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S.G.A.

• Şikayet

• 3,5 aylık kız bebek

• Kusma, beslenememe, bilinç bozukluğu

• Solunum durması



S.G.A.

• Hikaye

• Öncesinde herhangi bir şikayeti olmayan
hastanın son 1-2 gündür kusmaları ve
beslenememesi olmuş,

• Çocuk acil poliklinik başvurusunda solunum
arresti gelişmiş ve entübe edilerek çocuk
yoğun bakım ünitesine alınmış.



S.G.A.
• Özgeçmiş

• G1P1Y1 miad 2950 gr C/S
• Prenatal, natal, postnatal dönemde herhangi bir sorun

olmamış
• Baş tutması yeni başlamış, anne sütü ile besleniyor

• Soygeçmiş

• Anne 27 yaş sağlıklı, üniv mezunu
• Baba 29 yaş sağlıklı, üniv mezunu
• Akrabalık yok, köyler farklı Bursa- Bilecik
• Ailede bilinen ciddi hastalık hikayesi yok



S.G.A.

• Fizik Muayene

• Vücut Ağırlığı: 5.8 kg (25-50p)
• Boy: 57 cm (3-10p)
• Baş Çevresi: 39 cm (10p) 

• Entübe
• Kalp sesleri normal, ek ses ve üfürüm yok
• Batın rahat, organomegali saptanmadı.



S.G.A.

• Nörolojik Muayene

• Bilinç Kapalı, Hipoaktif,
• Pupiller İzokorik Dır /idır:++/++ 
• Göz Hareketleri Değerlendirilemedi
• Nistagmus Yok
• Fasikülasyon Yok
• Kas Gücü: Ağrılı Uyaranla Ekstremiteyi Hafif Çekiyor
• Tonus Hipotonik
• Dtr Normoaktif, Klonus Yok
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Kan gazı: pH 7.11
pCO2: 49
Lac: 11(0.5-2)
HCO3: 9
Anyon Gap: 24

Kan şekeri: 99 mg/dl
Parmak ucu keton: 0.2
TİT: keton neg
Amonyak: 95 mmol/L

Hemogram: Normal
Biyokimya: AST/ALT: 85/97 
CK: 211
Ürik asit, kolesteroller, LDH normal

CRP: Normal

Göz dibi muayenesi: Normal
Ekokardiyografi: Normal 

TANDEM Asil karnitin profili: Normal
Kan aminoasit kromatografisi: 
Alanin: 1100 (N:143-469 ) 
İdrar organik Asit: 
İleri düzeyde Laktik asit ve Piruvik asit
atılımı
Fumarik Asit, Malik asit, Etilmalonik asit 2-
3 kat yüksekliği 



S.G.A.

• Tanı: 

• NDUFS4 geninde

• p.Arg106* (c.316C>T) ve p.Lys154Asnfs* 
(c.462delA)

• Birleşik heterozigot

• Mitochondrial Complex I deficiency (MIM 
NO:252010)



Structure and assembly of human mitochondrial respiratory chain complex I. (A) Structure of 

complex I, showing the 45 subunits (seven encoded by mitochondrial DNA and 38 by nuclear 

genes), colour-coded according to the clinical phenotype(s) associated with mutations of these 

genes (see key at the right of figure). 
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Genotype to phenotype correlations in nuclear-encoded complex I deficiency. 
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