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Yakinma: Kan alinan yerlerinde
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6ykﬁ: Genel durumu iyi olmasina ragmen postnatal

birinci ginunde bu nedenle yenidogan yogun bakim
unitesine yatis



D.O., 1/365, Kiz, Izmir

Ozgecmisi:
Prenatal: Takipli gebelik, sorunsuz

Natal :Zzamaninda normal spontan vajinal'yolla 3200g
Apgar skorlari: 8/9

Annenin ilk gebeligi.

Soygecmisi:

* Anne: 25 yasinda, saglikl,
*Baba: 27 yasinda, saglkli

* Anne-baba arasinda akrabalik yok



Fizik Muayene

Genel durumu orta, hipotonik

KTA : 130/dk
Solunum Sayisi:38/dk
VS : 37°C
Vicut Agirligr : 3150g
Boy : 53cm
Bas cevresi : 38cm
Hafif ikterik

Karaciger sag MKH’ta 2 cm ele geliyor.
Yenidogan refleksleri aliniyor.




Laboratuvar

Tam kan sayimiu:

Hgb:11.7 g/dl, BK: 4.900/mm? PIt: 94.000/mm?* MCV:100fL

Koagulasyon testleri:

PT:22.5sn, aPTT:57sn, /INR:2
Kan gazi: pH: 7.42 pCO,: 38 HCO3: 21
C-reaktif protein: 2, Amonyak: 72 ug/dL

Biyokimya:
Glukoz: 92 mg/dl, Na:145mEqg/L, K:3.9mEq/L, Cl:100 mEqg/L



Laboratuvar

Biyokimya:
Ca:9.2mg/dl, P: 4 mmol/L, ALP: 455 u/L
BUN: 7.4 mg/dl, Kreatinin: 0.32mg/dl, Urik asit: 2.4 mg/d|
ALT: 39 U/L, AST: 83 U/L, GGT:20 U/L, T.protein: 6.1 g/dl,

Albumin: 3.7 g/dI
Total Biliriibin: 9.5 mg/dl, Direkt Biliriibin: 4.7 mg/dI



Laboratuvar

TORCH-Hepatit belirleyicileri: Ozellik yok.

Serum a-antitripsin diizeyi : Normal.

Serum a-fotoprotein diizeyi : 92 000 ng/mL

Ferritin: 2452 ng/mL

Idrar organik asit profili, TANDEM MS ile acil karnitin profili,

kan ve idrar amino asitleri: Normal.
Idrarda indirgen madde: Saptanmad..

Kemik iligi aspirasyonu: Depo hicresi yok.



Goruntuleme

Batin USG:

Karaciger artmis boyutlarda, diizgiin konturlu, safra kesesi duvar
kalinhigl ve transvers capi normaldir. Intrahepatik, ekstrahepatik
safra yollari olagandir. Dalak 82 mm ile artmis boyutlarda,
homojen olarak izlenmektedir

Portal Sistem Doppler USG: Normal
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Goriuntuleme

Batin MRG: Periportal
fibrozis. Periportal, perisplenik,
bagirsak anslari arasinda sivi
mevcut. T2 agirhkli kesitlerde
karaciger ve -pankreasta diffuz
heterojen dusiik sinyal




Bukkal mukoza biyopsisi: Hemosiderin birikimi

TANI: Néonatal hemokromatoazis



Tedavi

Anne sutu + multivitamin destegi

Antibiotik tedavisi

K vitamini, Taze Donmus Plazma destegi
Spironolakton, furosemid

1g/kg/doz Intravenoz Immunglobilin (2 kez)
Cift volum ‘exchange’ transfiizyon
Antioksidan Kokteyl:

Selenyum
N-asetil sistein
E vitamini



Postnatal 35. gun

Fizik inceleme:
Vicut agirhgi: 3600g (5p)
Boy :54cm (29p)

Belirgin ikterik,

Karaciger sag MKHta  1cm sert
kivamda ele geliyor, dalak sol MKH’ta
2 cm ele geliyor, Traube alani kapall,

asit mevcut



Laboratuvar

Tam kan sayimiu:
Hgb:8.7 g/dl, BK: 11 500/mm? PIt: 93.000/mm?
MCV:98fL
Koagulasyon testleri:
PT:26.5sn, aPTT:62.9sn, INR:2.4
Kan gazi: pH: 7.36 PCO2: 43mmHg HCO3: 25mmol/L

Biyokimya:
Glukoz: 45 mg/dlI

Na: 134mEq/L, K: 3.9mEqg/L, Cl: 102mEqg/L



Laboratuvar

Biyokimya:
Ca:9.2mg/dl, P: 4 mmol/L ALP: 1119 U/L

BUN: 15.9 mg/dl, Kreatinin: 0.39 mg/dl Urik asit: 2.4 mg/d|
ALT: 99 U/L, AST: 259 U/L, GGT: 26 U/L, T.protein: 8.0 g/dI
Albumin: 4.2 g/dl Total Bilirlibin: 21.9 mg/dl Direkt Biliriibin:
15.3 mg/dl

C-Reaktif protein: 12

Amonyak: 117 pg/dL



IVIG+Exchange Transfuizyon Tedavisi

Once Sonra (1.giin) Sonra (7-.gif|n) |
ALT (U/L) 99 39 AL (\ad~
AST (U/L) 259 83 . |\ 90
Total biliriibin 219 YN 14
(mg/dl) '
Direkt biliribin 155 || 47 13.2
(mg/dl)
ALP (UJL) - 1119 455 1100
PZ (sn) . . | 268 225 26.0
PIT (sn) | 62.9 225 63.2

"INR 2.4 2 3



IVIG + ET tedavisi sonrasi protrombin zamani degisimi

Rand EB. Et al. J Pediatr 2009;155:566-71



Klinik gidis
Karaciger nakil konseyi:

Canli  vericiden karaciger
nakil karari (postnatal: 45. giin)
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Klebsiella pneumoniae sepsisi




Neonatal Hemokromatoazis

Herhangi bir nedenle agir fotal karaciger hasari fenotipi

2

Sonuc: demir birikimi

1. Gestasyonel alloimmun-karaciger hastaligi (GALD)
(olgularin >%95’i)

2. Gestasyonel alloimmun karaciger hastaligi disi (Non-GALD)

e Trizomi 21
e Deoksi-guanozin-kinaz gen mutasyonlarina bagli mitokondrial DNA deplesyonu
e Delta-4-oksosteroid rediktaz eksikligi-safra asit sentez bozuklugu



Neonatal Hemokromatoazis

Herhangi bir nedenle agir fetal karacigerhasari‘fenotipi

Sonuc: demir birikimi

\

1. Gestasyonel alloimmun karaciger hastaligi (GALD) (olgularin
>%95)

‘Fotal hepatosit Ag’e karsi plasentadan gec¢en
maternal IgG tipi antikorlar nedeniyle olusan hepatosit hasar/’

/

2. Gestasyonel alloimmun karaciger hastaligi disi (Non-GALD)



/Heterojen hastalik <«¥ \

Hafif - agir

* Postpartum birkac¢ saat ya da gun icinde;
hipoglisemi
belirgin koagulopati

* IUGR

& Prematiir dogum /




/~ Oligohidroamnios
* Fotal hidrops

* Fotal hepatomegali

* Fotal asit
\_ /

7+ 2.,3. trimesterde beklenmedik intrauterin 6liim N

* Fotusun histolojik incelemesi: akut karaciger hasari bulgulari

* “Anne-baba akrabalig| beklenmez

\° Annede: SLE, otoimmun tiroidit, vaskulit 6ykusu /




21|+ Ciltte ‘harlequin’ renk degisikligi

| ¢ Renal tibuler disgenezis
* Neonatal diabet

Fizik Muayene

ﬂjlgu yok veya hafif veya tipik karaciger yetm. bulgm
Sarilik

Kanamalar
Portal hipertansiyon
Hepatomegali olmayabilir (%68)

* Viral, bakteriyel enfeksiyon, perinatal asfiksi, dogumsal
metabolik hastaliklari taklit eder.

e Geri donuslu hipopituitarizm




Laboratuvar

f-lipoglisemi \
* INR>4.5

* Hiperamonemi

* Hipoalbuminemi

e ALT, AST nadir olarak >100 U/L

* Serum a-fotoprotein diizeyi >100 000 ng/mL
*  Total biliriibin >30mg/dL

* Ferritin yuksekligi 800-10 000 ng/mL

* Transferrin hipersatiirasyonu >%95-100

&Aélr trombositopeni <50 000/mm?3 /




Goriuntuleme

K Patent duktus venozus

MRG (T2 agirlikh kesitlerde):

Fotal MRG’de karacigerde benzer bulgular

3

Ozellikle pankreas, kalp ve adrenal bezlerde

Siderozis- dusuk-sinyal (olgularin %90inda +)




Bukkal mukoza biyopsisi: Hemosiderin birikimi

Her zaman olmayabilir (1/3)

Karaciger dokusunda immunhistokimyasal olarak
C5b-9 kompleks boyanmasi
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Aile egitimi

Diger gebelikte GALD tekrari %90

TCGHBD Giincelleme Toplantisi



GALD tedavisi

!
} }
Antenatal Postnatal
IVIG IVIG + ET




Antenatal Tedavi

* Diger gebelikte GALD tekrari %90

* Anneye 14., 18. gebelik haftasinda ve sonra doguma
kadar haftalik 1g/kg/doz intraven6z immunglobiilin

(IVIG)

* Tedavi basaris1 % 100

© Fétal/neonatal karacigerin plastisite yetenegi A\

TCGHBD Giincelleme Toplantisi



Postnatal Tedavi

* Intravendz immunglobulin (IVIG)
1. ve 8. gtin 1g/kg/doz (1,2 veya.3 doz)

* ‘Exchange’ transfiizyon (ET)

Hesaplanan kan volumuntn iki kati tam kanla, TDP ile

4 N
IVIG + ET = sag kalim %75-79

Karaciger nakli > graft sag kalimi 1. yil %$84.2
A\ 5.yil %68.4




Son sOz

/ Antenatal ya da postnatal agir karaciger hastah}
bulgulari olan her yenidoganda NH dusiuintiilmeli

* Antenatal IVIG tedavisi %100 basarili

* Postnatal IVIG + ET tedavisi %75-79 basarili

* Maedikal tedavi basarisizhginda karaciger nakli

* Desferrioksamin, PG, antioksidan kokteyl tedavilerin

Qegerliligi yok (sag kalim <%20) J




