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Sozel Bildiri

NADIR HASTALIKLARDA FARKINDALIK YASATIR: SANDHOFF HASTALIGI
OLGU SUNUMU

ALLI CILCE | HURMET KUCUKKATIRCI BAYKAN | MUMINE KUBRA SERCE
SARITAS

Kapadokya Universitesi
aallicilce@gmail.com | hurmet.kucukkatirci@kapadokya.edu.tr | kubra.serce@kapadokya.edu.tr

Amag: Bu 6zet bildirinin amaci, Sandhoff hastaliginda tibbi beslenme tedavisi ¢alismalarinin yetersizligine dikkat ¢cekmek ve
nadir hastaliklara yonelik farkindalik olusturmaktir.

Ana Metin: Sandhoff; sinir hiicrelerinde ilerleyici seki n olan otozomal resesif gegisli, metabolik, nadir bir
hastaliktir. Sandhoff hastaliginda insan viic g srevli hekzozominidaz A, B enzimleri eksiktir
(1). Bu durum, yagin ve sekerin beyi i ini yitirmesine neden olmaktadir (1).
Sandhoff hastaligi; yasa bagl ol j off olmak iizere ti¢ farkli tipte
goriilmektedir (1).
Vaka: S H.A. 2 yas 8 ay irlime ve hareket etmede
zorlanma, otururken s i larla epilepsi nobeti
gecirerek pediatri nor i r 0 gr dogdugu, birinci
dereceden akraba o gu oldugu, bas boyun ko ¢ocugunu da akut
infantil Sandhoff igi 6grenilmistir. Hastanin fizik mu kg (<3 p.), boyu
100 cm (>97 p.) -75 p.)’dir. Hasta, son 4 ayda 2 kilo kaybetmis k on Nutritional
Status and Gro ds) degerlendirilmesine gére hasta yiiksek malnt i \Hasta, pediatri
noroloji servisi ektedir. Tibbi beslenme tedavisi kapsaminda, hasta ti Fibre (3x1)
baslanilmistir. aldigy stirecte hastada disfaji_gelismis ve hasta giinliik ol ece enteral triin
tiiketebilmigti stanin perkiitan endoskopik gastrostomi (PEG) ile beslen i ve hastanin
yogun baki geklestlrllmlsnr Hasta, yogun bakimda takibi esnasinda ku stroenterit ve
kolit sikayetl i i i
Tablo 1. Has

Hastanm to;

Total Pare

Toplam e \ Toplam enerji: 150 kkal /

Non-protei 1:,190/1 Enteral Uriin: 150 ml Pediasar
*Hastanin mevc i toplam enerji gereksiniminin %355’ini karsilamasi, kusmia, i ¢ aspirasyon
sikayeti yagsam: ek olarak TPN 6nerim. 9
** Hidrolize pro 30 kazein olan Qr yag asitlerini yon durumunda
kullanilan enteral i urumunun iyiye gitmesi, gastroenteri almasi ile birlikte
enteral beslenmenin al*beslenmenin toplam enerji-ger i ’ini kargilamast ile

birlikte TPN’nin kesi

Sonug:Akut infantil San Y inik bulgularm birgogunu
tasimaktadir. Yapilan bir ¢a i si uygulanmistir (2). Bunun
sonucunda, kardiyak fonksiyonla i caligmalar yeterli degildir. Nadir
hastaliklara yonelik ¢aligmalar arttiril niimiizde Sandhoff hastaliginin etkin
bir tedavisi bulunmamaktadir. Riskli aileler e nigmanlik verilmesi, prenatal tan1 olanaginin
saglanmas1 ve diyetisyenlere tibbi beslenme tedavisine i itim verilmesi hastaligin farkindaligina yonelik atilacak
adimlar arasinda sayilabilir.

Not: Bu vaka 13.11.2023-19.12.2023 tarihleri arasinda Erciyes Universitesi Pediatri Noroloji servisinden almmuistir.

Anahtar Kelimeler: Sandhoff hastaligi, Nadir hastaliklar, Beslenme destegi
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