
Öz
B12 vitamini bedende çeşitli sistemleri etkileyen esansiyel vitaminlerden 
biridir. B12 vitamini eksikliği süt çocuklarında sıklıkla makrositer anemi, 
nörogelişimsel gecikme ya da gerileme, irritabilite, güçsüzlük, hipotoni, 
ataksi, apati, tremor ve nöbetleri kapsayan hematolojik ve nörolojik bo-
zukluklara neden olmaktadır. Biz bu makalede B12 vitamini eksikliği ile 
ilişkili West sendromu tanısı alan altı aylık erkek olguyu sunduk. Tam 
kan sayımında makrositer anemi ile uyumlu bulgusu olmayan hastanın 
hipotonik olması nedeniyle bakılan B12 vitamini düzeyi düşük olarak sap-
tandı. West sendromu etiyolojisine yönelik diğer incelemelerde başka 
sorun saptanmadı. Olgu sadece anne sütü ile besleniyordu ve B12 vitami-
ni eksikliğinin nedeni annenin beslenme yetersizliği idi. Farklı nörolojik 
bulgularla gelen hastalarda B12 vitamini eksikliği ayırıcı tanıda düşünül-
melidir. Ayrıca etiyolojisinde çok farklı etmenlerin rol oynadığı West 
sendromunda nadir bir neden olarak B12 vitamini eksikliğinin olabileceği 
göz önünde bulundurulmalıdır. (Turk Pediatri Ars 2015; 50: 251-3)
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Abstract
Vitamin B12 is one of the essential vitamins affecting various systems of the 
body. Vitamin B12 deficiency in infants often produces haematological and 
neurological deficits including macrocyticanaemia, neurodevelopmental de-
lay or regression, irritability, weakness, hypotonia, ataxia, apathy, tremor and-
seizures. In this article, we report the case of a 6-month-old male patient diag-
nosed with West syndrome associated with vitamin B12 deficiency. Although 
the patient had no evidence of macrocytic anemia in complete blood count, 
we measured the level of vitamin B12 because the patient had hypotonicity and 
found it to be low. No other problem was found in the other investigations 
directed to the etiology of West syndrome. He was being exclusively breast-
fed and vitamin B12 deficiency was related with nutritional inadequacy of his 
mother.  Vitamin B12 deficiency should be considered in the differential diag-
nosis of patients presenting with different neurological findings. Inaddition, 
vitamin B12 deficiency should be considered as a rare cause in West syndrome 
which has a heterogeneous etiology. (Turk Pediatri Ars 2015; 50: 251-3)
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Olgu Sunumu / Case Report

Giriş

B12 vitamini çeşitli sistemleri etkileyen esansiyel vita-
minlerden biridir. Eksikliğinde hematolojik, nörolojik, 
psikiyatrik, sindirim sistemiyle ilgili, dermatolojik ve 
kardiyolojik bulgular ortaya çıkmaktadır (1, 2). Uzun sü-
reli eksikliği omurilik ve beyinde yetersiz miyelinizas-
yona neden olmakta, süt çocuklarında irritabilite, apati, 
iştahsızlık, gelişimsel gerileme gibi bulgularla seyrede-
bilmektedir (2). Tipik makrositer anemi yokluğunda B12 
vitamini eksikliği tanısı koymak zordur. Ancak B12 vi-
tamini eksikliği olan kişilerde hematolojik göstergeler 
normalken, sadece nörolojik bulgular belirgin olabilir 
(2). Epilepsi, B12 vitamini eksikliği olan çocuk ve erişkin 
hastalarda nadir görülen bir durumdur (3, 4).

Bu olgu sunumunda B12 vitamini eksikliğine bağlı West 
sendromu gelişen altı aylık erkek olguyu sunduk. Olgu 
sunumu için aileden onam alınmıştır.

Olgu

Altı aylık erkek hasta 10 gün önce başlayan, gün içinde 
çok sayıda tekrarlayan, sıçrama ve öne doğru toplanma 
şeklinde nöbet geçirme yakınması ile getirildi. Arala-
rında akrabalık olmayan anne-babanın ikinci çocuğu 
olarak doğmuştu. Baş kontrolü beşinci ayda olmuş, 
destekli oturmaya yeni başlamıştı. Doğumdan beri yal-
nız anne sütü ile beslenmiş olduğu öğrenilen hastanın 
soy geçmişinde bilinen epilepsi, mental-motor gerilik, 
sistemik hastalık öyküsü bulunmamaktaydı. Hastanın 
fizik bakısında baş çevresi 25-50 persantil aralığında, 
ağırlık ve boyu 75. persantildeydi. Karaciğer büyümesi 
olmayan hastanın nörolojik bakısında bilinci açık, çev-
reyle ilgili, hipotonik, hipoaktif, derin tendon refleksleri 
azalmış olarak bulundu. Bakı sırasında fleksör spazm 
tipinde nöbet geçiren hasta West sendromu ön tanısı 
ile yatırıldı ve elektro ensefalografisinde (EEG) hipsaritmi 



örüntüsü görülmesi üzerine hastaya sentetik adrenokor-
tikotropik hormon (ACTH) tedavisi başlandı (Resim 1). 
Laboratuvar incelemesinde hemoglobini 12,4 g/dL, or-
talama MCV 66,9 fL, glukoz 89 mg/dL, ALT 15 U/L, AST 
17 U/L, üre 34 mg/dL, kreatinin 0,93 mg/dL, demir 56 µg/
dL, total demir bağlama kapasitesi 356 µg/dL, ferritin 85 
ng/mL ve amonyak 0,85 µg/mL, TSH 2,55 mIU/L, serbest 
T4 1,26 ng/dL idi. Hastanın hipotonik olması nedeniyle 
B12 vitamin düzeyine bakıldı ve 74 pg/mL olarak düşük 
saptandı. Homosistein düzeyi 17 µmol (5-15 µmol) ile ha-
fif yüksek idi. Hastanın sadece anne sütü ile beslenmesi 
nedeniyle annenin vitamin B12 düzeyine bakıldı ve 111 
pg/mL olarak düşük bulundu. Annenin beslenme öykü-
sünden hayvansal gıda tüketiminin az olduğu öğrenildi. 
Annenin vitamin B12 eksikliği etiyolojisine yönelik yapılan 
incelemelerde patolojik bulguya rastlanılmadı ve eksik-
liğin alım azlığına bağlı olduğu düşünüldü. Hastamızın 
beyin magnetik rezonans görüntülemesi normal olarak 
değerlendirildi. Gönderilen tandem massspektrometri-
si normal saptanırken, idrar organik asit tetkikinde hafif 
düzeyde metilmalonikasidüri saptandı. Hastaya vitamin 
B12 tedavisi bir hafta boyunca 100 µg/gün olarak başlandı, 
daha sonra dört hafta haftada bir, sonrasında ayda bir 100 
µg/gün olarak devam edildi. Tedavinin yedinci gününden 
itibaren hastanın aktivitesinde artış izlendi. Sentetik adre-
nokortikotropik hormon tedavisinin ikinci dozunda has-
tanın nöbetleri kontrol altına alındı. B12 vitamini tedavisi 
sonrası yapılan idrar organik asit incelemesinde metilma-
lonikasidüri saptanmadı. Üç ay sonra tekrarlanan EEG’si 
normal olarak değerlendirildi.

On aylıkken yapılan nörolojik bakıda, hastanın çevreyle 
ilgili olduğu, gülümsediği, tek heceli sesler çıkarabildiği 
ve desteksiz oturabildiği saptandı.

Tartışma

West sendromu süt çocuğunda spazm tipi nöbetler, 
EEG’de hipsaritmi örüntüsü, gelişimsel gecikme ya da 

gerileme ile belirgin bir epileptik ansefalopatidir (5). Or-
talama başlangıç yaşı 4-7. aylar arasıdır. Etiyolojide, korti-
kaldisplaziler, nörokutanöz sendromlar, kalıtsal metabolik 
hastalıklar, doğum öncesi ve sonrası beyin hasarlanmaları 
rol oynayabilir (5). Hastamızın doğum öncesi ve sonrası 
dönemde beyin hasarlanmasına neden olacak öyküsünün 
olmaması, beyin manyetik rezonansının ve tandem mass 
spektrometrisinin normal olması, B12 vitamini düzeyinin 
düşük olması, idrar organik asit incelemesinde saptanan 
hafif düzeyde metilmalonikasidürinin B12 vitamini teda-
visi sonrası normal olarak bulunması nedeniyle, hastalığın 
etiyolojisinde B12 vitamini eksikliğinin rol oynadığı düşü-
nülmüştür. 

B12 vitamini, DNA sentezinde rol oynayan ve eksikliğin-
de tüm yaş gruplarını etkileyen çeşitli bulgulara neden 
olan bir vitamindir (6). B12 vitamini birincil olarak hay-
vansal kaynaklı gıdalarda bulunan, homosisteinin me-
tionine metilasyonunda ve metilmalonil koenzim A’nın 
süksinil koenzim A’ya dönüşümünde rol alan önemli bir 
kofaktördür. B12 vitamini eksikliğinde bu öncüllerde biri-
kim olur, bu nedenle B12 vitamini eksikliğinin tanısında 
homosistein ve metilmalonik asit düzeylerinin ölçümü 
yardımcıdır (7). Hastamızın homosistein düzeyi yüksekti 
ve idrar organik asit incelemesinde hafif düzeyde metil-
malonik asidüri saptamıştı.

Normal olarak yenidoğanlarda total B12’nin 25 µg’ı ka-
raciğerde bulunur ve bu düzey bir yaşın sonuna kadar 
yeterlidir (7). Dört aylıktan önce B12 vitamini eksikliği 
ender görülür. B12 vitamini eksikliği olan anneden anne 
sütü ile beslenen ya da hayvansal gıdaları az miktarda 
tüketen süt çocuklarında 6-12. aylar arasında B12 vitami-
ni eksikliği gelişebilir (2). Hastamızın sadece anne sütü 
ile beslenmesi ve annede de B12 vitamini eksikliği olması 
nedeniyle vitamin eksikliğinin alım azlığına bağlı olduğu 
düşünüldü. 

Çocuklarda B12 vitamini eksikliğine bağlı olarak güçsüz-
lük, irritabilite, hipotoni, nöbet, gelişimsel gerilik, hareket 
bozuklukları, kişilik değişiklikleri, bellek kaybı gibi nöro-
lojik bulgular ortaya çıkabilir (2). Nörolojik değişiklikler 
hematolojik anormallikler olmadan da görülebilir (2). Bi-
zim hastamızın tam kan sayımında makrositer anemi ile 
uyumlu bulgu yoktu. 

Epilepsi B12 vitamini eksikliği olan çocuk ve erişkin has-
talarda ender görülen bir durumdur (3, 4). B12 vitamini 
eksikliğine bağlı epileptogenezin ana nedeni açık de-
ğildir. Hasarlı miyelin ile kaplı beyin nöronlarının glu-
tamatın uyarıcı etkilerine daha fazla duyarlı olması ile 
açıklanabilir (4). B12 vitamini eksikliği ile ilişkili olarak 
jeneralize tonik klonik ve fokal nöbetler tanımlanmış-
tır (8). Kumar (4) bir yıldır davranış değişikliği olan ve üç 
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Resim 1. Interiktal EEG burst-supresyon ile belirgin hipsaritmi paterni



haftadır kompleks parsiyel nöbet geçirme yakınması ile ris-
peridon ve karbamazepin tedavilerine yanıt alınamayan 26 
yaşındaki erkek olguda B12 vitamini eksikliğinin etiyolojide 
rol oynadığını ve B12 vitamin tedavisine çok iyi yanıt aldıkla-
rını bildirmiştir. Korenke ve ark. (9) ansefalopati ve tedaviye 
dirençli nöbet tanıları ile başvuran dört aylık bir kız olguyu 
bildirmişlerdir. Hastada maknositer anemi, B12 düzeyi dü-
şüklüğü, homosistein düzeyi yüksekliği ve idrar organik asit 
incelemesinde metilmalonik asidüri saptanmıştır. B12 vita-
mini tedavisinin 24. saatinde hastanın nöbetleri durmuş, 
bilinci açılmış ve uyaranlara yanıt verir duruma gelmiştir. 
Hoey ve ark. (10)’da uyku hali, gözlerde, yüzde, kol ve ba-
caklarda sürekli sıçrayıcı hareketler şekline nöbet geçirme 
yakınması ile başvuran, sadece anne sütü ile beslenen 14 
aylık kız hastada B12 vitamin eksikliğinin etiyolojide rol oy-
nadığını bildirmişlerdir.

Literatürde B12 vitamini eksikliği nedeniyle gelişen 
West sendromlu bir olgu bildirilmiştir. Erol ve ark. (11) 
on aylık kız hastanın dokuz aylık olana kadar normal 
olan mental-motor gelişiminin nöbetlerin başlaması ile 
durakladığını belirtmiştir. Hastanın nörolojik bakısın-
da apati, hipotoni ve azalmış derin tenden refleksleri 
dışında bir özellik saptanmamıştır. Hastanın idrar or-
ganik asit incelemesinde metilmalonik asidüri saptan-
ması üzerine B12 vitamini düzeyine bakılmış ve düşük 
bulunmuştur. Bu hastada da bizim hastamıza benzer 
şekilde makrositer anemi gözlenmemiştir. B12 vitamini 
tedavisi sonrası hastanın uyku hali, psikomotor gerile-
mesi belirgin şekilde düzelmiş ve iki ay sonra çekilen 
EEG’si normal olarak bulunmuştur.

B12 vitamini eksikliği, özellikle sosyoekonomik duru-
mun kötü olması nedeniyle gelişmekte olan ülkelerde 
sık karşılaşılan bir durumdur. Süt çocukluğu dönemin-
de karşılaşılan B12 vitamini eksikliğinin büyük çoğunlu-
ğu anne kaynaklı olmaktadır. Hematolojik göstergeler 
normalken nörolojik bulgular ortaya çıkabildiğinden, 
nöbet, hipotoni gibi farklı nörolojik bulgularla gelen 
hastalarda B12 vitamini eksikliği ayırıcı tanıda düşünül-
melidir. Ayrıca çok değişik nedenlere bağlı olarak geli-
şebilen West sendromunda, ender bir neden olarak B12 
vitamini eksikliği de göz önünde bulundurulmalıdır.
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