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Oz

Konjential diyafram hernisi nadir gortilmekle birlikte morbiditesi ve mortalitesi yiiksektir. Down
sendromu ile birlikteligi saptanmuis olup literatiirde sinirli sayida olgu bildirilmistir. Konjenital diyafram
hernisinde semptomlar gastrointestinal ve solunum sistemi hastaliklarin1 taklit edebilecegi i¢in tanida
gecikme olmaktadir. Olgumuzda, dogumdan beri sik gastrointestinal gikayetleri olan ve sik alt solunum
yolu enfeksiyonu geciren Down sendromu olan bir hastaya u aylik iken Morgagni hernisi tanisi
konulmustur. Bu olgu vasitasiyla sik solunum sistemi enfeksiyonu geciren ve o6zellikle eslik eden
kromozom anomalisi olan hastalarda konjenital diyafram hernisinin klinik bulgularmi vurgulamay:
amacladik.
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Abstract

Congenital diaphragmatic hernia is an uncommon disease with high morbidity and mortality rates. The
coexistence of it with Down syndrome has been defined and a few case reports have been published in
the literature. Congenital diaphragmatic hernia symptoms have similarities with those of
gastrointestinal and respiratory system diseases causing a delay in diagnosis. In our case report, a
patient who have had frequent gastrointestinal complaints and lower respiratory tract infections from
birth has been diagnosed with Morgagni hernia at the age of eleven months. We aimed to emphasize on
the clinical findings of congenital diaphragmatic hernia in patients especially with chromosomal
anomalies who suffer from frequent respiratory tract infections via this case report.
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Giris

Konjenital diyafram hernisi (KDH), yaklasik 1/2200-4000 insidansa sahip,
morbidite ve mortalitesi yiiksek bir hastaliktir. Kardiyovaskiiler ve iirogenital sistem
anomalileri, genetik anomaliler ile es zamanli goriilebilmektedir.' Konjenital diyafram
hernileri arasinda Bochdalek (posterolateral) hernisi yaklasitk %go oraninda
saptanmaktadir ve en sik gortlendir. Diger tirler ise %i-5 siklikta Morgagni
(anteromedial) ve %1-5 siklikta goriilen 6zefagus hernileridir.> Abdominal yapilarin
fitiklasmas: ile toraks boslugunda akciger gelisimi icin yeterli alan kalmamasi
nedeniyle akciger gelisiminde yetersizlik goriilebilmektedir. Bu sebeple yenidogan
doneminde agir solunum sikintis1 sikayetleri ile hastalik saptanirken nadiren
asemptomatik seyredip hayatin ileri donemlerinde tani konulan vakalar da olabilir.3
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Morgagni hernisinde diger tiplere gore pulmoner hipoplazi iliskisi daha azdir.# Geg
bulgu veren vakalarda goriilme sikliginin azalmasi ve semptomlarin diger solunum
sistemi ve gastrointestinal sistem semptomlariyla karismasi tanida giicliige sebep
olmaktadir.> Down sendromu olan hastalarda en sik kalp hastaliklar1 olmak tizere eslik
eden diger konjenital defektler de goriilebilmektedir.® Bu olgumuzda gastrointestinal
ve solunum sistemi sikayetleri ile seyreden bir Down sendromu - Morgagni hernisi
birlikteligini irdeledik.

Olgu

Bes yasinda erkek cocuk, otuz sekiz yasinda saglikli annenin ilk ¢ocugu olarak
gebeligin otuz dokuzunca haftasinda normal spontan vajinal yol ile 3000 gram
agirliginda dogdu. Gebelik boyu takipleri diizenli ve doktor kontroliinde yapilan
annenin gebeliginde ek sikayeti olmadi. Anne ve baba arasinda akrabaligin olmadig:
gebelikte 1. haftada yapilan ikili tarama testinde serbest beta HCG degeri yiiksek ve
PAPP-A degeri ise referans araliga gore duisiik saptandi. Ultrason degerlendirmesinde
ense kalinlig1 6l¢imii yapilarak bebegin ense kalinligi 2.5 mm’den fazla dl¢tldi. 16.
haftada tglii tarama testi uygulandi; beta HCG yiiksek, alfa feto protein diisiik ve
serbest estriol disiik olarak saptandi. Down Sendromu stiphesi ile anneye 18. haftada
amniyosentez yapildi. Amniyosentez ile yapilan genetik calismada fetal karyotip
Trizomi 21 ile uyumlu bulundu. Aile gebeligin devamina karar verdi. Hasta dogum
sonrasi olusabilecek kardiyak anomaliler nedeni ile kardiyoloji boliimiine ve genetik
danigmanlik i¢in tibbi genetik boliimlerine yonlendirildi. Ek patoloji saptanmada.

Hastanin dogumundan itibaren Remzi Siitci Yurtbeyli Aile Sagligi Merkezi'nde
period ici/dis1 bebek izlemleri yapildi. iki aylik dénemden baslayarak sik sik akut iist
solunum yolu ve alt solunum yolu enfeksiyonlar1 ge¢iren hastanin eslik eden kabizlik
ve kusma gibi sikayetleri oldu. Hasta tekrarlayan gastrointestinal sikayetler nedeni ile
alt1 aylik iken pediatri poliklinigine sevk edildi. Yonlendirildigi dis merkezde hastaya
kan tetkiki ve abdominal ultrasonografi yapildi. Bu tetkiklerde herhangi bir patoloji
saptanmamis olup basvurdugu merkezde hastaya Down sendromunda motilite
bozukluklarinin sik goriilebilecegi ifade edilmis; gaz giderici, motilite diizenleyici
semptomatik tedaviler 6nerilmistir (simetikon, domperidon gibi). Hastanin on birinci
aydan itibaren kilo aliminda duraklama izlendi. Dokuz aylik iken viicut agirligr 9700
gram olup 50-75 persentil araliginda iken on ikinci ayda tekrar 9700 gram ol¢iildi ve
25-50 persentil araligina geriledi (Grafik 1). Boy uzama hizi da benzer sekilde
dokuzuncu aydan sonra azaldi (Grafik 2). Hasta solunum yolu sikayetleri sikliginda
artig gozlenmesi nedeni ile kulak burun bogaz ve pediatri boliimlerine sevk edildji, ilgili
boltimlerce antibiyotik ve mukolitik tedavi 6nerildi.

1 aylik iken hasta; hafif ates, burun akintisi, burun tikanikligi, solunum gii¢lagi
sikayetleri ile merkezimize bagvurdu. Akut nazofarenjit tanisi ile hastaya semptomatik
tedavi verilip ertesi giin kontrole cagrildi. Acil durumlar anlatilarak gerek halinde
aksam acil servis bagvurusu yapilmasi onerildi. Hasta; kusma, nefes darligi, hizli nefes
alip verme sikayetlerinin gelismesi iizerine ilce devlet hastanesi acil servise basvurdu.
Akut bronsiolit tanisi ile ti¢ giin hospitalize edildi. Taburculugun ertesi giinii solunum
sikintisi, hava acligl, kusma ve huzursuzluk sikayetleri devam etmesi nedeniyle bagka
bir egitim arastirma hastanesi acil servisine bagvurdu. Aile bagvuruda dogumdan beri
devam etmekte olan gastrointestinal ve solunum sistemi ile ilgili sikayetlerini aktard:.
Bagvurulan hastanede ndbet¢i doktor tarafindan toraks muayenesinde oskiiltasyon
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sirasinda hastada konjenital diyafram hernisinden stiphelenildi. Direkt grafisinde kalp
golgesi tizerinde barsak ansi ile uyumlu gértiiniimler izlendi. (Resim 1).

Grafik 1. Viicut agirhig: persentil egrileri
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Grafik 2. Boy persentil egrileri
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Resim 1. Sol toraks boslugunda goriilen intestinal yapilar
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Ileri degerlendirme amaciyla yapilan toraks tomografisinde; toraks boslugu
icerisinde intrakarinal diizleme kadar uzanan barsak anslar tespit edilerek gortiniim
Morgagni hernisi ile uyumlu bulundu. Morgagni hernisi tanis1 konulmasi tizerine hasta
genel durum stabilizasyonu ve kardiyak degerlendirme sonrasi opere edildi.
Operasyonu takiben ek sikinti olmadi. Merkezimizde bu hastanin mental, motor
gelisim ve Down sendromunun komplikasyonlar1 agisindan takibine devam
edilmektedir. Hasta ayrica konusma ve biligsel gelisim i¢in 6zel egitim almaktadir.

Tartisma

Morgagni hernisi nadir goriilen bir konjenital diyafram hernisidir. Oncesinde
yayinlanmis olgu serileri olsa da, Down sendromu ve Morgagni hernisi arasindaki
iliskiyi ilk kez 1993 yilinda Honore ve arkadaslar incelemistir. Bu ¢alismada Kaliforniya
Dogumsal Defektler Tarama Programi aracilifiyla 713.476 sayidaki canli dogum
degerlendirilmis, Morgagni hernisi ve Down sendromu arasinda iligki tespit edilmisgtir.”
Literatiirde 1989 yilinda ti¢ olgudan olusan bir olgu serisinde tani yas aralig1 8-15 aylik
iken, 2001 yilinda Parmar ve arkadaglarinin yayinladigi calismada, bagka bir olguda sik
alt solunum yolu enfeksiyonu geciren 12 aylik erkek cocukta tani konularak tedavi
yapilmistir. Bu calismada ayni zamanda o giine kadar saptanan Down sendromu ve
Morgagni hernisi birlikteligi olan

hastalarin sayisinin 18 oldugu ve yaslarinin neonatal dénem ile 12 yas araliginda oldugu
belirtilmistir.9 2010 yilinda ise 22 yasinda Down sendromu olan erkek hastada
Morgagni hernisi tespit edilip ameliyat ile diizeltildigi belirtilmistir.® 2014 yilinda
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Tirkiye’de; dogustan beri stiregelen solunum sistemi gikayetleri olan 7 aylik kiz
¢ocukta Morgagni hernisi ve Down sendromu tespit edilip literatiirdeki 20. vaka
oldugu ileri siirilmistir.” Bizim olgumuzun da tanist n aylik iken konulmus ve
oykistinde sik tst ve alt solunum vyollar ile gastrointestinal sikayetleri oldugu
gozlenmistir. Tanmi yast ve ek sikayetler bakimindan diger vakalarla benzerlik
gostermektedir. Gelisim siirecinde ¢ok sayida aile hekimligi merkezi bagvurusu
bulunan, ileri merkeze yonlendirilen hastanin sikayetleri akut enfektif durumlara ve
barsak fonksiyonel bozukluklarina baglanmis bu durum tanida gecikmeye yol agmuistir.
Direkt grafi goriintiilemesi ile yiiksek klinik stiphe uyanmas: iizerine tani yontemi
olarak toraks tomografisi kullanilmistir. Olgu serilerinde gozlenen ortak o6zelliklere
bakildiginda Morgagni hernisinin nonspesifik klinik bulgular ile seyretmesi klinisyende
siphe uyandirmalidir. Solunum yollar1 ve gastrointestinal sikayetleri nedeni ile aile
hekimine hastalarin sik¢a basvuru yapildigi distntldigiinde aile hekimleri sik
enfeksiyon gegiren hastalar i¢in ayrica dikkatli olmalidir. Down sendromlu hastalarda
Morgagni hernisi goriilme sikligi tam olarak tespit edilememekle birlikte akilda
tutulmasi gereken bir tan1 oldugu goriilmektedir.
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