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B , vitamini eksikligine bagh West sendromu

West syndrome due to vitamin B , deficiency
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Oz

B, vitamini bedende cesitli sistemleri etkileyen esansiyel vitaminlerden
biridir. B, vitamini eksikligi siit cocuklarinda siklikla makrositer anemi,
nérogelisimsel gecikme ya da gerileme, irritabilite, giigstizliik, hipotoni,
ataksi, apati, tremor ve nébetleri kapsayan hematolojik ve nérolojik bo-
zukluklara neden olmaktadir. Biz bu makalede B, vitamini eksikligi ile
iligkili West sendromu tanis: alan alt1 ayhk erkek olguyu sunduk. Tam
kan sayiminda makrositer anemi ile uyumlu bulgusu olmayan hastanin
hipotonik olmasi nedeniyle bakilan B, vitamini diizeyi diigiik olarak sap-
tandi. West sendromu etiyolojisine yonelik diger incelemelerde bagka
sorun saptanmadi. Olgu sadece anne siitii ile besleniyordu ve B , vitami-
ni eksikliginin nedeni annenin beslenme yetersizligi idi. Farkli norolojik
bulgularla gelen hastalarda B, vitamini eksikligi ayiric1 tanida diistinil-
melidir. Ayrica etiyolojisinde ¢ok farkli etmenlerin rol oynadigi West
sendromunda nadir bir neden olarak B , vitamini eksikliginin olabilecegi
g6z 6ntinde bulundurulmahdur. (Turk Pediatri Ars 2015; 50: 251-3)
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Abstract

Vitamin B, is one of the essential vitamins affecting various systems of the
body. Vitamin B, 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 B , deficiency. Although
the patient had no evidence of macrocytic anemia in complete blood count,
we measured the level of vitamin B , 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 B, deficiency was related with nutritional inadequacy of his
mother. Vitamin B, deficiency should be considered in the differential diag-
nosis of patients presenting with different neurological findings. Inaddition,
vitamin B , 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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Giris

B, vitamini cesitli sistemleri etkileyen esansiyel vita-
minlerden biridir. Eksikliginde hematolojik, nérolojik,
psikiyatrik, sindirim sistemiyle ilgili, dermatolojik ve
kardiyolojik bulgular ortaya ¢ikmaktadir (1, 2). Uzun si-
reli eksikligi omurilik ve beyinde yetersiz miyelinizas-
yona neden olmakta, siit cocuklarinda irritabilite, apati,
istahsizlik, gelisimsel gerileme gibi bulgularla seyrede-
bilmektedir (2). Tipik makrositer anemi yoklugunda B ,
vitamini eksikligi tamis1 koymak zordur. Ancak B, vi-
tamini eksikligi olan kisilerde hematolojik géstergeler
normalken, sadece nérolojik bulgular belirgin olabilir
(2). Epilepsi, B, vitamini eksikligi olan ¢ocuk ve erigkin
hastalarda nadir goériilen bir durumdur (3, 4).

Bu olgu sunumunda B, vitamini eksikligine bagh West
sendromu gelisen alt1 aylik erkek olguyu sunduk. Olgu
sunumu icin aileden onam alinmigtir.

Olgu

Alt1 aylik erkek hasta 10 giin 6nce baslayan, giin icinde
cok sayida tekrarlayan, sigrama ve 6ne dogru toplanma
seklinde nobet gecirme yakinmasi ile getirildi. Arala-
rinda akrabalik olmayan anne-babanin ikinci ¢ocugu
olarak dogmustu. Bas kontrolii besinci ayda olmus,
destekli oturmaya yeni baglamigti. Dogumdan beri yal-
niz anne siitii ile beslenmis oldugu 6grenilen hastanin
soy gecmisginde bilinen epilepsi, mental-motor gerilik,
sistemik hastalik 6ykiisti bulunmamaktaydi. Hastanin
fizik bakisinda bag cevresi 25-50 persantil araliginda,
agirlik ve boyu 75. persantildeydi. Karaciger biiylimesi
olmayan hastanin nérolojik bakisinda bilinci agik, ¢ev-
reyle ilgili, hipotonik, hipoaktif, derin tendon refleksleri
azalmig olarak bulundu. Baki sirasinda fleksér spazm
tipinde nébet geciren hasta West sendromu 6n tanisi
ile yatinild1 ve elektro ensefalografisinde (EEG) hipsaritmi
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Resim 1.

oriintiisti goériilmesi izerine hastaya sentetik adrenokor-
tikotropik hormon (ACTH) tedavisi bagland: (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, iire 34 mg/dL, kreatinin 0,93 mg/dL, demir 56 pg/
dL, total demir baglama kapasitesi 356 pg/dL, ferritin 85
ng/mL ve amonyak 0,85 pg/mL, TSH 2,55 mIU]/L, serbest
T4 1,26 ng/dL idi. Hastanin hipotonik olmas: nedeniyle
B, vitamin diizeyine bakild1 ve 74 pg/mL olarak diisiik
saptandi. Homosistein diizeyi 17 pmol (5-15 pmol) ile ha-
fif yiiksek idi. Hastanin sadece anne siitii ile beslenmesi
nedeniyle annenin vitamin B, diizeyine bakildi ve 111
pg/mL olarak diisiik bulundu. Annenin beslenme &ykii-
stinden hayvansal gida tiiketiminin az oldugu 6grenildi.
Annenin vitamin B , eksikligi etiyolojisine yénelik yapilan
incelemelerde patolojik bulguya rastlanilmad: ve eksik-
ligin alim azhgna bagh oldugu diistiniildii. Hastamizin
beyin magnetik rezonans gériintiilemesi normal olarak
degerlendirildi. Gonderilen tandem massspektrometri-
si normal saptanirken, idrar organik asit tetkikinde hafif
diizeyde metilmalonikasidiiri saptandi. Hastaya vitamin
B,, tedavisi bir hafta boyunca 100 pg/giin olarak basland,
daha sonra dért hafta haftada bir, sonrasinda ayda bir 100
pg/glin olarak devam edildi. Tedavinin yedinci giintinden
itibaren hastanin aktivitesinde artig izlendi. Sentetik adre-
nokortikotropik hormon tedavisinin ikinci dozunda has-
tanin nébetleri kontrol altina alindi. B , vitamini tedavisi
sonrasi yapilan idrar organik asit incelemesinde metilma-
lonikasidiiri saptanmadi. Ug ay sonra tekrarlanan EEG'si
normal olarak degerlendirildi.

On aylikken yapilan nérolojik bakida, hastanin cevreyle
ilgili oldugu, giillimsedigi, tek heceli sesler cikarabildigi
ve desteksiz oturabildigi saptandi.

Tartisma

West sendromu siit ¢cocugunda spazm tipi nébetler,
EEGde hipsaritmi oriintiisti, gelisimsel gecikme ya da
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gerileme ile belirgin bir epileptik ansefalopatidir (5). Or-
talama baslangi¢ yas1 4-7. aylar arasidir. Etiyolojide, korti-
kaldisplaziler, nérokutantz sendromlar, kalitsal metabolik
hastaliklar, dogum 6ncesi ve sonras: beyin hasarlanmalar
rol oynayabilir (5). Hastamizin dogum oncesi ve sonrasi
doénemde beyin hasarlanmasina neden olacak 6ykistintin
olmamasi, beyin manyetik rezonansinin ve tandem mass
spektrometrisinin normal olmas, B , vitamini diizeyinin
diisiik olmasy, idrar organik asit incelemesinde saptanan
hafif diizeyde metilmalonikasidiirinin B, vitamini teda-
visi sonrasi normal olarak bulunmasi nedeniyle, hastaligin
etiyolojisinde B , vitamini eksikli§inin rol oynadig diisii-
nillmusgtiir.

B, vitamini, DNA sentezinde rol oynayan ve eksikligin-
de tim yag gruplarin etkileyen cesitli bulgulara neden
olan bir vitamindir (6). B, vitamini birincil olarak hay-
vansal kaynakh gidalarda bulunan, homosisteinin me-
tionine metilasyonunda ve metilmalonil koenzim A'nin
stiksinil koenzim A’ya déntigtimiinde rol alan 6nemli bir
kofaktérdiir. B , vitamini eksikliginde bu 6nciillerde biri-
kim olur, bu nedenle B , vitamini eksikli§inin tanisinda
homosistein ve metilmalonik asit diizeylerinin 6l¢iimii
yardimaidir (7). Hastamizin homosistein diizeyi yiiksekti
ve idrar organik asit incelemesinde hafif diizeyde metil-
malonik asidiiri saptamuist1.

Normal olarak yenidoganlarda total B ’nin 25 pgh ka-
racierde bulunur ve bu diizey bir yasin sonuna kadar
yeterlidir (7). Dért ayliktan 6nce B, vitamini eksikligi
ender goriiliir. B, vitamini eksikligi olan anneden anne
stitii ile beslenen ya da hayvansal gidalan az miktarda
tiiketen siit ocuklarinda 6-12. aylar arasinda B , vitami-
ni eksikligi geligebilir (2). Hastamizin sadece anne siitii
ile beslenmesi ve annede de B , vitamini eksikligi olmas1
nedeniyle vitamin eksikliginin alim azligina bagh oldugu
diistiniildii.

Gocuklarda B , vitamini eksikli§ine bagh olarak giicsiiz-
ltik, irritabilite, hipotoni, nébet, gelisimsel gerilik, hareket
bozukluklar, kisilik degisiklikleri, bellek kayb1 gibi néro-
lojik bulgular ortaya ¢ikabilir (2). Norolojik degisiklikler
hematolojik anormallikler olmadan da gériilebilir (2). Bi-
zim hastamizin tam kan sayiminda makrositer anemi ile
uyumlu bulgu yoktu.

Epilepsi B, vitamini eksikli§i olan ¢ocuk ve eriskin has-
talarda ender gériilen bir durumdur (3, 4). B, vitamini
eksikligine bagh epileptogenezin ana nedeni acik de-
gildir. Hasarli miyelin ile kaph beyin néronlarinin glu-
tamatin uyaric etkilerine daha fazla duyarli olmasi ile
aciklanabilir (4). B, vitamini eksikligi ile iligkili olarak
jeneralize tonik klonik ve fokal ncbetler tanimlanmis-
tir (8). Kumar (4) bir yildir davrams degisikligi olan ve ti¢
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haftadir kompleks parsiyel nébet gecirme yakinmast ile ris-
peridon ve karbamazepin tedavilerine yarut alinamayan 26
yasindaki erkek olguda B, vitamini eksikliginin etiyolojide
rol oynadigini ve B , vitamin tedavisine ¢ok iyi yart aldikla-
rinu bildirmistir. Korenke ve ark. (9) ansefalopati ve tedaviye
direncli nébet tamilan ile bagvuran dért aylik bir kiz olguyu
bildirmiglerdir. Hastada maknositer anemi, B , diizeyi dii-
stikliigii, homosistein diizeyi yiiksekligi ve idrar organik asit
incelemesinde metilmalonik asidiiri saptanmustir. B , vita-
mini tedavisinin 24. saatinde hastanin nébetleri durmus,
bilinci agilmig ve uyaranlara yanut verir duruma gelmistir.
Hoey ve ark. (10)da uyku hali, gézlerde, yiizde, kol ve ba-
caklarda siirekli sigrayic1 hareketler sekline nobet gecirme
yakinmasi ile bagvuran, sadece anne siitii ile beslenen 14
aylik kiz hastada B , vitamin eksikli§inin etiyolojide rol oy-
nadigim bildirmiglerdir.

Literatiirde B, vitamini eksiklii nedeniyle gelisen
West sendromlu bir olgu bildirilmistir. Erol ve ark. (11)
on aylik kiz hastanin dokuz aylik olana kadar normal
olan mental-motor gelisiminin nébetlerin basglamasi ile
durakladigim belirtmistir. Hastanin nérolojik bakisin-
da apati, hipotoni ve azalmis derin tenden refleksleri
disinda bir 6zellik saptanmamugtir. Hastanin idrar or-
ganik asit incelemesinde metilmalonik asidiiri saptan-
mas! lizerine B, vitamini diizeyine bakilms ve diisiik
bulunmustur. Bu hastada da bizim hastamiza benzer
sekilde makrositer anemi gézlenmemistir. B, vitamini
tedavisi sonras: hastanin uyku hali, psikomotor gerile-
mesi belirgin sekilde diizelmis ve iki ay sonra cekilen
EEG’si normal olarak bulunmustur.

B, vitamini eksikligi, 6zellikle sosyoekonomik duru-
mun kotii olmasi nedeniyle gelismekte olan tilkelerde
sik karsilagilan bir durumdur. Siit ¢cocuklugu dénemin-
de karsilagilan B, vitamini eksikliginin biiyiik cogunlu-
gu anne kaynakli olmaktadir. Hematolojik gostergeler
normalken nérolojik bulgular ortaya cikabildiginden,
nobet, hipotoni gibi farkli nérolojik bulgularla gelen
hastalarda B , vitamini eksikligi ayiric1 tanida diisiiniil-
melidir. Ayrica ¢ok degisik nedenlere bagh olarak geli-
sebilen West sendromunda, ender bir neden olarak B ,
vitamini eksikligi de g6z 6niinde bulundurulmalidir.
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