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Ciddi Hipermagnezemi ile Gelen Bir Olgu

Ebru Kutsal*, Eyiip Kiilah**, Vanmnumanoglu***, Niliifer Eldes*, Cumhur Aydemir*, Recep Polat*, Ozan Tagpinar*
Zonguldak Karaelmas Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali*,
Nefroloji Bilim Dali**, Cocuk Cerrahisi Ana Bilim Dali***,Zonguldak.

14 yasinda kiz hasta pediatri acil poliklinigine biling kaybi nedeniyle basvurdu. Oykiisiinden hastanin bir haftadir gaita cikist olmadigr ve bu neden-
le sik stk magnezyum iceren katartik kullandigi 6grenildi. Basvurdugu giin kusmalari baslayan hastanin bir anda bilincinin kapandigi 6grenildi. 0z-
Boy:121cm(<3p) A: 36.2°C N: 70/dk SS:20/dk komattz durumda olan hastanin Glaskow koma skalasi 3 puan olup, pupillerde 1sik refleksi zayif, solu-
num paterni ylizeyel, batin distandii, barsak anslari belirgin, derin tendon refleksleri alinamamakta ve plantar yanit fleksor idi. Hastaya koma ayiri-
citanisi amaciyla cekilen kraniyal tomografisi normal olarak degerlendirildi. Cekilen EKG'de 1. dereceden AV blogu oldugu fark edilen hastaya her-
hangi bir olasi intoksikasyona yonelik olarak mide lavaji yapilarak aktif kémiir tek doz verildi. Aldigi katartik ilaca baglh hipermagnezemisi olacagi
diisliniilen hastanin bakilan magnezyum degerinin 15.9mg/dl gelmesi {izerine hasta acil hemodiyalize alindi. Diyalizin 2. saatinde bilinci agilan has-
taya diyaliz ¢ikiginda bakilan Mg degeri 5.9mg/dl olarak geldi. Hastaya profilaktik olarak magnezyumun kardiyak etkilerini dnlemek amaciyla
0,5cc/kg/doz kalsiyum glukonat iv olarak baslandi. Mg yiiklenmesi oldugu diisiiniilen hastaya 6 saatlik aralarla bakilan Mg degerinin diyaliz sonra-
si 24. saatinde 7mg/dl gelmesi (izerine hasta bir kez daha hemodiyalize alindi. Takiplerinde diyaliz sonrasi Mg degeri 3.9mg/dl gelen hastanin Mg
degeri tedrici olarak diistli. Bu sunumda bilinci kapali olarak gelen hastada hipermagnezeminin de bu tabloya yol agabilecegi ve 10mg/dl'yi gegen
degerlerede acil hemodiyalizin tedavi edici ve yiiz giildiiriicii oldugu vurgulanmak istenmektedir. Olgumuz pediatrik yas grubunda 15mg/dl'in {ize-
rinde Mg degeri ile yasayan literatiirdeki ilk olgu olarak bildirilmektedir.
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Ritscher-Schinzel Sendromu: Olgu Sunumu

Biilent Altun, Ozgiir Pirgon, Emre Atabek
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Ritscher-Schinzel yada 3C (cranio-cerebello-cardiac) Sendromu kardiak defektler, serebellar vermis hipoplazisi ve kraniofasiyal defektler ile ka-
rakterizedir. Makrosefali, frontal ve oksipital belirginlik, genis 6n fontanel tiim vakalarda goriilmektedir. Okiiler hipertelorizm, burun kokii basikligi,
iris ve retina kolobomu , optik sinir atrofisi, bifid uvula, yarik damak, yiiksek damak vs. de bildirilmistir. Dandy Walker malformasyonu veya Dandy
Walker variant 3C sendromundaki beyin defektini tanimlamak icin kullanilir fakat tanimlanan defektler arasinda farkliliklar vardir. Burada kraniofa-
siyal, kardiak ve serebellar defekti olan bir infant sunulmustur. 28 yasindaki annenin 5. gebeliginden normal vajinal yolla miadinda kiz cocugu ola-
rak dogdu.Gebelik takibinde problem olmadigi, annenin herhangi ilag kullanimi veya zehirli maddeye maruziyeti olmadigi 6grenildi. Vaka annenin 3.
yasayan ¢ocuguydu. 2 tane 1. trimester diiglik oykiisii vardi. Ebeveyn akrabaligi yoktu. Hastanin dogum kilosu 3600 gram (%75 p), boyu 50 cm (%75
p), bas cevresi 38 cm (>%97 p) idi. Fizik muayenede makrosefali, frontal ve oksipital belirginlik, burun kéki basikhigi, genis 6n fontanel, diistik kulak,
hipertelorizm gézlendi .Yumusak damakta yarik vardi. Damak dar ve yiiksek idi. Hastanin belirigin muskuler hipotonisi vardi. Iki tarafli el 3. ve 4. par-
maklarda kamptodaktili anomalisi gézlendi. Vakanin biyokimyasal ve kan tahlilleri normal sinirlarlar igindeydi. iskelet grafileri ve batin USG incele-
mesi normaldi. Beynin MR gdriintiilemesinde korpus kallosum agenezisi, kolposefali, serebellar vermis hipoplazisi ve mega sisterna magna anoma-
lisi izlendi. Ekokardiyografik incelemede perimembrandz outlet VSD ve atrium sekundum tip ASD tespit edildi. Kromozom analizinde sayisal ve ya-
pisal anomaliye rastlanmadi (46 XX) Hasta yenidogan kliniginde takibin 120. giiniinde pseudomonas sepsisi nedeniyle 6ldi. Literatiirde Ritscher-
Schinzel Sendromu tanisiyla takriben 20-25 vaka yayinlanmistir. Nadir gériilmesi nedeniyle bu vakayr sunmayi uygun gordiik.
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Agir Dehidratasyon ve Psédo-Bartter Sendromu Tablosu ile Basvuran
Bir Kistik Fibrozis Olgusu (AF508 ve W1282X Kompund Heterozigot Mutasyonu)

Ayhan Gevik, Meltem Ege, Nihat Okuducu, Ahmet Denker, Fatih Erbagc:
Sani Konukoglu Tip Merkezi, Pediatri ve Yogun Bakim Unitesi, Gaziantep.

Kistik fibrozis; otozomal resesif gecis gdsteren, farkli organ ve sistemleri tutan, cok defa dliimciil seyreden bir hastaliktir. Ulkemizdeki gercek sikli-
g1 bilinmemekle birlikte 1/2000- 1/4000 arasinda oldugu tahmin edilmektedir. Kistik fibrozisli siit gocuklarinda terle asiri tuz kaybi sonucu hipovole-
mi ve hipokloremik metabolik alkalozun eslik ettigi Psodo-Bartter Sendromu gelisebilmektedir. Hastanemiz acil servisine, tekrarlayan kusmalar ve
istahsizlik yakinmasiyla bagvuran 10 aylik erkek olgu agir dehidratasyon tablosu ile yogun bakim iinitesinde izlendi. Izleminde tedaviye direngli agir
hipoelektrolitemi, metabolik alkaloz saptandi. Sik enfeksiyon gecirme éykiisii ve biiylime gelisme geriligi bulgulari olan olgunun yapilan kistik fibro-
zis mutasyon analizinde iki ayr mutasyon (AF508 ve W1282X kompound heterozigot mutasyonu) saptandi. izah edilemeyen biiyiime ve gelisme ge-
riligi, tekrarlayan kusmalar ve dehidratasyonun eslik ettigi hipokloremik metabolik alkalozlu olgularin kistik fibrozis agisindan tetkik edilmeleri ge-
rekmektedir.



