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Infantil Vitamin B12 Eksikligi
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Cocuklarda nadir goriilen vitamin B12 eksikligi; hematolojik problemlerin yani sira geriye ddoniisiimsiiz norolojik komplikasyonlara yol agabilen
onemli bir hastaliktir. Biz de burada infantil vitamin B12 eksikligi olan bir vaka sunduk. 8 aylik kiz hasta, hastanemize solukluk, halsizlik, istahsizlik,
yutma zorlugu ile getirildi. Sadece anne siitli alan hastamiz otuz bir yagindaki annenin ikinci gebeliginden yasayan ikinci cocuk olarak sezaryenle
miadinda 3360 gr dogmus. Alti aylikken ek gidaya geciste bebek verilenleri yutmayarak reddediyormus. Fizik muayenesinde, genel durumu orta, hal-
siz, huzursuz, apatik olan hastamizin 6zellikle ellerde ve ayaklarinda eldiven tarzi hiperpigmentasyonu mevcuttu. Nérolojik olarak basini dik tutama-
yan hasta, heniiz destekli oturamiyordu. Gozle obje takibi yapmiyordu. Laboratuar degerlendirilmesinde; RBC: 1,53 x10 /L, Hb: 5 g/dI, Hct: %14.2,
MCV: 93 fl, MCH: 32,7 pg, RDW: %34, WBC: 4500 /pl, PLT: 142,000 /pl olarak bulundu. Periferik yaymasinda eritrositlerde makrositoz ve nétrofillerde
hipersegmentasyonu olmasi {izerine alinan serum folik asit diizeyi: 16,5 ng/ml (4,2-19,9), serum vitamin B12 diizeyi: 58 pg/ml (160-900), serum homo-
sistein diizeyi 143 pmol/L (3,3-11,3) dl¢iildii. Annenin serum vitamin B12 diizeyi normaldi. Total demir baglama kapasitesi: 251 ug/d|, Ferritin: 222
ng/ml bulundu. Bu sonuglarla hastada B12 vitamin eksikligi diisiiniilerek 100 pg vitamin B12 intramuskuler olarak on giin uyguland. Ugiincii giinde
retikiilosit sayimi %1.6'dan %3.9 (>%2)'a yiikseldi. Yatiginin 12. gliniinde haftalik vitamin B12 enjeksiyonunu 3 ay boyunca almak iizere taburcu edil-
di. Tedavinin 21.giiniinde yapilan muayenesinde basini tutabildigi, destekli oturmaya basladigi, yutma refleksinin normale dénerek kasikla beslene-
bildigi goriildii. Laboratuar incelemesinde Hb diizeyi 8.5 g/dI, vitamin B12 diizeyi 182 pg/ml (160-900), PLT: 449.000 /ul olarak 6l¢iildii. Hasta halen ta-
kibimizdedir. Bu vaka dolayisiyla derin anemisi ve ndrolojik bulgulari olan infantlarda vitamin B12 eksikligi olabilecegi vurgulamak istendi.
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Hiperimmiinglobulin D sendromu otozomal resesif gecis gdsteren periyodik ates sendromlarindan biridir. Bir hafta veya daha fazla siiren ates epizotla-
riile birlikte karin agrisi, artrit/artralji, makiilopapiiler dokiintii ile karakterizedir. Bu inflamatuar epizotlar her 4-6 haftada bir tekrarlar ve hastalar ataklar
arasi asemptomatiktir. Hiperimmiinglobulin D sendromu Mevalonat kinaz genindeki mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikar ve Ig D'nin patogenezdeki rolii he-
niiz aydinlatilamamistir. Tani ise klinik bulgular ve serum Ig D diizeyinin ( >100 IU/ml) olmasi ile dogrulanir. Biz yaklasik 6 aydir ates nedeni bulunamayan
5 yasindaki erkek hastanin HIDS tanisi almasindan dolayr sunmayi uygun bulduk. Ates nedeni bulunamayan hastalarda periyodik ates sendromlarinin da
akilda tutulmasini vurgulamak istedik.5 yasinda , erkek hasta S.B Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Poliklinigine Mayis 2005 ‘te karin agrisi,
ates, eklemlerde agr, sislik ve viicutta dokiintii sikayetleri ile bagvurdu. Hastanin sikayetleri ilk olarak 2 hafta 6nce baslamis ve kullandigi gesitli ilagla-
ra ragmen sikayetleri diizelmemis. Fizik muayenesinde kan basinci 100/60 mm/Hg , kalp tepe atimi 84/dk, solunum sayisi 22/dk ve atesi 38.5 C (aksiller)
idi. Servikal bdlgede yaklasik 1x1 cm boyutlarinda birkag adet lenfadenopati, iist ekstremite ve gévdede makiilopapiiler dokiintiiler ve eklemlerde has-
sasiyet mevcuttu. Diger fizik muayene bulgular narmaldi. Laboratuar analizinde hemoglobin 8.2 gr/dl, beyaz kiire sayisi 23.5x10 3/mm3, %80 nétrofil, hi-
pokromi ve anizositoz; sedimentasyon 90 mm/h, CRP 19.3 mg/dl ve serum Ig D diizeyi 309 1u/ml idi ve diger immiinglobulin diizeyleri normaldi. Serum fib-
rinojen diizeyi 502 mg/dl, ferritin 237 Mgr/dl ve serum Fe diizeyi 7 mg/dl olarak saptandi. Geri kalan tiim laboratuar bulgulari normal olarak saptandi. Pe-
riyodik ates sendromlari rekiirren jeneralize inflamasyon ataklari ile seyreden , infeksiydz ve otoimmiin nedenlerle agiklanamayan bir grup kalitsal has-
taliktir. Bu grubun en ¢ok bilinen ve goriilen hastaligi FMF olup OR kalitim g@sterir ve grubun diger tiyelerinden epidemiyolojik , klinik ve genetik olarak
faklilklar gosterir. HIDS ilk olarak 1984 yilinda tanimlanmis olup rekiirren ates epizotlari, artrit, artralji, deri lezyonlari ve serum Ig D diizeyinin yiiksek ol-
masi ile karakterizedir. Ataklar kendini sinirlayan bir tablodur ve ataklar arasi hastalar tamamen asemptomatiktir. Ataklar 3-7 giin siirebilir ve degisen
sikliklarla ortaya cikar. Yas ile birlikte ataklarin siddeti ve sikli§i azalir. Amiloidoz ve renal hastalik riski oldukga azdir.

Hiperimmiinglobiilin D sendromu Mevalonat kinaz geninde mutasyon sonucu olusur (12924 'de lokalize olmustur). Mevalonat kinaz kolesterol me-
tabolizmasinda anahtar rol oynayan bir enzimdir ve mutasyonu mevalonik asitiiri ile sonuglanir. Bizim diisiincemize gdre yasadigimiz bélgede FMF
ne kadar sik goriilse de rekiirren ates ataklari ile seyreden ve nedeni agiklanamayan durumlarda HIDS'in da diisiiniiimesi gerekmektedir.
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Kronik Grantlomatoz Hastalikta Pylor ve Mesane Granilomu; 3.5 Yasinda Bir Olgu
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Kronik graniilomatoz hastalik (KGH), nikotinamid adenin diniikleotid fosfat oksidaz kompleksinin bozuklugu ile karakterize nadir goriilen kalitimsal bir has-
taliktir. Bu hastalarda katalaz pozitif bakteri ve mantarlarla olusan yineleyen enfeksiyonlar gdzlenir. (Ozofagus, mide, barsak ve iriner sistemde malign ol-
mayan granulomlar gelisebilir ve liimen obstriiksiyonuna yol agabilir. Steroid ve antibiyotik tedavisiyle ortalama 15 giin igerisinde iyi yanit alinir. Biz bura-
da 3.5 yasinda bir erkek hastada pylorda 7 mm kalinliginda ve mesane posterior duvarinda 16 mm kalinliginda granulom saptanan olguyu sunmayi amag-
ladik. Kusma ve idrar yapmada giicliik ceken hastaya 2 mg/kg dozunda steroid tedavisi baslandi. Tedavinin 2.haftasinda pylordaki granulomun tamamen
diizeldigi US inceleme ile saptandi. Cerrahi girisimin kontrendike oldugu bu hastalikta nadir olarak gériilen granulomlar steroid ile tedavi edilebilir.
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