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Hipofosfatemik Rikets ve Baker Kisti: Bir Olgu Sunumu

Yasar Sen, Saadet Akarsu, Yasar Dogan
Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Elazig

Girig: Baker kisti (Popliteal kist) erigkinlerde inflamatuar veya dejeneratif eklem hastaliklarina eslik etmekte iken, ¢ocuklarda intraartikiiler bir ne-
den olmaksizin ortaya gikabilmektedir. Literatiirde hipofosfatemik riketsle birlikte baker kisti bildiriimediginden olgunun sunulmasi uygun gériildi.
Olgu: Ondokuz aylik kiz hasta yiirliyememe, bacaklarinda egrilik ve sol diz arkasinda sislik nedeniyle iinitemize getirildi. Daha Gnce agiz yolu ile (g
ampiil D vitamini verildigi, fakat sikayetlerinde bir diizelme olmadigi 8grenildi. Fizik muayenesinde viicut agirhigi:7,5 kg (<3p), boy:71 cm (<3p), IA%:83,
hafif derecede 0-bain deformitesi ve sol popliteal bolgede 3x1,8 cm mobil yumusak kivamli kitle tespit edildi. Laboratuvar incelemesinde Ca: 9,4
mg/d|, fosfor: 2,1 mg/dl, ALP: 1097 U/L, PTH: 73 pg/ml, 25-0H D3 ve 1,25 (OH)2 D3 diizeyi normal, tubuler fosfor reabsorpsiyonu (TmP): %50.6, ekst-
remite grafilerinde aktif rikets bulgusu mevcuttu. Sol popliteal bdlge USG'de cilt altinda 3.1x 1.5¢m ebatlarinda diizgiin sinirli anekoik kistik olugum
izlendi (Baker kisti). Hipofosfatemik rikets icin medikal tedavi baglanan olgunun, kist boyutlarinda izlemde gerileme olmamasi iizerine kistine yone-
lik aspirasyon uygulandi. Ancak bir siire sonra rekiirrens gozlendi.

Tartigma: Hipofosfatemik rikets fosforun tiibiiler geri emiliminin bozuldugu ve renal yolla fosfor kaybinin oldugu bir grup hastaligi tanimlamaktadir.
En sik X-bagl dominant gegisli hipofosfatemik rikets gdriilmektedir. Bulgular heterozigot kizlarda daha hafif olabilmektedir. Komplikasyonlari teda-
viyle iligkili olup D hipervitaminozu, nefrokalsinoziz ve hiperparatiroidizmi icermektedir. Popliteal kistler sinovyal orijinli eklem sivisinin gastrokine-
miosemimembrandz bursayi doldurmasi sonucu ortaya ¢ikmaktadir. Olgularin %22-33'ii yagsamin ilk 15 yili iginde goriilmektedir. Bu yas grubunda
genellikle intraartikiiler patoloji bulunmamaktadir. Kesin tani USG ve MR gériintiileme ile konulabilmektedir. Cerrahi sonrasi kistin tekrarlama ola-
sihgr yiiksek oldugundan konservatif yaklagim dnerilmektedir.

Sonug: Hipofosfatemik riketsli olgular popliteal kist agisindan degerlendirilmelidir.
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3-Hidroksi-3-Metilglutarik Asidiirili Bir Olgu Sunumu
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Girig: 3-Hidroksi-3-Metilglutarik asidiiri, 3-Hidroksi-3-metil glutaril CoA liyaz eksikligi sonucu olusan, otozomal resesif gecisli metabolik bir hastalik-
tir. Bu enzim 3-HMG dan keton cisimlerinin olusumunda hiz sinirlayici basmakta yer alir. Olgular genelde 3-11 aylikken kusma, ciddi hipoglisemi, hi-
potoni, asidoz ile bagvururlar. Keton cisimleri olusturulamadigindan ketozis yoktur ya da hafiftir. Bu olgularda dehidratasyonla birlikte hizla letarji,
ataksi ve koma gelisebilir. Ataklar genelde uzun siiren aglk yada enfeksiyon nedeni ile olusur. Olgular ataklar arasinda genelde asemptomatiktir.
Geligsim genelde normaldir, ancak uzun siireli hipoglisemik ataklar olmasi durumunda mental retardasyon ve konvulziyonlar gelisir, MRG de beyaz
cevherde anomalilere rastlanir. Laboratuvar hipoglisemi, asidoz, orta yada ciddi hiperamonyemi saptanir. drarda 3-hidroksi-3-metilglutarik asid ve
I6sin katabolizmasinin proksimalinde yer alan metabolitler artar. Akut atak tedavisinde hidrasyon, hipoglisemi kontrolii, ve metabolik asidoza yone-
lik bikarbonat tedavisi yer alir. Uzun siireli tedavide protein alimi kisitlanir ve sekonder karnitin eksikligine ydnelik oral karnitin desteginde bulunu-
lur.

Olgu Sunumu: 6 aylik erkek hasta, 2 giindiir devam eden kusma ve halsizlik sikayeti ile basvurdu. Ozgeg¢misinden 6.gebelikten 2. yasayan oldugu,
soy gegmisinden anne ve babasinin akraba oldugu ve tiim kiz kardeslerinin (4 kisi) hipoglisemi ve konvulziyon nedeniyle kaybedildigi dgrenildi. Ol-
gunun fizik muayenesinde; genel durumu ve aktivitesi kotii idi ve asidotik solunumu mevcuttu. idrarinda keskin bir koku mevcuttu. Viicut isisi: Ak-
siller 36.7°C, Nabiz:136/dk, Solunum sayisi:40/dk, Laboratuvar degerlerinde; hemogrami normal; glukoz:37mg/dl; kan gazi degerlendirmesinde
pH:7.26, pC02:25, HC03:11.5,BE:-14; amonyak:51 (9-33), laktat:3.1(0.3-1.3); kan aminoasitlerinde;valin, methionin, prolin; idrar organik asitlerinde:glu-
tarik asit , 3-metil glutarik asit, 3-metil protonil glisin, 3-hidroksi-3-metil glutarik asit yiiksek saptandi. Mevcut bulgularla olguya 3-hidroksi-3-metil
glutarik asidiiri tamisi konularak akut atak tedavisinin ardindan diyeti diizenlenerek oral karnitin ile taburcu edildi.

Tartigma: Bu vaka ile akraba evliligi ile beraber hipoglisemi, konvulziyon gibi semptomlari olan olgularda metabolik hastaliklarin diisiiniilmesi ve bu
yonde idrarlarinin koklanmasinin énemi vurgulanmak istenmistir.



