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OZET -

Konjenitalrikets, riketsln nadir gériilen bir formudur.
Bu makalede, emmeme ve ©&ksiiriik sikayetleri Ile
getirilen ve konjenital rikets tanisi alan yedi giinliik erkek
hasta, ilgili literatiir gézden gegirilerek takdim edilmistir.
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infantlarda, iskelet bozukluklarinin en sik sebebi,
nutrisyonel eksikliklerle ilgilidir (1). Bunlardan D vitami-
ni eksikligine bagh rikets, gelismekte olan lilkelerde ha-
len 6nemli bir saglik problemidir. Cin'de %25 ile %49
arasinda, Tirkiye'de ise istanbul'da gecekondu bdlge-
lerinde %19, kdylerde %14.7, Ege bodlgesinde %6.9 gi-
bi yiliksek oranlarda gorildiigii bildirilmistir (2,3). Hasa-
noglu (3) ve ark.nin galigmasinda, anne ve kordon kan-
lari incelenen bir ayhik bebeklerde, serum 25-hidrok-
sikolekalsiferol (25 HCC) diizeyleri olgiildigiinde, kis
aylarinda dogan bebeklerin %66.7'sinde, yaz aylarinda
dogan bebeklerin %36.4'iinde serum 25 HCC seviyele-
rinin azalmis oldugu tespit edilmistir. Altmis anne ve 60
kordon kaninda serum kalsiyum, fosfor, alkalen fosfa-
taz, magnezyum ve serum 25 HCC degerleri olgiilerek
yapilan diger bir ¢calismada, anne ile kordon kani 25
HCC degerlerinin birbirleri ile iligkili oldugu, kig aylarin-
da annelerin yetersiz beslenmeleri, yaz aylarinda ise
gilines i1sinlarindan yeterince yararlanmamalarina bagh
olarak yenldogan bebeklerin gcogunlugunun D vitamini
seviyeleri azalmis olarak dogdugu gosterilmistir (4).

Bu makalede, emmeme ve Oksiiriik sikayetleri ile
getirilip konjenital rikets tanisi alan yedi giinliik bir vaka
nadir goriilmesi sebebiyle takdim edilmistir.
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SUMMARY

Congenital rickets is a rare form of rickets. In this
paper, a 7-day-old boy who admitted because of lack of
sucking and cough and diagnosed with congenital rickets
was presented and the related literature was reviewed.
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OLGU SUNUMU

Yedi giinliik erkek hasta, emmeme ve Oksiiriik
sikayetleriyle getirildi. Oykiisiinden, 21 yasindaki anne-
nin ikinci gebeliginden, miadinda evde ebe yardimiyla
dogdugu, dogduktan hemen sonra agladigi, morarmasinin
ve erken membran riiptiiriiniin olmadigi, iki giindiir em-
mesinin bozuldugu ve Oksiiriigiiniin ortaya ciktigi, soy-
gecmisinde anne ve baba arasinda akrabalik olmadigi,
ilk cocuklarinin saghkl oldugu 6grenildi.

Fizik muayenesinde, atesi 36°C, nabzi 160/dk, so-
lunumu 48/dk, tansiyon arteriyeli 60 mmHg, agirhg:
2750 gr (25-50 persentil), boyu 50 cm (50 persentil),
bas cevresi 34 cm (25-50 persentil), gogis cevresi
32.5 cm, karin gevresi 32 cm idi. Genel durumu iyi
degil, hipotonik idi, periferik ve perioral siyanozu vardi,
on frontal 4x5 cm genislikte, sagittal sutur agik idi, to-
raks muayenesinde, interkostal retraksiyonlari ve bilate-
ral yaygin krepitan raileri mevcuttu, emme ve yakala-
ma refleksleri zayif olarak aliniyordu. Diger sistem
muayene bulgulan normal idi.

Laboratuvar incelemesinde, idrar tetkikinde pH 6,
dansite 1009, mlkroskobisinde her sahada 10-15 I6ko-
sit gorildii. Hemoglobin 19.1 gr/dl, beyaz kiire
6800/mnv’, periferik kan yaymasinda, sola kaymasi
mevcut, toksik granulasyonu miisbet, trombositleri bol
kiimeli idi.

Kan sekeri 52 mg/dl, kan iire azotu 12 mg/dI,
kreatinin 0.9 mg/dl, sodyum 134 mmol/L, potasyum 3.9
mmoVL, kalsiyum 9.7 mg/dl, fosfor 3.3 mg/dl, alkalen
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Tablo 1. Preterm infant, gocuk ve erigkinlerde normal
degerlerin karsilastiriimasi
Pterem

yoniéogan Cocuklar

(3-10 hafta) (1-10 yas) Erigkinler
Aikaien fosfataz
(UL) <1500 170-800 90-300
Kalsiyum (mmol/L) 2.14-2.65 2.20-2,68 2.15-2.55
Fosfor (mmol/L) 1.50-2.55 1.20-1.95 0.50-1.40

fosfataz 502 U/L idi. SGOT 32 U/L, SGPT 43 U/L idi.
Anne serumunda kalsiyum 10 mg/dl, fosfor 3.2 mg/di.
aikaien fosfataz 211 U/L idi. Preterm infant, gocuk ve
eriskinlerde kalsiyum, fosfor ve aikaien fosfatazin nor-
mal degerleri Tablo 1'de gdsterilmistir (5). Beyin omiri-
lik sivisi (BOS) tetkiki norma! idi. VDRL negatif,
TORGH serolojisinde anti CMV ve anti rubella 1gG ve
IgM antikorlari menfi idi. idrar ve kan aminoasitleri
normal idi. Toraks grafisinde, humerus ve kostalarda
demineralizasyona bagl dansite azalmasi, sag akciger
Ust zonda daha belirgin olmak Uizere, her iki akcigerde
yaygin interstisyel infiltrasyon mevcuttu. El bilek grafi-
ginde, ulnada daha bariz olmak Ulzere radius ve ulna-
nin distai uglarinda dizensizlik ve ganaklasma dikkati
cekiyordu. Kan kultiriinde stalilokokkus epidermidis,
bogaz kdltirinde enterobakter lredi.

Hasta akciger enfeksiyonu ve konjenital rikets tani-
lanyla yatirihp, akciger enfeksiyonuna yonelik, destek
tedavisinin yaninda penisilin G v© gentamisin. riketsi
icin de 2000 IU/gin dozunda orai D vitamini baslandi.
Takibinde gene! durumu giderek kotilesti, klinik ve la-
boratuvar bulgulariyla sepsis gelistigi dlstnllerek anti-
biyotikleri sefalosporinle degistirildi. Buna ragmen ak-
ciger enfeksiyonu kontrol altina alinamayan ve yatisinin
15. gliniinde yaygin damar igi pihtilasmasi gelisen has-
ta sepsisten kaybedildi. Postmortem BOS incelemesi
normal, kan kultirinde klebsieila redi, akciger biyopsi-
si pulmoner kanama, karaciger biyopsisi normal kara-
ciger dokusu olarak rapor edildi.

TARTISMA

Gercek fetal veya konjenital rikets (KR) nadir
gorilen bir hastaliktir. Biyolojisinde, kalsiyum ve D
vitamini eksikliginin eslik ettigi agir maternai nutris-
yonel osteomalazi. maternai hipoparatiroidi veya hi-
perparatiroidi, anneye uzun sire magnezyum sulfat
verilmesi veya gebelik sirasinda fosfatli lavman kulla-
nilmasi sorumlu tutulmaktadir. Vakalarin biyik ¢ogun-
lugunda rikets tanisi, tesadifen kirik veya diger iske-
let disi komplikasyonlarin sebepleri arastirilirken kon-
maktadir (1.6,7).

Hastamizin annesinden alinan éykld ve annesinin
kiinik ve laboratuvar muayene bulgulari ile yukarida
sayllan ve konjenital riketsin etyolojsinde roi oynayan
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faktorlerden higbirisinin varhdr net olarak gosterilemedi.
Ancak hastamizin kis ayinda dogmus olmasi, éykiden
annenin D vitamininden fakir diyetle besleniyor olmasi,
uzun kemiklerin radyografik tetkikinde orta derecede
demineralizasyonun varligi ve kan biyokimyasinda fos-
for de@erinin alt sinirda olup, aikaien fosfatazin orta de-
recede ylksek bulunmasi ile etyolojide maternai nutris-
yonel osteomalazinin sorumlu olabilecedi dusunilda.

Klinikte, 6n fontanelde, kranial sutlrlerde ve kos-
tokondral eklemlerde genisleme (rasitik rosari), Harri-
son olugu, nefes darligi, 6kslrik ve morarma gibi solu-
num problemleri ve konvulziyonlar yenidogan doéne-
minde gorilebilecek semptom ve bulgular arasindadir.
Ayrica, maternai D vitamini eksikligi olan vakalarda, fe-
tal diglerde enamel olusmasinda ve kemiklerde ossifi-
kasyon bozuklugu ve fetaninin eslik ettigi neonatal hipo-
kalsemi gorilebilmektedir (7-11).

Laboratuvar incelemesinde, genellikle serum kal-
siyum seviyesi normal veya duslk, hipofosfatemi ve
ylksek aikaien fosfataz saptanir. Kan 25 HCG seviyesi
8-15 ng/ml dlzeyinin altindadir. Buna karsilik 1-25 dihi-
droksikoiekalsiterol (1,25-(OH)2D) seviyesi normal,
dusik veya ylksek olabilmektedir (8,10). Radyolojik ta-
nida en uygun bdlge el bilek grafisidir. Radius ve uta-
nin distai ucunda ganaklagsma, diafiz ile metafiz arasin-
da genisleme ve firga gorinimu dikkati geker. Ayrica
kemiklerdeki yaygin kalsifikasyonlar sonucu patolojik ki-
riklar ve akciger grafisinde kosta uglarinda genisleme
ve canaklagsma gorilebilir (8). Ancak Lamm (7) ve ar-
kadaslarinin rapor ettikleri gebelikte tokoliz igin uzun
siire MgSU4 kullaniimasina bagl olarak gelisen bes
konjenital riketsii olgunun Uglnde oldugu gibi g6égus
radyografisinde rikets bulgulari gérilmeyebilir.

Hastamizda da, on fontanelin 4x5 cm genislikte
bulunmasi, sagittai suturun agik olmasi, serum fosforu-
nun alt sinirda olup aikaien fosfatazin yliksek bulunma-
s1, toraks grafisinde humerus gibi uzun kemiklerde ve
kostalarda demineralizasyona bagli dansite azalmasinin
varligi, el bilek grafisinde, ulnada daha belirgin olmak
Uzere ulna ve radiusun distai uglarinda dizensizlesme
ve canaklagmasimn olmasi literatiirde bildirilen bulgular
iie uyumlu idi. -

Rosariler rikets disinda skorbit ve kondrodistrofi-
lerde de bulunabileceginden, bunlarla ayirici tanisi ya-
piimahdir. Radyolojik bulgular, biyokimya ve serolojik
incelemelerle rikets; konjenital epifizyal displazi, sito-
mega'ik inkluzyon hastaligi, sitiliz, rubella ve bakir ek-
sikliginden ayirt edilebilir. Serum kalsiyum, fosfor, mag-
nezyum, aikaien fosfataz, parathormon. 25 HCC ve
1.25 (OH)2Da dlizeyleri fle idrarda kalsiyum, fosfor,
kreatinin, tubuler fosfor reabsorbsiyonu ve kal-
siyum/kreatinin oranina bakilarak, riketsi taklit eden
diger kemik hastaliklari ve hipokalsemik durumlar ara-
sinda ayirim yapUabilir (8-11).

Tedavide, en az U¢ hafta sireyle 2000-5000
iU/giin dozunda D vitamini oral yolla verilir. Bu tedavi
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Sekii 1. PA akciger grafisinde, bilateral yaygin interstisyel infift-
rasyon, ayrica kostalarda dansite azalmasi ile birlikte humerus
proksimalinde metafizer bolgede radiolusent alan izlenmektedir.

ran sonunda da 400 IU/gin D vitamini ilave olarak ve-
rilmege devam edilir (8,10).

Hastamizda VDRL, TORCH serolojisi ve idrar ve
kan aminoasitleri ite intrauferin enfeksiyon veya me-
tabolik bir hastaligin olmadi§i gosterildi. Akciger enfek-
siyonu, rasitik pnoémopati olarak kabul edildi ve uy-
gun antibiyotiklerle tedavi edilmegde ¢alisildi, dider ta-
raftan riketse yonelik olarak 2000 IU/glin dozunda
oral D vitamini baslanan hastamizin genel durumu
giderek kotilesti ve yatisinin 15. glininde sepsisten
kaybedildi.
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