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OLGU SUNUMU

Bir Olgu Nedeni ile Kistik Fibrozis' e
Bagli Mekonyum Ileusu' nun Prenatal
Sonografik Tanis1 ve Kistik
Fibrozis' in Neonatal Donemde
Taranmasi

Ali Riistiit ERGUR, Yusuf Ziya YERGOK, Erciiment MUNGEN, A.Aktug ERTEKIN, ismet YILDIRIM
GATA Haydarpasa Egitim Hastanesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum Klinigi

OZET

BIiR OLGU NEDENI, ILE KiSTIK FIBROZIS'E BAGLI MEKONYUM ILEUSU'NUN PRENATAL SONOGRAFIK TANISI
VE KISTIK FIBROZIS'IN NEONATAL DONEMDE TARANMASI

Kistik fibrozis otozomal resesif gegis gosteren, ekzokrin glandlardan koyu, yapiskan miikiis sekresyonu ile karakterize fa-
tal bir hastaliktir. Mekonyum ileusu ise, kistik fibrozisli yenidoganlarin yaklasik % 10-20'sinde goriilen erken bir klinik be-
lirtidir. Prenatal dénemde erken sonografik bulgulari; karin gevresi élgiimlerinin haftasina goére énde olmasi, distandi igi
mekonyum dolu bagirsak anslari, akojenite artisi ve polihidramnios'dur. Bu sonografik bulgular éncelikle mekonyum ileu-
su'nu ve bunun en sik sebebi olarak da kistik fibrozisi diigiindiirmelidir. Bir olgu nedeni ile mekonyum ileusu ve Kkistik fib-
rozis'in sonografik bulgulari ve yenidoganin kistik fibrozis taramasi irdelendi.

Anahtar Kelimeler: Mekonyum ileusu, kistfk fibrozis, sonografi.

SUMMARY .

A CASE REPORT: PRENATAL DIAGNOSIS AND NEONATAL SCREENING OF THE CYSTIC FIBROSIS

Cystic fibrosis is an autosomal recessive, fatal disorder and is associated with thick, viscid mucous secretion from eksoc-
rin glands. Meconium ileus is the earliest clinical manifestation of cystic fibrosis in 10-20 % of affected patients. Sonog-
raphic findings in the prenatal period are large abdominal circumference measurement according to gestational week,
distended bojel loops with meconium, increased echogenecity and polyhydramnios. These sonographic findings may le-
ad to suspect meconium ileus and the most observed ethiologic disorder, cystic fibrosis. Sonographic findins of meconi-
um ileus and cystic fibrosis and the screening of cystic fibrosis in the neonatal period has been evaluated by way of a ca-
se.

Key Words: Meconium ileus, cystic fibrosis, sonography.

tarif edilmistir (3). Pankreas yetmezligine baglh intesti-

istik Fibrozis, otozomal resesif gecis gosteren A
K ges B nal absorbsiyonda bozukluk, buna bagli neonatal me-

hastaliklar icerisinde en sik goriilen, ekzokrin

glandlardan koyu yapiskan mukus sekresyonu
ile karakterize, akciger enfeksiyonu, pankreas yet-
mezligi ve terde yiiksek elektrolit miktar1 ile seyreden
fatal bir hastaliktir (11). Neonatal insidansi 1/2500-
3000'dir (2). Kistik Fibrozisg eni 7. kromozom tizerin-
de olup, epitelyal hiicre membranlarinda CI iyon
transportunu regiile eden proteini (Kistik Fibrozis
Transmembran Regiilator-CFTR) kodlar (3). Klor
transportunda defekte yolagan 100'e yakin mutasyon
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konyum ileus, distal intestinal obstriiksiyon sendro-
mu (DIOS), rektal prolapsus, konstipasyon ve sonra-
dan kazanilmis megakolon olusumuna yol agar (4).
Mekonyum ileusu kistik fibrozisli yenidoganlarin
yaklagik % 10-20'sinde goriilen erken bir klinik belir-
tidir (5). Antepartum donemde yapilan sonografik
kontrollerde ileri derecede distandii bagirsak anslari,
ekojenita artis1 ve karin gevresi 6lglimlerinde haftasi-
na gore artis izlenir. Her ne kadar bu goriiniim kistik
fibrozis'in etken olmadigi mekonyum ileus vakalarm-
da da izlenebilirse de, kistik fibrozis'in neonatal do-
nemde arastirilmasi i¢in uyarict olmalidir. Bahsedilen
sonografik bulgular1 ve kistik fibrozis lehine aile
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Resim 1. Ultra.sonogra.fide mekonyum ile ileri derecede genislemis
bagirsak anslart ve karin f evresi olgiimiiniin haftasina gore énde
oldugu goriilmektedir.

anamnezi olan biitlin yenidoganlarda mutlaka kistik
fibrozis taramasi olan, tripsinojen serum diizeyleri ve
en sik goriilen AF508 ve AI506 mutasyonlar arastiril-
malidir (2).

Antenatal donemdeki sonografik bulgular ile kis-
tik fibrozis ve mekonyum ileusu siiphesi uyandiran
ve postpartum donemde de tanisini onayladigimiz bu
olgu ile kistik fibrozis de mekonyum ileusu'nun pre-
natal sonografik tanisini ve dogumdan sonraki do-
nemde kistik fibrozis taranmasini irdelemek istiyoruz.

OLGU

Bayan B.T., 28 yasinda ikinci ¢ocuguna 33 haftalik
gebe iken poliklinigimize basvurdu. Anamnezinde,
bagka bir merkezde yapilan 6nceki kontrollarinda ve
ilk gebeligi vedogumu ile ilgili bir patoloji olmadigi
saptandi. Yapilan muayenesinde ve laboratuvar ince-
lemelerinde, sonografi disinda biitiin parametreler
normal idi. Sonografik muayenesinde ise; fetal biyo-
metrisi karin ¢evresi disinda haftasi ile uyumlu, ver-
teks prezentasyonunda tek, vital fetus saptandi. Fetal

: AMHIODS

Resim 2. Ultrasonografide artms amnios siviss izlenmektedir.

abdomen mekonyum ile ileri derecede genislemis ve
ekojenitesi artmig bagirsak anslari ile karakterize ol-
mak tizere distandii idi ve karin ¢evresi Olglimleri haf-
tasina gore 4 hafta 6nde idi (Resim 1). Amniyos sivisi
da normalden oldukga fazla, polihidramnios karakte-
rindeydi (Resim 2). Polihidramniyosun eslik ettigi bu
asirt distandii bagirsak anslari intestinal obstriiksiyon,
dolayisiyla mekonyum ileusu olarak degerlendirildi.
En sik mekonyum ileusu etkeni olarak da kistik fibro-
zis diisiinlildii.Bu haftalarda prognoza faydali yapila-
bilecek fazla bir sey olmadigindan, vajinal dogum
yaptig1 38. haftaya kadar spontan takip edildi. Bugii-
ne kadarki sonografik kontrollarinda ayni patolojik
goriiniim devam etti. 38. gebelik haftasinda abdomeni
asir1 derecede distandii 4100 gr. agirhiginda normal,
canli bir kiz bebek vajinal yoldan dogurtuldu (Resim
3). Batin radyografik kontrolunda; bagirsaklarda gaz
veya mekonyuma ait bulgu izlenemezken, sadece mi-
dede gaz saptand1 (Resim 4). Yenidoganin yapilan la-
boratuvar incelemelerinde patolojik degerler saptan-
madi.Yukardaki bulgular ile birlikte neonatal ilk 24
saatte defekasyon da izlenmeyince mekonyum ileusu
tanist ile exploratris laparotomi yapildi. Bu arada trip-
sinojen ve genetik mutasyon ¢aligmalart ile kistik fib-
rozis aragtirmasi i¢in spot kan oérneklemesi yapildi.

Resim 3. Kistik fibrozise bagls mekonyum ileusu nedeniyle distan-
dii olmugs abdomen giviintiisiiyle 4100 gr. agirlyjinda kiz yenido-
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Resim 4. Tenidoganda yapilan direkt batin radyograminda, mi-
de havasi disinda bagirsaklarda gaz ve sivi ekojentesi izlenmemek-
tedir.

Operasyonda genis bir ileal ansda nekroz ve dilatas-
yon mevcut idi, ileal rezeksiyon ve anastomoz yapil-
du. Patolojik incelemede kistik fibrozis dogrulandi ve

gaitada a-kemotripsin aktivitesi anormal patolojik
olarak raporlandi. Spot kan 6rneklerinde immiinore-
aktif tripsinojen diizeyleri yiiksek, yapilan genetik
analizinde ise homozigot AF508 mutasyonu saptana-
rak mekonyumi leusu'nun kistik fibrozis sonucu ge-
listigi anlagild1. Fetus postoperatif 6. giinde sepsis ne-
deni ile ex oldu. Yapilan otopsi sonucunda ise; akci-
ger, pankreas ve ileum da miikoz, kistik odaklar sap-
tandi. Mikroskopide ise, yiiksek kolumnar epitel Ue
doseli kistik bosluklar ve papiller yapilar-tipik idi.

TARTISMA

Kistik fibrozis otozomal resesif ge¢is gosteren, fa-
tal ve giiniimiizde takip ve tedavi imkanlar1 oldukga
artmus bir hastalik oldugundan, prenatal tanisi, ncona-
tal ve sonraki donemlerde takibi ve tedavisi acisindan
onemlidir (1). Kistik fibrozis aile hikayesi olmayan

hastalarda, serum alfafetoprotein'in 16-19'uncu hafta-
larda yiiksek olmasi, sonografide fetal abdomen degi-
sik boliimlerde ekojenite artisi, 24-25"inci haftalarda
hafif fetal asit varligi, amnios mayide azalmis gamag-
lutamiltranspeptidaz aktivitesi ve alfafetoprotein de-
gerleri prenatal tanida siiphe uyandirmalidir (6). Ol-
gumuzda ise bunlarin biiylik boliimii ileri gebelik
haftasinda bize bagvurdugu i¢in yapilamadi.

Son trimesterde kistik fibrozis'e bagli mekonyum
ileusu'nun tanisinda sonogra’inin yeri biiyiiktiir. Obs-
triiksiyona bagli genislemis bagirsak anslari, fetal ab-
domende ckojenite artis1 ve polihidramnios baslica
sonografik bulgulardir (4). Olgumuzda da, asir1 dere-
cede genislemis bagirsak anslari, artmig karin ¢evresi
Olciimleri, yer yer ekojenita artis1 ve polihidramnios
baslica sonografik bulgularimiz idi. Bagirsak anslari
ileri derecede genislemis oldugundan, hangi segmen-
te ait oldug ayirt edilemedi fakat direkt abdominal
radyogramda mide havasi disinda bagirsak ile ilgili
imaj goriilemediginden bunun yukari seviyelerde bir
obstriiksiyon oldugu diisiiniildii.

Kistik fibrozis genetik gecis gosteren, fetal ayni za-
manda da takip ve tedavi imkanlar1 oldukca artmis
bir hastalik oldugundan, neonatal donemde risk gru-
bundaki yenidoganlar taranmasi 6nem kazanmakta-
dir. Bunun i¢in Oncelikle immiinoreaktif tripsinojen
diizeylerine bakilmakta, 95'inci persentil ve {izerinde-
kilerde genetik mutasyon taramasi yapilmaktadir (2).
Mutasyon saptananlarda ise ter testi ile terde Na ve CI
miktarlarinin yiiksek diizeylerde tesbit edilmesi ile ta-
n1 konmaktadir. Boylelikle ihmal edildiginde fetal so-
nuclar dogurabilen kistik fibrozis'in erken donemde
tanis1 konarak survi ¢ok artirilmakta ve yasam kalitesi
yiikseltilmektedir.

Prenatal donemde, yukarda bahsedilen sonografik
bulgular ile karsilasildiginda, mekonyum ileusu'nun
kistik fibrozise bagli olabileceginin diistiniilmesi, bu
grup yenidoganlar lehine bir karar olacaktir.
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