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* 9ay 13 gunluk kiz

e Hiriltili solunum

e Solunum sikintisi



OYKUSU:

« 36 haftalik 3.200 g agirliginda siyanozlu dogan,

o Dogar dogmaz yogun bakimda izlenen,

o Trunkus arteriyoz tanisiyla 30 gunlikken ameliyat edilen
o Hasta 3 aylik yogun bakim yatisindan sonra

o Agizdan Kapril (2x3 mg), Coraspirin (1x25 mg), Furosemid
(1x5 mg) recetesiyle taburcu edilmis.

o 7. ayda baslayan alt solunum yolu enfeksiyonu nedeni ile
tekrar Cocuk YBU’ye yatirilmis ve tedavi altina alinmis.

o 10 glin 6nce yogun bakim ihtiyaci kalmayan hasta cocuk
hastaliklari servisimize alindi.



Ozgecmis
Prenatal:

« Annenin 3 gebeligi. Gebelik boyunca dizenli hekim
ve ultrason izlemi var. lIzlemlerde bir sorun
saptanmamis. Gebelik sirasinda sigara, alkol, ilag,
madde kullanimi, kanama, akinti, radyasyonla
karsilasma, idrar yolu enfeksiyonu, dokuntili ya da
atesli hastalik gecirme oykulsu yok.

Natal:

o Derince E.A. Hastanesinde 36 hf. gebelik sonrasi
sezaryen ile dogmus. Dogum agirligi: 3.200 g
Postnatal:

o Siyanotik dogmus ve yogun bakim Unitesine
yatiriimis.



Soygecmis ;

e Anne 35y

e Baba 38 y sag saglikli

e Akraba evliligi yok

e 1. cocuk: Kiz, 12 yasinda, sag, saglikli
e 2. cocuk: Erkek, 9 yasinda, sag, saglhkl

e 3. cocuk: Hastamiz



Fizik Muayene;

e Boy: 66 cm (3 P)

o Kilo: 4960 gr (<3 P)

o Ates: 37,2°C

o KTA: 125/dk

o Solunum sayisi: 40/dk

o TA: 100/60 mmHg

« Femoral nabizlari: +/+

o Oksijen saturasyonu: %94-97



Fizik muayene

* Genel durum iyi

e Deri: Deri rengi normal. Solukluk, sarilik, morarim,
petesi, purpura, renk degisikligi alani, ben,
hemanjiyom, avuc ici eritemi yok. Derialti yag dokusu

yeterli. Turgor norm

al.

* Lenf digimleri: Lenf muayenesi dogal
* Bas boyun: Sac ve sacli deri dogal. Kafa yapisi simetrik.

Kraniyotabes iki yan
toplardamar dolgun

e @Gozler: Cekiklik, epi

| yok. Tortikolis, guvatr, kitle,
ugu yok.

kantus, hipo-telorizm / hiper-

telorizm yok. Isik refleksi iki yanli var. Pupiller izokorik.
Konjonktiva ve skleralar dogal. Gézlerin her yone

hareketi dogal.



Fizik muayene

e Kulak, burun, bogaz dizgesi: Kuicuik cene, dusiik kulak,
burun kokii basik. Dis kulak yolu, kulak zarlari dogal. Burun
kanatlari, bolmesi, mukozasi dogal. Burun tikanikligi, akintisi
yok.

* Dolasim dizgesi: Kalp tepe atimi 5. kaburgalar arasi aralikta.
Kalp ritmi dogal. Kalp sesleri S1, S2 dogal. S3 yok. 4/6
pansistolik ufiirium mevcut. Tril ele gelmiyor. Femoral
atardamar nabizlari iki yanli aliniyor.

* Solunum dizgesi: Gogus bicimi dogal. Rozari yok. Her iki
gogus yarisi solunuma esit katiliyor. Ara ara takipneleri olan
hastanin SS 104 oluyor.Dinlemekle solunum seslerinde hafif
kabalasma mevcut. Sternumda operasyon izi mevcut.




Fizik muayene

Karin: Cokuikluk / kabariklik / kitle yok. Damarlanma normal. Bagirsak
sesleri dogal. Ufurum yok. Duyarlik, defans, rebound yok. Karaciger sag ve
sol lobu ele gelmiyor. Dalak ele gelmiyor. Traube alani agik. Asit matitesi
alinmadi. Fitik saptanmadi.

Uro-genital dizge: Haricen kiz gériiniimde. Aniis muayenesi normal. Fistiil,
fissur, deri eki yok. Pisik saptanmadi.

Sinir dizgesi: Bilinc acik. Zihinsel durumunda 6zellik yok. Emme, arama,
yakalama ve moro refleksleri iki yanli canli. Kas glicii, tonusu normal.

iskelet dizgesi: Kas kitlesi ve tonusu dogal. Odem yok. Yapisal bozukluk
yok. Omurga bicimi dogal. Gelisimsel kalca displazisi acisindan ozellik
saptanmadi. Deri kivrimi asimetrisi, abduksiyon kisitlihgi iki yanh yok.
Comak parmak yok. Tirnaklar dogal, kilcaldamar geridolum siiresi normal
(<2 sn).




Ekokardiyografi (12/08/2016)

e Opere trunkus arteriyoz tip 1

e Reziduel vetrikul septal defekti (orta)

e Aort yetersizligi ( hafif orta)

e Atriyum septal defekti (sekundum kutcuk)
e Sag arkus aorta

e Pulmoner hipertansiyon



LABORATUVAR
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21/07/16

12,483

6,38

3,838

13,31

30,75

87,27

204,5

0,77

6/11/16

7,02

3,47

2,59

87,96

162,6

0,45



ABDOMINAL ULTRASON RAPORU

. Huzursuzluk, ates ve karinda distansiyon
nedeni ile cekilen tim karin USG’de;

. Pelvik bolge sagda mesane

komsulugunda konturlari dizgun hipoekoik
Ozellikte Doppler US ile belirgin 6zellik
gostermeyen, on planda nekrotik gorintimlu
oldugu dusunulen solid lezyon (apse?) goruldu.



OZET:

e Konjenital Kalp Hastaligi
* Pnomoni

* Dismorfik yuz gérinima



e On tani?

e Hangi tetkikleri isteyelim?
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LABORATUVAR-2

Ter testi: Negatif

21/06/16 27/07/16 22/8/16

Total IGE 1,23 1,46
IGG 325(209-  184(215- 200
1644) 1745)
IGA 12(9-110)  13(4-250) 15

IGM 33(22-226) 32(20-322) 34
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Lenfopeni yok.

Lenfosit alt gruplari normal.
Aile hikayesi yok.

Kalp defekti

lg G dusuk.

On tanilar:

- SUt cocugunun gecici
hipogammaglobulinemisi ?

- Di George sendromu (parsiyel)?
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o Allerji Immunoloji birimine FISH sonucu ile tekrar
konsulte edilen hasta 22g11.2 delesyon sendromu/

parsiyel Di George Sendromu on tanisi ile takibe
alindi.



DiGeorge sendromu

e 22911 delesyon sendromu terimi degisik siddette beliren
bir sendrom grubu icin kullanilr.

Bunlarin arasinda
e Di George sendromu (DGS)
e Velokardiyofasiyal (veya Sphrintzen) sendromu (VCFS)
e Konoturunkal anomali yiz sendromu
e CHARGE asosiyasyon anomalisi
vardir.



DiGeorge sendromu

En az ikisi:

e Hicresel immiin yetmezlik ve/veya parsiyel veya komplet
timus yoklugu

e Belirtili hipokalsemi ve/veya paratiroid yetersizligi

e Konjenital kalp hastaligi



DiGeorge sendromu tam kriterleri

Kesin tam

Yasamun ilk ii¢ yilinda; CD3+ T hiicrelerde azalma
(«500/mm?®) ile birlikte vandaki kriterlerin en az
birinin olmasi

Kuvvetle olasi

Dlast

Yasamun ilk 3 vilinda CD3+ T hiicrelerde azalma
(<1500/mm?®) ve yandaki kriterlerin en az birinin

olmasi

Konotrunkal kardivak defekt ve hipokalseminin klinik ve laboratuvar
bulgular

Konotrunkal kardivak anomaliler ve kromozom 22ql1.2°de
delesyonunun saptanmasi

Hipokalseminin klinik wve laboratuvar bulgulari ve kromozom
22qgl1.2'de delesyonun saptanmasi

Konotrunkal kardivak defekt, hipokalseminin klinik ve laboratuvar
bulgular ve kromozom 22q11.2'de delesyonun saptanmasi

Yasamun ilk @i¢ vilinda CD3+ T hiicrelerde azalma (<1500/mm?) ve
kromozom 22q11.2"de delesyonun saptanmasi

Kardivak defekt
Hipokalseminin klinik ve laboratuvar bulgular:

Dismorfik yiiz gériiniimi ya da damak anomalileri bulgularindan en
az birinin olmas




220911.2 delesyonu:

e %90 3 Mb 30 gen

e %8 1.5Mb 25 gen

e TBX1 geni:

e Farengeal ark, timus ve paratiroid bezinin gelisimi
e Kalp cikis yolu ve sag ventrikll gelisimi

e Beyin mezenkiminde eksprese edilmekte;

e Davranissal, bilissel ve noropsikiyatrik bulgular



Third AAA

Hindbrain (carotid artery
abnormalities)

Fourth AAA
(1AA)

Sixth AAA
(PDA)

Defective
neural crest
migration

First brachial arch
(facial dysmorphism)

Truncus
arteriosis
(PTA)

Thyroid diverticulum
(hypothyroidism)

Parathyroids thymus
(hypoparathyroidism
immunodeficiency)

Descending
aorta



Klinik ozellikler

o Kalp anomalileri: Fallot tetralojisi, Pulmoner Atrezi, tip B
Interrupted aortik ark, trunkus arteriyoz, sag aortik ark, aberan
sag subklaviyen arter ve ventrikller septal defekt sik goralur.

o Immin yetmezlik:%75’inde gorulir, timus hipoplazisi / aplazisi
o Timusun hic gelismedigi <%1
o Klcuk bir timusun var oldugu
o Otoimmunitenin 6n planda oldugu



Klinik ozellikler

o Palatal defektler ve konusma bozukluklari:22g11.2DS'de
olgularin %69’unda damak anormallikleri, velofarengeal
yetersizlik, submukozal veya tam damak yarigi vardir.

o Gelisimsel gecikme.

o Hipokalsemi: Paratiroid bezlerin hipoplazisine bagli ; tetani ve
konvulziyonlar ilk basvuru nedeni olabilir.

« GIS anomalileri

o Bobrek anomalileri

o Dis kulak yolu anomalileri.

o MSS anomalileri

o Davranis ve noropsikiyatrik bulgular
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Immunolojik testler?

e Hemogram
o |g’ler
e Akis sitometri



Tedavi

o Kardiyak anomaliler icin cerrahi

o Hipokalsemi tedavisi icin kalsiyum ve vitamin D destegi

« Immin sistemin rekonstitiisyonunu saglayabilmek icin yapilan;
kemik iligi, periferik kan ve timus nakli

« Sik tekrarlayan sinopulmoner enfeksiyon geciren veya spesifik
antikor yaniti yetersiz olan hastalarda profilaktik antibiyotik ve
IVIG tedavisi



o 02 ile takip edilen hastamizda; (2 It/dk spo2:98)

o Ventolin nebul

« Flixotide nebul

o Sildenafil

o ilioprost(Yatisinin 3. giiniinde kesildi.)

« Digoxin

o Aspirin

o Lasix

o Aldactazide

o Scholl soliisyonu(3x2,5 cc)

o Meropenem (05.11.2016 tarihinde 25. giiniinde Cocuk Enfeksiyona
danisilarak stoplandi)



Hastamizda ;

e Nefrolitiyaz icin kontrol USG planlandi.

e Sag batinda hematom icin patoloji sonuclari ile cocuk
cerrahisine danisilacak.

e Aylik Synagis (RSV antikoru) yapilacak.

e Canli asilar disindaki asilarin yapilmasi planlandi.

e Trunkus arteriozus operasyonunun tekrarlanmasi ve
enfeksiyon strecinde IVIG uygulanmasi planlandi.



Tesekkir ederim®©



