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0z

Hiperinsulinemik hipoglisemi infantlarda persistan ve tekrarlayan hipog-
liseminin en sik nedenidir. Bu olgu sunumunda yenidogan déneminde
tekrarlayan hipoglisemileri olan bir bebek tartisiimistir. Yenidogan done-
minde tekrarlayan hipoglisemide etiyolojiye yonelik arastirmalarin hizla
sonuglandiriimasi ve hipoglisemi esnasinda alinan kritik kan 6rneklerin-
de inslilin diizeyine bakilarak tani konulmasi ve ardindan uygun teda-
vinin ge¢ kalinmadan baslanmasi gerekir. KCNJ11 geninde saptanan
¢.67A>G varyasyonun hiperinsilinemik hipoglisemi patogenezi lizerine
yaplilacak daha ileri calismalar igin 6nemli bilgiler saglayabilecegini di-
stndUk.

Anahtar Kelimeler: Hiperinsilinemik hipoglisemi, KCNJ11 geni,
c.67A>G

GiRiS

Hiperinsulinemik hipoglisemi, pankreatik B hiicrelerinde kan glukozundan
bagimsiz olarak dlizensiz insulin salinimina bagl gelisir (1-2). Tahmini sik-
1i§1 50000 canl dogumda 1'dir. Olgularin %40-50‘sinden ABCC8 ve KCNJ11
genlerindeki mutasyonlar sorumludur (3). Olgularin %45-55'inde ise gene-
tik etiyoloji halen bilinmemektedir (2). Bu galismada, yenidogan doneminde
tekrarlayan hipoglisemileri olmasi (izerine hospitalize edilen, yapilan tetkik-
ler sonucu hiperinsulinemi tanisi alan, genetik analizinde, KCNJ11 geninde
c.67A>G varyasyonu saptanan hasta literatiire katki amaciyla sunulmak
istendi.

ABSTRACT

Hyperinsulinemic hypoglycemia is the most common cause of persistant
and recurrent hypoglycemia in infants. In this case report, a baby with
recurrent hypoglycaemia was discussed during neonatal period. Early di-
agnosis of hypoglycemia in neonatal period should be concluded quickly,
and diagnosis should be made based on the level of insulin in critical blo-
od samples taken during hypoglycaemia, and then appropriate treatment
should be started without delay. We concluded that the ¢.70A> G vari-
ant identified in the KCNJ11 gene may provide important information for
further studies on the pathogenesis of hyperinsulinemic hypoglycaemia.

Keywords: Hyperinsulinemic hypoglycemia, KCNJ11 gene, ¢.67A>G

OLGU SUNUMU

Yirmi U¢ yasinda anneden 36. gestasyonel haftasinda sezaryenle 2630
gram dogan, rutin takiplerinde Uglincti saatinde hipoglisemi (43 mg/dl) geli-
sen, beslenme sonrasi hipoglisemisi devam eden (40 mg/dl) ve sonrasinda
2 ccl/kg'dan IV %10 dekstroz veriimesine ragmen hipoglisemisi (27 mg/dl)
dizelmeyen hasta yenidogan yodun bakim servisi'ne yatirildi. Ebeveynleri
arasinda akrabalik bulunmamaktaydi. Preeklampsi disinda dzellik yoktu. Fi-
zik muayenede VA:2630 gr(25-50p), Boy:48 cm(50-75p) ve bas cevresi:32
cm(25p) olarak degerlendirildi. Hastanin genel durumu iyi, takipneik, cekilme-
li ve inlemeli solumu mevcuttu, diger sistem muayeneleri dogaldi.
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Hastaya 4,8 mg/kg/dk'dan dekstroz baglandi. Hastanin takiplerinde hipoglise-
mileri devam etti, gobek kateterizasyonu yapildi. Takibin 5.gliniinde dekstroz
hizi 12 mg/kg/dk'ya kadar gikildi. Hastanin C-reaktif protein (CRP) degeri
3,63 mg/dL (0-0,5)e yiikseldi, antibiyoterapi baglandi. Hastanin hipoglisemi
(35 mg/dl) aninda bakilan tetkiklerinde bliylime hormonu 24,9 ng/mL, C-pep-
tid 0,68 ng/mL, kortizol 49,74 ug/dL (4,3-22,4) ve instilin 7,07 ulU/mL ola-
rak sonuglandi. Bazi arastirmalara gore hipoglisemi (<50 mg/dl) esnasinda
bakilan insilin diizeyinin >2 IU/mL olmasi veya instlin/ C-peptid degerinin
>2 uU/mL olmasi hiperinsiilinemi olarak tanimlanmaktadir, hastamiza hi-
perinsilinemik hipoglisemi tanisi konularak 5 mg/kg/giin dozunda diazoksit
basland. Takiplerinde hipoglisemisi olmadi. CRP 'nin gerilemesi, antibiyote-
rapinin tamamlanmasi ve genel durumunun iyi olmasiyla postnatal 12.giinde
taburculugu yapildi. Taburculuk sonrasi takiplerinde diazoksit kesildi. Hasta-
nin genetik analizinde ABCC8 geni normaldi, KCNJ11 geninde ise Ekzon1'de
¢.67A>G varyasyonu homozigot olarak saptand.

TARTISMA

Yenidogan hipoglisemisi birgok nedene bagli olarak karsimiza ¢ikan, mor-
talite ve morbiditeyi dnemli éltide artiran bir sorundur. Tekrarlayan ve uzun
stiren hipoglisemi ataklari psikomotor sosyal gerilik ve konviilziyon benzeri
beyin hasarina yol agabilir. Yenidoganda goriilen persistan ve tekrarlayici
hipogliseminin en 6nemli ve en sik nedeni hiperinstlinemik hipoglisemidir. Ai-
levi ve sporadik formlari olan genetik bir bozukluktur ve insilin sekresyonun-
da bozuklukla karakterizedir (4-5). Neonatal hipoglisemide hiperinstilinizmin
onemli bir yeri vardir ve kontrol altina alinmasinda bizim olgumuzda oldugu
gibi diazoksitin rolii biyiiktir. ABCC8 ve KCNJ11 genindeki degisikliklerin
konjenital hiperinstlinemi etyolojisinde %50 sebep oldugu ortaya konmustur.
¢.67A>G varyasyonun ¢ogunlukla polimorfizm olarak bildirilmekle birlikte risk
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faktori oldugu daha 6nce literatiirde ortaya konmustur (6).

Sonug olarak hipoglisemide etiyolojiye yonelik arastirmalarin hizla sonug-
landirimasi ve hipoglisemi esnasinda alinan kritik kan orneklerinde inslin
dlizeyine bakilarak uygun tedavinin ge¢ kalinmadan baslanmasi gerekir.
Bu poliformizmin hiperinsilinemik hipoglisemi patogenezi iizerine yapilacak
daha ileri ¢alismalar igin énemli bilgiler saglayabilecegini diigtindk.
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