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• ϵ aǇ ϭϯ güŶlük kız 

 

 Hıƌıltılı soluŶuŵ 

 

 SoluŶuŵ sıkıŶtısı 
 



 
ÖYKÜSÜ: 
 ϯϲ haftalık ϯ.ϮϬϬ g ağıƌlığıŶda siyanozlu doğaŶ,  
 Doğaƌ doğŵaz ǇoğuŶ ďakıŵda izleŶeŶ,  
 Trunkus arteriyoz taŶısıǇla ϯϬ güŶlükkeŶ aŵeliǇat edileŶ 
  Hasta ϯ aǇlık ǇoğuŶ ďakıŵ ǇatışıŶdaŶ soŶƌa 
  AğızdaŶ Kapril  (2x3 mg), Coraspirin (1x25 mg), Furosemid 

;ϭǆϱ ŵgͿ ƌeçetesiǇle taďuƌĐu edilŵiş. 
 

 ϳ. aǇda ďaşlaǇaŶ alt soluŶuŵ Ǉolu eŶfeksiǇoŶu ŶedeŶi ile 
tekrar Çocuk YBÜ’Ǉe Ǉatıƌılŵış ve tedavi altıŶa alıŶŵış. 
 

 ϭϬ güŶ öŶĐe ǇoğuŶ ďakıŵ ihtiǇaĐı kalŵaǇaŶ hasta çoĐuk 
hastalıklaƌı seƌvisiŵize alıŶdı. 
 



Özgeçŵiş 
 Prenatal:  
 AŶŶeŶiŶ ϯ geďeliği. Geďelik ďoǇuŶĐa düzeŶli hekiŵ 

ve ultƌasoŶ izleŵi vaƌ. İzleŵleƌde ďiƌ soƌuŶ 
saptaŶŵaŵış. Geďelik sıƌasıŶda sigaƌa, alkol, ilaç, 
ŵadde kullaŶıŵı, kaŶaŵa, akıŶtı, ƌadǇasǇoŶla 
kaƌşılaşŵa, idƌaƌ Ǉolu eŶfeksiǇoŶu, döküŶtülü Ǉa da 
ateşli hastalık geçiƌŵe öǇküsü Ǉok. 

Natal:  
 Derince E.A. Hastanesinde 36 hf. geďelik soŶƌası 

sezaƌǇeŶ ile doğŵuş. Doğuŵ ağıƌlığı: ϯ.ϮϬϬ g 
Postnatal:  
 Siyanotik doğŵuş ve ǇoğuŶ ďakıŵ üŶitesiŶe 

Ǉatıƌılŵış. 
 



SoǇgeçŵiş ; 
  Anne 35 y  

 Baďa ϯϴ Ǉ sağ sağlıklı 
 Akƌaďa evliliği Ǉok 

 ϭ. çoĐuk: Kız, ϭϮ ǇaşıŶda, sağ, sağlıklı   
 Ϯ. çoĐuk: Eƌkek, ϵ ǇaşıŶda, sağ, sağlıklı   
 ϯ. çoĐuk: Hastaŵız 

 



Fizik Muayene; 
 
 Boy: 66 cm (3 P) 

 Kilo: 4960 gr (<3 P) 

 Ateş: ϯϳ,Ϯ°C  

 KTA: 125/dk 

 SoluŶuŵ saǇısı: 40/dk 

 TA: 100/60 mmHg 

 Feŵoƌal Ŷaďızlaƌı: +/+ 

 Oksijen saturasyonu: %94-97 

 



Fizik muayene 
• Genel durum iyi  
• Deri: Deƌi ƌeŶgi Ŷoƌŵal. Solukluk, saƌılık, ŵoƌaƌıŵ, 

peteşi, purpura, ƌeŶk değişikliği alaŶı, ďeŶ, 
hemanjiyom, avuç içi eritemi Ǉok. Deƌialtı Ǉağ dokusu 
yeterli. Turgor normal.  

• LeŶf düğüŵleri: LeŶf ŵuaǇeŶesi doğal 
• Baş boyuŶ: Saç ve saçlı deƌi doğal. Kafa Ǉapısı siŵetƌik. 

Kraniyotabes iki ǇaŶlı Ǉok. Tortikolis, guvatr, kitle, 
toplaƌdaŵaƌ dolguŶluğu Ǉok. 

• Gözler: Çekiklik, epikantus, hipo-telorizm / hiper-
telorizm Ǉok. Işık ƌefleksi iki ǇaŶlı var. Pupiller izokorik. 
Konjonktiva ve skleralar doğal. GözleƌiŶ heƌ ǇöŶe 
haƌeketi doğal. 
 



Fizik muayene 

 
• Kulak, buruŶ, boğaz dizgesi: Küçük çeŶe, düşük kulak, 

buruŶ kökü basık. Dış kulak Ǉolu, kulak zaƌlaƌı doğal. BuƌuŶ 
kaŶatlaƌı, ďölŵesi, ŵukozası doğal. BuƌuŶ tıkaŶıklığı, akıŶtısı 
yok. 

• Dolaşıŵ dizgesi: Kalp tepe atıŵı ϱ. kaďuƌgalaƌ aƌası aƌalıkta. 
Kalp ƌitŵi doğal. Kalp sesleƌi Sϭ, SϮ doğal. Sϯ Ǉok. 4/6 
pansistolik üfürüm mevcut. Tril ele gelmiyor. Femoral 
ataƌdaŵaƌ Ŷaďızlaƌı iki ǇaŶlı alıŶıǇoƌ.    

•  Solunum dizgesi: Göğüs ďiçiŵi doğal. Rozari yok. Her iki 
göğüs Ǉaƌısı soluŶuŵa eşit katılıǇoƌ. Aƌa aƌa takipneleri olan 
hastaŶıŶ SS ϭϬϰ oluǇoƌ.DiŶleŵekle soluŶuŵ sesleƌiŶde hafif 
kaďalaşŵa ŵevĐut. Sternumda operasyon izi mevcut. 



Fizik muayene 
• KarıŶ: Çöküklük / kaďaƌıklık / kitle Ǉok.  DaŵaƌlaŶŵa Ŷoƌŵal. Bağıƌsak 

sesleƌi doğal. Üfüƌüŵ Ǉok. DuǇaƌlık, defaŶs, rebound Ǉok. KaƌaĐiğeƌ sağ ve 
sol lobu ele gelmiyor. Dalak ele gelmiyor. Traube alaŶı açık. Asit matitesi 
alıŶŵadı. Fıtık saptaŶŵadı. 
 

• Üro-genital dizge: HaƌiĐeŶ kız göƌüŶüŵde. AŶüs ŵuaǇeŶesi Ŷoƌŵal. Fistül, 
fissur, deƌi eki Ǉok. Pişik saptaŶŵadı.  
 

• Sinir dizgesi: BiliŶç açık. )ihiŶsel duƌuŵuŶda özellik Ǉok. Eŵŵe, aƌaŵa, 
yakalama ve moro ƌefleksleƌi iki ǇaŶlı ĐaŶlı. Kas güĐü, tonusu normal. 
 

• İskelet dizgesi: Kas kitlesi ve tonusu doğal. Ödeŵ Ǉok. Yapısal ďozukluk 
Ǉok. Oŵuƌga ďiçiŵi doğal. Gelişiŵsel kalça displazisi açısıŶdaŶ özellik 
saptaŶŵadı. Deƌi kıvƌıŵı asiŵetƌisi, abdüksiyon kısıtlılığı iki ǇaŶlı Ǉok. 
Çoŵak paƌŵak Ǉok. TıƌŶaklaƌ doğal, kılĐaldaŵaƌ geridolum süresi normal 
(<2 sn). 
 
 



Ekokardiyografi (12/08/2016) 

 Opere trunkus arteriyoz tip 1 

 Reziduel vetrikül septal defekti (orta) 

 Aoƌt Ǉeteƌsizliği ; hafif oƌtaͿ 
 Atriyum septal defekti (sekundum küçük) 

 Sağ arkus aorta  

 Pulmoner hipertansiyon 

 



21/07/16 6/11/16 

ÜRE 25,68 70.6 

BUN 12 33 

KREATİNİN 0,26 0.39 

AST 29 37 

ALT 16 36 

T.PROTEİN 5,3 7 

ALBUMİN 4,2 4,4 

NA 147,9 136,4 

K 5,15 4,36 

CL 98,6 88 

CA 7,9 11,4 

MG 1,68 2,13 

İ.P 6,5 4 

21/07/16 6/11/16 

WBC 12,483 7,02 

NEU 6,38 3,47 

LYM 3,838 2,59 

HGB 13,31 9,98 

HCT 30,75 30,04 

MCV 87,27 87,96 

PLT 204,5 162,6 

CRP 0,77 0,45 

LABORATUVAR 



ABDOMİNAL ULTRASON RAPORU 

 Huzuƌsuzluk, ateş ve kaƌıŶda distansiyon 
ŶedeŶi ile çekileŶ tüŵ kaƌıŶ USG’de; 

 Pelvik ďölge sağda ŵesaŶe 
koŵşuluğuŶda  koŶtuƌlaƌı düzgüŶ hipoekoik 
özellikte Doppler US ile belirgin özellik 
göstermeyen, ön planda nekrotik görünümlü 
olduğu düşüŶüleŶ solid lezyon (apse?) görüldü. 

 



ÖZET; 

• Konjenital Kalp Hastalığı 
 

• Pnömoni 

 

• Dismorfik yüz görünümü 

 



 ÖŶ taŶı? 

 

 Hangi tetkikleri isteyelim? 

 



AC GRAFİSİ 



LABORATUVAR-2 

 Ter testi: Negatif  

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

Total IGE  1,23 1,46 

IGG 325(209-
1644) 

184(215-
1745) 

200 

IGA 12(9-110) 13(4-250) 15 

IGM 33(22-226) 32(20-322) 34 



Flow sitometri 



Lenfopeni yok. 
LeŶfosit alt gƌuplaƌı Ŷoƌŵal. 
Aile hikayesi yok. 
Kalp defekti 
Ig G düşük. 
 
ÖŶ taŶılaƌ: 
- Süt çoĐuğuŶuŶ geçiĐi 
               hipogammaglobulinemisi ? 
- Di George sendromu (parsiyel)? 

 



SİTOGENETİK İNCELEME 



 Allerji İŵŵüŶoloji ďiƌiŵiŶe FISH soŶuĐu ile tekƌaƌ 
konsülte edilen hasta 22q11.2 delesyon sendromu/ 
parsiyel Di Geoƌge  SeŶdƌoŵu öŶ taŶısı ile takiďe 
alıŶdı. 



DiGeorge sendromu 

 22q11 delesyon seŶdƌoŵu teƌiŵi değişik şiddette ďeliƌeŶ 
ďiƌ seŶdƌoŵ gƌuďu içiŶ kullaŶılıƌ. 
 

BuŶlaƌıŶ aƌasıŶda  
 Di George sendromu (DGS) 
 Velokardiyofasiyal (veya Sphrintzen) sendromu (VCFS) 
 Konoturunkal anomali yüz sendromu  
 CHARGE asosiyasyon anomalisi  
         vaƌdıƌ. 



DiGeorge sendromu 

En az ikisi: 
 Hücresel immün yetmezlik ve/veya parsiyel veya komplet 

timus Ǉokluğu 
 Belirtili hipokalsemi ve/veya paratiroid Ǉeteƌsizliği 
 Konjenital kalp hastalığı 





22q11.2 delesyonu: 

 %90 3 Mb 30 gen 
 %8   1.5 Mb  25 gen   
 TBX1 geni: 
 FaƌeŶgeal aƌk, tiŵus ve paƌatiƌoid ďeziŶiŶ gelişiŵi 
 Kalp çıkış Ǉolu ve sağ veŶtƌikül gelişiŵi 
 Beyin mezenkiminde eksprese edilmekte; 
 DavƌaŶışsal, ďilişsel ve ŶöƌopsikiǇatƌik ďulgulaƌ 





Klinik özellikler 

 Kalp anomalileri: Fallot tetralojisi, Pulmoner Atrezi, tip B 
İnterrupted aortik ark, trunkus arteriyoz, sağ aortik ark, aberan 
sağ subklaviyen arter ve ventriküler septal defekt sık göƌülüƌ. 
 

 Immün Ǉetŵezlik:%ϳϱ’iŶde göƌülüƌ, timus hipoplazisi / aplazisi  
 Timusun hiç gelişŵediği <%ϭ 
 Küçük bir timusun vaƌ olduğu  
 Otoimmünitenin öŶ plaŶda olduğu 



Klinik özellikler 

 Palatal defektler ve koŶuşŵa ďozukluklaƌı:ϮϮƋϭϭ.ϮDS’de 
olgulaƌıŶ %ϲϵ’uŶda daŵak aŶoƌŵallikleri, velofarengeal 
yetersizlik, submukozal veǇa taŵ daŵak Ǉaƌığı vaƌdıƌ.  

 Gelişiŵsel geĐikŵe. 
 Hipokalsemi: Paratiroid bezlerin hipoplazisine ďağlı ; tetani ve 

konvülziyonlar ilk ďaşvuƌu ŶedeŶi olaďiliƌ.  
 GİS aŶoŵalileƌi 
 Böbrek anomalileri 
 Dış kulak Ǉolu aŶoŵalileƌi. 
 MSS anomalileri 
 DavƌaŶış ve nöropsikiyatrik bulgular 





TANI  
       İÇİN  
             NELER   
                     YAPALIM? 









Immunolojik testler? 
 

 Hemogram  

 Ig’leƌ 

 Akış sitometri 

 



Tedavi  

 Kardiyak anomaliler için cerrahi  
 Hipokalsemi tedavisi içiŶ kalsiǇuŵ ve vitaŵiŶ D desteği  
 İŵŵüŶ sistemin rekonstitüsyonunu sağlaǇaďilŵek içiŶ ǇapılaŶ; 

keŵik iliği, periferik kan ve timus nakli  
 Sık tekƌaƌlaǇaŶ sinopulmoner enfeksiyon geçiren veya spesifik 

aŶtikoƌ ǇaŶıtı Ǉeteƌsiz olaŶ hastalarda profilaktik antibiyotik  ve 
IVIG tedavisi  



 OϮ ile takip edileŶ hastaŵızda; ;Ϯ lt/dk spo2:98) 
 Ventolin nebul 
 Flixotide nebul 
 Sildenafil 
 İliopƌost;YatışıŶıŶ ϯ. güŶüŶde kesildi.Ϳ 
 Digoxin  
 Aspirin 
 Lasix 
 Aldactazide 
 Scholl solüsyonu(3x2,5 cc) 
 Meropenem (05.11.2016 tarihinde 25. gününde Çocuk Enfeksiyona 

daŶışılaƌak stoplaŶdı) 



Hastaŵızda ; 

 Nefrolitiyaz içiŶ koŶtƌol USG plaŶlaŶdı. 
 Sağ ďatıŶda hematom içiŶ patoloji soŶuçlaƌı ile çoĐuk 

ĐeƌƌahisiŶe daŶışılaĐak. 
 AǇlık Synagis ;RSV aŶtikoƌuͿ ǇapılaĐak. 
 CaŶlı aşılaƌ dışıŶdaki aşılaƌıŶ Ǉapılŵası plaŶlaŶdı. 
 Trunkus arteriozus opeƌasǇoŶuŶuŶ tekƌaƌlaŶŵası ve 

eŶfeksiǇoŶ süƌeĐiŶde IVIG uǇgulaŶŵası plaŶlaŶdı. 



Teşekküƌ edeƌiŵ 

 


