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OLGU SUNUMU

4 ayhk kiz hasta

« SIKAYET:
« 2-3 GUNDUR ATES YUKSEKLIGI

« GENEL DURUM DUSKUNLUGU
« GEVSEKLIK



OLGU

OYKU:

23.11.2016 TARIHI AKSAMINDA ATES SIKAYETIYLE DIS
MERKEZDE YATISI OLAN HASTANIN 2. GUN ELLERDE

TITREME VE GOZLERI BIR NOKTAYA DIKME SEKLINDE
NOBETLERI OLUYORMUS.

LUMINALETTEN 20MG/KG DAN IV YUKLEME VE
SONRASINDA 4MG/KG/GUN IDAMESI BASLANMIS.

HASTANIN TEKRAR NOBET GECIRMESI VE ATES YUKSEKLIGI
OLMASI UZERINE KOUTF C.ACILINE BASVURMUSLAR.

IDRAR TIT'INDE NITRIT POZITIFLIG] VE SEDIMDE HER
ALANDA 10'DAN FAZLA LOKOSIT OLMASI UZERINE
'YE/UROSEPSIS ON TANISI ILE ILERI TETKIK VE TEDAVI ICIN
COCUK SERVISINE YATIRILDI.



OLGU
OZGECMIS:

VSD, PATENT FORAMEN OVALE COCUK KARDIOLOJI
HASTALIKLARI

VE

PLAGIOSEFALI ACISINDAN BEYIN CERRAHISINDE
TAKIPLI



OLGU

« Dogum Oncesi D6nem: Annenin 3. gebeligi.Gebelik boyunca dizenli
hekim ve ultrason izlemi var.iziemlerde bir sorun saptanmamis.Gebelik
sirasinda sigara kullanimi,kanama,akinti,radyasyonla karsilasma,idrar yolu
enfeksiyonu,ddkuntOlU ya da atesli hastalik gecirme 6ykUsu yok.

« Dogum donemi: Dis merkezde,doktor yardimiyla,ailenin hesabina
gore/izlemine gore 40 haftalik gebelik ertesinde C/S yoluyla 2000 gr
olarak dogmus.

« Dogum Sonrasi donem: ilk 7 gun icinde sarilik olmus ancak fotototerapi
almamis,isik sagaltimi,kan degisimi,morarma,ates,havale oykUsu
yok.Emmesi,aglamasi ve hareketleri aileye gore yeterliymis.

- Beslenmesi: Dogumdan sonra ilk 1 saatte anne sitU ile beslenmis.llk 3 ay
yanlizca anne sutu almis.Anne sutu toplam 3 ay veriimis.Anne sutU ve
mama aliyor.

«  BUyuUme ve Gelisme: Hastanin basini dik tutamiyor. Hipotonik hasta.
« Asilan: Aile Hekimliginde dUzenli yaptinyor.

« Hastalklan: Plagiosefali,VSD,Patent Foramen Ovale

« Allerjik oykusu: Bilinen bir alerjik 6ykUsuU yok.

« Asalak oykusu ve diger durumlar: 6zellik yok



SOYGECMIS

Anne: 34 yas, ilkokul mezunu, ev hanimi, sag saglikli
Baba: 39 yas, lise mezunu, isci, sag saglikl.

Anne ve baba TEYZE cocuklari

Kardesler:

1.cocuk: Erkek 2 yasinda sag saglikl

2.cocuk: Hastamiz

1 fane dusuk var

Ailede hastalik yok.



Ates:38.1 derece
Nabiz:148/dak
SS:44/dak

SPO2:% 10

Kan Basinci:80/50 mmHg

Boy:50 cm (10p )
Kilo:4770 g (3p-10p)
Bas Cevresi:38 cm(10 p)



e Genel Durum:

« Kollar ve bacaklarda hareket belirgin azalmis, kas
tonusu azalmis, cevre ile ilgisiz, inlemesi mevcuttu.



Deri: Deri rengi normal. Solukluk, sarilik, morarm,
petesim, purpura, renk degisikligi alani, ben,
hemanjiyom, avucg ici eritemi yok. Deri alti yag
dokusu yeterli. Turgor normal.

Lenf dugumleri: Yerlesim, bUyuklUk, kivam, hareket,
agrn YOK.

Bas boyun: Sac ve sacl deri dogal, on fontanel 2x2
cm, normal bombalikte. Kafa yapisi asimetrik.
Kraniyotabes iki yanl yok. Torfikolis , guvatr, kitle,
toplardamar dolgunlugu yok. Plagiosefali acisindan
takipli hasta.



Gozler: Cekiklik, epikantus, hipo-telorizm yok. Isik refleksi iki yanh var. Pupiller
izokorik. Konjonktiva ve skaleralar dogal. Gdzlerin her ydne hareketi dogal.

Kulak, burun, bogaz dizgesi: Kulak bicimi, yerlesimi, dis kulak yolu, kulak zarlar
dogal. Burun kanatlar , bdélmesi, mukozasi dogal.Burun tikanikhigr,akintisi
yok.Dudaklar,mukozalar,diseti,dil dogal.

Dolasim dizgesi: Kalp Tepe atimi 5. kaburgalar arasi aralikta.Kalp ritmi
dogal.Kalp sesleri S1,5S2 dogal.S3 YOK.Ufurum yok.Tril ele gelmiyor.Femoral
atardamar nabizlari iki yanl alinryor.

Solunum dizgesi: GOgus bicimi dogal.Her iki gdgus yarisi solunuma esit
katilyorir.dinlemekle ral,ronkUs,expiryum uzunlugu yok.

Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Solunum sesleri
dogal,ral yok, ronkus, ekspiryum uzunlugu yok.

Gastrointestinal sistem: Baftin normal bombelikte. Barsak sesleri dogal. Defans,
rebound yok. Hepatomegali ve splenomegali yok. Traube alani acik.derin
palpasyonla hassasiyei var.

Genitouriner sistem: Haricen kiz. Anomali yok..

Iskelet dizgesi: Kas kitlesi ve tonusu az. Yapisal bozukluk yok.omur%o bicimi
dogal.Gelisimsel kalga displazisi agisindan 6zellk saptanmadi.Deri kivrimi
asimetrisi,albbdUksiyon ksutliligr iki yanl yok.Comak parmak yok.Tirnaklar
dogal kilcaldamar geridolum sUresi normal (2sn)



LABORATUAR BULGULARI

KAN
GAZI
TARIH |pH  |[pO2  |pCO2 HCO3 LAKTAT

25/11/2016 7.44 44.5 37.5 25.5

09/12/2016  7.35 54.8 42.2 23.1 14

HEMOGRAM

25/11/2016 9,08 3,1312,014 6,826 3,321 8505 396,6 26,62 5,94

25/11/2016 7,93 2,76310,417 6,87 1,838 84,57 3593 23,37 5,79 21
01/12/2016 8,69 3,021 8,197 3,002 3,803 84,45 5076 2552 0,21 8
09/12/2016 9,64 3,632 8,322 2,519 4,667 80,8 4151 29,35 0,04

12/12/2016 9,35 3392 6,78 2,854 3,015 80,24 3128 27,22 0,04 2



BIYOKIMYA

TARIH B [ CRE GLU | CA T.B D BL | SGOT SGP T.PROTE AL GLO
U KOZ LR IN
N

25.11.16 8 0,34 10,3 137,7 5,03 101 0,15 0,08 56 3,6

25.11.16 6 02 101 971379 51 102015 0,07 39 24 58 34 24
01.12.16 7 0,19 65 10 139 5,63 107 0,1 0,04 88 61 57 3,6 21
09.12.16 7 0,25 88 9,6 145,6 5,56 106,4 0,15 0,02 75 69 71 5 21
12.12.16 8 0,22 82 9,5141,1 5,18104,6 0,12 0,05 49 44 6,6 43 23

BIYOKIMYA

TARIH URIK MG FOLIKASI
ASIT

25.11.16

09.12.16 5 1,89 5,6 4,51 0,9 5,728 >23.50



PATOLOJIK BULGULAR

« Kollar ve bacaklarda hareket belirgin azalmasi,
« Kas tonusu azalmis,
« Cevre ileilgisiz, inlemesi mevcuttu



« ONTANI?




Klinik seyir

Akut faz reaktan pozitifligi, ates yUksekligi olan
hastanin idrar kultOronde E.Coli Uremesi olmasi
Uzerine uygun antibiyotik tedavisi baslandi.

Servis yatisinda tekrar nobeti olan olguya EEG
cekilerek bazal metabolik testleri gonderildi ve
eslik edebilecek ek patolojiler acisindan tetkik
edildi.

Hastanin ndbet sayisi ve suresinin arfmasi
uzerine 1.v. 20 mg/kg dan fenobarbital
yUkleme dozu yapilarak idame tedavisine
geclildi.



30.11.2016
URINER SISTEM RENKLi DOPPLER US RAPORU:

SONUC: Normal sinirlarda uriner sistem Renkli
Doppler US inceleme bulgular.

30.11.2016
Abdominal Renkli Doppler Raporu:

Sonuc: Normal sinirlarda abdominal renkli doppler
US bulgulari.

02.12.2016

COCUK EKOKARDIYOGRAFi RAPORU:
1.Ventrikul Septal Defekti (Mid Muskuler-Kiguk)
2.Patent Foramen Ovale



EEG: Aktif multifokal epileptiform ve jeneralize yavas
dalga paroksizmleri ve Burst supresyon paterni izlendi.

Amonyak: 86 ug/dl

Laktat: 14 mg/dl

Urik asit: 5.0 mg/dl

Kangazi: Normal, asidozu yok

Kranial MR : Frontalde polimikrogiri ve korpus kallozumu
ince goruldu.

Homosistein duzeyi: >50 gelmesi Uzerine
Hiperhomosisteinemi acisindan MTHR gen mutasyonu
icin tetkik yapildi.

Lens subluksasyonu acisindan Goz konsultasyonu istendi:
Oftalmoplajik patoloji saptanmadi.






Anftiepileptik tedaviye direncli nébetleri devam
eden hastaya 3 gun Bé vitamini 1x100 mg i.v.
baslandi. Ancak nobetlerinde gerileme olmadi.

Klinik olarak hipotonisitesi olmasi,

OykUsU ayrintil sorgulandiginda yenidogan
doneminde hickirklarn olmasi

EEG de burst supresyon paterni dikkati cekmesi
Bazal metabolik testleri normal saptanmasi

Kr MR da polimikrogiri ve korpus kallozumda incelik
olmasi nedeni ile;

Non ketoftik hiperglisinemi on tanisi ile es zamanl
BOS ve Serum aminoasitleri gonderildi.



BEYIN OMURILIK
SIVISI

TARIH BOS GLISIN SERUM BOS GLiSiN/SERUM
GLISIN GLISIN

09.12.2016 38.81umol/L.  216,5 umol/L. 0,17

16.12.2016 40.3 pmol/L 148 umol/L 0,27



06.12.2016

BOS Glisin:38.81Tumol/L

Serum Gilisin :216,5 umol/L

BOS GLIiSIN/SERUM GLISIN:0.17 (<0.06)

Bunun Uzerine Non-ketotik Hiperglisinemi ¢ Bos glisin
ve Serum glisin tekrar planlandi.

Tekrarlanan BOS ve Kan drneginde;
BOS glisin:40.3 umol/L

Kan glisin:148 umol/L

BOS glisin/Kan glisin:0.27



Bunun Uzerine hastada on tani olarak non ketotik
hiperglisinemi dusunuldu.

Dextrometorfan ve Na-benzoat baslanmasi planlandi.
250 mg/kg dan 3 dozda Na-benzoat tedavisi baslandi

Homosistein dUzeyi yuksek olmasindan dolayi folbiol
baslandi.

Genel durumu duzelen ndbetleri kontrol altina alinan
olgu Dis merkez Metabolizma bdlUmune konsulte
edilerek 1 hafta sonra C.noroloji bolumUne kontrole
gelmek Uzere taburcu edildi.



NON-KETOTIK HIPERGLISINEMI

« Nonketotik hiperglisinemi (NKH), otozomal resesif
gecisli bir metabolizma hastaligidir. Mitokondriyal
glisin parcalayici “cleaving” enzim kompleksi
akftivite eksikligi ile karakterizedir.

« Insidansi 1:60 000-100 000 olarak bildiriimektedir



NKH

Neonatal, infantil, gec baslangicli ve gecici fip
olmak Uzere tanimlanmis dort formu vardir .

En sik gorilen formu olan neonatal NKH'de enzim
aktivitesi sifira yakindir. Klinigi en agir olan gruptur.

Gecici tip NKH ise neonatal fip gibi baslar. Ancak 2
— 8 hafta icinde tum klinik ve laboratuvar bulgular
tamamen normale doner. Neonatal ve gecici tipin
ayirmini yapabilmek, hastanin prognozunu
belirleyebilmek acisindan dnemlidir.



NKH

Dogumda tamamen saglikll olan yenidoganlarda,
emme guclugu, hipotoni, letarji, hickink ve
konvulziyon gibi klinik bulgular 6 saaft ile 8 gin
sonrasinda ortaya cikar. Hastalarin %85'ten fazlasi
yasamin ilk bir kac gununde bulgu verir.

Cok az bir kismi gec donemde (ilk bir yil icinde)
bulgu verebilir.

Yenidoganlarda siklikla apne ataklarn vardir ve
mekanik ventilasyon gerektirir.

Klinik tablo agir komaya ilerleyerek cogunlukla
olumle sonuclanir.



NKH

Vucutta biriken glisin sinir sistemine toksik etki yarafir
ve buna bagl olgularda zeka gerilgi ndbet sorunlar
ortaya cikar.

Beyin etkilenmesi geri donUssuzdur.

Yenidogan doneminde klinik bulgular genellikle
ozgul degildir ve sepsisli bebeklerde gorilen
bulgularla kolayca kansabilir.

Destek tedavi ile bu donemi atlatabilen hastalarda
psikomotor gerilik ve inat¢i konvulziyonlar
(myoklonik ve/veya grand mal konvulziyonlar ) kalr.



PATOFIZYOLOJI

« Hastaligin uzun dénem patofizyolojisinden genellikle
yUksek beyin glisin seviyeleri ile serebral korteksteki
eksitator N methyl-D-aspartate (NMDA)
reseptorlerinin etkilesimi sorumlu tfutulmaktadir



NKH

TANI:

Tani icin beyin-omurilik sivisinda glisin artisinin
gosteriimesi dnemlidir. Ayrnca kanda ve idrarda da
glisin miktar artmustir.

Beyin MR'da korpus callosum kucUlmesi veya
yoklugu gorulebilir.

Beyin elektriksel aktivitesinin izlendigi EEG'de
hastaligl 6zgU burst supresyon paterni saptanabillir.
Karaciger biyopsisinde enzim aktivitesinin dusuk
oldugunun gosteriimesi ile de tani koymak
muUmkundur.



Genetik tanu:

Asagida belirtilen 3 gendeki mutasyonun
saptanmasi hastaligin tanisinin kesinlesmesinde
onemlidir:

GLDC

AMT

GCSH



TEDAVI
Hastaligin kesin bir tfedavi yoktur.

Tedavide amacg kan glisin seviyesini toksik seviyelerin
altina dusurmektir.

Glisin protein iceren gidalar icinde bulundugundan
hastalara proteinden kisitlanmis diyet veriimesi
gerekir. Bunun icin yapilmis 6zel glisin icermeyen
tibbi Urunler kullanilabillir.

Sodyum benzoat adli ilag ile kandaki glisin dUzeyi
azaltilabilir. Aynca sodyum benzoat norolojik
bulgulara da olumlu etkileri bulunabillir,

Hastalara folik asit vitamini verilebillir.



AQIr norolojik bulgular ve direncli nObetleri olan
hastalara Santral sinir sistemine etki eden
dekstrometorfan adli ilac tedavisi verilebilir.

Nobetlerin kontrolUnde antiepilepfikler ve ketojenik
diyet tedavileri diger seceneklerdir.

Hastalann kas gucsuzlugUu olmasi nedeni ile fizik
tedavi almalarn énerilimektedir.

Ayrica beslenme ve yutma problemi olan olgular
icin tUp ile beslenme (PEG) ve antireflU cerrahi
yapillmasi gerekebilir.



TESEKKURLER...



