.qorsitesi
e "o 4

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi
Cocuk Sagligi ve Hastaliklar
Anabilim Dali

Cocuk Servisi
Olgu Sunumu

6 Haziran 2018 Carsamba

Dr. Gil Zafer




Olgu

e 7 aylik, erkek hasta



Sikayeti
1 glin 6nce baslayan;

* Ates
e Kusma



Ovykii

Ates ve kusma sikayeti bir giin dnce baslamis.

Atesi 38,5°C olculmus.
Uc kere fiskirir tarzda kusmasi olmus.

5-10 dakika streyle sabit bir noktaya baktigi gozlemlenmis.

En uzunu yarim saat suren dalmalari glin boyu, araliklarla
tekrarlamis.

Ayni gin dis merkez acil basvurusunda atesi dusurulip eve
gonderilmis.



Ovykii

Ertesi sabah;

e Sabah uyandiginda yarim saat boyunca sabit
bir noktaya baktigi fark edilmis.

* Tekrar ateslenmesi ve 1 defa daha fiskirir
tarzda kusmasi olmasi Uzerine acil servise
basvurmus.



Ozgecmis

 Dogum oncesi : Anne gebeligi boyunca dizenli
controllere gitmis, USG’leri yapilmis. Kontrollerinde
oir patoloji saptanmamis. Annenin sigara, alkol
cullanimi oykasu yok.

* Dogum : 41. gebelik haftasinda, NSVD, 2850 gr
dogum, komplikasyon yok.

* Dogum sonrasi : Dogum sonrasi kuvoz ihtiyaci yok.
Dogar dogmaz aglamis ve annesini emmis. lkter,
siyanoz yok.



Soy-gecmis

Anne: 23 yasinda, sag saglikli
Baba: 24 yasinda, sag saglikli
Anne-baba arasinda akrabalik yok

1. cocuk: hastamiz



Fizik Baki

* Boy: 65 cm (%3p)
e Agirlik: 9kg (%60 p)

* Bas cevresi: 43 cm(%10 p)



Fizik Baki

Genel durum: Orta, bilinc acik, cevre ile ilgisi azalmis.

Cilt: Turgor tonus dogal. Odem, ikter, siyanoz yok. Cilt
muayenesi normal, pembe renkte.

Bas boyun: Sac ve sacli deri dogal. Boyunda kitle ve LAP yok.

Gozler: Bilateral 1sik refleksi aliniyor. Pupiller izokorik. Isik
refleksi iki gozde +, Konjonktiva skleralar dogal. Gozler sola
deviye. Sag disa bakis kisithligi mevcut.

Kardiyovaskiiler: S1, S2 dogal, S3 yok.Ufiiriim yok. AFN her iki
alt ekstremitede aliniyor. Nabizlar bilateral palpable.



Fizik Baki

Solunum sistemi: Solunum sesleri dogal, tasipne, ral
ronkuUs yok.

Gastrointestinal sistem: Batin rahat. HSM yok.
Bagirsak sesleri normoaktif.

Genitouriner sistem: Haricen erkek. Anomali yok.

Noromuskuler sistem: Bilin¢ acik, cevreye ilgisi
azalmis. Sag disa bakis kisithligi mevcut. Meningeal
irritasyon bulgusu yok.

Ektstremiteler : Dogal



Laboratuvar

Test SOonmug Birim Referamns Degerbe
Ozmolarite (Serum) 82 mOsmdkg
MDRD (GFR Hesaplamal N1266,06 mbLsded1 .7 2m™
eGFR (CHKD-ERFI Pediatrik) 125 mbLydkd1 . F3Im=
Achk Kan Sekerl (AKDS) a3z 1 mgddil ¥4 - 106
BLIM = 5 mgddl 7 - 20
Lrea = 9,98 mgsdil 17 - 43
Kreatinin * 0,18 mgddil o867 - 1,17
BEilirukxin, Total 0,81 mgddil 0.3 - 1.2
Bilirukin, Direkt 015 magsdi = 0,2
Bilirubkin, indirekt 0.66 magrdi = 0,9
AST (SGOT) 29,1 [y = B0
ALT (SGEPT) 14,5 [y = B0
ALF (Alkalen Fostataz) = 172 () 20 - 120
FProtein, Total * 5,82 gJSdiL 5.6 - 8.3
Albumin 2,86 gsdiL 3 - 5,2
Slobulin 1,96 gsfdl 1.1 - 2.5
Dihzeltilmis Sodyum 137.5
Sodyurm (al 1276 mrmalsl 126 - 146
Fotasyurm (K} 4 06 mirma i 3.5 - 5.1
Flor (1) 1025 mirmea i 101 - 109
Kalsiyurm 10,0 rrvgetdil 2.8 - 10,6
Dazeltilmis Kalsivum 10,11 mgddil
Magnezyurm (Mgl 2,0 mgsdil 1.8 - 2.6
Fostor (P} 4 A0 rmgddil 25 - 45
Urik asit = 3,27 mgsdil 3.5 - 7.2

ZCRP 0,02 mgddil = 0.5



Hematoloji Onaylayan Ornek Kabul Zamam

Eevgii;E'l.F'lll: 18M5/ 2018 10:55
Test Somug Birim Referans Degerler
Sedimentasyon 15 mimdh = 15
Hemogram
WwBC * 13,0 103l 3.6 - 102
MELI = 8.8 103l 1, - 7,6
MNEL %% 67,3 B4 435 - T35
L% = 3.5 103 ul 1 - 32
%M %% 26,7 B4 152 - 433
MO 0,7 X102l 03 - 1.1
MOMC 36 5.5 B4 585 - 13,7
EOS 0.0 103l o - 05
EOS %% * 0,0 B4 oa - 81
BASO 0,1 ®103 o - 01
BASC %% 0.5 B4 02 - 15
HNRBC 0,01 ®103 o - 0032
MR 0,1 MOo0WwWBC o - 0,6
RBC 415 ®10E/ul 406 - 563
HGB * 10,3 gidl 125 - 16,3
HCT = 31.1 4 36,7 - 47
MW 75,0 i T3 - 962
MZH 24 9 pg 238 - 224
MCHC 332 g/dlL 325 - 3263
FLT = 590 ®103 152 - 348
MPW Fi L T4 - 11,4

RO 14 6 L 12,1 - 16,2



Askorbik Asit

Tam idrar Onaylayan Ornek Kabul Zamam Onay Zamani
Aygenur KOZAN 211052018 15:56 210512018 16:05
Test . Sonug Birim  Referans Degerler Onceki Sonuclar
Tam Idrar Analizi (TIT)
FIZIKSEL ANALIZ
Renk ACIK SARI ACIK SARI  AGCIK SARI
Bulanikhk BERRAK BERRAK  BERRAK
pH 6,5 75
Dansite 1,009 1,012
Kan NEGATIF(-) NEGATIF(-) MNEGATIFL)
Lakosit NEGATIF(-) NEGATIF(-) NEGATIFL)
Glukoz NEGATIF(-) NEGATIF-) *
Protein NEGATIF(-) ma/dL NEGATIF(-) MNEGATIFL)
Bilirubin NEGATIF(-) ma/dL NEGATIF(-) NEGATIF)
Keton NEGATIF(-) mg/dL NEGATIF(-) NEGATIFL)
Mitrit NEGATIF(-) NEGATIF(-) NEGATIFL
Urabilinojen *  Normal NORMAL ~ Nermal
0 mikromal/L 14



On Tanilar ?



Ensefalit

Menenjit

Vendz malformasyon
Kafa ici kitle



BOS (glukoz) : 64,9 mg/dl ( kan sekeri: 97 )
BOS (protein) : 29,1 mg/d|
BOS (laktat) : 13 mg/dl

BOS boyali mikroskobik inceleme: Lenfosit
hakimiyetinde nadir |6kosit gorulda, bakteri
gorulmedi.



Viral ensefalit ?

e HSV TIP 1 PCR : NEGATIF

e HSV TIP 2 PCR: NEGATIF



Noninvaziv Video EEG

* Sol hemisferde amplitiid depresyonu ve
belirgin hemisfer asimetrisi ile yaygin
organizasyon bozuklugu zemininde sol fronto-
sentro-temporal bélgede PLED aktivitesi
(Periyodik Lateralizan Epileptik Desarjlar)
dikkat cekmistir.



Kesit: 4,654 mm
Dist: 5,5 mm
TR: 450

TE: 15

AC: 2

Coil: SENSE-Head-8
Pos: HFS

FoV: 199,999998092651 mm
Series: 901




Kesit: 5 mm
Dist: 5,5 mm
TR: 533

TE: 15

AC: 1

Coil: SENSE-Head-8

Pos: HFS

FoV: 189,999996185302 mm
Series: 1001
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Kesit: 5 mm
Dist: 5,5 mm
TR: 576

TE: 12

AC: 1

Coil: SENSE-Head-8

Pos: HFS
FoV:211,111106872558 mm
Series: 1101




Beyin MR yorumu;

* Sol parietooksipitotemporalde hafif volium
kaybi ve pial kontrastlanma izlenmekte olup
bulgular pial anjiomatozis ile karakterize
sturge-weber 'i desteklemektedir. Klinik
korelasyon onerilir.



Hastamiz ;

* Kraniyal MR degerlendirmesi, EEG bulgulari ve

klinik izlem dogrultusunda, cilt bulgular
olmamasina ragmen Sturge-Weber Sendromu ile

uyumlu bulundu.

* Asiklovir tedavisi sonlandirilarak, 3x60 mg
karbamezapin tedavisi baslandi.



STURGE WEBER SENDROMU

e Sturge-Weber sendromu ensefalotrigeminal
anjiyomatozis olarak da isimlendirilen 20.000-
50.000 canli dogumda bir gorutlen nadir bir
norokutanoz hastaliktir. Santral sinir sistemi,
goz ve yuzu icine alan anjiyomlar ile
karakterizedir.

e Kalitsal gecisi olmayan tek noroklitanoz
sendromdur.



Patogenez

* GNAQ'da 9921 13 kromozomunda nukleotid gecisi ile

iliskili bir gen mutasyonu tanimlanmistir.

GNAQ, geni, hucre ici sinyal yollarini dizenlemek icin
islev gdéren bir guanin nikleotid baglayici protein olan
G-alfa-g’yu kodlar.

GNAQ geninde embriyogenezden sonraki bir asamada
ortaya ¢cikan somatik mutasyonlar sadece vaskuler
endotelyal hicrelerin dnctllerini etkileyebilir ve
nonsendromik port sarap lekelerine neden olur, erken
bir asamada ortaya c¢ikanlar ise daha fazla prekirsoér
hiicreyi etkileyebilir ve SWS'ye yol acabilir.



* Leptomeningeal anjiom

* Trigeminal sinir bolgesine dagiimis genellikle
tek tarafli porto sarabi nevus

* Okuler anormali olarak da genellikle glokom
ana bulgulardir.



STURGE WEBER SENDROMU

Anjiyomlarin etkiledigi alanlara gore Uc tipe ayrilir.

Tip | klasik “sarap lekesi”” olarak isimlendirilen, kutanoz
fasiyal malformasyonla giden ve glokom gibi okuler
anomaliler olsun ya da olmasin intrakranial leptomeningeal
malformasyonlarin izlendigi en sik gérilen tiptir.

Tip Il kutanoz fasiyal malformasyon ve glokomun olabildigi
ancak beyinle ilgili anormalligin gortlmedigi tiptir.

Tip I (%5-15 sikhkla) kutandz ve gozle ilgili
malformasyonlarin eslik etmedigi leptomeningeal
anjiyomatozisle karakterizedir.



Leptomeningeal anjioma

>Genellikle tek taraflidir ve oksipital ile parietal
bolgelerde lokalizedir.

>Normal gelisim sirasinda, sefalik noral tlip cevresinde
ektoderm altinda vaskuler embriyoner pleksus gelisir
ve 9 haftada bu damar yapisi geriler.

>Fakat , Sturge Weber sendromunda bu gerileme olmaz
ve vaskuler yapilar zamanla anjioma donusur.

>Leptomeninksler kalinlasir, artmis bir damarlanma
gosterir, alttaki kortikal yapilarda zamanla
kalsifikasyon gelisebilir.

>l eptomeningeal anjiomlar, fasial anjiom olmadan da
gortilebilir.



Anjioma varligi; epilepsi, hemiparazi, hemianopsi ve
mental retardasyon gibi anormalilere yol acabilir.

>Hastalarin ; 1/3’linde lezyonun karsi tarafinda
hemiparezi, %75-90’Iinda epilepsi gelisir. Nobetler
cogu kez kismi 6zelliktedir.

>%50-60 Inda zeka geriligi vardir. Zeka geriligi
gorulmesinde leptomeningeal anjiomlarin,
kortekste hipoksik , iskemik ve gliyotik
degisiklikler olusturmasi ve kortikal disgeneazi
sorumlu tutulmaktadir.



Porto sarabi lekesi(nevus flammeus)

>Duz ya da hafifce kalkik olabilen makduler
lezyonlardir.

>Bu lekeler mukoza ya da deri Uzerinde
uzanirlar ve derin mor renklerinden
dolayi boyle adlandirilirlar.

>Siklikla Trigeminal sinirin oftalmik ve
maksiller dallari dagiliminda gorualarler.

>@Govde ve ekstremitede bilateral olarak
da bulunabilirler.






Glokom

* Koroidal hemonjioma bagli olarak akéz humor
sekresyonunun artmasi ve intraokuler
tansiyon artisi sonucu olup olgularin %25’inde
gorulir.

* Diger goz bulgulari, iris heterokromisi,
strabismus, optik atrofi ve retinal venlerde
genislemelerdir.



Sturge-Weber sendromuna bagh diffliz koroidal hemanjiomda fundus kirmizi-portakal
rengindedir. Hemanjiom kaverndz, kapiller veya karisik(mixed) tipte olabilir




Tani

Klinik seyir

EEG: fokal, multifokal epileptiform anomaliler
gozlenebilir. En sik fokal epileptiform anomaliler
gozlenir. Etkilenen hemisferde elektroserebral
aktivitenin amplitud ve frekansinda disuklik tespit
edilir.

Kranyal MR: T1 ve T2 baskili gérintllerde serebral
atrofi, ventrikiler dilatasyon, ven6z anormaliler,
genislemis korid pleksus gorulebilir.

Kontrastli MRG’de difftiz pial kontrastlanma
leptomeningeal anjiyoma tanisinda ve SWS tanisini
dogrulamada en duyarli radyolojik tani yéntemidir.

Bilgisayarli Beyin Tomografi: subkortikal kalsifikasyon,
ipsilateral parankim hacim kaybi



Kranyal MR’da Sturge Weber

Sendromu
Pial Angi




Infratentorial kompartmani iceren pial
anjiyom




Bilateral orta beyin pia artisi ve koroid
pleksus hipertrofisi




TEDAVI

>Destekleyici tedavi esastir. Konvilsiyonlarin sikligi
ve mental retardasyon riski tedavi planini etkiler.

>Hizliilerleme gbésteren ndbetlerle, tedaviye
direncli gruplarda etkilenmis tarafta lobektomi ya
da hemisferektomi gerekebilir.

>Hemisferektomi sonucunda anlamli diizeyde
morbidite ve mortalite goralar.

>Psikososyal etkisi olabilen ylz lekesi lazer tedavisi
ile ktcultulebilir.

>Glokom gelisimi varsa optik sinir hasarini 6nlemek
icin ilac ve cerrahi tedaviler uygulanmalidir.



TESEKKURLER...



