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POSTER BILDIRILER

[P-164]
PERINATAL LETAL HiPOFOSFATAZYA: OLGU SUNUMU

GONUL YARDIMCI', AYLIN KILINC UGURLU', ESRA KILIC? ESRA KOCKUZU?, MEHMET BOYRAZ'

1 ANKARA BILKENT SEHIR HASTANESI COCUK ENDOKRINOLOJI KLINIGi
2 ANKARA BILKENT SEHIR HASTANESI COCUK GENETIK KLINIGI
3 ANKARA BILKENT SEHIR HASTANES| COCUK YOGUN BAKIM KLINIG|

Giris: Hipofosfatazya dokuya 6zgli olmayan alkalen fosfataz izoenzimini kodlayan ALPL geninin islev kaybr mutasyonlarindan kaynakla-
nan dogustan metabolizma bozuklugudur. Alkalen fosfataz tarafindan hidrolize edilemeyen inorganik pirofosfat kemik mineralizasyonunu
giicli sekilde inhibe eder; pridoksal-5-fosfat biriken diger bir substrattir ancak beyinde eksildigi icin vitaminBé bagimli konviilziyonlara
neden olur

Olgu: 21 yasinda annenin birinci gebeliginden birinci yasayan olarak miad 2500 gram C/S ile dogan; ekstremite kisaligi olan Suriye uyruk-
lu hasta, ndbetlerinin siklasmasi ve solunum sikintisinin gelismesi lizerine 6 aylikken tarafimiza sevk edilmis; yogun bakimda mekanik
ventilatorde izlenmekteydi. Fizik muayenesinde VA: 4.8kg(-3.5 sds) Boy:59 cm(-2.9 sds) BC:43 ¢cm(0,05 sds) idi. Hastanin kafa kemikleri
yumusak, on fontaneléx6 cm ve arka fontanel3x3 cm idi; boynu kisa, gogis kafesi kiicuk, ekstremiteler kisaydi. Laboratuar degerleri:-
Ca:10,3 mg/dL P:5,9 mg/dl ALP:1 U/L(Normal aralik: 70-350); PTH: 31ng/L 25 OH Dvitamini:49 nmol/L idi. Kontrol ALP degerleri 0,1,2 U/L
gibi cok diisiik degerler saptandi. Kemik grafilerinde yaygin ossifikasyon yetersizligi, tibiler kemiklerde kisalik ve metafizyal diizensizlik
vardi. Olguda substrat birimi, plazma pridoksal-5-fosfat (PLP) 620.9 pg/L (5-50), idrar fosfoetanolamin 7167 pmol/g kreatinin (15-341)
yuksekti. Babanin ALP degeri: 29 U/L (40-120), annenin ALP degeri normaldi. ALPL gen dizi analizinde: NM_000478.5: (c.394G>A) (p.A-
a132Thr), patojenik mutasyonu homozigot olarak saptandi. Baba da ayni mutasyon heterozigot olarak saptandi. Annenin genetik calis-
masl| devam etmektedir.

Konviilziyonlarina ydnelik, mevcut antikonviilzan tedavisine pridoksin eklendi. Asfotaz alfa tedavisi icin endikasyon disina basvuruldu
fakat agir akciger hipoplazisi ve eslik eden akciger enfeksiyonu nedeniyle yatisinin 25. giiniinde solunum yetmezliginden kaybedildi.

Sonuc: Ciddi kemik deformiteleri, toraks hipoplazisi, solunum sikintisi, konviilziyonlari olan ve ALP degeri cok diisiik olan hastada pe-
rinatal letal hipofosfatazya distinilmeli; mortalitesi cok yiiksek olan bu hastalikta enzim replasman tedavisi, asfotaz alfa verilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Hipofosfatazya, konviilziyon, asfotaz alfa

XXVIIL. ULUSAL PEDIATRiK ENDOKRINOLOJi VE DiYABET KONGRESI

XXII. DIYABET EKiBi KURSU & I1.GOCUK ENDOKRINOLOJISINDE ARASTIRMALAR KURSU
30 NiSAN - 5 MAYIS 2024 ACAPULCO KONGRE MERKEZi GiRNE, KKTC \\

323



