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OLGU

» 16 yasinda, kiz

» Fasiyal dismorfizm
* Mandibular prognatizm



OLGU

+ Tekrarlayan idrar vyolu enfeksiyonu
oykisd

» Glndiiz ve gece idrar kagirma

- Kabizlik
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» 10 yasinda baska bir hastanede
degerlendirilmis

+ 2-3 glin/hafta glindiz idrar kagirma
» 7 gln/hafta gece idrar kagirmas

- Idrar yolu enfeksiyonlari sirasinda
antibiyotik tedavisi



OLGU

- USG: Bilateral orta derecede
hidrolireteronefroz

* DMSA: Normal sag bébrek (7%70,5)
Skarli sol bébrek (%29,5)
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> VCUG:
+ Sol 5. derece vezikoiireteral refld
* Mesane duvarinda trabekilasyon
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+ Urodinamik calisma:

= Normal kapasiteli hipokompliyan,
hiperaktif mesane

= Yiiksek iseme basinglari

= Detrussor ve sfinkter kaslari arasinda
dissinerji

= Postvoiding rezidi 150 cc
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- Sol Ureteroneosistostomi
» Antibiyotik profilaksisi
- QOksibutinin

+ Temiz aralikh kateterizasyon
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* Glndlz idrar kagirmas: kalmamig, gece
idrar kagirmalarinin sikligr azalmis.

» Tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonlar
devam etmis.
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* Anne-baba hala-dayi ¢ocuklari

* Fasiyal dismorfizm ve mandibular
prognatizm bulgulari

* Ters ylz ifadesi
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» Blylme-gelisme geriligi yok
* Fasiyal sinir muayenesi normal

* Norolojik muayene ve diger sistem
muayeneleri normal
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» Bobrek fonksiyon testleri normal sinirlarda

- Idrar yolu enfeksiyonu— antibiyotik
tedavisi
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Uriner Sistem USG:

> Sag bobrek: 122 mm (PK: 14 mm)

> Sol bebrek: 125 mm (PK: 15 mm)

> Pelvis AP ¢api: Sag: 26 mm, Sol: 55 mm
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Uriner Sistem USG:

> Iseme sonrasi mesanenin hala belirgin
distandi ve bosalmamis

> Distal Ureter ¢aplari 8'er mm



OLGU

DMSA.:
> Normal sag bobrek (7.64)

U

> Skarl sol bobrek (%36)
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» Kraniyal MR ve Spinal MR: Normal

> Fasiyal sinir EMG: Normal



Mesane disfonksiyonu

* Mesanenin kompliansindaki herhangi bir
bozukluk,

» Detrisorun depolama fonksiyonunda,

* Mesane ve sfinkter innervasyonundaki
bozukluk,

* Mesanenin ya da mesane ¢ikiminin
yapisal bozukluklar:.



Mesane disfonksiyonu

» Gunduz - gece idrar kag¢irma,
+ Aciliyet hissi,

+ Idrarini tutma,

+ Sik sik idrara gitme,

+ Seyrek idrar yapma,

+ Idrar kagirmaya énlemek i¢in bacaklar!
¢aprazlayarak ¢omelme,

» Agrili ve zorlanarak idrar yapma,

- Idrar yolu enfeksiyonu,
+ Kabizlik,

- VUR



Mesane disfonksiyonu nedenleri

** Norojenik nedenler
Nérospinal bozukluklar

» Myelomeningosel

> Spina bifida okulta

> Diastemetomyelia

> Diplomyelia

> Tethered cord

> Intrasipinal lipoma

» Dermoid kist-sinds
Santral nedenler

» Serebral palsi

» Spinal kolon travmalar:

** Norojenik olmayan
nedenler

> Instabil mesane

> Hinman-Allen sendromu

> Konjenital iseme
disfonksiyonu (Urofasiyal-
Ochoa-sendrom)

> Tembel mesane

> Fonksiyonel bagirsak
bozukluklari



OLGU

* Norolojik problem diglindirecek semptom ve
bulgusu yok

* Kranial ve spinal MR normal



Mesane disfonksiyonu

als

*¢ Mesane disfonksiyonunun nérolojik olmayan
nedenleri:

> Instabil mesane

» Hinman-Allen sendromu

> Tembel mesane

» Fonksiyonel bagirsak bozukluklari

> Konjenital iseme disfonksiyonu (Urofasiyal-
Ochoa-sendrom)



Mesane disfonksiyonu
Norolojik olmayan nedenler

%2 Hinman-Allen sendromu

» Radyolojik olarak; hidronefrozis, mesane
duvarinda trabekilasyon ve divertikil, iseme
sonrasi! yiksek miktarda rezidi kalmasi, VUR,
renal parankimal zedelenme

> Urodinamik  calismalarda ise  EMG'de;
eksternal sfinkterin gevseyememesini ya da
iseme sirasinda eksternal sfinkter
aktivitesinin artisi



Mesane disfonksiyonu
Norolojik olmayan nedenler

sz Urofasiyal (Ochoa) sendrom-UFOS

> Urofasiyal sendrom ilk olarak lokal bir hastalik
olarak dusuntldi

» Fakat Ortadogu'dan ve Avrupa'dan da hastalar
ile 150'ye yakin yayinlanan hasta

» UFOS'un 3 tane komponenti :

Genetik, disfonksiyonel fasiyal gérintd, idrar
ve gaita bosaltimindaki problemler



Urofasiyal (Ochoa) sendrom

+ Otozomal resesif gegis gosteren bir sendrom

- Hastalarin %22'sinde anne baba arasinda

akrabalik

+ 10g23-q24, fonksiyonel periferal noral
gelisimde etkili heparanaz 2 (HPSE2) ve
LRIG2 gen mutasyonlar:



Urofasiyal (Ochoa) sendrom

* Yiz gorinimid Kiginin istirahat halindeki
ylzindeki ifade

* Normal bir zamanda ve aglarken yiiz ifadeleri
diger insanlarla ayni

+ Ancak hastalar gilmeye g¢aligirken vyizleri
sanki agliyor ya da gok tizglinmus gibi bir ifade



Urofasiyal (Ochoa) sendrom

Clinical Dysmorphology 2001, Vol 10 No 3



Urofasiyal (Ochoa) sendrom
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Urofasiyal (Ochoa) sendrom
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Urofasiyal (Ochoa) sendrom

¢ 2 ayri noromuskiler sistem

> Birincisi ylz ifadesini etkileyen
> Ikincisi ise mesane ve rektumun bosalmasini

»Iseme ve yilz ifadesini diizenleyen
merkezlerin beyin sapinda yakin
lokalizasyonlarda



Urofasiyal (Ochoa) sendrom

» Bu hastalikta ylz ifadesi yapisal bir yiiz
anormalligi degil daha gok disfonksiyonel bir

ylz ifadesi

» Bilateral kismi sinir parezisine ikincil fasiyal
kas zayifligi nedeniyle olabilecegi
disintlmekte



Urofasiyal (Ochoa) sendrom

+ Disfonksiyonel eliminasyon (idrar ve/veya
gaita) sendromu

+ Detrusor kas kasilmasi ile iretral sfinkter
gevsemesi arasinda koordinasyon bozuklugu

* Norolojik problem olmadan mesane ¢ikisinda
islevsel obstriiksiyon



Urofasiyal (Ochoa) sendrom

- Uriner ve gastrointestinal sistemler ayn
embriyolojik kokenden (endoderm)

* Ayni innervasyon ile (sakral pelvis pleksus)
uyarim

* Bir sistemi etkileyen durumlar diger sistemde
de belirti verebiliyor.



Urofasiyal (Ochoa) sendrom

» En sik idrar yolu enfeksiyonu ya da enirezis
yakinmasi

» Hastalarin yaklasik 2/3'linde kabizlik

» 1/3'liinde de enkoprezis



Bernardo Ochoa

Can a congenital dysfunctional bladder be diagnosed from a smile?
The Ochoa syndrome updated

%2 B0 hasta;

> Erkekler ve kizlar esit,

> 32'sinde refllu; bunlarinda 18'inde iki tarafli
refld,

» 39'unda degisik derecelerde skar mevcut



Bernardo Ochoa

Can a congenital dysfunctional bladder be diagnosed from a smile?
The Ochoa syndrome updated

> 8'i hipertansif,
» 12'sinde kronik bobrek hastaligi tablosu
» 9'unda son donhem bobrek yetmezligi

> 3'line bobrek nakli



Mesane disfonksiyonu

- Iseme disfonksiyonu ya da disfonksiyonel eliminasyon
sendromlari, tipik yliz komponenti olsun ya da olmasin
agresif tedavi gerektiren rahatsizliklar

- Eger bu hastalar okul ¢agi ya da daha sonra saptanirsa
hastalarin biyik bir kisminda biyik oranda bdbrek
hasari

- Bu nedenle de bu hastalarda erken tani ve tedavi ile

daha iyi prognoz
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» Antibiyotik profilaksisi

» Antikolinerjik (Propantelin bromir
3mg/kg/glin)

+ Temiz aralikh kateterizasyon
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CASE REPORT

Urofacial (Ochoa) Syndrome: Can a Facial Gestalt Represent Severe
Voiding Dysfunction?
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