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OZET :

Konjenital klor diyaresi sikligi 1/10000 ve 1/40000
arasinda degigen ve otozomal resesif yolla kalitilan
bir hastaliktir. Yenidogan doneminde yiiksek konsant-
rasyonda klor iceren bol miktarda sulu diyare, de-
hidratasyon, hipokloremi, hiponatremi, hipokalemi
ve metabolik alkaloz ile ortaya cikar. Ultrasonogra-
[ik incelemede bagirsak anslarinda yaygn dilatasyon
ve agir polihidramniyos goriilmesiyle prenatal tani-
s1 miimkiindiir, ancak ayni bulgularin konjenital ba-
gwrsak obstriiksiyonunda da goriiliiyor olmast yan-
l1s taniya ve gereksiz operasyonlara yol acabilmek-
tedir. Medikal yolla tedavisi miimkiin olan bu hastali-
g ayirict tanist hem prenatal damgsmanlikta hem de
postnatal yonetimde cok onemli bir yer tutmaktadr.
Bu olgu sunumunda bir konjenital klor diyaresi olgu-
sunun prenatal ultrason bulgularimi sunmakta ve bu
hastaligin ayirict tamisini tartismaktayiz.

Anahtar kelimeler: Konjenital klor diyaresi, fetal
ultrason, prenatal tami, bagirsak dilatasyonu, poli-
hidramniyos.
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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.

GIRIS

Konjenital klor diyaresi siklig1 1/10000
ve 1/40000 arasinda degisen ve otozomal re-
sesif yolla kalitilan bir hastaliktir (1). Tiim
diinyada goriilmekle birlikte en sik Finlandi-
ya, Polonya, Kuveyt ve Suudi Arabistan’da
oldugu bildirilmistir (2). Yenidogan done-
minde yiiksek konsantrasyonda klor igeren
bol miktarda sulu diyare, dehidratasyon, hi-
pokloremi, hiponatremi, hipokalemi ve meta-
bolik alkaloz ile ortaya cikar. Sivi ve elektro-
lit ac1g1 diizeltildikten sonra gaitada klor kon-
santrasyonunun 90 mmol/L’'nin tizerinde 6l-
ciilmesi ile tant koyulur. Erken donemde tant
koyulup tedaviye baglanmazsa ciddi elekt-
rolit imbalansina sekonder aritmiye ve Olii-
me yol agabilir (3). Prenatal donemde yapi-

lan ultrasonografik incelemede bagirsak ans-
larinda yaygin dilatasyon ve agir polihidram-
niyos goriilmesiyle tan1 koymak miimkiin-
diir, ancak ayni bulgularin bagirsak obstriik-
siyonunda da goriiliilyor olmasi1 yanlis taniya
ve gereksiz operasyonlara yol acabilmektedir
(2). Bu nedenle medikal yolla tedavisi miim-
kiin olan bu hastaligin ayiric1 tanis1 hem pre-
natal danismanlikta hem de postnatal yone-
timde ¢ok 6nemli bir yer tutmaktadir.

Bu olgu sunumunda prenatal donemde
ayirici tanida diistindiiglimiiz ve postnatal do-
nemde tanisini dogruladigimiz bir konjenital
klor diyaresi olgusunun ultrason bulgularini
sunmay1 ve mevcut literatiir 1s181nda bu has-
taligin ayirici tanisini tartigmay1 amacladik.
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36 yasinda, gravida 5 para 2 olan 33 haf-
talik gebe, fetal ultrasonda polihidramniyos
ve bagirsak anslarinda dilatasyon saptanma-
st lizerine klinigimize refere edildi. Hasta-
nin Oykiisiinde birinci derece kuzen evlili-
gi ve dortlii tarama testinde alfa-feto protein
(AFP) yiiksekligi (8§ MoM) dikkati ¢cekmek-
teydi. Hastadan alinan anamnezle su anda alt1
yasinda olan ve 33. gebelik haftasinda dogup
postpartum donemde sepsis geliserek dlen her
iki kiz ¢ocugunda antenatal donemde bagir-
sak dilatasyonunun gozlendigi ve postpartum
donemde tedaviye cevapsiz diyarenin oldugu,
yasayan cocugun dogumdan sonraki ilk iki
yil boyunca elektrolit dengesizligi nedeniyle
sik sik hospitalize edildigi, iki yasindan son-
di. Yapilan detayli ultrasonografik inceleme-
de polihidramniyos ile ince ve kalin bagirsak
anslarinda yaygin dilatasyon saptandr (Sekil
la-b). Intestinal peristaltizm normal olarak
degerlendirildi. Rektum dilate ve hipoekoik
goriinlimdeydi, ve transvers capt 16 mm ola-
rak Olciildii (referans deger: 12.5 (12.1-13.3)
mm)(4). Anal sfinkter ve anal kanal normal
goriinimdeydi. Asit ve intraperitoneal kal-
sifikasyon da dahil olmak iizere fetusta bas-
ka bir anomali izlenmedi. Amniyon kesesin-
de bantlarin olmasina karsin disrupsiyon bul-
gusu yoktu (Sekil 1c¢).

Resim 1: 33 haftalik konjenital klor diyaresi olgusu-
nun fetal ultrason goriintiileri. 1a, Aksiyal kesit. Tiim
batin1 kaplayan dilate bagirsak anslar1 goriilmekte. 1b,
Sagital kesit. Ok s1vi ile dolu dilate kolon ve rektumu
gosteriyor. 1c, Sagital kesit. Ok amniyon kesesinde
goriilen bir banti igaret ediyor.

Akraba evliligi ve benzeri sekilde etkilenmis
cocuklarinin bulunmasi, peristaltizmin nor-
mal olmasi, rektumun dilate ve sivi ile dolu
oldugunun goriilmesi ve anal sfinkterin nor-
mal goriinlimde olmas1 nedeniyle konjenital
diyare On tanisi koyuldu. Amniyon kesesi
icinde izlenen bantlarin mukoid defekasyona
sekonder olabilecegi diisiiniildii.
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34. gebelik haftasinda spontan olarak
travaya giren gebe, transvers prezentasyon
endikasyonuyla sezaryene alindi. 1. ve 5.
dakika Apgar skoru 7 ve 9 olan 1800 gram
agirhiginda kiz bebek dogurtuldu. Postnatal
donemde yapilan fizik muayenesinde 6zellik
olmayan yenidoganda sulu diyareyi takiben
gelisen hiponatremi (127 mmol/L) ve hipok-
loremiyi (94 mmol/L) diizeltmek amaciyla,
giinliik elektrolit diizeylerine gore 4-9 mEq/
kg dozunda oral NaCl replasman ve yeter-
siz kalmas lizerine postnatal 8 ve 13. giin-
ler arasinda 6 mEq/kg dozunda intravendz
NaCl replasmant yapildi. Yenidoganin aldigi
stvi giinliik 100-140 cc/kg olacak sekilde
ayarlandi. Yapilan gaita incelemesinde sody-
um, potasyum ve klor seviyelerinin sirasiyla
91 mmol/L, 42 mmol/L ve 122 mmol/L olar-
ak saptanmasi ile konjenital klor diyaresi
tanist dogrulandi. Su anda 21 aylik olan olgu
giinde 3-4 defa sulu digkilamaya ve oral NaCl
replasmani almaya devam etmektedir. NaCl
destegi aldig siirece elektrolitleri normal olan
hasta, oral replasmanin yapilamadigr durum-
larda elektrolit dengesizligi nedeniyle hospi-
talizasyon ihtiyact duymaktadir.

TARTISMA

Konjenital klor diyaresi, epitelyal CI-/
HCO3 degisiminden sorumlu transmembran
proteini kodlayan ve 7. kromozomun uzun
kolunda (7g31) bulunan SLC26A3 geninde
olusan bir mutasyon nedeniyle meydana ge-
lir (5). Bunun sonucunda ileum ve kolon yii-
zeyinde gerceklesen Cl- absorpsiyonu ve
HCO3 sekresyonu azalir. Ortaya ¢ikan asidik
diyare nedeniyle Na+/H +degisimi azalir ve
bagirsaklardan NaCl ve sivi kayb1 meydana
gelir (6). Hipokloremi, hiponatremi ve dehid-
ratasyon sonucunda renin-anjiyotensin siste-
mi aktive olur, ve hiperaldosteronizm nede-
niyle hipokalemi ve metabolik alkaloz gelisir
(3). Yenidogan doneminde preterm dogum,
radyolojik bulgularin normal olmasi, kusma-
nin ve mekonyum pasajinin olmamasi, abdo-
minal distansiyon, sulu diyare ve normal ol-
mayan serum elektrolit 6l¢timleri ile konjeni-
tal klor diyaresi On tanist koyulur ve sivi ve
elektrolit acig1 diizeltildikten sonra gaitada
klor konsantrasyonunun 90 mmol/L’nin lize-
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rinde Olciilmesi ile tan1 dogrulanir (7). Uygun
elektrolit replasmani ile uzun dénemli prog-
nozun ¢ok 1yi oldugu bu hastaligin erken tani
ve tedavisi son derece 6nemlidir, ¢iinkii teda-
vi uygulanmadiginda ciddi kilo kaybi, dehid-
ratasyon, sarilik ve hatta 6liim meydana ge-
lebilir (3). Baz1 olgularda yenidogan done-
minde serumda tipik elekrolit bozuklularinin
ortaya ¢cikmamasi ve sar1 renkli bol miktar-
da sulu gaitanin idrar zannedilmesi nedeniyle
tan1 gecikebilmektedir (2). Bu nedenle prena-
tal donemde taninin koyulmus olmasi dogum-
dan sonra tedavinin en kisa siirede baslamasi-
n1 saglamaktadir.

Literatiirde fetal ultrasonografi ile konje-
nital klor diyaresi 6n tanis1 koyulmus az sa-
yida olgu sunumu bulunmaktadir (1,6, 8-11).
Antenatal donemdeki en Onemli bulgunun
ikinci trimesterin sonunda veya ti¢lincii tri-
mesterde gelisen, peristaltizmin normal ol-
dugu, bal petegi goriiniimii veren, uniform ve
Jjeneralize bagirsak dilatasyonu, ve buna eglik
eden agir polihidramniyos oldugu bilinmek-
tedir (8). Ayirici tani listesinin en basinda in-
testinal atrezi yer almaktadir. Polihidramni-
yos daha ¢ok duedonal ve jejunal atrezide go-
riiliir, ancak bunlarda konjential klor diyare-
sinden farkli olarak genislemis bagirsak ans-
lar1 az sayida ve lokalizedir. Konjenital klor
diyaresinde oldugu gibi yaygin ve ¢ok sayi-
da ansta dilatasyonun goriildiigii ileal atrezi-
de ise agir polihidramniyos goriilmemektedir
(9). Olgumuzda agir polihidramniyos ve ¢cok
sayida dilate bagirsak ansinin yani sira peris-
taltizmin normal olmasi ve rektumun sulu di-
yare nedeniyle dilate ve hipoekoik goriiniim-
lii olmasi konjenital bagirsak obstriiksiyo-
nu ile uyumlu degildi. Mekonyum peritoniti
de ayirici tanida diisiintilmesi gerekli bir di-
ger patolojidir (10). Olgumuzda asit ve int-
raperitoneal kalsifikasyonlarin olmamas1 ne-
deniyle bu tanidan uzaklastik. Bununla bera-
ber anal sfinkterin normal goriiniimde olmasi
ve siklikla eslik eden vertebra veya Osefagus
anomalilerinin olmamas1 nedeniyle anorektal
obstriiksyon tanisini da diistinmedik. Son ola-
rak yaygin bagirsak dilatasyonuna yol acgabi-
len konjenital intestinal psddo-obstriiksiyon
ve megasistis-mikrokolon-intestinal hipope-
ristaltizm sendromu tanilarini da peristaltiz-
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min normal olmasi nedeniyle elimine ettik
(1). Colombani ve ark,. konjenital diyare ol-
gularinda fetal manyetik rezonans goriintiile-
menin (MR) prenatal tanida yardimci oldugu-
nu gostermiglerdir (11). T2 agirlikli sekans-
larda dilate bagirsak anslarinin sivi ile dolu
olmasina baglh olarak sinyal artig1 varliginin,
T1 agirlikli sekanslarda ise kolonda mekon-
yumun olmamasi nedeniyle fizyolojik sinyal
artist yoklugunun konjenital diyareyi isaret
eden bulgular oldugunu bildirmislerdir (11).
Olgumuzda konjenital diyarenin tipik bulgu-
larnin var olmasi nedeniyle maliyeti yiiksek
olan bu goriintiileme yontemine ihtiya¢ duy-
madik.

Olgumuzda birinci derece kuzen evliligi-
nin olmasi ve ailenin daha once dogmus olan
diger cocuklarinda da konjenital diyare goriil-
miis olmasit otozomal resesif kalitilan bu has-
taligin tanisini desteklemekteydi. Literatiir-
de sunulmus olan olgulardan sadece bir tane-
sinde ikinci derece kuzen evliligi mevcuttur
(11). Bununla beraber akraba evliligi olmak-
sizin bizim olgumuzda oldugu gibi ayni aile-
de tekrarlayici oldugu olgular da bildirilmis-
tir (6,10). Bu nedenle aile anamnezi ayirici ta-
nida ¢cok 6nemli bir yer tutmaktadir. Ayni za-
manda aileler bu hastaligin sonraki gebelik-
lerde tekrarlayict olabilecegi konusunda bil-
gilendirilmelidir. Aile hikayesi, prenatal ult-
rason ve MR bulgularina ek olarak amniyo-
tik sivinin biyokimyasal analizi de prenatal
tanida yardimci olmaktadir. Literatiirde, 26
haftalik bir konjenital klor diyaresi olgusunun
amniyon sivisinda, klorun yani sira gama-
glutamil transpeptidaz (G-GTP), alkalen fos-
fataz ve 16sin aminopeptidaz seviyesinin art-
t181 da gosterilmistir (6). Obstriiksiyonda kus-
maya bagl olarak amniyon sivisinda sadece
G-GTP konsantrasyonu artarken, konjenital
klor diyaresinde diger intestinal enzimlerde
artig olmasinin ayiric tanida yol gosterici ol-
dugu bildirilmistir (6). Ozellikle ultrason bul-
gularinin ayirict tani igin yetersiz kaldigi ol-
gularda, bu incelemelerin faydali olabilecegi
kanaatindeyiz.
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SONUC

Prenatal ultrason incelemesinde agir po-
lihidramniyosa eslik eden cok sayida ve bati-
nin tamamini kaplayan dilate bagirsak ansla-
r1, normal intestinal peristaltizm, s1v1 ile dolu
dilate rektum, ve asit ile intraperitoneal kal-
sifikasyonun yoklugu akla konjenital klor di-
yaresini getirmelidir. Medikal tedaviyle prog-
nozun oldukg¢a iyi oldugu konjenital klor di-
yaresinin prenatal tanisi, hem ailenin dog-
ru bilgilendirilmesini hem de yenidogan he-
kiminin erken miidahalesini saglar. Ayrica in-
testinal dilatasyonun her zaman bagirsak obs-
triiksiyonu anlamina gelmedigi unutulmama-
11, yenidogan doneminde gereksiz cerrahi gi-
simlerden kaginilmalidir. Son olarak, otozo-
mal resesif kalitim gosteren bu hastalik sun-
dugumuz olguda oldugu gibi tekrarlayici ola-
bilir, bu nedenle aileler mutlaka genetik da-
nismanlik alarak bu konuda bilgilendirilmeli-
dir.

Cikar catismasi
Yazarlar hehangi bir ¢ikar ¢atismasi olmadi-
gin1 beyan etmektedir.
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