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KOCAELI UNIVERSITESI TIP FAKULTESI
COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI SERVISI
SABAH TOPLANTISI SUNUMU

INT.DR.YUSUF UYSAL
22.04.2016
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* 15 AYLIK ERKEK HASTA
+ SIKAYET: YOK



* Dogumdan 6nce rutin usg kontrolleriy ya
dogumdan 1 giin dnce Kastamonu DH’de kalpileilgili
problem oldugu soylenip C/S ile dogduktan sonra
ktvoze alinip O2 verilmis.

* Kocaeli akademi hastanesine sevk edilen,
yapilanekokardiyografisinin ardindan 22 ginlik kuvoz
bakimi alan hasta KOUTF cocuk kardiyolojisine
getirilmis.

« Fallot tetralojisi tanisi konulup takip edilen hastanin
tetkikleri planlanip servisimize yatisi yapildi.
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+ Ozgecmis: Annenin 2. gebeligi diizenli hekim kontrolu
ve usg izlemivar. Dogum 3.100 g /S ile.

# 22 gun Kuvoz bakimi almis.

* 19 mart 2015 tarihinde KOUTF pediatri servisinde
morarma sikayetiyle 2 glnlik yatisi mevcut.
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* Soygecmis:

* Anne 44 yasinda sag-saglkl

* Baba 55 yasinda sag-saglikli

* Akrabalik yok

*# 1. cocuk: 15 yasinda erkek sag-saglikli
* 2, cocuk: hastamiz



*

*

*

Vital bulgular

R ——

Ates: 36 C

Nabiz: 130 /dk

Solunum: 36/dk

Kan basinci: 100/60 mmHg
sPO2: %80



Fizik muayene

bulunmamakta. Aglarken ;

gorunum mevcut.

* GOzler: goz hareketleri dogal konjonktiva ve skleralar
dogal

* Bas-boyun: burun koku basik. Kisa filtrum

# Solunum sistemi: ral ronkus yok.

* Kvs: s1+,52 +, 3/6 sistolik Gflirim

# Karin: rahat organomegali yok

* Urogenital sistem: haricen erkek, dogal

* NOrolojik sistem: dogal ek patoloji yok









L aboratuvar

Neu: 3.0 x10”3u/L ;
Hgb:15.0 g/dl BUN:13.0 mg/dl
Plt:170 x10”3 u/L Ast:52 u/L
Sedim: 14 mm/h Alt:18 u/L

Crp: 1.7 mg/dl Na:142 meq/I
K:4.95meq/L

Cl:106 meg/L

Ca:10.2 mg/dl

P: 4.5 mg/dl

* X X X F*x X X X ¥
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# 1gM: 91 mg/dl (49-318)

« 1gG: 781 mg/dl ( 488-1174)
# 1gA: 109 mg/dl (21-148)

# PTH : 47.8 pg/ml ( 20-75)



telekardiyografi
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ekokardiyografi
‘\

* Fallot tetralojisi
* Sol pulmoner arter yoklugu
* foramen ovale acikhgi
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* 20.04.2016 : Timus yonelik yapilan ylizeyel US
incelemede; boyun orta hattinda yaklasik 6.5x7 mm
boyutunda hipoekoik yumusak doku ile uyumlu
gorundm izlendi. Timus olabilir. Ancak timus oldugu
dustnuldigunde yas ile birlikte degerlendirildiginde
hipoplaziktir.
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+ Uriner sistem: her iki bobrek boyutlari normaldir,
konturlari dizgundur.parankim eko ve kalinliklar
normaldir. Bilateral bobreklerde tas, kitle
izlenmedi.sol bobrek pelvisinde ekstrarenalpelvis ile
olabilecek ya da pelvis ektazisi olabilecek gériniim
izlendi.
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15 aylik erkek hasta

Patolojik Bulgular

« Kardiyak anomali

* Dismorfik ydz goérinimu
+ Uriner sistem anomalisi



*

*

*

*

Flow sitometri
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CD3 % 43,45 (% 48-75)
CD4 % 70.29 ( N)
CD8 %12.92 ( N)
CD19%19.9 ( N)
CD20 %46.15 (N)




Molekdler sitogenetik analiz

\

+ N25 lokusunda delesyon gdzlenmistir. incelenen
sinyal paterni DiGeorge Sendromu’nu
desteklemektedir

+ TUPLE1 lokusunda delesyon g6zlenmistir. Incelenen
sinyal paterni DiGeorge Sendromunu
desteklemektedir.



DI GEORGE SENDROMU
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+ Di george sendromu, 3. ve 4. farengeal poslarin
anormal gelisimi ve noral krest hicrelerin anormal
gocuyle olusur.

« Timik ve paratiroid bezin fonksiyon ve anomalileri ylz
ve kardiyovaskdler sistemi etkiler.
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* Sporadik ya da otozomal dominant karakter
gosterebilir.

# 22q11 delesyonu hastalarin %90’indan fazlasinda,
10p13 delesyonu %10’undan daha azinda
saptanmaktadir.
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* Baska kromozamal anomaliler ve malformasyonlar
(holoprozensefali, Charge anomali, fetal alkol,
Kallman ve Zellweger sendoramlari) eslik etse de
Kromozom 22g11 in delesyon ve translokasyonlariyla
iliskilidir.

+ Velokardiyofasiyal, Shprintzen, Takao gibi isimlerle de
anilir.




‘\

+ Cardiac anomali

* Anormal ydz goranimdu

« T hiicre defisiti (timik hipoplaziye bagl)
« Cleft palate (yarik damak)

* Hipokalsemi

* 22011 delesyonu,10p3 delesyonu



*

*

YUZ ANOMALILERI

Mandibular hipoplazi
Hipertelorizm

Kisa filtrum

Kiguk agiz
Malforme ya da distk kulak



Sekil 1: DiGeorge Sendromunda fasiyal dismorfizm



KARDIYAK ANOMALILER
S =
—

* Aort koarktasyonu
+ AVSD
+ Pulmoner stenoz

« Fallot tetralojisi
* Trunkus arteriyoz
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* Bu hastalarda Timus aplaziktir ya da hipoplaziktir.

* Timustaki bu patoloji t hticre immunitesinde bozukluga
yol agmaktadir. T hiicre fonksiyon bozukluguna bagl
sik tekrarlayan enfeksiyonlar eslik edebilir.

* Hipoplazik timus varliginda parsiyel di george
sendromu olarak adlandirilir ve zamanla normal t hiicre

immunitesi kazanilmaktadir.
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Komplet di george sendromunda ise

*+ total timik ve paratiroid bez aplazisi gorulmektedir.

« Ciddi hipokalsemi ve immun yetmezlikten dolayr kétu
bir prognoza sahiptir.
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* Di george sendromunun klasik triadi konjenital kalp ve
buyuk damar anomalileri, palatal yetersizlik ve
hipokalsemidir.

* Fasiyal dismorfizm bu sendroma eslik edebilir.

* Ayrica trakeomalazi, bronkomalazi, tiroid ageneazisi,
6zefagus atrezisi, GOR,gelisme geriligi, respiratuvar
yetmezlik, yarik damak ve dudak, kisa filtrum ve
koanal atrezi eslik edebilir.
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* Ayrica kas-iskelet, gastrointestinal, Grogenital sistem
gelisim anomalileri, duyma kaybi, bliyame geriligi
digeorge sendromunda gorulebilir.



\

« Dismorfik yiz, kono-trunkal kalp defekti ve neonatal
tetani gibi major klinik bulgularin varliginda digeorge
sendromundan stiphelenmek gerekir.

« Kardiyak patolojiler tele, ekg, ekokardiyografi ve
anjiografiile degerlendirilebilmektedir.

* FISH yontemi ile 22. kromozom delesyonunun tespiti
yapilir.



*

*

*

*

*

S e

Serum Ca duzeyi
PA AC grafisi
Timus usg
Telekardiyografi
Ekokardiyografi
Gen analizi

Flow sitometri
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* AEIr bir immun yetmezligi olmayan parsiyel di george
sendromlu olgularin cogunda tedavi gereksinimi
duyulmaz.

* Kombine t ve b hicre yetmezlikli hastalar icin genel
profilaktik tedavi prensipleri uygulanir. (tmp-smx
profilaksisi, canli virus asisi uygulanmamasi)

+ Kardiyak anomalili cocuklarda major cerrahi
gerekebilir.
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* Hasta kardiyak patoloji agisindan kateter anjiografi
yapilmasi planlandu.

+ C. Allerji Immunoloji poliklinik takibine alindi.
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# Kaynak:
+ Nelson 20th edition 2016
+ The Journal of Current Pediatrics



