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Akrodermatitis enteropatika (AE), otozomal resesif kalitilan ve nadir goriilen bir hastaliktir. Kromozom 8g24.3 de kodlanan ginkonun transportunda
gbrev alan proteinin sentezinin bozulmasi nedeni ile ¢inko enterositlerin apikal membranindan sitoplazma igine taginamaz. Cinko eksikligi nedeni
ile malniitrisyon, kronik ishal, alopesi ve ekzamatdz dermatit gibi klinik bulgular olusur. Deri bulgulan genellikle agiz kenari, tirnak yataklari ve pe-
rianal bolge gibi mukoz membranlarin birlesim yerinde goriiliir. Serum ginko ve alkalen fosfataz diizeyleri diisiik bulunur. Tedavide oral veya paren-
teral ¢inko kullanilir. Hastalarin klinik bulgular ¢inko tedavisi ile geriler. 3 aylik erkek hasta 1aydir topikal tedavilere yanit vermeyen diyaper derma-
tit nedeni ile bagvurdu. Giinde 5-6 kez yesil sulu digkilamasi oldugu 6grenildi. Muayenesinde agirligi 4400gr (%3-10) idi. Nasal mukoza-deri birlesi-
minde, tirnak kenarinda, perioral, gluteal bdlgeyi de icine alacak sekilde perineal ve perianal bdlgede, skrotum, penis ve prepisiyumda ekzematoz
dermatitis vardi. Plazma ginko diizeyi 36mg/dl (N:79,5+6,5) bulundu. Akrodermatitis enteropatika diisiiniilerek duodenal biyopsi yapildi ve agizdan 2
mg/kg/giin elementer ginko basland. iki hafta tedavi aldiktan sonra dermatitin belirgin sekilde geriledigi gériildil.
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15 aylik kiz hasta, dogumdan sonra erken ddnemde baglayan, sulu ishal yakinmasi ile bagvurdu.Anne baba arasinda ii¢iincii derecede akrabalik ol-
dugu 6grenildi. Fizik incelemede viicut agirhg; 7,5 kg (<%3) ve boy; 76 ¢cm (%3-10) idi. Karinda distansiyon saptandi. Diger muayene bulgulari nor-
maldi. Laboratuvar incelemelerinde AST:112 1U/L (N:0-40), ALT: 104 1U/L (N:0-40), kolesterol 44 mg/dl (N:45-182mg/dl) ve trigliserit 109 mg/dl (N:32-
99 mg/dl) saptand. Lipoprotein elektroforezinde B-lipoprotein bandi izlenmedi. Yagda eriyen vitamin diizeyleri; E-vitamini: 0,74 mg/L (N:5-20), A vi-
tamini:11.6 pg/d! (N.30-65), B-karoten: 20.52 pg/d! (60-200), 25 OH vitamin D: 7.2 ng/ml (10-50) bulundu. Ust gastrointestinal endoskopide, tiim duode-
num mukozasi ddemli, diizensiz, beyaz goriinimdeydi ve duodenumdan alinan biopsi materyalinin incelemesinde, villus/kript orani normal olup vil-
luslarda enterosit stoplazmasinda belirgin vakuolizasyon vardi. Histopatolojik tani, yaygin intraepitelyal lipid birikimi gésteren duodeneum mukoza-
st olarak belirtildi. Bu bulgularla hastada abetalipoproteinemi tanisi kesinlesti.. Hastaya 800 U/giin E vitamini, 15000 U/giin A vitamini, 600.000 U i.m
D vitamini ve orta zincirli trigliserit iceren diyet bagslandi. Takibinde hastanin sikayetlerinde gerileme oldu, g6z ve ndrolojik tutulum acisindan izle-
me alindi. Abetalipoproteinemi otozomal resesif gegisli, nadir goriilen, lipoprotein metabolizma bozuklugudur. Hayatin ilk yilinda ishal ve gelisme
geriligi ile karakterlidir. Yagla birlikte nérolojik bulgular gelisir ve ilerler. Eritrositlerde akantositoz, serum kolesterol ve trigliserit diizeylerinde dii-
siikliik olup, lipid elektroforezinde silomikron, ¢ok diisiik dansiteli lipoprotein seviyeleri dlgiilemeyecek kadar diisiiktiir. Duodenal mukoza villus en-
terositlerinde lipid birikimi vardir. Ince barsakta mikrozomal trigliserit transfer protein (MTP) mutasyonuna bagl olarak MTP fonksiyon kaybi hasta-
higin bulgularindan sorumludur. Tedavide yagda eriyen vitamin destegi, uzun zincirli yagdan fakir, orta zincirli yagdan zengin diyet nerilmelidir.
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Siit gocuklugu déneminde kronik ishal nedenleri oldukga cesitli olup, etkin tani ve tedavi yontemleri uygulanmaz ise énemli morbidite ve mortalite
nedeni olabilir.Bu ¢alismada 2003-2006 yillari arasinda bdliimiimiize 4 haftadan uzun siiren ishal nedeni ile basvuran 24 aydan kiigiik 43 olgu ince-
lendi. Hastalarin ortalama yaslar 9.6+6,4 ay (1-24 ay) olup, %56,8 olgu erkekti. 17 olguda (%39,5) malniitrisyon saptandi. Etyolojik nedenler; inek sii-
tii protein alerjisi (10 olgu), kronik non spesifik ishal (7 olgu), karbonhidrat malabsorbsiyonu (6 olgu), intestinal lenfanjiektazi (5 olgu), ¢dlyak hasta-
Iigi (3 olgu), enfeksiyonlar (3 olgu), enfeksiyon sonrasi uzamis gastroenterit (2 olgu), abetalipoproteinemi (2 olgu), kistik fibrozis (2 olgu), mikrovillus
inklizyon hastalig (2 olgu), inatgi infantil kolit (2 olgu), IPEX sendromu (1 olgu) ve ‘Munchausen syndrome by proxy' (1 olgu) olarak siralandi. Mik-
rovillus inkliizyon hastalgi,IPEX sendromu ve 1 inatgi infantil kolit olgusu kaybedildi. Diger olgular nedene ydnelik tedavi ile halen izlemimizdedir.
Serimizde ilk sirada yer alan inek siitii protein alerjisi ilk 2 yasta kronik ishal etyolojisinde akilda tutulmalidir. Bu seride oldukga nadir gériilen has-
taliklarin da yer almasi bir pediatrik gastroenteroloji referans merkezi olmamizla iligkilendirilmistir.



