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Giris .

Wolfram sendromu otozomal resesif ge-
cisli nadir gortlen nérodejenaratif bir
hastaliktir. Sorumlu gen 4. kromozom ki-
sa kolunda (4p16) yerlesmistir (1,2,3).
Hastaligin klasik bulgular1 diabetes insipi-
tus (DI), diabetes mellitus (DM), optik at-
rofi (OA) ve sagirliktir (deafness-D). Yay-
g olarak DIDMOAD sendromu adiyla bi-
linir. Bu klasik bulgular homozigot birey-
lerde goriiliir. ingiltere’de hastalik preva-
lanst 1:770000 olarak bildirilmistir (4).
Hastaligin bilinen seyrinde DM’li hastalar-
da ilk dekadda OA, ikinci dekadda kranyal
Di ile birlikte sensorinéral sagirlik, tctin-
cli dekadda idrar yollarinda dilatasyon ve
dordincti dekadda nérolojik anomaliler
gorilir. Oliim ise genellikle beyin sap1 at-
rofisine bagli solunum yetmezliginden
olur. Hastalarin %601 35 yasindan énce
olmektedir (5).
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Oykii ve fizik muayene: 22 yasinda kadin
hasta. Acil servise biling kayb: ile basvur-
mus. Diyabetik ketoasidoz tanisiyla izlenen
hasta kan sekeri regtilasyonu amaciyla da-
hiliye servisine alindi.

18 yildir DM, 13 yildir Di, 3 yildir OA nede-
niyle korlik oykisd var. 13 yildir néroje-
nik mesane nedeniyle kalic1 idrar sondasi
kullantyor. Bu bulgularla 13 yildir DIDMO-
AD sendromu tanisi var.

Servise alindiginda bilinci acik ve koopere
idi. Politiri ve polidipsi sikayeti devam edi-
yordu. TA: 110/80 mmHg, nabiz 86
atim/dk ve ritmik, ates: 37 °C idi. Gelisme
geriligi mevcuttu ve boy: 137 cm, kilo: 44
kg'di. Ayrintili fizik muayenede batin alt
kadran hassasiyeti disinda bulgu yoktu.
Klinik izlem: Giinliik 4x1 KS takibine ali-
nan hastanin AKS degerleri labildi. U¢ kez
kisa etkili instilin ve gece NPH instilin te-
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davisi ile KS kontrolti saglanan hastada
2x1 NPH+lispro insilin tedavisine gecildi
ancak KS regilasyonu saglanamadi. Hi-
poglisemi ve hiperglisemi ataklar1 oldu. Ye-
niden 4x1 instlin tedavisine gecildi ve sa-
bah: 11U, 6gle ve aksam 9U kisa etkili (lisp-
ro) insiilin ve gece 7U NPH insiilin tedavi-
si ile regtilasyan saglandi.

Aldigi-cikardigi takibinde glinlik 89 litre
idrar cikist meveuttu. DI nedeniyle 2x1 mi-
nirin (desmopressin) kullanan hastanin KS
reglilasyonuna ragmen idrar miktari azal-
madi. Desmopressin dozu iki katina ¢ikaril-
dig1 halde ancak idrar cikisi 5-6 litre diize-
yinde tutulabildi.

Takibinin 19. glintinde atesi ytikselen has-
tanin idrar kiilttirtinde ml’de 100000'den
fazla E.coli tredi. Kiiltiir antibiyogramda
yalnizca Cefoperazone/sulbactam’a duyar-
It idi. 14 giin 2x1 gr sulperazon tedavisi
sonrasi kiiltiirde E.coli tiremedi ancak can-
dida tredi. Fluconazol haftada 1 kez
(150mg) baslandi.

Batin USG: Her iki bobrekte grade 2 paran-
kim hasar1 ve orta derecede hidronefroz
meveuttu. (Uc yil 6nce grade 1 hasar sap-
tanmus)

Goz dibi muayenesi: Bilateral optik atrofi
mevcut ancak diyabetik retinopati saptan-
madi.

KBB konstiltasyonu: Bilateral orta-ileri de-
rece sensorinéral isitme kaybi mevcuttu.
(Uc yil 6nce hafif-orta derecede tespit edil-
mis)

EEG: Orta derecede serebral disfonksiyon.
Daha dnce hastaya gecirdigi epileptik no-
bet nedeniyle profilaktik olarak Na-valpro-
at 500mg 1x1 baslanmisti. Bu bulgu nede-
niyle tedaviye devam edildi.
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Tartisma

ilerleyici dejeneratif bir hastalik olan DiD-
MOAD sendromu siki takip gerektirir.
Ozellikle bircok hastaligin bir arada olmasi
nedeniyle KS degerleri labil seyretmekte
ve hipoglisemi ataklari siklasmaktadir. Bu
hastalarda diger énemli problem ise idrar
yollari infeksiyonlaridir. Norojenik mesane
nedeniyle kullanilan idrar sondalari infek-
siyona zemin hazirlamakta ve sik kullani-
lan antibiyotiklere diren¢ gelismektedir. Ni-
tekim bizim olgumuzda treyen E.coli sus-
lar1 ancak sulperazona duyarl: idi.

Bu hastalarda sagirlik ve korligiin birlikte
olmasi tedaviye uyumu azaltmaktadir. Bu
nedenle hasta ve ailesinin egitimi ve 6zel-
likle ailenin uyumu hastanin yasam kalite-
sini artiracaktir.
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