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Hastanin, hikayesinden 6grenilen sikayetleri ve bul-
gular ile birlikte arka-6n akciger grafisi ile mediastinal
yerlesimli timoral kitle ve mantar enfeksiyonu 6n tanilari
disundlda.

Konvensiyonel akciger radyolojisindeki lezyonun, ola-
sl toplum kékenli pndmoni etkenleri icin etkili 15 gunlik
antibakteriyel tedaviye ragmen gerilememesi ve hastanin
ateslerinin devam etmesi Uzerine ayirici tani icin toraks
tomografisi ¢ekildi. Bilgisayarli toraks tomografisinde
(Resim 2) paratrakeal, subkarinal sag hiler konglomere
lenfadenopatiler; sag alt lobda yuvarlak konsolidasyon
alani ve sag akcigerde ¢ok sayida diuizensiz konturll no-
diler opasiteler tespit edildi. Laktat dehidrogenaz diize-
yinin ylUksek olmasi, B tipi semptomlardan degerlendiri-
len atesin devam etmesi, gorintileme yodntemleri ile
konglomere lenf adenopatilerinin gdsterilmesi ve hasta-
nin altta yatan Ataksi telenjiektazi hastaliginda, lenfopro-
liferatif malignansi gelisme riski arttigindan hastada 6n-
celikle lenfoma dugtnuldi. Ancak, hastanin géreceli im-
muinyetmezligi, uzun sureli antimikrobiyal tedavi aliyor
olmasi ve radyoloji bulgulari ile invaziv fungal enfeksiyon
olasiligi da ayirici tanilar arasinda degerlendirildi. Ulke-
miz sartlarinda, uzamis ates ve OksUrlk sikayetleri ile
basvuran hastalarda ayirici tanilarda mutlak yer almasi
gereken tuberklloz olasiligi da ayirici tanilar arasinda du-
sunuldd. Kesin taniya yonelik torakotomik lenf nodu ve
akciger biopsisi yapildi; patoloji sonucu Hodgkin lenfo-
ma, miks sellller tip olarak rapor edildi (Resim 3).

Bu vaka bize altta yatan primer immunolojik hastaligin
taniya yonlendirmede ne kadar énemli oldugunu ve len-
fomalarin akciger enfeksiyonu gibi prezente olabilecegini
go6stermigtir. Hastaya hodgkin lenfoma tanisiyla COPP
(siklofosfamid, vinkristine, prednizolone, prokarbazine)
kemoterapisi baslandi. Hastanin sonraki izlem ve tedavi-
si pediatrik onkoloji béliminde devam etmektedir.

Ataksi telenjiektazi (AT) progresif serebellar ataksi ve
okulokutandz telenjiektazilerle karakterize, artmis sino-
pulmoner enfeksiyon riski, degisken immun yetmezlik ve
timus aplazisi olan otozomal resesif gecisli bir hastaliktir
(1). AT dUnyanin bitin bélgelerinden bildiriimektedir ve
insidansi yaklagik olarak 100.000 canl dogumda bir va-
ka seklindedir (2). AT kizlarda ve erkeklerde esit oranda
goruldr. AT den sorumlu; ATM geni 11. kromozom uzun
kolunda (11g22-23'te) yerlesmistir, fosfotidilinositol 3 ki-
naz (PI3-k) ailesine ait serine treonin kinaz kodlayan ve
DNA hasariyla aktive olan sinyal yolaklarinda édnemli rol
oynar. AT hastalarinda translokasyonlar ve inversiyonlar-
la sonucglanan genomik instabilite vardir. Bunun sonucu
olarak, &zellikle lenfosit serisindeki hiicrelerden kaynak-
lanan malignite gelistirme riski 100 kat artmistir (3). En

sik birliktelik gdsteren ise Hodgkin digi lenfomadir bunu
akut lenfoblastik I6semi ve Hodgkin hastalig takip eder.

Fizik muayenede tespit edilen bulgular okuler ve ku-
tandz telenjektaziler, noérolojik semptomlar (ataksi ve
anormal g6z hareketleri) ve koreoatetozis (%630-90) sek-
lindedir.

Ataksi, yenidogan dénemde baslar, cocuk yirimeye
basladiginda (12-14 ay) belirgin hale gelir. Erken dénem-
den itibaren ataksiye anormal kafa hareketleri eslik eder
ve yavas ilerler. Ekstremite ve gévdenin myoklonik atim-
lan bazi AT hastalarinda tespit edilebilir, ancak genellik-
le 9-10 yasindan 6nce belirgin hale gelmez. Derin tendon
refleksleri erken gocukluk déneminde genelde normal-
dir, 7-8 yasindan sonra reflekslerde azalma olur ve za-
manla derin tendon refleksleri alinamamaya baslar. Ko-
reoatetozis AT de en belirgin ekstrapiramidal bulgudur.
Parmaklarin distonik durusu klinik tablo icin karakteristik
6zellik olarak kabul edilebilir. Laboratuar testleri teshise
yardimcli ve uzun dénem hastaligin seyri acisindan da fi-
kir vericidir. Genelde en guvenilir testler artmis alfa feto
protein, ve karsinoembriyonik antijen ve kromozom 7 ve
14 inversiyon ve translokasyonunu iceren kromozomal
dengesizliklerdir. Humoral ve selllller immunitedeki bo-
zukluklarin gosterilmesi erken yasta tani konulmasina
yardimcidir, ancak bu bulgularin AT icin 6zgin degildir
ve bu bulgular genellikle, diger klinik tablolarda karsimi-
za cikar. AT’deki immunglobulin seviyelerindeki degisik-
likler; Ig A yoklugu ya da seviyesinin distklGgunu, Ig G
normal ya da dusuk seviyede olmasini, artmis ya da nor-
mal Ig M seviyeleri seklindedir. Birgok hastada 1gG2 ve
IgG4 altsiniflarinda kismi diisuklik tesbit edilir, Ig E yok-
lugu ya da seviyesinin distkligu de klinik tabloya eslik
edebilir. Selliler immunitedeki bozukluklar ise, disik
lenfosit sayisi, sik karsilagilan antijenlere karsi yapilan
deri testlerinde beklenenden zayif cevap, mitojenlerin
varliginda disuk T lenfosit proliferasyonunu ve viral ya
da bakteriyel antijenlere karsi eksik antikor cevabi seklin-
de tespit edilir. AT hastalarinin %70’inde Ig A eksikligi
vardir, bunun sonucu olarak tekrarlayan sino-pulmoner
enfeksiyonlar gorUlir. Hayatin ilk iki yilinda AT'de alt so-
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Resim 3. A-Mediastinal lenf nodu biyosisi. Lenfosit, histiosit ve plazma hiic-
relerinden olusan bir zeminde oturan mononukleer Hodgkin hticreleri ve bir
adet Reed-Stemberg hiicresi (ok) izienmektedir. (HEx200)

B-Akcigerde metaztatik Hodgkin lenfoma nodili. Resmin sol yarisinda ate-
lektatik alanlar gésteren akciger dokusu ve hemen komsulugunda histiosit,
lenfosit ve malign karaterli mononukleer hiicreler ne bir adet Reed-Sterberg
hticresi (ok) dikkati gekmektedir.(HEx200)
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lunum yolu enfeksiyonlarinda etkenler genellikle virUsler-
dir, yasamin sonraki dénemlerinde ise bakteriyel etken-
ler, 6zellikle, Haemophilus influenzae, Streptococcus
pneumonia, ve Staphylococcus aureus sik olarak tespit
edilir. AT'de mikobakteri tlrlerinin ve mantarlar gibi, fir-
satci enfeksiyon etkenleri daha nadiren alt solunum yolu
enfeksiyonlarina neden olurlar. Bu bakimdan AT hasta-
larda gelisen alt solunum yolu enfeksiyonu tablolarinda
mantar enfeksiyonlarinin da disltnitlmesi gereklidir (9).
Ulkemiz kosullarinda bizim hastamizda oldugu gibi uza-
mis ates sikayetleri ve dkslrlk sikayetleri olan hastalar-
da mutlaka tiberkulloz olasiligr da dustunuUlmeli ve hasta-
nin yasina ve bagisiklik sisteminin durumuna gére labo-
ratuar testleri ile arastinlmaldir.

Ataksi telekjiektazili hastalarda, tahmin edilen yasam
boyu kanser gelistirme riski %10 ile %38 arasindadir
(4,5). Hastalann kaybi genel olarak, hemen adélesan d6-
nem O6ncesinde veya addlesan dénemde ve siklikla alt
solunum yolu enfeksiyonlari nedeniyle olur. Mortalitenin
daha nadir nedenleri ise gelisen malignasilerdir. Boder
ve arkadaslari tarafindan yapilan bir calismada, 58 AT’li
hastanin otopsileri incelenmis ve sonugta 27 (%46) 6lu-
min sadece pulmoner enfeksiyon nedeniyle; 12 (%21)
kayibin sadece malignensi nedeniyle, kaybedilen 16
(%28) hastada ise malignans ile enfeksiyonun birlikte ol-
dugu ve 3 (%5) dlimin ise diger nedenlerden oldugu
anlasiimigtir (6).

AT hastalarinda Hodgkin hastaligi genel poptilasyonda
gorilen Hodgkin hastaligina gére daha k&t prognoziudur (7).

Bu vaka nedeni ile dikkate gelmesi gereken dnemli
noktalardan birisi cocukluk caginda sik goértlen alt solu-
num yolu enfeksiyonlarinda beklenenden farkl bir seyir
oldugunda, eger altta yatan bir baska hastalik ta varsa
ve Ozellikle de immun sistem fonksiyon bozukluklarinda
malignite olasiliginin da akilda tutulmasi gerekliligidir.
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