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Giris

izole safra kesesi isi sorunsuz seyredebil dir. Bu ¢al da, prenatal safra kesesi agenezisi ve
duodenal atrezi prenatal tanilariyla iki yil arayla dogan iki kiz kardes olgu sunularak safra kesesi
agenezisinin duodenal atrezi, ekzokrin pankreas yetmezligi, neonatal diyabet ile karakterize oldugu
Mitchell-Riley Sendromu’nun fatal seyrine dikkat ¢ekilmesi amaglandi.

Olgu Sunumu
ikinci derece akraba evliligi olan, 26 yasindaki bir annede iki yil arayla ikinci ve iigiincii gebeliginde
prenatal olarak safra kesesi agenezisi ve duodenal atrezi saptandi. Ug yasindaki ilk erkek gocuklart Tip 1
diyabet taniliydi.

» Ilk kiz bebek: SAT a gore 37+3, US’a gore 27+4 haftada, C/S ile 1230 g dogdu.
> ikinci kiz bebek: SAT’a gore 37+5, US’a gore 32+4 haftada, C/S ile 1300 g dogdu.

Her iki bebekte postnatal ilk giinlerde gelisen agir hipoglisemi ataklari, sivi tedavisi ile kontrol altna alindi.
Siirekli transfiizyon gerektiren anemi ve trombositopeni tablolar1 gézlenen olgular gerekli hazirliklar
tamamlanarak besinci giin opere edildiler.

Laparotomide karaciger normal renk ve gériiniimde olup safra kesesi izlenmedi (Sekil 1). Duodenum birinci
kisminda dilatasyon (Sekil 2) ve hipertrofi, ikinci kisminda Tip l Duodenal Atrezi saptandi (Sekil 3),

Windsock olmadigi dogrulanarak Diamond seklinde duod; i gergeklestirildi
(Sekil 3) ve liimenden sivi gegisi ile anastomoz saglamhig: kontrol edildi.
w
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Preoperatif ve postoperatif tekrarlanana aghk ve tokluk hepatobiliyer ultrasonlarinda safra kesesi
goriintiilenmedi, intrahepatik safra yollarinda dilatasyon yoktu. GIS pasaj basladiginda postoperatif 5.giin
enteral beslenme baslanarak birinci haftada tam doz enteral beslenmeye gegildi. Gaitasi koloreydi ve
pankreatik elastaz diizeyi 3 meg/g olarak saptanarak pankreas ekzokrin yetmezlikleri teyit edildi.

Birinci bebekte post operatif 20.giin, ikinci bebekte 27.giin opistotonus gelisti; norolojik incelemelerinde
etiyoloji belirlenemedi. Her iki hasta ikinci aylarinda gocuk yogun bakim initesine sevk edildi ve
yasamlarinin dordiincii ayinda kaybedildi.

Ailenin genetik testlerinde iki kiz bebek ve babada Xq27.3 bolgesinde 506.8 kb’lik bir kopya say1 artist
(duplikasyon) saptandi; bu bélge iginde SPANXNI1 geni yer almakta olup klinik 6nemi belirsizdi (VUS).

Sonug

ilk erkek ocuklarnin Tip 1 diyabetli olmasi, prenatal safra kesesi agenezisi ve duodenal atrezi tanili iki kiz
¢ocuklarinin postnatal siireglerinde ekzokrin pankreas bozuklugu ve hipoglisemi ataklarinin olmasi, siirekli
transfiizyon gerektiren anemi, trombositopeni tablosunun olmasi Mitchell-Riley Sendromu ile uyumluydu.
Kiz bebeklerde siirecin fatal seyretmesi, erkeklerde Tip 1 diyabetle prezente olmasi dikkat gekiciydi. Akraba
evlilik gebeliklerinde bu gibi nadir gériilen sendromlarin tekrarlama riski de artmaktadir. Prenatal takip ve
genetik danigmanlik erken tani igin 6nemlidir.

Cikar Catismasi Beyam: Yazarlar bu ¢alisma ile ilgili herhangi bir ¢ikar gatismasi bildirmemistir.
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