Ozgiil Olmayan Ozofagus Motilite Bozukluguna
Eslik Eden ALCAPA Sendromu ve

NGLY1 Gen Mutasyonu Birlikteligi
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Giris: Ozgul olmayan 6zofagus motilite bozuklugu, 6zofagusda ileri, geri, tersiyer, amplitidleri ve sureleri degisebilen non-
fonksiyonel kasilmalar ile karakterizedir. Burada sol koroner arterin pulmoner arterden cikis anomalisi (ALCAPA) sendromu
ve konjenital deglikozilasyon bozukluguna eslik eden ve infantil akalazya ile karisan 6zgll olmayan 6zofagus motilite
bozuklugu olgusu sunulmasi amaclanmistir.
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Olgu Sunumu: 4 aylk erkek hasta, dogum sonrasi tekrarlayan akciger enfeksiyonlar, oksirik ve batin distansiyonu
sikayetleriyle, infantil akalazya on tanisi ile hastanemize getirildi. Hasta iki aylikken ALCAPA sendromu nedeniyle
kardiyovaskuler cerrahi tarafindan opere edilmisti. Gelisme geriligi bulunan hastanin, yiuksek ates ve dksuruk sikayetleriyle
tekrarlayan yogun bakim yatislari oldugu ve nébet dykusu oldugu 6grenildi. Fizik muayenede solunum seslerinde kabalasma
ve interkostal cekilmeler ile batin distansiyonu saptandi. Opakli tGst gastrointestinal radyografide; 6zofagusun belirgin dilate
oldugu, opak maddenin mideye gecisinin yavasladigi ve gastrodzofageal refli oldugu saptandi. (Sekil 1) Ust gastrointestinal
sistem endoskopisinde; 6zofagusun oldukca genis oldugu ve 6zofagusda ilerletici olmayan sik non-fonksiyonel kasilmalar
bulundugu goruldu. Hastanin mide ve duodenumunun da genis oldugu ve mide fundusunda ulser bulundugu tespit edildi.
(Sekil 2) Motilite bozuklugu ve mide Ulserine yonelik tedavi baslanan ve refliye uygun beslenen hasta yeterli oral alim
saglandiktan sonra taburcu edildi. Hastanin klinik ekzom dizileme tetkikinde hipotoniye neden olan NGLY1-konjenital
deglikozilasyon bozuklugu tespit edildi.

Tartisma: Sol koroner arterin pulmoner arterden kdken aldigi nadir bir konjenital kalp hastaligi olan ALCAPA sendromu,
konjestif kalp yetmezligi ve dilate kardiyomiyopati gelisimi sonucu mortal seyredebilen bir anomalidir. N-glikanaz 1 (NGLY1)
eksikligi, gelisimsel gecikme, periferik noropati, yuksek karaciger transaminazlari, hiperkinetik hareket bozuklugu ve &
hipolakrima ile karakterize, cok nadir gorilen otozomal resesif bir hastaliktir. NGLY1 gen mutasyonu hem kaslarda hipotoniye =
hem de mitokondriyal islev bozuklugu ile sitokin sinyallemesinde artisa yol acabilir. Ozglil olmayan 6zofagus motilite “
bozuklugunda, etkisiz 6zofagus motilitesine bagl yutma glclugl, sik aspirasyonlar ve buyume-gelisme geriligi gorulur.
Radyolojik tetkikler ve endoskopik inceleme sirasinda 6zofagusun anormal motilitesi tespit edilebilir. Bu hastalarda anormal
motiliteye neden olabilecek ek sorunlar da arastirilmalidir. Bu duruma eslik eden ALCAPA sendromu ve olasi etyolojik neden
olabilecek NGLY1 gen mutasyonu literaturde bildiriimemistir.
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