.qorsitesi
e "o 4

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi
Cocuk Sagligr ve Hastaliklar:
Anabilim Dali

Cocuk Poliklinigi
Olgu Sunumu

18 Kasim 2016 Cuma
Int. Dr. Ugur Kamiloglu




- qersitesi
Qe >

/l’ (\
€ Hagtalk\®

Pediatri Poliklinigi Olgu Sunumu

Int. Dr. Ugur Kamiloglu

18 Kasim 2016 Cuma


http://www.google.com.tr/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&docid=ZkkNiTtCktXDVM&tbnid=aWM6YrR6szdVTM:&ved=0CAUQjRw&url=http://bte.bilgem.tubitak.gov.tr/tr/konusmacilar&ei=UtqVU-PzJ8iyOdPKgNAE&bvm=bv.68445247,d.ZGU&psig=AFQjCNG1EtNy5oLuyzshUNNshmkugK3TXA&ust=1402416033638035
http://www.google.com.tr/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&docid=ZkkNiTtCktXDVM&tbnid=aWM6YrR6szdVTM:&ved=0CAUQjRw&url=http://www.anamnez.net/&ei=lNqVU9HvN86_PNebgcAP&bvm=bv.68445247,d.ZGU&psig=AFQjCNG1EtNy5oLuyzshUNNshmkugK3TXA&ust=1402416033638035

HASTA:

5yas 2 ay, Erkek

SIKAYETI YOK

USYE semptomlariyla basvurulan dis
merkezde yapilan kan tahlilinde yuksek
bulunan ve nedenii aciklanamayan AST ve ALT
degerleri nedeniyle tarafimiza yonlendirilmis



DIS MERKEZDE;

AST:206 U/L ALT:374 U/L

Etiyolojiyi aciklamak amacli hepatit ayirici tanisi
icin hepatit seroloji testleri, otoimmun belirtecler,
serum seruloplazmin bakilmis patoloji
saptanmamis.

Serum protein, albumin, bilirubin, elektrolit
seviyeleri ve koagulasyon testleri normal sinirlarda
oulunmus.

llac kullanim 6ykusu ve ailede karaciger hastalig
nikayesi yoktu.




OZGECMIS

Prenatal: Annenin ilk gebeligi. Ozellik yok.

Natal: Suriye’de, 3.500 gram olarak miadinda
NSVY ile dogmus.

Postnatal : Dogar dogmaz aglamis.
Yurumesinde gecikme olmus (18. ay)




SOYGECMIS

« Anne 24 yasinda sag-saglikli;
» Baba 26 yasinda sag-saglikl

Anne baba arasinda akrabalik yok.
Ailede kalitsal hastalik oykusu yok.

« 1.cocuk: Hastamiz.




FIZIK MUAYENE.:

Boy: 109 cm (25-50 p)
Ag: 15,5 kg (10 p)

Genel durumu: iyi, bilin¢ acik
Cilt: Turgor-tonus dogal.

Bas-boyun: Sac ve sacli deri dogal. Kafa yapisi simetrik. Boyunda
kitle ve LAP yok.

Gozler: IR+/+, g6z hareketleri her yone dogal. Sklera ve
konjonktivalar dogal.

Kulak-Burun-Bogaz: Bilateral kulak zarlan dogal. Burun
tikanikligl,akintisi yok.

Kardiyovaskiiler: S1-S2 dogal. Ufiiriim yok.S3 yok. AFN her iki alt
ekstremitede aliniyor. Kalp tepe atimi 5. interkostal aralikta.

Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Ral,
ronkiis, ekspiryum uzunlugu yok.



Gastrointestinal sistem: Karin rahat. Hassasiyet yok.
Defans, rebound yok. Hepatomegali, splenomegali
yok. Barsak sesleri dogal.

Genitodriner sistem: Haricen erkek anomali yok.

Noromuskuler sistem: Bilin¢ acik, koopere -oryante.
Patolojik refleks yok. Klonus yok. Sedyeye cikmakta
ve karninin Gzerine yatarken ayaga kalkmakta
zorlandi. Gowers bulgusu pozitif.

Ekstremiteler: Bilateral gastroknemiuslarda psodo-
hipertrofi goruldu.



OZET:
Izole AST ve ALT yUksekligi

Gastroknemeuslada bilateral
pseudohipertrofi

Yurumede gecikme
Gowers arazl



ON TANINIZ ?



ON TANI

Miyopati
Muskuler Distrofi on tanisi ile
CPK Istendi



LABORATUVAR

Biyokimya:

AST: 211 Hemogram:

ALT: 387 WBC: 7399
GGT- 7 CPK:i18153U/L  » HGB: 11.96
ALP: 136 MCV: 78.6
Na:139 PLT: 210.500
K- 4 41 Koagulasyon Testleri:

Ca: 10.0 INR: 1.13



IZLEM PLANI

Cocuk Norolojisi Bilim Dali’na danisildi.

Duchenne /Becker MD ic¢in distrofin gen
analizi istendi.

Solunum fonksiyon testi istendi.

Kardiyomiyopati acisindan Cocuk
Kardiyolojisi Bilim Dali'na danisildi.

Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon Anabilim
Dali’'na danisildi.



NEDEN CPK?
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Creatine kinase (CK) = Creatine phosphokinase (CPK)

CPK, hizli ATP uretimine ihtiya¢c duyulan dokular olan
iskelet kasl, kalp kasi, beyin gibi dokularda bolca bulunur.
M (kas; muscle) ve B (beyin; brain) olmak tzere iki alttipi
vardir ve bunlar;

CK-BB (CK1)

CK-MB (CK2)

CK-MM (CK3) olarak 3 tip izoenzimi olusturur.



CPK

Kas hastaliklarinin tani ve izleminde en sik
kullanilan enzim

Kas hasarli durumunda, en ¢ok yukselen, en
duyarli gosterge ve izlemde kullanilabilecek en
lyi olcumdur.



CPK NE ZAMAN YUKSELIR?

1. Kas (muskuler) distrofisi

2. Polimyozit ( bir cesit kas hastaligl)

3. Yanik

4.A8Ir egzersiz sonrasi

5 .Status epileptikus

6. Ameliyat sonrasi donemlerde

/. Yaygin beyin enfarktisu sonrasi

8. Gebeligin son donemleri ve dogum sureci
9. Kas icine yapilan enjeksiyonlar sonrasi
10. Malign hipertermi

11. Epileptik ataklar sonrasi

12. Myokard enfarktusu sonrasi (CK-MB)

13. Travma



AST ve ALT, kalp ve iskelet kasi disinda
hepatosit, bobrek, beyin, pankreas, akciger,
lokosit ve eritrositlerde bulunur.

Serum duzeylerinin artisi 6zgul bir hastaligl
gostermez.

Karaciger, iskelet kasi, miyokart hastaliklari ve
hemolizde serum duzeyleri artar.



KAS HASTALIKLARININ TANISINDA KULLANILAN ENZIMLER

* Kreatin kinaz (CK)

e | aktat dehidrojenaz (LDH)

e Alanin aminotransferaz (AST)
 Aspartate aminotransferaz (ALT)
e Alkalen fosfataz (ALP)

e Aldolaz



Muskiiler Distrofi ve Transaminazlar

Muscular Dystrophy and Transaminases

Meltem UGRAS,' Oznur KUGUK,' Canan KOCAMAN YILDIRIM, Ayca VITRINEL®

"Yeditepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdgr ve Hasrafrmfa_n Anabilim Dali, Istanbul;
*Tirkiye Spastik Cocukiar Vakfi, Metin Sabanci Cocuk Merkezi, Istanbul

Tablo 1. Hastalarin demografik, klinik ve laboratuvar bulgular

No Yas Cinsiyet  ALT AST  AST/ALT CK Fizik Karaciger Genetik
(lU/L) (IU/L) (IU/L) muayene biyopsisi/ test
Kas biyopsisi
1 5 Erkek 70 105 1.5 3750 GKH+HM Normal BMD
2 5Syas, 8ay Erkek 2400 1300 0.5 10978 GKH+HM Yapilmadi
3 6 Erkek 400 250 0.6 6500 HM Normal BMD
4 4 Erkek 180 120 0.7 2326 GKH Yapilmadi/MD  Normal
5 6 Erkek 265 219 0.8 12283 GKH Yapilmadi/MD
6 7 Kiz 55 70 1.2 900 HM Yapilmadi/MD
7 5 Erkek 450 290 0.6 20389 HM Yapilmadi/MD
8 8yas 8ay Kiz 240 180 0.7 6200 HM Yapilmadi/MD
9 6 Erkek 350 120 0.3 7963 HM Yapilmadi/MD
10 10 Erkek 290 390 1.3 18150 HM Distrofinopati
11 9 Erkek 47 67 1.4 1747 GKH Yapilmadi/MD

AST: Aspartat amino transferaz; ALT: Alanin aminotransferaz; CK: Kreatin kinaz; HM: Hepatomegali; GKH: Gastroknemius kas hipertrofisi;
MD: Muskdiler distrofi: BMD: Becker muskiiler distrofisi.



MUSKULER DISTROFILER

Kas distrofileri, benzer klinik ozellikler ve kas
oiyopsisinde distrofik degisiklikler tasiyan
neterojen kalitsal miyopati grubudur.

Bu hasar ve zayiflik normal kas fonksiyonu i¢in
gerekli olan distrofin adi verilen bir proteinin
eksikliginden kaynaklanir.

Ozellikle bulgularin henlz ortaya cikmadigl ve
hipertransaminazemi nedeni ile yanlislikla
karaciger hastaligi ile izlenenlerde tani gecikmesi

olmaktadir.




'SAROLEMMA
Stabilizes SARWD

2 IMRAELULAR
/, = ACTWV
V 4



TNTRACELULAR
,/f ACTIV



DUCHENNE VE BECKER KAS DISTROFILERI

Distrofin proteininin
yoklugu Duchenne,
hatali olmasi Becker
muskuler distrofisine yol acar.

X’e bagl kalitim gorulir.

BMD, DMD ile benzer bulgular, daha gec
baslangic, daha hafif seyir



DUCHENNE KAS DISTROFISI

Baslangici genellikle erken ¢ocukluktadir (ilk 5
yas icinde).

Ik olarak kalcayi saran kaslar simetrik olarak
tutulmakta ve bunu 3-5 yil sonra omuzu saran
kaslarin tutulumu izler.

Bu durumun bir 0zelligi de kaybolan kas
dokusu yerine biriken yag nedeniyle
psodohipertrofidir.



Oturur pozisyondan kalkarken ellerinden
destek alarak kalkarlar. (Gower’s bulgusu)

Yalpalayarak yurume (ordekvari), lomber lordoz
genellikle gorulur.

20 yas dolayinda tekerlekli sandalyeye bagimli
hale gelirler.



Gowers Sign

Using hands .. (&
to push on legs
to stand






Lomber lordoz artisi

Ortopedik sorunlar
Kemik kiriklari

Skolyoz

Kalp sorunlari (ritm bozukluklari, dilate
kardiyomiyopati, vb.)

Solunum sorunlari



TANI

CK yuksekligi

Gen analizi

Kas biyopsisi



SONUGC

Muskuler distrofi hastalarinda AST ve/ veya ALT
yuksekligi olabilir; bu durum hastaligin ilk bulgusu
da olabilmektedir.

Bu nedenle gec taninin yani sira, gereksiz risk ve
tani degerlendirmenin maliyetini engellemek icin
aclklanamayan transaminaz yuksekliklerinde,
serum CK duzeyi 6lgimu, transaminaz degerleri
yuksek saptanan hastada ilk yapiimasi gereken
testlerden biri olarak akilda tutulmalidir.



