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Ik basvuru (Temmuz 2012 )

e 18 aylik kiz hasta
* Sikayeti : Kasinti



Hikaye

e Hastanin 6 aylik iken kasintisi baslamis.

e Kasintisi tum vicutta olmaktaymis. Son alti
aydir kasintisi giderek artmis.

* On dort aylik iken kasinti yakinmasi ile
incelenirken karacigerde buyuklik saptanmasi
Uzerine tarafimiza yonlendirilmis.



Ozgecmis:

* Prenatal: Annenin 2.gebeligi. Gebeligi boyunca
duzenli doktor kontrolu ve ultrasonografi kontroli
var. Ultrasonografi kontrollerinde bir patoloji
saptanmamis. Gebelik sirasinda sigara, alkol,
madde kullanimi, kanama, akinti, radyasyon
maruziyeti, idrar yolu enfeksiyonu, doktntulG
veya atesli hastalik gecirme oykusu yok.

 Natal: Golcuk devlet Hastanesi'nde, zamaninda,
sezaryenle, 2750gr olarak dogmus.

* Postnatal: Dogar dogmaz aglamis. Kiivez bakimi
almamis. lkter, siyanoz 6ykisu yok.



Soygecmis:

Anne: 37 yasinda, lise terk, ev hanimi, sag-saglikli

Baba: 42 yasinda, .ilkokul mezunu, isci, sag-
saglikli

Anne ve baba arasinda akrabalik yok.

1. cocuk: Erkek, 16yasinda, sag, nefrotik
sendrom (minimal change), 8 yildir herhangi bir
sikayeti yokmus.

2. cocuk: HASTAMIZ
Ailede suirekli hastalik: YOK



Fizik muayene

Boy: 80 cm (33.persantil)
Tarti:11,5 kg (73.persantil)

Batin siskin gérinumlu, karaciger sag lob
inguinale, sol lob gébege dek uzaniyordu.

Dalak 2-3cm palpe edilebiliyordu. Hafif palmar
eritem vardi.

Diger sistem muayenelerinde dzellik yok.



Ne dusunursinuz?

Patolojik bulgular:
Kasintl
Palmar eritem

Hepatosplenomegali



AKS: 90 mg/dl

Ure: 10,7 mg/dl
Kreatinin: 0,4 mg/d|
Na: 140 mmol/L

K: 4,9 mmol/L

Cl: 107 mmol/L
Kalsiyum: 10,6 mg/d|
Fosfor: 4,9 mg/dl
Urik asit:4,5 mg/dl

Laboratuvar

AST: 78 U/L

ALT: 39 U/L

GGT: 163 U/L

LDH: 223 U/L

ALP: 537U/L
CPK:110

T. BiL: 0,5

D. BiL: 0,4
ALBUMIN: 4,38 g/d|
PT: 11,8sn
APTT:32,8 sn

INR: 0,94

Total 1gG:487 mg/d|

Kan Gazi

Ph :7.45

CO2 :33,9 mm/Hg
HCO3: 23,1 mMol/L
Laktat: 12 mg/dI



Seruloplazmin: 39 mg/dL

TG: 237 mg/dL

T.kolesterol:170

VLDL:47.4

Hepatit A ,B, C markerlari negatif
HIV, CMV, EBV markerlari negatif



ABDOMINAL USG VE RENKLI DOPPLER

Karaciger boyutlari artmistir(yaklagik 115 mm), konturlari diizenlidir. Parankim ekosu homojen izlenmektedir. Solid-kistik kitle lezyon izlenmemistir.
Portal ven ve hepatik venlerin ¢aplari normal olup limenleri agik izlenmektedir.

Safra kesesi boyutlari ve duvar kalinhig normaldir. Liimen iginde patoloji izlenmedi. intra-ekstra hepatik safra yollari normal izlenmektedir.

Dalak boyutlari iist sinirdadir( yaklagik 80 mm), konturlari diizenlidir. Parankim ekosu homojendir, solid kitle lezyon izlenmedi.

Orta hat gaz sliperpozisyonu nedeniyle degerlendirilemedi .

Bilateral bobrek boyutlari normaldir, konturlari diizenlidir. Bilateral parankim eko ve kalinlklari normaldir. Bilateral bébreklerde tas, hidronefroz
izlenmemektedir.

Bilateral surrenal lojunda US ile ayirt edilebilen patoloji saptanmadi.
Mesane bos izlendi.
Batinda serbest sivi izlenmedi.

SONUC: Artmis karaciger boyutlari.
Ust sinirda dalak boyutlari.



e Hastaya karaciger biyopsi Temmuz 2012
vilinda yapilmasina karar verilmis.



25.07.2012
patoloji sonucu

* TANI :1-1I-KARACIGER, TRU-CUT BIOPSi:
Parankimde hepatositlerde glikojen birikimi,
porto-portal, porto-sentral fibrozis alanlari.

* YORUM : Olgunun her iki formolin ve alkol ile
fiske bloklara yapilan boyanmada PAS (+) pozitif,
Diastazli PAS (-) negatif reaksiyon vermistir.

. Klinikce de uygunsa glikojen depo hastaligina
uygunluk gosterir. Karacigerin dogal catisi
bozulmaya baslamistir.



e Karaciger biyopsisinin sonucunda glikojen
depo hastaligi stiphesi olmasi nedeni ile
hastanin Cocuk Metabolizma BD ile konsulte

edilmesi planlandi.



Ikinci Basvuru (Haziran 2018)

 7vas 11 ay, kiz hasta



Sikayet

e Kulak agrisi, ates, halsizlik
* Dudak kanamasi



Hikaye

* Bir haftadir kulak agrisi yakinmasi , son iki
glindur ates yuksekligi sikayeti olan hastaya dis
merkezde kulak damlasi baslanmis ama fayda
gormemis.

* Buglin dudak kanamasi olmus, bir saat kadar
kanamasi durdurulamayinca aile tarafimiza
basvurmus.



* 19 aylik iken konsultasyon amacli yonlendirmemiz
Uzerine dis merkez Cocuk Metabolizma
Poliklinigi’ne basvurduklari, birkac kez takibe
gittikleri ancak orada degerlendirmeleri devam
ederken takipli olduklari Cocuk Metabolizma
Poliklinigi’'nin kapanmasi tzerine ailenin baska bir
merkeze basvurmadigi 6grenildi.

e Surecte herhangi bir yakinmasinin olmadigi
bildirildi.



* Herhangi bir donemde hipoglisemi
yasamamis.

e 2012 yilinda poliklinigimize basvurunda var
olan kasinti sikayeti bir-iki yil sirlip gecmis.
Sadece enfeksiyonlu oldugu donemlerde
yasam kalitesini bozmayacak kadar kasintisi
olmus. Sarilik yasamamis.



Fizik muayenesi

Boy:124 cm (50.persantil)
Tarti: 27 kg (74.persantil)
Skleralar ikterik

Karaciger sag lob 3 cm, sol lob 2 cm, dalak 4
cm ele gelmekteydi.

Kulak zari hiperemik



Laboratuvar

kan sekeri 108 mg/dI, Wbc 7000/mm3,
total bilirubin 3,35 mg/dI, Neu 5800/ mm3,
direkt bilirubin 1,65 mg/dl, Heb 11,9 gr/dl,
AST 953 U/L, Pt 94000/ mm?3,
ALT 296 U/L,

GGT 254 U/L,

ALP 704 U/L, PT 15,7 sn,
albumin 3,46 mg/d|, PTT 31,5 sn

Na 137 mEg/L, INR 1,28

K 3,54 mEq/I,

Ca 9 mg/d|,

P 3,83 mg/dI,
urik asit 3,21 mg/dl,



Abdomen Renkli Doppler US

Karaciger boyutlari artmistir (140 mm), konturlari lobuledir. Parankimi belirgin heterojen izlendi. .

Safra kesesi kontrakte gériiniimde izlendi. intra-ekstra hepatik safra yollari normal izlenmektedir.

Dalak boyutlari artmistir (150 mm). konturlari dlizenlidir. Parankim ekosu homojendir, solid kitle lezyon izlenmedi.
Pankreas boyutlari ve ekosu normaldir. Paraaortik alan dogaldir.

Bilateral bobrek boyutlari normaldir, konturlari diizenlidir. Bilateral parankim eko ve kalinlklari normaldir. Bilateral bébreklerde tas,
hidronefroz izlenmemektedir.

Mesane bos izlendi.
Renkli Doppler incelemede portal ven ve hepatik ven agik izlendi.

Batinda serbest sivi izlenmedi.

SONUC: Hepatosplenomegali.
Karaciger parankiminde heterojenite, konturlarinda lobiilasyon.



 NE DUSUNURSUNUZ ?



* Hasta kronik karaciger hastaligi, karaciger
sirozu yapabilecek hastaliklar acisindan tekrar
irdelend.i.



Izlem

Hastanin takibinde INR degeri 1,71’e kadar
yukseldi.

K vit replasmani altinda takibinde , atesinin de
dusmesi ile birlikte 1,19’a kadar geriledi.

Takibinde 1100’e kadar ylUkselen AST degeri 400’e
kadar geriledi.

ALT:180-300 arasinda seyretti.

GGT :180-280 arasinda seyretti.

Total Bil: 4,03 ile 1,37 arasinda seyretti.
Direkt bil: 1,93 ile 0,57 arasinda seyretti.




Izlem

Protein elektroforezinde albumin bandi %47,3
gamma bandi %20,4 , A/G orani 0,9 saptandi.

ANA, ASMA, LKM negatifti.
Seruloplazmin 24,8 mg/dl 6lctlda.

Serum alfa 1 antitripsin diizeyi 238 mg/d|
Olculda.
Hepatit B ve Cicin viral markerlari negatifti.



Izlem

e Tubulopati acisindan hesaplanan tubuler
fosfor reabsorpsiyonu %99 idi.

 Kan gazinda pH 7,46, Pco2 31,2, HCO3 21,9,
laktat 16 mg/dl idi.

 Amonyak degeri 109 microgr/dl (27-90)
Blcildi.



Izlem

Albumin en distk 2,31 gr/dl dlculdi.
En son 02.07.18'tarihinde 3,16 gr/dl dlculdu.

Yatisi boyunca urik asit 1,5-2,5 mg/d|
araliginda seyretti.

Hipoglisemi izlenmedi.



* Lizozomal asit lipaz eksikligi (dislipidemi,
kronik karaciger hastaligi) acisindan LAL enzim
duzeyi calisiimak tGzere kan gonderildi.

* Konjenital glikolizasyon defektleri
(koagulasyon bozukluklari, hepatopati) ve
diger metabolik hastaliklar acisindan tetkik
gonderilmesi planlandi.

* GGT yuksekligi ile birlikte seyreden ve sirozla
seyredebilen kronik kolestatik bir karaciger
hastaligl olmasi sebebiyle progresif familyal
intrahepatik kolestaz tip 3 icin genetik calisma
gonderildi.



* Kronik karaciger hastalig| ve karaciger
sirozunun altinda yatabilecek metabolik
hastaliklar acisindan degerlendirilmesi,
glikojen depo hastaligl acisindan ise cok
disiplinli irdelenmesi amaciyla bir Cocuk
Metabolizma Poliklinigi ile birlikte calisiimasi
planlandi.



PFIC* tip 3 genetik analiz sonucu

* Bilesik heterozigot mutasyon saptandi.

*Progressive familial intrahepatic cholestasis



llerleyici ailevi intrahepatik kolestaz

* PFIC siklikla erken sut cocuklugu ve cocukluk
caginda gorulen hepatoselliler kaynakl
kolestazla seyreden, siroza ilerleyebilen ve sit
cocuklugu déneminden baslayarak cocukluk
caginda herhangi bir yasta karaciger
vetmezliginden dolayi 6lime neden olan
cocukluk cagi kolestatik hastaligidir.



 PFIC1 ve PFIC2 safra asidi
sekresyonunda olan bir defekt nedeniyle
gelisir. GGT dusuk ya da normal bulunur.

 PFIC3 ise safra kanalciklarina fosfolipid
sekresyonunda bir defekt ile olusur. Bilier
hasar duktus lumeninde fosfolipidin
bulunmayisi nedeni iledir ve GGT yukselir.




Disease Gene Transport defect
Aminophospholipids
ATP8B1
PFIC1
. 18q 21-22
Phosphatidyl serine
Phosphatidyl ethanolamine
PFIC2 ABCB11 BA
2q 24
PFIC3 ARGES
7q 21

Hepatocyte

| Canaliculus




