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33 gunluk erkek hasta

 Sikayet: Kollarda ve bacaklarda titreme

* Hikaye: Hastanin dogdugundan beri her iki elde ve
bacaklarinda titremeleri oluyormus. Ilk 1 ay aile tarafindan
irkilme olarak degerlendirilmis. 1 aylik iken Hepatit B asisi
icin aile sagligi merkezine giden hastanin asi sonrasi 2 kez
kasilmasi(eller 6nde basi arkaya dogru) ve morarmasi
olmus.



* Ertesi glin de kasilmasi devam etmesi Gzerine aile, Sakarya
EAH ye basvurmus. Hastada epileptik ndbet dustnulerek
Fenobarbital ve Levetirasetam yukleme yapilmis. Piridoksim
100 mg iv yapilmis. Kasilmasi gerilemeyen hasta hastanemiz
acil servisine sevk edilmis.



Ozgecmis

* Prenatal: Annenin gebeliginde bir problem olmamis.Anne
gebeligi boyunca D vit kullanmis. Gestasyonel diabetes
mellitus éykusu yok.

* Natal: 38+3 Gh, normal spontan vajinal yolla 3500gr
agirhginda dogmus.Dogduktan sonra yogun bakim servisinde
yatisi olmamis.

 Postnatal: Ozellik yok. 10 giinden itibaren D vit kullanmis.



Soygecmis

* Anne: 33 vyas,ss

* Baba: 34yas,ss

 Anne baba arasinda akrabalik yok.
* 1.cocuk: 14 yas, kiz, ss

e 2.cocuk: Hastamiz



Vital Bulgular

* Ates:36°C

 Nabiz:114/dk

e Solunum sayisi:48/dk (25-66)
e Tansiyon:80/70 mm/Hg

* SP02:96 %

e Tarti: 4.4 kg (97p)

e Boy:50cm (97p)



Fizik Muayne

e Retrognati, kicuik agiz, kisa filtrum, mandibula
hipoplazisi mevcut



Huzursuzluk ve jitterinesi(titreme) mevcut ,spontan
aktivitesi dusitk olan ,konvulzyon ile basvuran hastadan
ilk olarak hangi tetkikler istenmelidir?



HEMOGRAM

« WBC-9.7 x1073/uL
* NEU-4,1x1073/uL
* LYM-3,1x10"3/uL
e HGB-11.5g/dL
 HCT-33,7%

e MCV-100,2fL
 PLT-173x1073/uL

BiOKIMYA

*Glukoz-
119.2mg/dL

*Albumin:29
*Na:140

*K:4.14

*Ca:6.35
*ALP:320 U/I
*Mg:1.4
*Fosfor:9.87(4.3-
8.7)

KAN GAZI

Ph: 7.28
PCo2: 30.8
Na:158

K:3
1Ca:0.21
HCO3:14.2
Glu:59



e Parathormon :<6
e 25-ohvitd: 24,8



Goruntuleme:

* Ayrintili olarak bakilan toraks ve boyun USG de
timus gorulemed.i.

 EKO:Sag arkus aorta ve patent Foramen Ovale
mevcuttur seklindeydi.

* Telekardiyografisi goruldu.






33 glin,E
Patolojik bulgular ve klinik;

* Kollarda ve bacaklarda titreme

* Vicutta kasiima

* Retrognati, kisa filtrum, klicik agiz,mandibular hipoplazi
* Hipokalsemi

* Hipomagnhezemi

* Hiperfosfotemi

* Hipoparatiroidi

* ALP normal

* Timus agenezisi



On Tani?



Klinik Seyir:

Semptomatik hipokalsemisi olan hastaya iv 9 cc %10
kalsiyum glukonat(2cc/kg) 2 saat araile 2 kez yapildi.
Hasta tedavisi stiresince moniterize izlendi.4 saat
araliklarla kan gazi ve biokimya degerleri gérulerek
kalsiyum duzeyi takip edildi.

Dizeltilmis kalsiyum degerinin 7mg/d| nin Gstline
cikmasi ve semptomlarinin gerilemesi Gzerine oral
Calcimax ve Calcitriol tedavisine gecildi.

Calcimax 75 mg/kg/gtin ve Calcitriol 0.25 mg baslandi.

Hastanin izleminde kasilmasi olmadi, kollar ve
bacaklardaki titremeleri azald.

Fenotipik ve klinik 6zellikleri DiGeorge sendromu ile
uyumlu olan hastadan genetik testler gonderilidi.



HIPOKALSEMI

*Genel olarak serum total kalsiyum degerinin yenidoganlarda 7,5mg/d|
veya iyonize kalsiyumun 2,5mg/dl,daha buylk cocuklarda 8.5 mg/d|
veya iyonize kalsiyumun 4,9 mg/dl nin altindaki degerler hipokalsemi
olarak tanimlanir.

*Hipoalbimineminin eslik ettigi durumlarda iyonize kalsiyum degeri
Olculmeli ya da dizeltilmis kalsiyum degeri hesaplanmalidir.

*Hipokalsemi farkli yas gruplarinda apne, stridor, laringospasm,
huzursuzluk, beslenme glicliigu,kilo alamama, zaman zaman agrili da
olabilen kas spasmlari(6rnegin karpopedal spasm),ozellikle agiz etrafi ve
parmaklarda karincalanma ve uyusma ,kramplar ve fokal ya da
jeneralize konvilsiyon ,papilodem seklinde belirti verebilir. Bazi
hastalarda asemptomatik seyredebilir.

*Tipik EKG bulgusu,hipokalsemi derecesi ile dogrudan orantili ST
segmentinde uzama nedeniyle,QT intervalinde uzamadir.Kardiak
aritmiler nadir olarak gortlmektedir.






Yenidogan Hipokalsemisinin degerlendirilmesi
1)Hikaye :

Gebelik hikayesi:maternal vitaminler,hiperkalsemi,diyabet

Semptomlar var mi?:Yenidoganlar beslenme gulicligi, kusma
ve letarji gibi 6zglin olmayan belirtilerle gelebilirler.Ortak
Ozellikler;myoklonik jerk tarzinda néromuskdler irritabilite
“seyirme”,abartili irkilme tepkileri ve konvilzyonlardir.

Zor dogum kaniti
llaclar:bikarbonat,ditiretikler
Kan transflizyonu,kan degisimi
Formula-fosfat icerigi

2)Fizik Muayene:
e Tetani bulgulari;karpopedal spasm,stridor,Chvostek isareti

Dismorfik 6zellikler
Kalp hastaligi bulgulari



3)Arastirmalar:

e Kan ornegi:Kalsiyum,fosfat,alkelen fosfataz,
D vitamini, paratiroid hormon, DiGeorge
sendromu icin floresan in situ hibridizasyon
probu

 Maternal kan drnegi: kalsiyum, fosfat, ALP,
D vitamini

e GOgus grafisi veya diger gorintulemeler:
kardiak ve timik degerlendirme



YENIDOGAN DONEMI HIPOKALSEMI
A)Erken Yenidogan Hipokalsemisi(1-4.glnler)

- —2>0lgunlasmamis paratiroid bezlerden PTH saliminin yetersizligi veya
PTH ya bobrek tlibul hicrelerinin cevabinin yetersizligi nedeniyle olusur.

* Maternal antikonvilzan kullanimi

* Insulin bagimh diyabetik anne bebekleri
* Prematdurite

* Perinatal asfiksi,solunum zorlugu,sepsis
* U buylme geriligi



B)Gec Yenidogan Hipokalsemisi(5-10.gtnler)
Maternal hiperkalsemi/hiperparatiroidizm

D vitamini eksikligi

Hipomagnezemi

Hiperfosfatemi-formula ya da sut kaynakli fosfat yiku,ileri bobrek
yetmezligi

Parenteral beslenme

Hipoparatiroidizm-paratiroid agenezisi,22g11 delesyonu,paratiroid
hormon gen mutasyonu

Paratiroid hormon direnci(gecici yenidogan psddohipoparatiroidizmi)

Kalsiyum algilayan reseptor defektleri-otozomal dominant hiperkalsitrik
hipokalsemi

D vitamininin kazanilmis veya konjenital bozuklugu
iskelet dispilazisi ile iliskili yenidogan hipokalsemisi

Diger nedenler:alkaloz,sitrath kan ile kan degisimi,transfuzyon
bikarbonat ve furosemid verilmesi



HIPOPARATIROIDI

e Sut cocuklugu déneminde gorllen hipoparatiroidi siklikla paratiroit
bezlerinin islev gormesinde gelisimsel bir bozukluk ile iliskilidir ve
genellikle hayatin ilk birka¢ haftasinda kendiliginden geriler.

* Hipoparatiroidinin devam etmesi halinde paratiroid bezlerinin
disgenesisi,PTH sentez ve sekresyon anormallikleri ya da PTH
etkilerine periferik diren¢ s6z konusudur.



Paratiroid disgenezisinin en sik karsilasilan sekli DiGeorge
sendromudur. I1zole hipoparatiroidinin %70 ini bu hastalik
olusturur.

En sik mikrodelesyon sendromu olan Di George sendromunun
3000-4000’ de bir cocukta bir goruldigi dustuntlmektedir.

DiGeorge sendromu,3. ve 4. farengeal poslarin anormal gelisimi ve
noral krest hicrelerinin anormal gécuyle olusur.

DiGeorge sendromunda 22q11.2 microdelesyonlari mevcuttur.
Sporadik ya da OD karakter gosterebilir.

Paratiroid bezlerinin hipoplazisi nedeniyle hipoparatiroidi,timus
bezinin kismen ya da hi¢ gelismemesi ile hlicresel immunite
sorunlari ve kardiak anomali seklinde bir triad saptanir.

Klinigi CATCH22 kisaltmasi ile 6zetlenebilir.(Cardiac anomali,
Anormal ylz gorinimdu, T hicre defisiti ,Cleft palate,
Hipokalsemi,22q11 delesyonu)



Tablo I1. DiGeorge sendromlu hastalarin klinik bulgulan

Etkilenen hasta Etkilenen hasta
Bulgu yiizdesi Bulgu yiizdesi
Kalp anomalisi 49-83 Buyime hormonu eksikligi i
Fallot tn:l.r:lu]i!ii 17=22 Sttgocuklugu dineminde gl:]iqilm geriligi 75
Kesintili aortik ark 14-15 Cocukluk doneminde gelisim geriligi 45
Ventrikilloseptal defekt 13-14 Hipokalsemi 17-60
Trunkus arleriozus 7-9
Konusgmada gecikme 79-84 Dental: gecikmis eriipsiyon, enamel hipoplazisi 15
Davramg/ psikiatrik problemler 9-50 iekelet anomalileri 17-19
Dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu 25 Vertebral anomaliler 19
Sizofreni 6-30 Alt ekstremite anomalileri 15
Intrakranial patoloji 8 Oftalmolojik anomaliler 7-70
Sercbral atrofi ! Tortiiz retinal damarlar 58
Serebellar hipoplazi 04 Posterior embriyotokson 69

{anterior segment di!EEnt]jﬂi}




Tedavi:

* Semptomatik hipokalsemi,1-2 ml/kg dozunda,10
dakikanin Gzerinde yavas iv infuzyon seklinde
verilen %10 luk kalsiyum glukonat ile tedavi
edilir.(100mg/kg veya 1ml/kg)

e 1.dozdan sonra yanit alinmazsa 10dk icinde
tekrarlanabilir.

* |v tedavinin ardindan plazma kalsiyum dizeyini
surdirmek icin,yenidoganlarda 75mg elementer
kalsiyum/kg/glin, daha biylik bebeklerde
50mg/kg/glin dozunda kalsiyum laktat veya
glukonat sit mamaya eklenmelidir.



