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» Sikayeti: Konjenital yaygin hemanjiom ve lenfédem



Hikayesi

* Anne hamileligi boyunca rutin USG ile izlenmis. Antenatal
ikinci diizey USG'de hidronefroz, ekojen barsak, ayrik
parmaklar izlenmis.

« Amniyosentez yapilmis. Karyotip analizinde 46 ,-- saptanmis.
Anne gebeligi boyunca rutin vitamin ilaci kullanmis.
Gestasyonel hipertansiyon, enfeksiyon veya herhangi bir
teratojen maruziyeti yok. Gestasyonel diyabetes melluTus
nedeniyle diyet uygulanmis.



Ozgecmis

 Miadinda spontan vajinal yolla dogum

e 2 gin solunum sikintisi nedeniyle kiivozde takip edilmis.
 Sarilik, fototerapi oykusi yok.

 Dizenli kullandigi ilag yok.

 Cocukluk ¢agi asilari yasina gore tam.



* 35. GH'da sezeryan (erken dogum eylemi) ile dogmus.
* Dogum tartisi: 3700 gram
* Boy: 51 cm

* Bas cevresi: 36.5 cm

* Solunum sikintisi, sepsis, bilateral hidronefroz nedeniyle 19
giin YDYBU'de Taklp edilmis.



« YBU yatisi sirasinda gekilen skrotal USG normal;
yuzeyel yumusak doku USG'de sakrokoksigeal dermal sinis;
uriner USG'de sag bobrekte grade 3 hidronefroz,
sol bobrekte grade 1 ektazi izlenmis.

* Tortikollis nedeniyle ¢ekilen boyun USG normal.

» EKO'da patent foramen ovale saptanmis.
Viicutta hiperplazi ve hemanjiyomlar nedeniyle dig
merkezde muayene edilmis, etiyoloji aydinlatilamamis.

. Sa?’ bobrek ve lreter boyutlar: biytk izlenmii.
Solda ureteropelvik darlik saptanmis. Dis merkezde Cocuk
Nefroloji tarafindan takip ediliyor.



Soygegmis

* Anne: 39 yas, sag-saglikli

 Baba: 38 yas, sag-saglikl

* Anne ve baba arasinda akrabalik yok.
e 1.Cocuk: Hastamiz



Fizik Muayene

« Bilinci agik. Genel durumu iyi.On fon’ranel 3x3 cm Asimetrik yliz gorinimi mevcut.
Sol ylz yarisi hipertrofik. rofarenks S9 Tum vicut genelinde (sirtta, bilateral
bacaklarda karih sag lateralinde, yuzde, 3acl deride) kapiller malformasyon.

. Heman I\éom alanlar'l mevcut. Sag elde 2.parmakta fleksiyon kontraktiri, solda daha
belirgin llaTer'al bacak ve ayaklarda asimetrik hiperplazi mevcut. Odeme sekonder
blla’reral ayak parmaklar: ayrik izlendi.

« Solunum: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Dinlemekle ral ve ronkis yok .
Ekspiryum uzunlugu yok.

« Dolasim muayenesi dogal. S1+ S2+. Ek ses, iifiiriim yok .
* GIS: Defans ve rebound yok. Organomegali yok.

* Genital muayenesinde haricen erkek. Bilateral testisler palpabl. Skrotum yilizeyinde
hemanjiyom 'mevcut.

. %ﬁs /gucu dort ekstremitede 5/5. Norolojik muayenesi dogal. 66z hareketleri dogal.
+/+












* EKO: Patent foramen ovale

* Batin USG: Sag bobrekte grade 3 hidronefroz, pelvis AP
¢apt 15 mm olgllmistir. Sol bobrekte grade 2 hidronefroz
izlenmistir, pelvis AP ¢api 8.5 mm olgllmistdir.

* Uriner sistem USG: Sag bobrekte renal pelvis AP ¢api
yaklasik 15 mm'dir.Sagda mega lreter gorinimi izlenmis
olup sagda ureterovezikal darlik da akilda bulundurulmalidir.
Sol bobrek renal pelvis AP ¢api 6 mm'dir. Solda ilimh bir
Ureteropelvik darlik disinilmdstir. Sol Greter dogaldir.



* Yiizeyel doku USG: Sakrokoksigeal dermal sinis izlenmistir.

* Boyun USG: Tortikollis siiphesi olan hastada bilateral SCM
simetrik olup hematom izlenmemistir.

* Beyin BT: Hareket artefaktlari nedeni ile degerlendirme
suboptimal kalitede ve izlenebildigi kadariyla gerceklestirilmistir.
Ventrikiler sistem simetrik ve normal ﬁemslik’re ir. Serebral ve
serebellar sulkuslarin derinlik ve genislikleri normaldir. Bilateral
bazal ganglionlar, talamuslar ve beyin sapi normaldir. Beyin
barankim alanlarinda patolojik dansite deg’i[sikli_&ji saptanmamigtir.

ntrakranial kanama izlenmedi. Sol parietal verteks posteriorda

oblik seyirli, bu bélge yumusak dokularda travmatik degigimler
izlenmistir.




Pozitif Bulgular

* Hemihipertrofi
 Tim vicutta yaygin hemanjiyom
* Bilateral bacaklarda ve ayak sirtinda lenfanjiyom

« Sag bobrekte grade 3 hidronefroz, sol bébrekte grade 1
ektazi

 Sakrokoksigeal dermal sinis
» Sindakftili, sag el ikinci parmakta fleksiyon kontraktiri



On tanilariniz nelerdir?



PIK3CA ILISKILI ASIRI BUYUME
SPEKTRUMU

* PIK3CA ile iligkili agiri blyime spektrumu (PROS), bir dizi
klinik bulguyu kapsar.

- Ozellikler dogugtan veya erken cocuklukta hiicresel olan veya
olmayan asiri biyidmenin baglangicidir.

« Tanimlanan patojenik varyantlarin gogu somatik (mozaik)
oldugundan, PROS bozukluklarinin kalitsal oldugu
bilinmemektedir.



* PIK3CA 'nin nedensel gen olarak tanimlanmasindan
once, PROS farkli klinik bélimlere ayrilmistir.

* Dahil olan dokulara veya organlara dayali sendromlar
» Ornegin MCAP (megalensefali-kapiller malformasyon)

« CLOVES (Govde, lenfatik, kilcal damarlarin konjenital
lipomatoz asimetrik agiri blylimesi, venoz ve kombine tip
vaskiiler malformasyonlar, epidermal neviis, iskelet ve
spinal anomaliler sendromu)



* Asiri bliylmenin baskin alanlari arasinda beyin, uzuvlar ,
govde ve yliz genellikle asimetrik dagilimdadir.

* Ventrikilomeqali ile sonuglanan spesifik beyin yapilarinin
sekonder asiri blylmesi ile birlikte, belirgin bir sekilde kalin
korpus kallozum ve posterior fossada kalabaliklasma ile
birlikte serebellar tonsiller ektopi, damar malformasyonlari
(kilcal, venoz ve daha az siklikla arteriyel veya karigik (kical,
lenfatik, vensz)) icerebilir.



* Lenfatik malformasyonlar gesitli yerlerde olabilir.

- Sislik, agri ve bazen lokalize kanama gibi gesitli klinik
sorunlara neden olabilir.

* Lipomat6z agiri blyime, vaskiiler bir malformasyonun ayni
tarafinda veya karsi tarafinda meydana gelebilir.
* Nobetler, kortikal displazi ve hidrosefali goriilebilir.
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 Endokrin sorunlari az sayida kisiyi etkiler ve gogu genellikle
hipoglisemi (blyik 6l¢lide hipoinstlinemik hipoketotik
hipoglisemi), hipotiroidizm ve blyilime hormonu eksikligi
goruldr.



TESHIS

« PROS tanisi klinik olarak elde edilen DNA dizi
analizi etkilenen doku 6rnekleri tercihen etkilenen bir
bolgenin lizerinde bulunan yeni elde edilmis dermal
biyopsiden, cerrahiden asiri blyimis dokunun veya
kiiltirlenmemis dokulardan (cilt fibroblastlar: veya diger
dokular gibi) eksizyonu ile konur.

* Genetik testler icin onceliklidir.



TEDAVI

* Belirtilerin destekleyici tedavisi

« Belirgin veya lipomatéz segmental asiri biylime, debulking
gerektirebilir.

* Norolojik komplikasyonlar (6rn. obstriktif hidrosefali, kafa igi
basing artisi, ilerleyici ve/veya semptomatik serebellar tonsiller
ektopi veya Chiari malformasyonu ve beyin asiri
biylimesi/malformasyonu olanlarda epilepsi) beyin cerrahisi
miudahalesini gerektirebilir.

» Vaskiiler malformasyonlarin tipine gore skleroterapi, lazer
tedavisi veya sirolimus gibi oral ilaglar kullanilabilir.



 Belirtilerin hedeflenen tedavisi:

« Alpelisib
* Glinde bir kez yemekle birlikte agizdan 50 mg.
24 hafta sonra doz giinde bir kez 125 mg'a yiikseltilebilir.

« 250 mg'lik bir baslangi¢ dozu, yemekle birlikte agizdan, glinde
bir kez (her gin yaklasik ayni saatte) 218 yasindakiler igin
onaylanmistir.



TAKIP

*Gozetim:
‘Her ziyarette:

* Bas gevresi, kollarin uzunlugu, eller, bacaklar ve ayaklar:;

* Yeni norolojik belirtileri (nobetler, ses tonu degisiklikleri ve diger
belirtiler/Chiari malformasyonunun belirtileri);

* Gelisimsel ilerlemeyi ve davranisi izlemek

* Motor becerileri degerlendirmek

* Klinik skolyoz igin degerlendirme

 Organomegali ve/veya abdominal kitleler igin abdominal muayene

-Tlk degerlendirmedeki bulgularin ciddiyetine ve hastanin
durumuna bagl olarak siklikla MRG gorintileme onerilir.



Asagidaki klinik, beyin MRG ve aile oykisi
bulgular: olan kisilerde PROS dustindlmelidir.

* Beyin, yag, damar dahil (ancak bunlarla sinirli olmamak tizere) gok
¢esitli dokulardan herhangi birinin asiri biyimesi

* Kilcal, venéz, arteriyovenoz veya mikst dahil (ancak bunlarla sinirli
olmayan) vaskiler malformasyonlar

* Lenfatik malformasyonlar
* Epidermal neviis ve hiperpigmente makiiller dahil cilt bulgulari

* Ellerin veya ayaklarin tek veya ¢oklu dijital anomalileri (6rnegin
makrodaktili, sindaktili, polidaktili)

» Wilms timori ve nefroblastomatozis (yani diffiiz veya multifokal)
harig iyi huylu timarler



*Beyin MRG bulgulari

*Asagidakileri iceren fokal beyin biyimesi (kortikal
displazili veya kortikal displazisiz):

‘Hemimegalensefali (HMEG)
Fokal kortikal displazi (FCD)
Displastik megalensefali (DMEG)



* Destekleyici tedavi:

Ideal olarak, cerrahlar, radyologlar, genetik uzmanlari,
dermatologlar, patologlar ve hematolog/onkologlar dahil

olmak tzere gok disiplinli bir ekip tarafindan koordineli
bakim yoluyla saglanmalidir.



Tesekkirler...



