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GIRIS

Carmi sendromu; epidermolizis bulloza (EB) ve pilor atrezisi (PA)
birlikteligi olan otozomal resesif gegisli nadir gorilen yenidoganin
acil cerrahi hastaligidir.[1,2] PA, etiyolojisi bilinmemektedir ve
100.000 canli dogumda bir gorular. PA tipik olarak izoledir ancak iliskili
anomaliler vakalarin %40 ila %50'sinde siklikla gérultur ve EB bunlardan
en vyaygin olanidir. EB'nin insidansi 300.000'de birdir. [3,4] Carmi
sendromu, elektrolit dengesizlikleri ve septisemi gibi sistemik belirtileri
nedeniyle yuksek bir 6litm oranina sahiptir. [5,6,7]

OLGU

Bir giinlik kiz bebek (36+5 hafta gebelik, 2070 gr dogum agirligi, spinal
anestezi altinda sezaryen ile dogmus, annesi 31 yasinda, gravida 7,
parite 2, abortus 4) yaygin cilt lezyonlar,, antenatal polihidramnios,
batin rontgeninde gaz bulunmamasi ve trizomi 18 gorunusu ile
venidogan vyogun bakim Unitesine alindi. (Resim 1). Govdede
epidermolizis bllloza nedeniyle ciddi dermal bullléz lezyonlar, boyun ve
ekstremitelerde aplazia kutis konjenita vardi. (Resim 2A, B).
Laboratuvar testleri normaldi. Karin ultrasonografisinde karin orta
hattinda intraperitoneal yerlesimli 6x7 cm'lik kistik lezyon goéralda.
Yenidogan, antenatal polihidramnios nedeniyle konsllte edildi ve karin
rontgeninde gaz yoktu. Orogastrik sonda mideye ilerletilemedi ve opak
materyalin mideye gecmedigi belirlendi. (Resim 3). Hasta 6zofagus
atrezisi ve pilor atrezisi 6n tanisiyla operasyona alindi. Perioperatif
eksplorasyonda midenin kistik ve duvarinin 6demli oldugu gorulda.
(Resim 4). Tip 2 pilor atrezisiydi. Hastaya gastroduodenostomi ve
gastrostomi yapildi. (Resim 5). Postoperatif 3. giin proksimal 6zofagus
aspire edilirken orogastrik sondanin mideye ulastigi gérulda. 11k basta
orogastrik sondanin mideye ulasmamasinin nedeninin asiri gastrik
dilatasyon sonrasi his acisinin bozulmasi oldugu duisunildid. Hastaya
nostoperatif 5. glin beslenme baslandi. Hastanin gaita cikisi vardi. Kan
cultirinden Candida parapsilosis izole edildi. Hasta kotulesmeye
oasladi ve sonunda aplazia kutis konjenita ve epidermolizis bulloza
nedeniyle septisemi gelisti ve dogum sonrasi 24. ginde hayatini
kaybetti.

Resim 1. Dogum sonrasi ilk gun karin rontgeninde gaz yok.

Resim 2.(A), (B) Aplazia kutis konjenita ve epidermolizis billoza.
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Resim 3. Opak madde mideye gecmed.i.
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Resim 4. Peroperatif goruntiler; Kistik
mide

Resim 5. Gastroduodenostomi

TARTISMA

PA, antenatal ultrasonografide polihidramnios veya fetal gastrik dilatasyon ile
ortaya cikabilir[8]. PA genellikle yenidoganlarda dogumdan hemen sonra
tekrarlayan safrasiz kusma ve abdominal distansiyon gelistiginde stiphelenilir.
Direkt abdominal radyografide mide genislemistir ve midenin distalinde
baska gaz yoktur. Bizim olgumuzda, asiri gastrik dilatasyon nedeniyle his acisi
daralmisti ve gaz mideye gecemedigi icin karin gazdan arinmis olarak
bulundu.[9] Bizim olgumuzda tip 2 pilorik atrezi vardi ve
gastroduodenostomi uyguladik.[10]

Carmi Sendromu, PA ve jonksiyonel EB'nin bir arada bulunmasiyla karakterize
edilen son derece nadir bir otozomal resesif genetik bozukluktur ve aplazia
kutis konjenita ile hastalarin yaklasik %28'inde lokalize veya yaygin deri
yoklugu ile karakterizedir.[11] Bizim vakamizda da aplazia kutis konjenita
teshisi kondu.

Carmi sendromlu hastalarin prognozu da kotudir, cogunlukla sepsis ve
bobrek yetmezliginden kaynaklanan %75'e varan 6lim oranlari ve ortalama
Olim suresi 30 gindir.[11]

SONUC

PA'li her yenidoganda, ciltte bull6z lezyon derecesine bakilmaksizin Carmi
sendromu dislanmalidir. Benzer sekilde, bir hastada EB'nin klinik belirtileri
varsa, bizim vakamizda oldugu gibi, karinda gaz gorilmese bile,
venidoganlarda Carmi sendromu olasiligi diustunidlmelidir. Carmi Sendromu
otozomal resesif kalitim 6rinttsinu takip eder. Ailelere, sonraki cocuk sahibi
olmadan 6nce genetik danismanlik verilmelidir. Aileler, ultrasonografi ile
prenatal tani sirasinda polihidramnios, mide buyimesi ve alt ekstremite
anomalileri gibi bulgular tespit edilirse Carmi sendromu hakkinda
bilgilendirilebilir.
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