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Olgu
* 14 yas kiz hasta

« Sikayeti: kol ve bacaklarda siddetli agri ve mide bulantisi



Hikayesi:

- Ug giin 6nce baglayan siddetlenen agrt
« Sabah baslayan idrar renginde koyulasma
« Eslik eden mide bulantisi

» Idrar yaparken yanma, idrarda koku degisikligi yok
« Karin agrisi, ishal, kabizlik sikayeti yok
« Burun akintisi, 6ksirik, ates yok



Ozgegmis

* Miadinda, €/S ile 3500 gram dogmus.

- YDYBU veya fototerapi oykiisii yok.

* Bilinen bir ilag alerjisi yok.

» Dizenli kullandigi ilag ve uyguladigi 6zel bir diyet yok.



Soygecmis

* Anne 40 yas, sag saglikli, GBP4Y4ALl.

 Baba 47 yas, sag saglikli

* Anne baba 1.derece kuzen

* 1.cocuk: 22 yas, kiz, metabolik hastalik tanisi
« 2. gocuk: 17 yas /erkek/ sag/ saglikl

* 3. cocuk: hastamiz

* 4. cocuk: 10 yas/kiz/sag/saglikl



Fizik Muayene

- Genel durum: Lyi

- Cilt: Turgor, tonus dogal. Odem, ikter, siyanoz, petesi, purpura, pigmentasyon bozuklugu yok.
* Bas boyun: Sag ve sagl deri dogal. Kafa yapisi simetrik. Boyunda kitle yok.

« Gozler: Isik refleksi bilateral mevcut. Pupiller izokorik. Goz kiireleri her yone hareketi dogal.
« KBB: Orofarenks ve tonsiller dogal.

- Kardiyovaskiiler: S1, S2 dogal. S3 yok. Ufiiriim yok.

* Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Dinlemekle ral, ronkis, ekspiryum
uzunlugu yok.

* Gastrointestinal sistem: Batin rahat. Barsak sesleri dogal. Palpasyonla defans, rebound yok.
Hepatomegali ve splenomegali yok. Traube alani agik.

* Genitolriner sistem: Haricen. Anomali yok.

« Noromuskiiler sistem: Biling acik. Koopere, oryante, gevreyle ilgili. Kranial sinir muayeneleri
dogal. Meningeal irritasyonbulgusu yok.

 Ekstremiteler: Kas kitlesi ve tfonusu dogal. Deformite yok. Hareket ile artan alt ekstremitede
agri.



Vital Bulgular

« Ates: 36.4°C
* Nabiz: 76/dk (62-96 atim/dakika)
* Solunum sayisi: 20/dk (15-21/dk)

* Kan basinct: 110/70 mmHg (50 p:124/79 mmHG; 95 p:126/81
mmHg)

« VA:56kg(54p)
* BOY:174cm(>97p)



Laboratuvar

» Urea - 39,3 mg/dL

* Kreatinin - 0,59 mg/dL

« AST (S6G0OT) - 13579 U/L
« ALT (SGPT) - 413,6 U/L

« LDH - 2497 U/L

« CPK - 64272 U/L

 Sodyum - 139,1 mmol/L

* Potasyum (K) - 4,6 mmol/L
* Klor (Cl) - 104 mmol/L

» Kalsiyum - 9,04 mg/dL

- Urik asit - 2,2 mg/dL

* CRP - 3,99 mg/L



Tam Kan Sayimi: Tam Idrar Tetkiki :

*WBC (Lokosit) - 6,82 “Renk - ACTK SART
x1073/uL pH-6,0

*NEU (Notrofil Sayisi) - Dansite - 1,035

0160 x1073/u. Venoz Kan Gazi:

*LYM (Lenfosit Sayist) - *pH - 7 361 (+
1,420 X10°3/4i “Rlar - 139 mmol/L

*HGB (Hemoglobin) - *K+ - 3,9 mmol/L
13.40 g/dL *Laktat - 18 mg/dL

*PLT (Trombosit) - 226 ,CHCO3st - 24,4

x1073/4L *cBase(Ecf) - 2



Patolojik Bulgular

* Dort ekstremitede agri « AST (SGOT) - 13579 U/L
- Idrar renginde koyulasma + ALT (SGPT) - 413,6 U/L
« Ablasinda metabolik hastalik < LDH - 2497 U/L

oykusu - CPK - 64272 U/L
« Annede abortus oykisd



*ON TANILAR ?

EK TETKIKLER ?




Klinik Seyir

 Hastanin ablasinin ¢ok uzun zincirli agil-KoA dehidrojenaz
eksikligi (VLCAD) tanisi olmasi lzerine hastadan ¢ok uzun
zincirli yag asitleri, CDG, Tandem MS ,idrar ve kan aminoasit

ve idrar organik asitleri tetkikleri alind..

* Rabdomiyoliz klinigi bulunan hastaya 2000cc/m2 alkali
hidrasyon ve laboratuvar kontroli planland..

» Idrar cikisi 2,1 cc/kg/saat



* Yapilan metabolik tetkiklerde:
» C18 steraoil karnitin yiiksek tespit edilmis.

« Kan aminoasitleri, idrar organik asitleri ve idrar aminoasitleri
sonuglari normaldi.



- EKOKARDIYOGRAFI: Normal sinirlarda degerlendirildi.

* Batin USG: Hepatosplenomegali, grade 1 hepatosteatoz.
Safra kesesinde kolestrol kristalleri gordldL.



VLCADD
(Cok uzun zincirli Agil-KoA dehidrogenaz eksikligi )

* Mitokondriyal yag asidi oksidasyon bozuklugu
« Otozomal resesif kalitim

* p-oksidasyonunun ilk hiz kisitlayici basamagini katalize eder.

* Prevalansi 1:42500 ile 1:120000



TANI

* Yag asidi oksidasyon defektlerinde uzun siren agliga cevap olarak
azalmis ketogenez yaniti gorullr. (hipoketotik hipoglisemi)

ill karnitin esterlerinin analizi tanisal metabolitleri orta a
ardigi igin yenidogan taramasinda birinci basamak testfi

(C141 C14-, C16:1-, C16)

» Kesin tani fibroblast kiltiirinde veya lenfositlerde enzim
aktivitesinin disuk oldugunun gosterilmesiyle konulabilir.

* Genetik tani: ACADVL geni nedeniyle VLCAD enziminde eksiklik.



CK YUKSEKLIGI AYIRICI TANILARI

* Viral miyozit

* Kas tutulumu ile giden glikojen depo hastaliklari
« Muskiler Distrofiler (Duchenne ve Berker)
* Rabdomiyoliz

e Tlaclar (kolsisin, statinler,

* Kokain

* Alkol

 Noroleptik malign sendrom

* Malign hipertermi

* Periyodik paralizi

« Metabolik hastaliklar



KLINIK SEYRI

Hastaligin tg ayri fenotipi tanimlanmistir;
l.fgorcnukluk déneminde agir seyreden erken baglangigli
orm:
Hayatin ilk aylarinda dilate ya da hipertofik kardiyomiyopati,
perikardiyal eflizyon, ventrikiiler aritmi ile ortaya ¢ikar.
Hipotoni, hepatomegali ve aralikli hipoglisemi eglik eder.
Mortalitenin yiiksek oldugu fenotiptir.

*Hayatin ilk giinlerinde ani bebek oliimi olarak bildirilen yenidoganlgrin % 5 kadarinin yag

ak b
asidi oksidasyon bozuklugu ozelhkl de VL AD e Slkllgl olabilecegini one siiren
arastirmalar 'vardir.



2. Cocukluk déneminde hafif seyreden form:

Ge¢ baslangigli, hipoketotik hipogliseminin basvuru bulgusu
oldugu, kardiyomiyopatinin nadiren eslik ettigi ve
mortalitenin daha dusik oldugu bir gruptur.



3. Eriskinlerde goriilen iskelet kasinin izole etkilendigi
form:

Stresle tetiklenen ? rabdomiyoliz ve miyoglobinirinin oldugu
hastaligin tglinci fenotipidir.

Bu gruptaki hastalarin enzimatik aktivitelerinin bir kismi
korunmustur.



» Hipoketotik hipoglisemisi olan hastalarda diigiik serum glukoz
seviyeleri ve dusuk veya mevcut olmayan serum beta-
hidroksibutirat seviyeleri ve idrar ketonlari vardir.

» Dehidratasyon durumunda elektrolitler ve arter kan gazi ile
metabolik asidoz gordlir.

* Karaciger fonksiyon bozuklugu gorilebilir. Siddetli bir kriz
sirasinda hiperamonyemi de eslik edebilir.

* Miyopati veya rabdomiyoliz ile birlikte kreatin kinaz
ylkselebilir.



Geg gebelik doneminde gelisen karaciger yaglanmasi ve
HELLP sendromu gelisen annelerin bebeklerinde yenidogan
taramalarinin genigletilmesinin, VLCAD eksikliginin erken
taninmasinda yararli olabilecegi disunilmektedir.

Patogenezi tam olarak anlasilamasa da fetal dolasimdan
anneye gegip, biriken 3-hidroksi yag asitlerinin toksik etki
gosterdigi diginilmektedir.



TEDAVI

« Uzun sireli acliktan kaginma e s-12 san
« Kompleks karbonhidrat tiiketimi

* Yag asitleri hesaplanmis 6zel diyet (< %25-30 total
kalori)

 Orta zincirli yag asitleri destegi (MCT ya
da triheptanoin)

* Esansiyel yag asitleri takviyesi
« ADEK vitaminlerinin takviyesi



Tedavide eger distklik saptanmig ise L-karnitin verilebilir.

Hastalarin egzersiz kisitlamasi bireysel olarak
degerlendirilmelidir.



Akut hastalik tablosunda;
* Yiiksek glukoz verilmesi
» Alkali hidrasyonun saglanmasi

» Lipit inflizyonundan ve L-karnitin tedavisinden kaginma
onerilir.



Hastamiz diyet uyumsuzlugu ve egzersiz sonrasi bacak agrisi
ile acil servisimize basvurdu.

» Urea - 21,2 mg/dL

* Kreatinin - 0,64 mg/dL

* AST (SGOT) -476,6 U/L
« ALT (SGPT) - 171,1 U/L

« LDH - 1176 U/L

« CPK - 18783 U/L
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Idame tedavisinde %25 lipit kalori kisitlamali, MCT ile
desteklenen diyet uygulamasi, I-karnitin, Koenzim Q10 ve B2
vitamin destegi alan hasta;

Rabdomiyoliz - metabolik atak olarak degerlendirildi.

Hastaya alkali %10 dextroz igeren 2000cc/m2 hidrasyon
tedavisi baslanild..

Tedavisi devam eden hastanin tetkiklerinde CPK disds
egiliminde seyretmektedir.



* Tesekkurler.
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