
ÖZET :

Konjenital klor diyaresi sıklığı 1/10000 ve 1/40000 
arasında değişen ve otozomal resesif yolla kalıtılan 
bir hastalıktır. Yenidoğan döneminde yüksek konsant-
rasyonda klor içeren bol miktarda sulu diyare, de-
hidratasyon, hipokloremi, hiponatremi, hipokalemi 
ve metabolik alkaloz ile ortaya çıkar. Ultrasonogra-
fik incelemede bağırsak anslarında yaygın dilatasyon 
ve ağır polihidramniyos görülmesiyle prenatal tanı-
sı mümkündür, ancak aynı bulguların konjenital ba-
ğırsak obstrüksiyonunda da görülüyor olması yan-
lış tanıya ve gereksiz operasyonlara yol açabilmek-
tedir. Medikal yolla tedavisi mümkün olan bu hastalı-
ğın ayırıcı tanısı hem prenatal danışmanlıkta hem de 
postnatal yönetimde çok önemli bir yer tutmaktadır. 
Bu olgu sunumunda bir konjenital klor diyaresi olgu-
sunun prenatal ultrason bulgularını sunmakta ve bu 
hastalığın ayırıcı tanısını tartışmaktayız.

Anahtar kelimeler: Konjenital klor diyaresi, fetal 
ultrason, prenatal tanı, bağırsak dilatasyonu, poli-
hidramniyos.

ABSTrAcT :

Prenatal ultrasonographic findings and differen-
tial diagnosis of congenital chloride diarrhea

Congenital chloride diarrhea is an autosomal reces-
sive disease with an incidence ranging from 1/10000 
to 1/40000. In the neonatal period, it presents with 
profuse watery diarrhea with high chloride concen-
tration, dehydration, hypochloremia, hyponatremia, 
hypokalemia and metabolic alkalosis. Its prenatal 
diagnosis is possible by ultrasonographic examina-
tion which reveals generalized intestinal dilatation 
and polyhydramnios, however, these findings also 
indicates congenital intestinal obstruction result-
ing in misdiagnosis and unnecessary operations. 
The differential diagnosis of this medically treatable 
disease is essential for both prenatal counseling 
and postnatal management. In this case report, we 
present ultrasonographic findings of a case of con-
genital chloride diarrhea and discuss the differential 
diagnosis of this disease.

Key words: Congenital chloride diarrhea, fetal ul-
trasound, prenatal diagnosis, intestinal dilatation, 
polyhydramnios.
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GİRİŞ

 Konjenital	 klor	 diyaresi	 sıklığı	 1/10000	
ve	1/40000	arasında	değişen	ve	otozomal	re-
sesif	 yolla	 kalıtılan	 bir	 hastalıktır	 (1).	 Tüm	
dünyada	görülmekle	birlikte	en	sık	Finlandi-
ya,	 Polonya,	 Kuveyt	 ve	 Suudi	Arabistan’da	
olduğu	 bildirilmiştir	 (2).	 	 Yenidoğan	 döne-
minde	 yüksek	 konsantrasyonda	 klor	 içeren	
bol	miktarda	 sulu	 diyare,	 dehidratasyon,	 hi-
pokloremi,	hiponatremi,	hipokalemi	ve	meta-
bolik	alkaloz	ile	ortaya	çıkar.	Sıvı	ve	elektro-
lit	açığı	düzeltildikten	sonra	gaitada	klor	kon-
santrasyonunun	 90	mmol/L’nin	 üzerinde	 öl-
çülmesi	ile	tanı	koyulur.	Erken	dönemde	tanı	
koyulup	 tedaviye	 başlanmazsa	 ciddi	 elekt-
rolit	 imbalansına	 sekonder	 aritmiye	 ve	 ölü-
me	yol	 açabilir	 (3).	 Prenatal	 dönemde	yapı-

lan	ultrasonografik	incelemede	bağırsak	ans-
larında	yaygın	dilatasyon	ve	ağır	polihidram-
niyos	 görülmesiyle	 tanı	 koymak	 mümkün-
dür,	ancak	aynı	bulguların	bağırsak	obstrük-
siyonunda	da	görülüyor	olması	yanlış	 tanıya	
ve	gereksiz	operasyonlara	yol	açabilmektedir	
(2).	Bu	nedenle	medikal	yolla	tedavisi	müm-
kün	olan	bu	hastalığın	ayırıcı	tanısı	hem	pre-
natal	 danışmanlıkta	 hem	 de	 postnatal	 yöne-
timde	çok	önemli	bir	yer	tutmaktadır.

	 Bu	 olgu	 sunumunda	 prenatal	 dönemde	
ayırıcı	tanıda	düşündüğümüz	ve	postnatal	dö-
nemde	tanısını	doğruladığımız	bir	konjenital	
klor	 diyaresi	 olgusunun	 ultrason	 bulgularını	
sunmayı	ve	mevcut	literatür	ışığında	bu	has-
talığın	ayırıcı	tanısını	tartışmayı	amaçladık.

OLGU SUNUMU
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OLGU SUNUMU

 36	yaşında,	gravida	5	para	2	olan	33	haf-
talık	 gebe,	 fetal	 ultrasonda	 polihidramniyos	
ve	 bağırsak	 anslarında	 dilatasyon	 saptanma-
sı	 üzerine	 kliniğimize	 refere	 edildi.	 Hasta-
nın	 öyküsünde	 birinci	 derece	 kuzen	 evlili-
ği	ve	dörtlü	tarama	testinde	alfa-feto	protein	
(AFP)	yüksekliği	 (8	MoM)	dikkati	 çekmek-
teydi.	Hastadan	alınan	anamnezle	şu	anda	altı	
yaşında	olan	ve	33.	gebelik	haftasında	doğup	
postpartum	dönemde	sepsis	gelişerek	ölen	her	
iki	 kız	 çocuğunda	 antenatal	 dönemde	 bağır-
sak	dilatasyonunun	gözlendiği	ve	postpartum	
dönemde	tedaviye	cevapsız	diyarenin	olduğu,	
yaşayan	 çocuğun	 doğumdan	 sonraki	 ilk	 iki	
yıl	boyunca	elektrolit	dengesizliği	nedeniyle	
sık	sık	hospitalize	edildiği,	iki	yaşından	son-
ra	diyarenin	spontan	olarak	gerilediği	öğrenil-
di.	Yapılan	detaylı	ultrasonografik	 inceleme-
de	polihidramniyos	ile	ince	ve	kalın	bağırsak	
anslarında	 yaygın	 dilatasyon	 saptandı	 (Şekil	
1a-b).	 İntestinal	 peristaltizm	 normal	 olarak	
değerlendirildi.	 Rektum	 dilate	 ve	 hipoekoik	
görünümdeydi,	ve	transvers	çapı	16	mm	ola-
rak	ölçüldü	(referans	değer:	12.5	(12.1-13.3)	
mm)(4).	Anal	 sfinkter	 ve	 anal	 kanal	 normal	
görünümdeydi.	 Asit	 ve	 intraperitoneal	 kal-
sifikasyon	da	dahil	olmak	üzere	 fetusta	baş-
ka	bir	anomali	 izlenmedi.	Amniyon	kesesin-
de	bantların	olmasına	karşın	disrupsiyon	bul-
gusu	yoktu	(Şekil	1c).

Resim 1: 33	haftalık	konjenital	klor	diyaresi	olgusu-
nun	fetal	ultrason	görüntüleri.	1a,	Aksiyal	kesit.	Tüm	
batını	kaplayan	dilate	bağırsak	ansları	görülmekte.	1b,	
Sagital	kesit.	Ok	sıvı	ile	dolu	dilate	kolon	ve	rektumu	
gösteriyor.	1c,	Sagital	kesit.	Ok	amniyon	kesesinde	
görülen	bir	bantı	işaret	ediyor.			

Akraba	evliliği	ve	benzeri	şekilde	etkilenmiş	
çocuklarının	 bulunması,	 peristaltizmin	 nor-
mal	olması,	 rektumun	dilate	ve	 sıvı	 ile	dolu	
olduğunun	görülmesi	 ve	 anal	 sfinkterin	 nor-
mal	 görünümde	 olması	 nedeniyle	 konjenital	
diyare	 ön	 tanısı	 koyuldu.	 Amniyon	 kesesi	
içinde	izlenen	bantların	mukoid	defekasyona	
sekonder	olabileceği	düşünüldü.	

	 34.	 gebelik	 haftasında	 spontan	 olarak	
travaya	 giren	 gebe,	 transvers	 prezentasyon	
endikasyonuyla	 sezaryene	 alındı.	 1.	 ve	 5.	
dakika	Apgar	 skoru	 7	 ve	 9	 olan	 1800	 gram	
ağırlığında	 kız	 bebek	 doğurtuldu.	 Postnatal	
dönemde	yapılan	fizik	muayenesinde	özellik	
olmayan	 yenidoğanda	 sulu	 diyareyi	 takiben	
gelişen	hiponatremi	(127	mmol/L)	ve	hipok-
loremiyi	 (94	 mmol/L)	 düzeltmek	 amacıyla,	
günlük	 elektrolit	 düzeylerine	göre	4-9	mEq/
kg	 dozunda	 oral	 NaCl	 replasmanı	 ve	 yeter-
siz	 kalması	 üzerine	 postnatal	 8	 ve	 13.	 gün-
ler	 arasında	 6	 mEq/kg	 dozunda	 intravenöz	
NaCl	replasmanı	yapıldı.	Yenidoğanın	aldığı	
sıvı	 günlük	 100-140	 cc/kg	 olacak	 şekilde	
ayarlandı.	Yapılan	gaita	incelemesinde	sody-
um,	potasyum	ve	klor	seviyelerinin	sırasıyla		
91	mmol/L,	42	mmol/L	ve	122	mmol/L	olar-
ak	 saptanması	 ile	 konjenital	 klor	 diyaresi	
tanısı	doğrulandı.	Şu	anda	21	aylık	olan	olgu	
günde	3-4	defa	sulu	dışkılamaya	ve	oral	NaCl	
replasmanı	 almaya	 devam	 etmektedir.	 NaCl	
desteği	aldığı	sürece	elektrolitleri	normal	olan	
hasta,	oral	replasmanın	yapılamadığı	durum-
larda	elektrolit	dengesizliği	nedeniyle	hospi-
talizasyon	ihtiyacı	duymaktadır.	

TARTIŞMA

 Konjenital	 klor	 diyaresi,	 epitelyal	 Cl-/
HCO3	 değişiminden	 sorumlu	 transmembran	
proteini	 kodlayan	 ve	 7.	 kromozomun	 uzun	
kolunda	 (7q31)	 bulunan	 SLC26A3	 geninde	
oluşan	bir	mutasyon	nedeniyle	meydana	ge-
lir	(5).	Bunun	sonucunda	ileum	ve	kolon	yü-
zeyinde	 	 gerçekleşen	 Cl-	 absorpsiyonu	 ve	
HCO3	sekresyonu	azalır.	Ortaya	çıkan	asidik	
diyare	 nedeniyle	Na+/H	+değişimi	 azalır	 ve	
bağırsaklardan	NaCl	 ve	 sıvı	 kaybı	meydana	
gelir	(6).	Hipokloremi,	hiponatremi	ve	dehid-
ratasyon	 sonucunda	 renin-anjiyotensin	 siste-
mi	 aktive	 olur,	 ve	 hiperaldosteronizm	 nede-
niyle	hipokalemi	ve	metabolik	alkaloz	gelişir	
(3).	 Yenidoğan	 döneminde	 preterm	 doğum,	
radyolojik	bulguların	normal	olması,	kusma-
nın	ve	mekonyum	pasajının	olmaması,	abdo-
minal	distansiyon,	sulu	diyare	ve	normal	ol-
mayan	serum	elektrolit	ölçümleri	ile	konjeni-
tal	klor	diyaresi	ön	 tanısı	koyulur	ve	sıvı	ve	
elektrolit	 açığı	 düzeltildikten	 sonra	 gaitada	
klor	konsantrasyonunun	90	mmol/L’nin	üze-
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rinde	ölçülmesi	ile	tanı	doğrulanır	(7).	Uygun	
elektrolit	 replasmanı	 ile	uzun	dönemli	prog-
nozun	çok	iyi	olduğu	bu	hastalığın	erken	tanı	
ve	tedavisi	son	derece	önemlidir,	çünkü	teda-
vi	uygulanmadığında	ciddi	kilo	kaybı,	dehid-
ratasyon,	 sarılık	ve	hatta	ölüm	meydana	ge-
lebilir	 (3).	 Bazı	 olgularda	 yenidoğan	 döne-
minde	serumda	tipik	elekrolit	bozuklularının	
ortaya	 çıkmaması	 ve	 sarı	 renkli	 bol	miktar-
da	sulu	gaitanın	idrar	zannedilmesi	nedeniyle	
tanı	gecikebilmektedir	(2).	Bu	nedenle	prena-
tal	dönemde	tanının	koyulmuş	olması	doğum-
dan	sonra	tedavinin	en	kısa	sürede	başlaması-
nı	sağlamaktadır.	

	 Literatürde	fetal	ultrasonografi	ile	konje-
nital	klor	diyaresi	ön	 tanısı	koyulmuş	az	sa-
yıda	olgu	sunumu	bulunmaktadır	(1,6,	8-11).		
Antenatal	 dönemdeki	 en	 önemli	 bulgunun	
ikinci	 trimesterin	 sonunda	 veya	 üçüncü	 tri-
mesterde	 gelişen,	 peristaltizmin	 normal	 ol-
duğu,	bal	peteği	görünümü	veren,	uniform	ve	
jeneralize	bağırsak	dilatasyonu,	ve	buna	eşlik	
eden	 ağır	 polihidramniyos	 olduğu	 bilinmek-
tedir	(8).	Ayırıcı	tanı	listesinin	en	başında	in-
testinal	 atrezi	 yer	 almaktadır.	 Polihidramni-
yos	daha	çok	duedonal	ve	jejunal	atrezide	gö-
rülür,	ancak	bunlarda	konjential	klor	diyare-
sinden	farklı	olarak	genişlemiş	bağırsak	ans-
ları	az	sayıda	ve	lokalizedir.		Konjenital	klor	
diyaresinde	olduğu	gibi	yaygın	ve	çok	 sayı-
da	ansta	dilatasyonun	görüldüğü	ileal	atrezi-
de	ise	ağır	polihidramniyos	görülmemektedir	
(9).		Olgumuzda	ağır	polihidramniyos	ve	çok	
sayıda	dilate	bağırsak	ansının	yanı	sıra	peris-
taltizmin	normal	olması	ve	rektumun	sulu	di-
yare	nedeniyle	dilate	ve	hipoekoik	görünüm-
lü	 olması	 konjenital	 bağırsak	 obstrüksiyo-
nu	 ile	uyumlu	değildi.	Mekonyum	peritoniti	
de	ayırıcı	 tanıda	düşünülmesi	gerekli	bir	di-
ğer	 patolojidir	 (10).	 Olgumuzda	 asit	 ve	 int-
raperitoneal	 kalsifikasyonların	 olmaması	 ne-
deniyle	bu	tanıdan	uzaklaştık.	Bununla	bera-
ber	anal	sfinkterin	normal	görünümde	olması	
ve	sıklıkla	eşlik	eden	vertebra	veya	ösefagus	
anomalilerinin	olmaması	nedeniyle	anorektal	
obstrüksyon	tanısını	da	düşünmedik.	Son	ola-
rak	yaygın	bağırsak	dilatasyonuna	yol	açabi-
len	 konjenital	 intestinal	 psödo-obstrüksiyon	
ve	 megasistis-mikrokolon-intestinal	 hipope-
ristaltizm	 sendromu	 tanılarını	 da	 peristaltiz-

min	 normal	 olması	 nedeniyle	 elimine	 ettik	
(1).	Colombani	ve	ark,.	konjenital	diyare	ol-
gularında	fetal	manyetik	rezonans	görüntüle-
menin	(MR)	prenatal	tanıda	yardımcı	olduğu-
nu	 göstermişlerdir	 (11).	T2	 ağırlıklı	 sekans-
larda	 dilate	 bağırsak	 anslarının	 sıvı	 ile	 dolu	
olmasına	bağlı	olarak	sinyal	artışı	varlığının,	
T1	 ağırlıklı	 sekanslarda	 ise	kolonda	mekon-
yumun	olmaması	nedeniyle	fizyolojik	sinyal	
artışı	 yokluğunun	 konjenital	 diyareyi	 işaret	
eden	 bulgular	 olduğunu	 bildirmişlerdir	 (11).	
Olgumuzda	konjenital	diyarenin	tipik	bulgu-
larının	var	olması	nedeniyle	maliyeti	yüksek	
olan	bu	görüntüleme	yöntemine	ihtiyaç	duy-
madık.	

	 Olgumuzda	birinci	derece	kuzen	evliliği-
nin	olması	ve	ailenin	daha	önce	doğmuş	olan	
diğer	çocuklarında	da	konjenital	diyare	görül-
müş	olması	otozomal	resesif	kalıtılan	bu	has-
talığın	 tanısını	 desteklemekteydi.	 Literatür-
de	sunulmuş	olan	olgulardan	sadece	bir	tane-
sinde	 ikinci	 derece	 kuzen	 evliliği	mevcuttur	
(11).	Bununla	beraber	akraba	evliliği	olmak-
sızın	bizim	olgumuzda	olduğu	gibi	aynı	aile-
de	tekrarlayıcı	olduğu	olgular	da	bildirilmiş-
tir	(6,10).	Bu	nedenle	aile	anamnezi	ayırıcı	ta-
nıda	çok	önemli	bir	yer	tutmaktadır.	Aynı	za-
manda	 aileler	 bu	 hastalığın	 sonraki	 gebelik-
lerde	 tekrarlayıcı	 olabileceği	 konusunda	 bil-
gilendirilmelidir.	Aile	 hikayesi,	 prenatal	 ult-
rason	ve	MR	bulgularına	ek	olarak	amniyo-
tik	 sıvının	 biyokimyasal	 analizi	 de	 prenatal	
tanıda	 yardımcı	 olmaktadır.	 	 Literatürde,	 26	
haftalık	bir	konjenital	klor	diyaresi	olgusunun	
amniyon	 sıvısında,	 klorun	 yanı	 sıra	 gama-
glutamil	transpeptidaz	(G-GTP),	alkalen	fos-
fataz	ve	lösin	aminopeptidaz	seviyesinin	art-
tığı	da	gösterilmiştir	(6).	Obstrüksiyonda	kus-
maya	bağlı	olarak	amniyon	sıvısında	 sadece	
G-GTP	 konsantrasyonu	 artarken,	 konjenital	
klor	 diyaresinde	 diğer	 intestinal	 enzimlerde	
artış	olmasının	ayırıcı	tanıda	yol	gösterici	ol-
duğu	bildirilmiştir	(6).		Özellikle	ultrason	bul-
gularının	ayırıcı	 tanı	için	yetersiz	kaldığı	ol-
gularda,	bu	incelemelerin	faydalı	olabileceği	
kanaatindeyiz.
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SONUÇ

 Prenatal	ultrason	incelemesinde	ağır	po-
lihidramniyosa	eşlik	eden	çok	sayıda	ve	batı-
nın	tamamını	kaplayan	dilate	bağırsak	ansla-
rı,	normal	intestinal	peristaltizm,	sıvı	ile	dolu	
dilate	 rektum,	ve	asit	 ile	 intraperitoneal	kal-
sifikasyonun	yokluğu	akla	konjenital	klor	di-
yaresini	getirmelidir.	Medikal	tedaviyle	prog-
nozun	oldukça	iyi	olduğu	konjenital	klor	di-
yaresinin	 prenatal	 tanısı,	 hem	 ailenin	 doğ-
ru	bilgilendirilmesini	hem	de	yenidoğan	he-
kiminin	erken	müdahalesini	sağlar.	Ayrıca	in-
testinal	dilatasyonun	her	zaman	bağırsak	obs-
trüksiyonu	anlamına	gelmediği	unutulmama-
lı,	yenidoğan	döneminde	gereksiz	cerrahi	gi-
şimlerden	 kaçınılmalıdır.	 Son	 olarak,	 otozo-
mal	resesif	kalıtım	gösteren	bu	hastalık	sun-
duğumuz	olguda	olduğu	gibi	tekrarlayıcı	ola-
bilir,	 bu	 nedenle	 aileler	mutlaka	genetik	 da-
nışmanlık	alarak	bu	konuda	bilgilendirilmeli-
dir.	

Çıkar çatışması
Yazarlar	hehangi	bir	çıkar	çatışması	olmadı-
ğını	beyan	etmektedir.	
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