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Çocuklarda nadir görülen vitamin B12 eksikli¤i; hematolojik problemlerin yan› s›ra geriye dönüflümsüz nörolojik komplikasyonlara yol açabilen
önemli bir hastal›kt›r. Biz de burada infantil vitamin B12 eksikli¤i olan bir vaka sunduk. 8 ayl›k k›z hasta, hastanemize solukluk, halsizlik, ifltahs›zl›k,
yutma zorlu¤u ile getirildi. Sadece anne sütü alan hastam›z otuz bir yafl›ndaki annenin ikinci gebeli¤inden yaflayan ikinci çocuk olarak sezaryenle
miad›nda 3360 gr do¤mufl. Alt› ayl›kken ek g›daya geçiflte bebek verilenleri yutmayarak reddediyormufl. Fizik muayenesinde, genel durumu orta, hal-
siz, huzursuz, apatik olan hastam›z›n özellikle ellerde ve ayaklar›nda eldiven tarz› hiperpigmentasyonu mevcuttu. Nörolojik olarak bafl›n› dik tutama-
yan hasta, henüz destekli oturam›yordu. Gözle obje takibi yapm›yordu. Laboratuar de¤erlendirilmesinde; RBC: 1,53 x10 /L, Hb: 5 g/dl, Hct: %14.2,
MCV: 93 fl, MCH: 32,7 pg, RDW: %34, WBC: 4500 /µl, PLT: 142,000 /µl olarak bulundu. Periferik yaymas›nda eritrositlerde makrositoz ve nötrofillerde
hipersegmentasyonu olmas› üzerine al›nan serum folik asit düzeyi: 16,5 ng/ml (4,2-19,9), serum vitamin B12 düzeyi: 58 pg/ml (160-900), serum homo-
sistein düzeyi 143 µmol/L (3,3-11,3) ölçüldü. Annenin serum vitamin B12 düzeyi normaldi. Total demir ba¤lama kapasitesi: 251 ug/dl, Ferritin: 222
ng/ml bulundu. Bu sonuçlarla hastada B12 vitamin eksikli¤i düflünülerek 100 µg vitamin B12 intramuskuler olarak on gün uyguland›. Üçüncü günde
retikülosit say›m› %1.6'dan %3.9 (>%2)'a yükseldi. Yat›fl›n›n 12. gününde haftal›k vitamin B12 enjeksiyonunu 3 ay boyunca almak üzere taburcu edil-
di. Tedavinin 21.gününde yap›lan muayenesinde bafl›n› tutabildi¤i, destekli oturmaya bafllad›¤›, yutma refleksinin normale dönerek kafl›kla beslene-
bildi¤i görüldü. Laboratuar incelemesinde Hb düzeyi 8.5 g/dl, vitamin B12 düzeyi 182 pg/ml (160-900), PLT: 449.000 /µl olarak ölçüldü. Hasta halen ta-
kibimizdedir. Bu vaka dolay›s›yla derin anemisi ve nörolojik bulgular› olan infantlarda vitamin B12 eksikli¤i olabilece¤i vurgulamak istendi.
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Hiperimmünglobulin D Sendromu: 5 Yafl›nda Bir Olgu
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Hiperimmünglobulin D sendromu otozomal resesif geçifl gösteren periyodik atefl sendromlar›ndan biridir. Bir hafta veya daha fazla süren atefl epizotla-
r› ile birlikte kar›n a¤r›s›, artrit/artralji, makülopapüler döküntü ile karakterizedir. Bu inflamatuar epizotlar her 4-6 haftada bir tekrarlar ve hastalar ataklar
aras› asemptomatiktir. Hiperimmünglobulin D sendromu Mevalonat kinaz genindeki mutasyonlar sonucu ortaya ç›kar ve Ig D'nin patogenezdeki rolü he-
nüz ayd›nlat›lamam›flt›r. Tan› ise klinik bulgular ve serum Ig D düzeyinin ( >100 IU/ml) olmas› ile do¤rulan›r. Biz yaklafl›k 6 ayd›r atefl nedeni bulunamayan
5 yafl›ndaki erkek hastan›n HIDS tan›s› almas›ndan dolay› sunmay› uygun bulduk. Atefl nedeni bulunamayan hastalarda periyodik atefl sendromlar›n›n da
ak›lda tutulmas›n› vurgulamak istedik.5 yafl›nda , erkek hasta S.B Ankara E¤itim ve Araflt›rma Hastanesi Çocuk Poliklini¤ine May›s 2005 'te kar›n a¤r›s›,
atefl, eklemlerde a¤r›, flifllik ve vücutta döküntü flikayetleri ile baflvurdu. Hastan›n flikayetleri ilk olarak 2 hafta önce bafllam›fl ve kulland›¤› çeflitli ilaçla-
ra ra¤men flikayetleri düzelmemifl. Fizik muayenesinde kan bas›nc› 100/60 mm/Hg , kalp tepe at›m› 84/dk, solunum say›s› 22/dk ve atefli 38.5 C (aksiller)
idi. Servikal bölgede yaklafl›k 1x1 cm boyutlar›nda birkaç adet lenfadenopati, üst ekstremite ve gövdede makülopapüler döküntüler ve eklemlerde has-
sasiyet mevcuttu. Di¤er fizik muayene bulgular› narmaldi. Laboratuar analizinde hemoglobin 8.2 gr/dl, beyaz küre say›s› 23.5x10 3/mm3, %80 nötrofil, hi-
pokromi ve anizositoz; sedimentasyon 90 mm/h, CRP 19.3 mg/dl ve serum Ig D düzeyi 309 ›u/ml idi ve di¤er immünglobulin düzeyleri normaldi. Serum fib-
rinojen düzeyi 502 mg/dl, ferritin 237 Mgr/dl ve serum Fe düzeyi 7 mg/dl olarak saptand›. Geri kalan tüm laboratuar bulgular› normal olarak saptand›. Pe-
riyodik atefl sendromlar› rekürren jeneralize inflamasyon ataklar› ile seyreden , infeksiyöz ve otoimmün nedenlerle aç›klanamayan bir grup kal›tsal has-
tal›kt›r. Bu grubun en çok bilinen ve görülen hastal›¤› FMF olup OR kal›t›m gösterir ve grubun di¤er üyelerinden epidemiyolojik , klinik ve genetik olarak
fakl›l›klar gösterir. HIDS ilk olarak 1984 y›l›nda tan›mlanm›fl olup rekürren atefl epizotlar›, artrit, artralji, deri lezyonlar› ve serum Ig D düzeyinin yüksek ol-
mas› ile karakterizedir. Ataklar kendini s›n›rlayan bir tablodur ve ataklar aras› hastalar tamamen asemptomatiktir. Ataklar 3-7 gün sürebilir ve de¤iflen
s›kl›klarla ortaya ç›kar. Yafl ile birlikte ataklar›n fliddeti ve s›kl›¤› azal›r. Amiloidoz ve renal hastal›k riski oldukça azd›r.
Hiperimmünglobülin D sendromu Mevalonat kinaz geninde mutasyon sonucu oluflur (12q24 'de lokalize olmufltur). Mevalonat kinaz kolesterol me-
tabolizmas›nda anahtar rol oynayan bir enzimdir ve mutasyonu mevalonik asitüri ile sonuçlan›r. Bizim düflüncemize göre yaflad›¤›m›z bölgede FMF
ne kadar s›k görülse de rekürren atefl ataklar› ile seyreden ve nedeni aç›klanamayan durumlarda HIDS'›n da düflünülmesi gerekmektedir.
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Kronik granülomatöz hastal›k (KGH), nikotinamid adenin dinükleotid fosfat oksidaz kompleksinin bozuklu¤u ile karakterize nadir görülen kal›t›msal bir has-
tal›kt›r. Bu hastalarda katalaz pozitif bakteri ve mantarlarla oluflan yineleyen enfeksiyonlar gözlenir. Özofagus, mide, barsak ve üriner sistemde malign ol-
mayan granulomlar geliflebilir ve lümen obstrüksiyonuna yol açabilir. Steroid ve antibiyotik tedavisiyle ortalama 15 gün içerisinde iyi yan›t al›n›r. Biz bura-
da 3.5 yafl›nda bir erkek hastada pylorda 7 mm kal›nl›¤›nda ve mesane posterior duvar›nda 16 mm kal›nl›¤›nda granulom saptanan olguyu sunmay› amaç-
lad›k. Kusma ve idrar yapmada güçlük çeken hastaya 2 mg/kg dozunda steroid tedavisi baflland›. Tedavinin 2.haftas›nda pylordaki granulomun tamamen
düzeldi¤i US inceleme ile saptand›. Cerrahi giriflimin kontrendike oldu¤u bu hastal›kta nadir olarak görülen granulomlar steroid ile tedavi edilebilir.
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