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Dogumsal santral alveoler hipoventilasyon
sendromuna eslik eden Hirschsprung hastalig:

Olgu sunumu
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Ozet

"Ondine’s curse” olarak da adlandirilan dogumsal santral
alveoler hipoventilasyon  sendromu (DSAHS) ile nd-
rokristopati grubunda yer alan diger hastaliklarin go-
ritlme sikhgr yiiksekeir. Bunlardan biri olan Hirschsprung
hastaligiun eglik ertigi bir olgumuz, tam dzellikleri ve iil-
kemiz sartlarinda tedavi zorlugunu vurgulamak amact ile
sunulmaktadir.

Anahtar kelimeler: Ondine’s curse, dogumsal saniral
alveolar hipoventilasyon sendromu, Hirschsprung
hastalig

Summary

Congenital central alveolar hypoventilation syndrome
(Ondine's curse) associated with Hirschsprung's disease:
A case report

Congenital central alveolar hypoventilation syndrome
named as "Ondine's curse” is commonly associated with
other neurocrestopathies. Our case that is associated with
Hirschsprung's disease, is presented to review the di-
agnostic modalities and stress the difficulties in treatment
in our country.
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Girig

Dogumsal santral alveolar hipoventilasyon sendro-
mu (DSAHS). uykuda solunumun otomatik kontro-
liiniin dogumsal yetersizligidir. 1962'de Mitchell ve
Severinghaus tarafindan uyku sirasinda apne ve si-
yanoz gorillen 3 olguda tanimlanan bu tablo Ondi-
ne'nin laneti (Ondine's curse) olarak adlandirilmistir
(). Hirschsprung hastaliginin (HH), feokromasitoma
ve noroblastom gibi norokristopatilerle birlikteligi
bildirilmistir. Yazimizda, DSAHS ve HH'min birlikte
gozlendigi bir olgu sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

Otuz sekiz haftalik gebelik sonrasinda vajinal yolla,
komplikasyonsuz dogan kiz bebegin dogumdan iki
saat sonra apne ve siyanoz nedeniyle entiibe edil-
mesi gerekmigti. Fizik bakisinda hipotoni diginda
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ozellik saptanmamast, direk gigiis grafisi ve eko-
kardiyografi incelemesinde kalp ve akciger hastalig
bulgusu olmamasina karsin, uyurken solunum sayist
belirgin olarak azalan ve hiperkarbi gelisen olgu
ekstiibe edilemedi. Hipotonisi nedeniyle yapilan kas
bivopsisinin incelemesinde muskiiler distrofi bul-
gusu saptanmadi. Dogumdan sonraki ilk 24 saat
icinde mekonyum cikigt olan hastanin bir haftalik iz-
leminde 24-48 saatte bir ve cok az miktarda dis-
kiladigr ve karmn gisligi gelistigi gdzlendi. HH'dan
siiphelenilen hastaya birinci aym sonunda gobek
iistii sag transvers insizyonla yapilan laparotomide
transvers kolonda tipik gecis bélgesi bulundugu gi-
riilerek sag transvers kolostomi, sigmoid kolon bi-
yopsisi ve stirekli entiibasyon gereksinimi nedeniyle
trakeostomi yapildi. Sigmoid kolon biyopsisinin his-
topatolofik incelemesi, hipertrofik sinir pleksuslart
iceren, agangliyonik kalin bagwrsak dokusu olarak
belirlenirken, kolostomi agzindan alinan dOrnekte
normal gangliyonik sinir pleksuslart gériildii. Tiim
bu siirecte mekanik solunum destedi stirdiiriilen
hasta, HH'va yonelik kesin ameliyat ve ev venti-
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lasyonu olanakiarimin planlanmast asamasinda 3
ayhk iken akciger enfeksiyonu ile kaybedilmigtir,

Tartisma

DSAHS, uykuda solunumun diizenlenmesindeki bir
bozukluktan olusur. Etiyolojisi bilinmemekle bir-
likte, noral ibik hiicrelerinden kiken alan CO2 re-
septorlerinin anormal islevine bagh olarak uykuda
apne ya da hipoventilasyon olustugu diisiiniilmek-
tedir (V)

Diger taraftan HH'nin da néral ibik hiicrelerinin
anormal farkhlagmasi ve gociine bagh oldugu kabul
edilir. Literatiirde bildirilen tim DSAHS olgulan
arasinda, HH oranimin % 50 civarinda olmasi, bu iki
hastalik arasindaki yakin iliskiye dikkat cekmektedir
(1.6), Kizferkek oranmin 4:1 oldugu klasik HH'dan
farkl olarak DSAHSnun eslik ettigi agangliyonosis
olgularinda disi cinsiyet baskinhigi 2:1 olarak bil-
dirilmistir. Yine DSAHS'nin eslik ettigi HH olgula-
rinda total kolonik agangliyonosis % 70 sikliktadir
(). Feokromasitom, noroblastom gibi diger norok-
ristopatiler de tabloya eslik edebilir 4->#), Olgumuz-
da karmn ultrasonografisinde bu yonde herhangi bir
dzellik saptanmamistir.

Hastamizda goriildiigii gibi, uykuda solunum sayisi-
nin azalmasi ve apne ataklarinin olmast DSAHS'nin
ozelligidir, Bu sendromun tanisi igin; herhangi bir
kardiyopulmoner ve noromuskiiler patolojinin bu-
lunmamasina karsin, uykuda ilerleyici hiperkarbi ve
hipoksemi ile sonu¢lanan ve yardimli havalandirma
ile diizelen hipoventilasyonun varligi gerekir (1),

Bizim olgumuzda da bu kriterler dogrultusunda
DSAHS tanisi konulmustur. DSAHS tedavisinde uy-
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gulanan baslica yontemler, hastanede veya evde
uzun siireli ya da aralikli ventilasyon ve diafragma-
nin mekanik uyanmdir (1.2), Ancak bizim olgu-
muzda da oldugu gibi hastalar genellikle araya giren
akciger enfeksiyonlari, pulmoner hipertansiyon ve
kalp yetersizligi tablosu ile kaybedilmektedir (39,

DSHAS olgularinin yansinda HH'nin eslik ettigini
gozoniine alarak bu olgularda HH icin dikkatli izlem
ve fam calismalarimin yapilmast gerektifini dii-
stintiyoruz,

Kaynaklar

1.El-Halaby E, Coran AG: Hirschsprung' disease associat-
ed with Ondine's curse: Report of three cases and review
of the literature. J Pediatr Surg 29:530, 1994

2. Fodstad H, Ljunggren B, Shawis R: Ondine's curse with
Hirschsprung's disease. Br J Neurosurg 4:87, 1990

3. Guilleminault C, McQoitty J, Ariagno RL: Congenital
central alveolar hypoventilation syndrome in six infants.
Pediatrics 70:684, 1982 :

4. Levard G, Boige N, Vitoux C: Neurocristopathy: The
association of Hirschsprung's discase- ganglioneuroma
with autonomic neuronic system dysfunction in 2 children.
Arch Fr Pediatr 46:595, 1989

5. Nakahara S, Yokomori K, Tamura K et al: Hirsch-
sprung's disease associated with Ondine's curse: A special
subgroup? J Pediatr Surg 30:1481, 1995

6. O'Dell K, Staren E, Bassuk A: Total colonic agan-
glionosis (Zuelzer- Wilson syndrome) and congenital fail-
ure of automatic control of ventilation (Ondine’s curse). J
Pediatr Surg 22:1019, 1987

7. Severinghaus JW, Mitchell RA: Ondine's curse: Failure
of respiratory center automaticity while awake. Clin Res
10:122, 1962

8. Stovroff M, Dykes F, Teague WG: The complete spec-
trum of neurocristopathy in an infant with congenital hy-
poventilation, Hirschsprung's disease and neuroblasto-ma.
J Pediatr Surg 30:1218, 1995



