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Diacil Gliserol Kinaz Epsilon mutasyonu ile giden
atipik Hemolitik Uremik Sendrom Vakasi

Ali Delibasl, Serra Siirmeli Déven!, iclal Giirses?, Ebru Ball?, Kaan Esen?®, Emine Korkmaz®, Fatih
Ozaltn®, Banu Coskun Yilmaz®

IMersin Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dali Cocuk Nefrolojisi Bilim
Dali,Mersin

*Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Patoloji Anabilim Dali,Mersin

*Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Histoloji ve Embriyoloji Anabilim Dali, Mersin

*Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Anabilim Dali, Mersin

®Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar: Anabilim Dali Cocuk Nefroloji Bilim
Dali, Nefrogenetik Laboratuvari, Ankara

OLGU: Bes aylik erkek bebek hirilt1 ve $ksiiriik sonrasinda gelisen idrar miktarinda azalma sikayetleriyle
yasadif yerdeki hastaneye bagvurmus. Bir ay izlenen hasta akciger enfeksiyonu ve sepsis olarak tedavi
edilmis. Anemi, trombositopeni ve bobrek fonksiyon testlerinde bozukluk saptanarak periton diyalizi
baglanmis. Hasta ileri tetkik ve tedavi amaciyla merkezimize sevk edildi. Anne-baba 1. dereceden
akrabaydu. Fizik muayenesinde genel durumu orta, bilinci acik, kalpte mezokardiyak odakta 2/60 kisa
sistolik tiftirimii vardi. Karinda periton diyaliz kateteri ve diaper dermatiti mevcuttu. Hgb:12,3 gr/dl
Trombosit: 51000/ mm3 Periferik yaymada %48 notrofil, %34 lenfosit, %18 monosit ve fragmante
eritrositler goriildii. Direkt coombs: (-) Retikiilosit: %2,63, Haptoglobulin: <0,02 gr/L Ure: 175 mg/dl
Kreatinin: 1,11 mg/dl, C3: 69,3 mg/dI (N: 79-152) C4: 13 mg/dl (N: 16-38), Hepatit belirtecleri (=)
Immunglobulinler normal araliktaydi. Tam idrar tetkikinde Lokosit: 3(+), Protein: 3(+) Mikroskopi: Bol
dismorfik eritrosit mevcuttu. ADAMTS 13 aktivitesi normaldi. Hastada atipik hemolitik {iremik sendrom
(aHUS) diistiniildii. Antihipertansif tedavi ve periton diyalizine devam edildi. Eritrosit siispansiyonu ve
taze donmus plazma infiizyonlari uyguland. Yatginin 7. giiniinde bobrek biyopsisi yapildi.
Kresentlerinin gériilmesi {izerine pulse metil prednizolon tedavisi verildi. Sonrasinda steroid tedavisine
azaltilarak devam edildi. Atipik HUS e yonelik ekulizumab tedavisi baslandi ve 5 doz uyguland.
Yatiginin 120. giiniinde bobrek fonksiyon testleri ve genel durumu iyi olan hastann periton diyalizine
son verildi. Hastadan aHUS'e y6nelik olarak bakilan CFH ve Anti-CFH Antikor diizeyleri normaldi.
Genetik incelemelerde (CFI, CFB, MCP, THMB ve DGKE) diagilgliserol kinaz epsilon (DGKE)
mutasyonunun homozigot [NM_003647(DGKE_v001):c.118_121dup] saptanmasi iizerine Ekulizumab
tedavisi kesildi. Alt1 ay boyunca herhangi bir yakinmasi olmayan hasta 05.09.2016'da yeniden HUS
atagiyla bagvurdu.

SONUGC: Anne-baba arasinda akrabalig1 olan aHUS'lii bebeklerde zeminde DGKE mutasyonu olabilecegi
de diisiiniilmelidir.
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