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Primer Silier Diskinezili Bir Olgu
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Primer silier diskinezi (immotil silya sendromu) otozomal resesif gecisli, silier yapi ve fonksiyonlarda anormalliklerle giden ve 20000 canl dogumda bir
goriilen nadir bir hastaliktir. Oksiiriik yakinmasiyla bagvuran yirmi aylik erkek hasta dekstrokardi saptanarak klinigimize sevk edilmisti. Hastanin dykii-
siinden yenidogan déneminden itibaren tekrarlayan akciger enfeksiyonlari gegirdigi 6grenildi. Muayenesinde kalp tepe atimi sagda duyulan hastanin
PA akciger grafisinde kalp, aortik ark ve mide gaz odaci§i sagdaydi. Karin ultrasonografisi total situs inversus ile uyumluydu. Konka nazalis inferiorun
tizerinden alinan mukazal 6rneklerin elektron mikroskopik incelemesinde dinein kollarinda kayip ve diizensizlesme saptanarak primer silier diskinezi ta-
nisi dogruland. Primer silier diskinezi tanisi konulan hastalara otozamal resesif kalitim bilgileri verilmeli, sik karsilagilan akciger enfeksiyonlar etkenle-
rine karsi koruyucu asilar yapiimali ve hastalar diizenli olarak izlenmelidir.
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Stridor lle Basvuran Konjenital Subglottik Laringeal
Perde Olgusunda Endoskopik Goriniim
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Giris: Laringeal perde “laryngeal web” (LP) embriyonel hayatta larinksin rekanalizasyonunda aksamalar sonucu geligen nadir bir konjenital anomalidir.
Klinige basvuru yenidogan déneminde acil entiibasyon ve trakeostomi gerektiren agir solunum sikintisi ile olabilecegi gibi, yasamin ilk 6 ayinda gelisen
eforla artan aralikli bifazik stridor, tekrarlayan krup veya siyanoz ataklari ya da zayif ve boguk sesli aglama ile olabilir. Dogumdan itibaren stridoru olan
ve fiberoptik nazofaringolaringoskopi ile subglottik LP tanisi alan 2 aylik olgu bu nadir antiteyi hatirlatmak icin sunuldu.

Olgu: iki aylik erkek bebek dogumdan beri olan hirilti ve zayif sesle aglama yakinmalari ile getirildi. Aralarinda akrabalik olmayan iftin, ilk bebegi olarak
sorunsuz bir gebeligi takiben zamaninda normal yolla 3500 gr dogmustu. Néromotor gelisimi normal olan hastanin soyge¢misinde 6zellik tanimlanmiyor-
du. Fizik incelemede; aglamakla artan, nefes alma ve verme fazlarinda duyulan stridor saptand. Siyanoz yoktu. Aglama sirasinda sesi kisikti.

Kan biyokimyasi, hemogram, tiroid fonksiyon testleri, telekardiyografi, EKG normaldi. Kulak Burun Bogaz Baliimii tarafindan yapilan fiberoptik nazofarin-
golaringoskopi ile vokal kordlarin 1cm altinda trakeay 6nden daraltan laringeal perde izlendi.

Tartisma: Laringeal perde birgok seride glottik seviyede tespit edilmis olup olgumuzda oldugu gibi subglottik yerlesim oldukca nadir bildirilmigtir. Hasta-
larin yaklagik {icte birinde subglottik stenoz basta olmak {izere ikinci bir solunum yolu anomalisi gdsterilmistir. Olgumuzda trakeayr Gnden daraltan
laringeal perde disinda krikoid kikirdaga ait kalinlagma ve izole subglottik darlik saptanmadi. LP'nin kardiyovaskiiler, gastrointestinal, renal sistemler ile
g6z ve ekstremiteleri ilgilendiren anomalilere eslik edebildigi bildirilmigtir. Hastalarda en sik 22q11 delesyonu olmak iizere kromozom anomalileri de gds-
terilmistir. Major dismorfik belirtilerin gézlenmedigi olgumuzda izlemde genetik degerlendirme ve ayrintili sistematik inceleme planlanmistir.

Stridor, zayif sesle aglama, disfoni yakinmasi olan hastalarda laringeal patolojinin ve yayginhginin dogru olarak tanimlanmasi, uygun tedavinin planlan-
masl igin en yararl yontem laringoskopidir. Hasta baginda uygulanabilen, anestezi gerektirmeyen fiberoptik nazofaringolaringoskopi, varsa ek laringot-
rakeal anomalilerin taninmasinda da yardimcidir. LP tedavisinde amag havayolu acikhigi ve kaliteli fonasyon saglamaktir.

Etkilenen laringeal yapilarin yayginhigina ve hava yolu tikanikhi§inin derecesine gére izlenecek yol belirlenir. Agir solunum sikintisi yaratmayan kiigiik LP
tedavisiz izlenirken, disfoni ve agir havayolu tikanikhigi yaratan LP'de cerrahi girisim gereklidir. Cerrahiye ek olarak topikal mitomisin-C uygulanmasinin
ikincil fibrozisi engelleyerek basaryi arttirdigr bildirilmistir.

Sonug: Laringeal perde stridor yakinmasi ile basvuran hastalarda nadir gériilen bir konjenital anomali olarak akla gelmelidir. Kesin tani ve tedavinin yén-
lendirilmesi icin fiberoptik nazofaringolaringoskopi en uygun yéntemdir.
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Erken Siit Cocuklugu Doneminde Stridorun Nadir Bir Nedeni;
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Erken siit cocuklugu doneminde stridorun en sik sebepleri larinks ve trakeanin gelisimsel anomalileri (laringo-trakeomalazi) ve enflamatuvar olaylaridir.
Belirgin solunum sikintisi, ates yiiksekligi ile bagvuran, 6zgegmis ve soygecmisinde 6zellik saptanmayan 2 1/2 aylik kiz olgunun yapilan fizik muayene-
sinde ates yiiksekligi, tasipne, tasikardi, stridor, beslenme giicligii, boyun sag tarafinda sislik saptandi. Olgunun yapilan tetkiklerinde l6kositoz, akut faz
reaktanlarinda yiikseklik, boyun USG ve BT incelemelerinde retrofarengeal abse saptandi. Aspire edilen materyalde staf. aereus {iredi. Kiiltlir antibiyog-
rama uygun olarak tedavisi diizenlenen olgunun izleminde klinik ve laboratuar bulgulari belirgin olarak geriledi. Olgu bu yas grubunda stridorun nadir bir
sebebi olmasi nedeniyle sunuldu.
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