metabolik tetkikleri degerlendirildikten sonra holokarboksilaz
sentaz eksikligi, distnilerek biotin ve karnitin tedavileri baslandi.
Takibinde biotin tedavisi baslanmasi ile asidozunun dramatik olarak
diizeldigi goruldi ve hemodiyaliz tedavisi kesildi
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Sonug: Holokarboksilaz sentaz eksikligi, yasamin erken donemlerinde
agir norolojik bulgularla ve metabolik kriz ile gelmekle beraber
hastamizda oldugu gibi ilk kez ileri yaslarda ataklarla gelebilmektedir.
Yiiksek doz biotin tedavisi hastaligin tedavisinde esastir.

Anahtar Kelimeler: Holokarboksilaz sentetaz eksikligi, biotin,
metabolik asidoz

[PP-67]

Hem Akcaagac Surubu idrar Hastaligi Hem de Tip | Diyabeti
Olan Bir Hastanin Diyet Yonetimi

Pinar Kilicdagi Canakci’, Safak Demirbas?, Furkan Yolcu?,
Sirmen Kizilcan Cetin2, Engin Kose!, Fatma Tuba Eminoglu’

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara

Amac: Akcaaga¢ surubu idrar hastaligi (MSUD), dalli zincirli
aminoasitlerin (I6sin, izolosin ve valin) katabolik yolundaki ikinci
adim olan dalli zincirli a-ketoasit dehidrojenaz kompleksinin normal
aktivitesinin bozulmasi ile gelisir. Tip | Diabetes Mellitus (TIDM),
pankreastaki beta hticrelerinin otoimmiin yikimi nedeniyle viicudun
insiilin Gretememesiyle karakterize kronik bir hastaliktir. Bu olguda
yenidogan doneminde MSUD tanisi alan takibinde TIDM gelisen olgu,
bu nadir durumda diyet yonetiminin 6neminin vurgulanmasi amaciyla
sunulmustur.

Olgu: Dort yas kiz hasta, yenidogan doneminde MSUD tanisi alan
olgu genel durum bozuklugu, biling bulanikhig ile getirildigi AUTF
cocuk acil servisinde bakilan kan 16sin diizeyi yiiksek olmasi nedeni
ile yiiksek glukoz infiizyonu (7 mcg/kg/dk) infiizyon ve 0,5 U/kg/sa
insilin infiizyonu baslandi ve yogun bakim servisinde hemodiyalize
alindi. Takibinde losin dizeyleri gerileyen olguda hemodiyaliz kesildi.
izlemde kan sekerleri olciimleri yiiksek gelen olguda anti adacik
antikoru: zayif pozitif, C-peptid: 0,4 ng/mL (kan glukozu: 300 mg/
dL iken), Hbalc: %8,8 mmol/mol (4-6), antiGAD antikor: 139 IU/
mL (0-1), anti insulin antikor: 18,5I1U/mL (0-5,5) olarak sonuglandi.
Hasta mevcut bulgularla TIDM olarak degerlendirildi. Hastaya 3
ana 0giin ve ara o6gun ile insulin glarjin ve insilin lispro basland.
Hastanin diyet iceriginde total enerjinin %10’i, %50’ karbonhidrat ve
%40'i yagdan gelecek sekilde ayarlandi. Hastanin aldigi protein miktar
1,5 gr/kg iken 300 mg losin iceriyordu. Takibinde hastanin Hbalc
degerinin geriledigi goruldi.

Sonu¢: Hem karbonhidrat hem de protein gibi birden fazla makro
besin bilesenini etkileyen iki bozuklugun varhginda diyet yonetimi
zor olabilir. Hastamizin takip doneminde iyi metabolik kontrolii vardi.
Yogun insilin, sik beslenme ve losin kisith diyetle basarili tedavi
saglandi.

Anahtar Kelimeler: Akcaagac surubu idrar hastaligi, tip | diabetes
mellitus, diyet
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[PP-68]

Kompleks | Eksikligiyle iliskili MT-ND3 Mutasyonu Olan
infantil Baslangich Mitokondriyal Ensefalopatili Olgu
Sunumu

Suzan Icill, Hiisniye Yiicel2, Abdullah Sezer3, Ashurce Olgag?

TAnkara FEtlik Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklan Klinigi, Ankara
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, Ankara

Amag: Solunum zinciri kompleksi | eksikligi, oksidatif fosforilasyon
bozukluklarinin en yaygin olanidir. Klinik olarak degisken ancak
genellikle siddetli norodejeneratif bir hastaliktir. Bu yazida, MT-ND3
geninde mutasyonu saptanan Leigh sendromu fenotipi ile uyumlu bir
hasta anlatilmistir.

Olgu: Otuz iki yasinda annenin ilk gebeliginden sezaryen dogum
ile 37 haftalk, 3200 gr agirliginda dogan kiz hasta gelisim geriligi
nedeniyle basvurdu. Prenatal oykustnde ozellik yok. Akrabalik
yoktu. ilk kez 3,5 aylikken afebril nobet sonrasi giderek kotiilesen
norogelisimsel gecikmeler gosterdigi o6grenildi. Fizik muayenede
burun koki basikhigr ve hipertrikozu iceren minor dismorfik bulgular
mevcuttu. Hipotonikti, bas traksiyonda geri kalyordu. Derin tendon
refleksleri hafif canli ve bilateral alt ekstremitelerinde hafif tonus
artist mevcuttu. Fundus bakisi normaldi. Bilateral isitme kaybi
nedeniyle isitme cihazi kullaniyordu. Kalici nazogastrik sonda ile
besleniyordu. Rutin hematolojik ve biyokimyasal laboratuvar testleri
normaldi. Kan gazinda metabolik asidozu mevcuttu. Plazma amino
asit analizinde belirgin alanin yiksekligi vardi. Piruvat normal, laktat ve
amonyak yuksekti. Elektroensefalografi (EEG)'sinde epileptik aktivitesi
vardi. Beyin manyetik rezonans gorintiilemesinde (MRG)de pons
posteriorunda, bilateral serebral pedinkiilde, bilateral talumusta,
bazal ganglionlarda, sentrum semiovalede perirdlandik alanda ve
verteks diizeyinde parasagittal alanda T2-FLAIR hiperintens sinyal
degisiklikleri ile diffizyon kisitlamasi mevcuttu. MR spektroskopide
(MRS) ters laktat piki gozlenmisti. Abdomen ultrasonografi (USG)'si
normal ve ekokardiyografi (EKO)da septal hipertrofisi vardi. Hastanin
mevcut beyin MRG ve MRS bulgulari, erken bebeklik baslangich
ensefalopatisi, direngli nobetleri, ilerleyici néromotor regresyonu ile
Leigh sendromu dustinildi. Genetik incelemesinde mitokondriyal
dizi analizinde ND3 geninde mt.10158T>C (%83) heteroplazmik
mutasyon saptandi. Tedavide hastaya mitokondriyal kokteyl,
laktik asidozu icin diklorasetat, oral sodyum bikarbonat verildi.
Nobet, metabolik asidoz ve solunum sikintisi nedeniyle tekrarli
yogun bakim vyatislari olan hasta 1 yas 4 aylik iken exitus oldu.
Sonug: Mitokondriyal hastaliklarin tanisi genellikle karmasik ve uzun
stireclidir. Hastaligin erken taninmasi ve tedavinin desteklenmesi
onemlidir. Laktik asidoz ve ensefalopatisi olan hastalarda mitokondriyal
nedenler de distnilmeli ve ek olarak mitokondriyal genom dizileme
analizi de yapiimahdir.

Anahtar Kelimeler: Kompleksi | eksikligi, Leigh sendromu, MT-ND3
geni
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Erken infantil Donemde Agir Hepatik Yetmezligin Nadir Bir
Nedeni: Serebrotendinoz Ksantomatozis

Pinar Kilicdagi Canakai®, Halil Tuna Akar2, Arzu Meltem Demir3,
Ferda Hosnut Ozbay4, Ceyda Tuna Kirsaclioglu3, Engin Kosel,
Fatma Tuba Eminoglu’

TAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklari Klinigi, Ankara
3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Ankara

YAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Klinigi, Ankara

Amag: Serebrotendindz ksantomatozis (CTX), infantil baslangich
ishal, cocukluk baslangich katarakt, ergenlikten genc eriskinlige gecis
baslangich tendon ksantomlari ve eriskin baslangicli ilerleyici norolojik
disfonksiyon (demans, psikiyatrik bozukluklar, piramidal ve/veya
serebellar bulgular, distoni, atipik parkinsonizm, periferik noropati ve
nobetler) ile karakterize bir lipid depolanma hastaligidir. Hastalarin
klinik bulgulari gec baslayabildigi icin tanilari yillarca gecikebilmektedir.
Burada infantil donemde agir kolestaz ve hepatik yetmezlik ile
gelen kenodeoksikolik asit tedavisi ile karaciger fonksiyonlari diizelen
hastamizi sunacagiz.

Olgu: Daha onceden bilinen bir hastaligi olmayan 2,5 aylik erkek hasta,
gozlerde sararma-sarilik nedeniyle dis merkezde bakilan tetkiklerinde
ALT, AST, amonyak, INR yiiksekligi ve kolestaz bulgulari olmasi tizerine
ileri tetkik ve tedavi amach tarafimiza yonlendirildi. Ozgecmisinde
prenatal, natal, postnatal ozelligi olmayan hastanin anne ve baba
arasinda akrabalik yoktu. Hastanin fizik muayenesinde dalak kot altr iki
cm, karaciger bes cm ele geliyordu. Hastaya N- asetilsistein inflizyonu
baslandi. Abdomen ultrasonografisinde karaciger parankiminde
diffiiz ekojenite artisi, periportal fibrozis safra kesesi duvarinda ve
yataginda odem ve splenomegali mevcuttu. Hastanin ayirici tanisinda
galaktozemi ve tirozinemi dislanabilmesi gonderilen tandem normal,
kan aminoasitleri ve GALT aktivitesi normal sonuclanirken, idrarda
stiksinilasetonu saptanmadi. Hastadan gonderilen sterol analizinde
7 dehidrokolesterol: 0,44 umol / | (0-2) kolestanol: 5,68 umol / L
(3-16), 8 dehidrokolesterol: normal,8 latosterol: normal, 7 latosterol:
normaldi. Tim ekzom sekans analizinde CYP27A1 geninde; ¢.409C>T
(p.Arg137Trp) ve c.671_672del (p.Lys224ThrfsTer63) bilesik heterozigot
varyant saptandi. Annesinde CYP27A1 geninde c¢.671_672del
(p.Lys224ThrfsTer63) heterozigot, babasinda CYP27A1 geni; c.409C>T
(p.Arg137Trp) heterozigot varyasyon saptanmasi izerine olguya CTX
tanisi konularak kenodeoksikolik asit tedavisi 5 mg/kg/g olarak baslandi.
Kenodeoksikolik asit tedavisi ile karaciger fonksiyon testlerinde diizelme
kolestaz tablosunda dramatik gerileme goriilen olgu takibinin 3. ayinda
hastanin klinik bulgularinin tamamen geriledigi gortldu.

Sonug: Akut hepatik yetmezlik ve agir kolestaz ile gelen infantlarda
ayiricl tanisinda tedavisi olan CTX hastaliginin da akilda tutulmasi
gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Akut karaciger yetmezligi, kolestaz, serebrotendinoz
ksantomatozis

[PP-70]

Hipertrigliseridemi Ayirici Tanisinda Nadir Bir Hastalik:
Gliserol Kinaz Eksikligi

Pinar Kilicdagi Canakci, Engin Kose, Fatma Tuba Eminoglu

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,
Cocuk Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali, Ankara

Amag: Gliserol kinaz eksikliginde goriilen psodohipertrigliseridemi,
biyokimyasal olarak hipergliserolemi ve gliseroliiri varligiyla
karakterizedir. Bu Xe bagli cekinik bozukluk siklikla gercek
hipertrigliseridemi olarak yanhs teshis edilir ve genellikle
hipertrigliseridemiyi tedavi etme girisimlerinin basarisiz olmasindan
sonra taninir. Burada klinigimize hipertrigliseridemi nedeni ile
yonlendirilen ve gliserol kinaz eksikligi tanisi alan ti¢ olgu sunulmustur.

Olgu: Olgu 1: Sekiz yas erkek hasta rutin kontrolde saptanan
hipertrigliseridemi (TG:415 mg/dL) ile tarafimiza yonlendirildi. Hastamiz
DEHB nedeniyle CRS’ de takipliydi ve ritalin 1x1 tb kullaniyordu. Yagdan
fakir diyet icin diyetisyene yonlendirildi. Diyet sonrasi kontrolde
12 saat aclik sonrasi kontrolde TG: 445 geldi. Viicut kitle indeksi
normal araliktaydi. Karacigerde yaglanma bulgusu yoktu. Anne baba
ve abisinden lipid profili bakildi. Anne ve babasinin lipit profili
normal aralikta iken, abisinde (Olgu 2) de benzer sekilde trigliserit
yuksekligi saptandi. Hastaya takibinde yagdan fakir diyet, balik yag
ve fibrat tedavileri denenmesine ragmen hastanin trigliserit degerleri
yuksek seyretmesi tizerine, olasi dislipidemi nedenleri acgisindan
Klinik ekzom sekanlama yapildi. Hastada GK geninde c.213_214delAT
p.C72* hemizigot mutasyon saptandi. Hastaya gliserol kinaz eksikligi
tanisi konularak mevcut durumun psodohipertrigliseridemi olarak
tanimlandi ve lipit distriict tedavileri kesildi. Olgu 2: Olgu 1'in kardesi
olan olgumuz aile taramasinda hipertrigliseridemi saptanmasi tizerine
takibe alindi. Takipte kardesinde GK geninde c.213_214delAT p.(72*
hemizigot mutasyon saptanmasi Uzerine hastada bakilan genetik
analizde ayni mutasyon kendisinde de saptandi. Mevcut durumu
psodohipertrigliseridemi olarak tanimlandi. Olgu 3: Dort ayhk erkek
olgumuz kronik graniilamatoz hastalik 6n tanisiyla pnomoni nedeniyle
dis merkez cocuk yogun bakimda entiibe olarak takip edilirken
yapilan genetik analizinde continius delesyon sendromu saptandi.
Hastanin mikrodizin analizinde arr [GRCh37] Xp21.2-Xp11.4 (30714808
37688620)x1: Xp21.2-Xp11.4 bolgesinde 6,9 MB biytkligiinde
(delesyon) belirlendi. Kayip bolgesinde GK geni de bulunmaktaydi.

Sonug: Gliserol kinaz eksikliginde psodohipertrigliseridemi
goriilmektedir.  Olgularin  trigliserid  dustrict  tedavilerden
yanit alinamamasi durumunda gliserol kinaz eksikligi hastaligi
dastntlmelidir. Stpheli olgularda serum ve idrarindaki serbest
gliseroliin kantifikasyonu, psodohipertrigliseridemi tanisini dogrular.

Anahtar Kelimeler: Gliserol kinaz eksikligi, psodohipertrigliseridemi,
trigliserit
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Nadir Goriilen Bir Organik Asidiiri Olgusu:
3-Hidroksiizobiitiril-CoA Hidrolaz Eksikligi

Gizem Gokee Altas', Melahat Melek 0guz2, Abdulkerim Kolkiran3,
Abdullatif Bakir4, Asburce Olgag Kilickaya’

TAnkara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklari Klinigi, Ankara
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Klinigi, Ankara
3Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Hastaliklari Klinigi, Ankara
4Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, Ankara

Amac: 3-Hidroksiizobiitiril-CoA hidrolaz eksikligi otozomal resesif
kalitilan nadir bir dogustan valin metabolizmasi hatasidir. Bu hastalik
gelisimsel gecikme, ilerleyici norodejenerasyon, hipotoni, distoni,
ataksi, ensefalopati, bebeklikte baslayan nobetler ve beslenme giicligi
gibi semptomlarla karakterizedir. Siklikla erken bebeklik donemi veya
yasamin ilk yillarinda bulgu verir. Laboratuvar bulgulari arasinda
plazma 4-hidroksibtirilkarnitin ve laktik asit diizeylerinin artmasi yer
alir. Kranial gortintiilemeler serebral atrofi ve bazal ganglion tutulumu
ile karakterizedir. Gelisimsel gecikme ve bazal ganglion tutulumu ile
bulgu veren ve HIBCH geninde homozigot varyant saptanan 11 aylik bir
kiz hastayi literatiir esliginde sunuyoruz.

Olgu: Yirmi alti yasinda annenin 3. gebeliginden 3. yasayan olarak
normal spontan vajinal yolla 40 hafta 3110gr dogan 11 aylik kiz hasta
hastanemize afebril nébetle basvurdu. 0z gecmisinde prenatal-natal
oykude ozellik yoktu. Son 2 ay icerisinde 2 kez alt solunum yolu
enfeksiyonu nedeniyle yatis oykist vardi. Gelisim basamaklarinda
gerilik mevcuttu. Hastanin basini zamaninda tutabildigi, ancak 5.
ayda destekli, 9. ayda desteksiz oturabildigi 6grenildi. Soy gecmisinde
anne-baba 1. derece kuzendi. Hastanin kardesleri sag ve sagliklydi.
Abortus/kardes oltiim oykist yoktu. Ailede bilinen hastalik oykisi
yoktu. Hasta fizik muayenesinde desteksiz oturabiliyordu, 2-3 kelimesi
vardi ve adimlayarak yuruyebiliyordu. Dismorfisi ve organomegalisi
yoktu. Viicut ve bas cevresi persentilleri normal araliktaydi. Goz ve
isitme degerlendirmeleri normaldi. Gelis tetkiklerinde karaciger-bobrek
fonksiyon testleri, kreatin kinaz degerleri normaldi. idrar ketonu
negatifti. Kan sekerleri regiileydi. Kan gazinda metabolik asidozu
ve laktat ylksekligi mevcuttu. Difiizyon kranial manyetik rezonans
goriintilemesinde ise bilateral serebral pedinkiilde ve globus pallidusta
diftizyon kisitlanmasi izlendi. Metabolik hastalik stiphesiyle gonderilen
metabolik tetkiklerinde 6zellik saptanmadi. Yapilan klinik ekzom
dizileme analizinde HIBCH geninde c.452C>T p.(Ser151Leu) homozigot
mutasyon saptandi ve hasta 3-hidroksiizobitiril-CoA hidrolaz eksikligi
tanisi aldi.

Sonug: Metabolik taramalar metabolik hastalik stiphesi olan bir hastayi
degerlendirmenin kritik bir bileseni olmasina ragmen her hastada
tanisal olmayabilir. Bu nedenle klinik veya ek bulgularla metabolik
bir hastaliktan stuiphelenildiginde tani koymak icin hizli genetik analiz
yaptlmasi dustnalmelidir.

Anahtar Kelimeler: 3-hidroksiizobiitiril-CoA hidrolaz, ekzom dizileme,
gelisim geriligi, metabolik asidoz, valin metabolizmasi
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Barth Sendromlu Olgumuz

ilknur Siirticii Kara, Duhan Hopurcuoglu, Esra Kara

Gaziantep Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklar Klinigi, Gaziantep

Amag: Barth sendromu, kardiyolipin hiyosentezi icin gerekli olan
bir mitokondriyal asiltransferaz/transasilazi kodlayan Tafazzin (TAZ)
genindeki mutasyonlarin neden oldugu X'e bagl bir mitokondriyal
lipid bozuklugudur. Kardiyomiyopati, notropeni, iskelet miyopatisi,
prepubertal biiyiime gecikmesi ve belirgin yiiz hatlari ile karakterizedir.
Kalp yetmezligi onemli bir morbidite ve mortalite nedenidir. Notropeni
genellikle agiz tlseri, zatiirre ve sepsis ile iliskilidir. Barth sendromu
tanisi koydugumuz hastamizi sunuyoruz.

Olgu: Alti ay 16 giinlik erkek hasta geldiginde 56 giinluk idi. Dilate
kardiyomiyopati ve hafif mitral yetmezlik ve kardes olim oykisu
olmasi nedeniyle tetkik amacli cocuk metabolizma poliklinigine
yonlendirilmisti. Uzun siiren okstriik sikayeti vardi. Ozgecmisinde
prenatal-natal-postnatal ozellik yok. Sezaryen dogum ile 36 haftalk,
2380 gram dogmus. Soygecmisinde anne ve baba arasinda akrabalik
yoktu, iki kiz kardesi sag saglikhydi. Bir erkek kardesi alti aylikken kalp
yetmezliginden ex olmus, ex olmadan once de enfeksiyon nedeniyle
tekrarlayan hastane ve yogun bakim yatisi olmustu. Hastamizin fizik
muayenesinde vicut agirligi: 6,6 kg (6,3 persentil), boyu 65,5 cm (27
persentil), bas cevresi 43,5 (34 persentil), alin hafif belirgin, goz kiireleri
hafif cokiik, dinlemekle mezokardiyak odakta 2/6 sistolik tftirim vardi,
diger sistemik muayenesi dogaldi. Yapilan tetkiklerinde aspartam
aminotransferaz hafif yiksek, kreatin kinaz, alanin amino transferaz
ve diger biyokimyasal parametreler normal, hemogramda notrofil 510
uL (referans araligi 1650-4970) idi, diger hemogram parametrelerinde
ozellik yoktu, laktat mg/dL 44,8 (referans araligi:4,5-19,8), plazma
aminoasit analizi ve karnitin-acil karnitin analizi normal, idrarda
organik asit analizinde 3-metilglutakonik asit, 3-metilglutarik asit
duizeyi ylksekti. Abdominal ultrasonunda ozellik yoktu, géz muayenesi
normaldi. Hastanin kardiyomiyopati paneli icin yapilan genetik
analizinde Tafazzin geninde daha once literatiirde bildirilmemis
hemizigot ¢.424+2T>C varyanti saptandi. Hastanin mevcut klinik
durumunu aciklamaktaydi. Anne ve babadan segregasyon analizi
yapildi. Notropeni acisindan cocuk hematoloji simdilik ek oneride
bulunmadi. Hastanin genel durumu iyi klinik takipleri devam ediyor.

Sonug: Kardiyomiyopati saptanan hastalarda metabolik hastaliklarin
arastirllmasi onemlidir. Kardiyomiyopatiye eslik eden ndétropeni,
tekrarlayan enfeksiyonlar varsa Barth sendromu gibi nadir bir hastalik
olabilecegi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Barth sendromu, Tafazzin, kardiyomiyopati



