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KOU Tip Fakultesi

Cocuk Saglig1r ve Hastaliklari
Anabilim Dali

Sabah Toplantis1 Sunumu

YenidoQan Bilim Dali — 12.04.2016
Ars. Gor. Dr. Ugur TOPCU



= G2P2Y?2 26 yasindaki anneden Darica Farabi Devlet
Hastanesi’'nde 37 GH’da 2900 gr kiz bebek NSVY ile
dunyaya geldi.

= Anne KG:A Rh (+) Bebek KG: 0 Rh (+)

= DC: (-) HbsAg: (-)



Ozgecmis:

Prenatal:

»Gebeligi boyunca diizenli doktor kontroli ve USG takibi yapilmis. USG
takibinde bir patoloji saptanmamis. Gebelik sirasinda sigara, alkol, madde
kullanimi, kanama, akinti, radyasyon maruziyeti, dokuntulu hastalik gegirme
oykusu yok.

»Uzamis membran rupturu mevcut. (36 saat)
»Anemisi mevcut olan anne demir ilaci kullanmis.

»Uclii tarama testi yapilmis. Herhangi bir patolojiye rastlanmamis.



Soygecmis:
Anne :26 yasinda, ev hanimi, sag-saghkli
Baba : 30 yasinda, serbest meslek, sag-saglikli
|.cocuk: 3 yas, erkek, sag-saghkli
2.cocuk:hastamiz

Akrabalik +, kardes ¢ocuklar



Hikayesi:

Postnatal muayenesinde multiple anomalileri
farkedilmis. Dusuk kulak, yarik damak,
antevert burun delikleri, mikrognati, kisa
boyun, ust ekstremitede bilateral basparmak
ve radius yokluQu mevcutmus. Solunum
sikintisi ve multiple anomalileri olan hasta ileri
tetkik ve tedavi amaciyla tarafimiza PN

| .gununde sevk edildi.



Fizik Muayene

= Tarti: 2900 gr (50-75p) = Ates: 36,3 C
= Bas Cevresi: 35 cm (75-90p) = KTA: 140/dk
= Boy:49 cm (50-75p) = SS: 64/dk

- TA: 61/37 (42) mm Hg



Fizik Muayene

Genel durum : Orta.

Cilt :Turgor-tonus dogal. Odem, ikter, siyanoz, petesi, purpura, pigmentasyon bozuklugu,
hemanjiom, mongol lekesi yok.

Bas-boyun : Sag ve sach deri dogal. Kaput suksadenium, sefal hematom yok. Kafa yapisi simetrik.
On fontanel acik, 2x1 cm.Arka fontanel acik, 0,5x0,5 cm. Kisa boyun mevcut, LAP yok.

Gozler : Konjonktiva ve skleralar dogal. Goz kureleri her yone deviye. Strabismus, glokom,
katarakt yok. IR +/+

KBB: Diisiik kulak, uzun filtrum, antevert burun delikleri mevcut. Burun pasaji agik.
Yarik damak mevcut, yarik dudak yok. Mikrognati.

Kardiyovaskiiler sistem: S| S2 dogal ,S3 yok. 3/6 pansistolik iifiiriimii mevcut. AFN +/+
Kalp tepe atimi 5.ICA’da, solda.



Solunum sistemi: Burun kanadi solunumu yok. Inleme yok.Toraks deformitesi yok.
Takipneik, retraksiyon mevcut. Ral,ronkus,ekspiryum uzunlugu yok.

GIS: Batin normal bombelikte. Defans,rebaund yok. HSM yok. Traube acik. Gébek temiz. Aniis
acik. NG sonda mideye ulasiyor.

Genitoiiriner: Haricen kiz. Ambigus genitalya yok.

Noromuskuler sistem:Tonus iyi. Emme refleksi zayif. Yakalama refleksi yok. Moro
refleksi +/+

Ekstremiteler: Kas kitlesi ve tonusu dodal. Ust ekstremitede bilateral bas parmak ve
radius yoklugu.


















C: 2048,0. VW: 4096
C=2048,0, VW=4096.0 1




WBC: 20600/ mm 3
NEU: 4070 / mm 3

R B C:5,49 milyon / mm 3

HGB: 192g/dL
HCT:% 58,2

PLT: 181000/ mm 3
BUN: 7mg/dl
Cre: 0,71 mg/dl
Ure: I5mg/dl

Laboratuvar

Ca:92mg/dl
Na: 139 mmol/dl
K: 5 mmol/dl

P: 59 mmol/dl
T.prot:55¢g/dl
Albumin: 3,4¢g/dl
ALT:53U/L
AST:7U/L
CRP: 0,02 mg/dI
sT4: 11,1 ng/dl
TSH: 3 mlU/I



. Interkostal retraksiyonu mevcut olan hastanin bakilan kan
gazinda pCO2:84 gelmesi uzerine nazal CPAP’a alind..

» 70 cc/kg'dan mayi basland.
- Ampisilin, Gentamisin profilaktik basland..

- Mezokardiyak odakta 3/6. dereceden pansistolik ufurumu
saptanan hastanin yapilan EKO’sunda aort koarktasyonu,
VSD(perimembranoz-orta), PDA (3,5 mm), pulmoner

hipertansiyon (sistemige yakin), patent foramen ovale
saptandi.




Taniniz?



On Tanilar

» Konjenital Kalp Hastalig

» DogQumsal yuz ve ekstremite anomalileri



Holt-Oram Sendromu

4

Holt-Oram Sendromu ust ekstremite iskelet ve kalp
anormallikleri ile seyreden konjenital otozomal
dominant kalitsal bir hastaliktir.

Kollarda radius yoklugu, ASD, |.derece kalp bloku
mevcuttur.

Bu sendrom ilk kez 1960 yilinda Mary Clayton Holt ve
Samuel Oram tarafindan bireylerde otozomal
dominant gegis gosteren konjenital kalp hastaligi ve
ust ekstremite iskelet deformiteleri varligi olarak
tanimlanmistir.






............................................... Autosomal dominant

Affected Unaffected
father mother

| [ !l

Unaffected Unaffected Affecled
daughter son daughter

B unaffected
[ 1 Affected



Holt-Oram Sendromu kardiyak bozukluklar ve bagsparmak aplazi ya da hipoplazisi
seklinde ¢esitli formlar icermektedir.

Insidans: 1/100.000

Kusaktan kusaga aktarim gosteren bu sendromun, otozomal dominant kalitimindan
dolayi, sendrom tanisi konulduktan sonra, hasta ailesinin bu yonden incelenmesi
gereklidir.

Ailesinde hastalik olmayan bireylerde gorulen hastalik, literaturde yeni mutasyon
olarak degerlendirilmektedir



Sendromun ana bilesenlerinden biri olan ust ekstremite displazileri
o basparmak hipoplazisi

o klinodaktili

o bradidaktili

o karpal kemik dismorfizmi

o ulna kisalig

o humerus kisaligi veya hipoplazisi

o radius yoklugu

o fokomeli

Bu anomaliler bilateral ya da unilateral olabilmektedir.

Unilateral olgularda etkilenen taraf siklikla soldur.



» Sendromun genellikle hastalarin morbidite ve
mortalitesini belirleyen komponenti konjenital
kardiyak malformasyonlardir.

o ASD (%60)
o Kompleks konjenital kalp hastaliklari (% 1 8)



Ayirici Tani

» Trombositopeni ve radius aplazisi (Thrombocytopenia absent radii, TAR)
sendromu

» Robert sendromu
» Talidomit embriyopatisi
» Fanconi anemisi

» Holt-Oram sendromunda hematolojik anormallik olmamasi, basparmak
yoklugu veya hipoplazisiyle birlikte seyretmesi ve aile oykistinun
olmasi onemlidir.



» Bu sendromun tani ve tedavisinde tibbi genetik, ortopedi, genel pediatri,
pediatrik kardiyoloji ve kalp damar cerrahisinin multi-disipliner bir
yaklasimla hastalari degerlendirmesi gerekmektedir.

» Ayrica bu taninin konuldugu hastalarin birinci derece akrabalari,
kalp iletim bozukluklari,
konjenital kalp kusurlari ve
ust ekstremite deformiteleri

yonunden arastiriimalidir.



Holt-Oram sendromu dusuntlen hastada
TBX5 gen mutasyonu agisindan
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi
Tibbi Genetik Anabilim Dali’'na ornek gonderildi.

Sonug bekleniyor.



Klinik Izlem

* Goz muayenesinde bir patolojiye rastlanmadi.

* Karyotip analizi gonderildi.

* PN 8. gununde takipnesi olan hasta SIMV’de entube
edildi. PAAG’de saQ parakardiyak alanda infiltrasyon
gorulen hastanin antibiyotikleri degistirilerek

piperasilin-tazobaktam ve teikoplanin basland.
Dormicum ve fentanil infuzyonu basland.



» PN 9. gununde pulmoner hipertansiyonu olan hastaya
sildenafil 4x2 mg PO ve iloprost 8x2,5 mcq nb verildi.

» PN 2. gliniinde sol akcigerde solunum sesleri azalan
hastanin yeni PAAG’de sol akcigerde kapali goriinim
mevcuttu.

» PN 14. gunde yapilan EKO’da PDA 1,5 mm saptand..



PN-15. gunde ekstube edebilmek icin-hastaya 0,15
mg/kg’dan |2 saat arayla 2 doz steroid tedavisi ve
adrenalin nb tedavisi planlandi.

PN 19. guinunde PAAG’de bilateral duzelme
gorulmeyince klaritromisin basland.

PN 20. gununde hastaya 0,15 mg/kg’dan steroid
tedavisi tekrar verildi. Hasta ekstube edilemed..

PN 21. gununde iken pip-tazo ve teikoplanin (14. gun)
kesildi.



» PN 23. gununde TFUS: N
» Klaritromisin 7. gununde kesildi.

» PN 27. gunde yapilan EKO’da PDA’nin 6,5-7 mm’ye
kadar genisledigi saptand..

» PN 29. gununde iloprost nb kesildi. Kapril, furosemit
baslandi. KVC tarafindan operasyon karari alindi.



» PN 34. ginunde hasta KVC tarafindan opere edildi;
PDA kapatild..
Koarkte izlenen kisim diseke edilerek,
aorta ucuca anastomoz edildi.

» PN 37. gununde bacak ve kollar arasinda TA farki
mevcuttu.



» PN 40. giiniinde sildenafil kesildi. Ust ekstremite ve alt
ekstremite arasinda TA farki duzelmisti.

» PN 42. gununde SIMV’de entube izlenen ekstube
olamayan hastaya toraks BT c¢ekildi. Sol akcigerde total
atelektazi izlendi, sag akcigerde yamali konsolidasyon
alanlari ve buzlu cam gorunumu izlendi. Enfeksiyon ile
uyumlu degQerlendirildi. Vankomisin, meropenem

basland.



v vV VvV v

PN 44. gununde asist nb basland.
PN 47. ginunde hasta ekstube edilip nazal CPAP’a gecildi.
PN 50. gununde hood i¢i O2’e gecildi.

PN 56. ginunde vankomisin, meropenem 14 gunun
sonunda kesildi. Kontrol toraks BT c¢ekildi. Sol akcigerde
atelektazi agilmis, sag akcigerde infiltrasyon alanlari
azalmisti. Kuvoz i¢i O2’e gegildi.

Dun oda havasina gegildi.



