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Ozet

Mitokondrial nérogastrointestinal ensefalomyopati gastrointestinal dismotilite, kaseksi, ptozis ile
birlikte eksternal oftalmoparezi, ndropati, l0koensefalopati ile seyreden miiltisistemik nadir bir
sendromdur.

Mitokondrial ndrogastrointestinal ensefalomyopati sendromunda goriilen jejunal ve ileal divertikiiller,
viseral tutulum ile seyreden myopati ve ndropati sonucunda ortaya c¢ikan, intestinal motilite
bozukluklariyla iliskili sonradan kazanilmis lezyonlardir.

Mitokondrial nérogastrointestinal ensefalomyopati tanisi almis ve Noroloji Klinigi tarafindan takip
edilen bir bayan hastada, karin agris1 sikayetiyle bagvurmasi iizerine yapilan degerlendirmede, jeneralize
peritonit bulgular1 tespit edildi. Laparotomide yaygin ince barsak divertikiilleri ve 10 cm'lik bir ileal
segmentte divertikiilit ile uyumlu goriiniim saptandi.

Kronik intestinal dismotilite ile seyreden kasektik, ptotik bir hastada akut batin ayirict tanisinda,
mitokondrial ndérogastrointestinal ensefalomyopati gibi nadir bir hastalik da akla gelmelidir.

Anahtar kelimeler: Akut batin, gastrointestinal dismotilite, Mitokondrial nérogastrointestinal
ensefalomyopati sendromu

Summary

Mitochondrial neurogastrointestinal encephalomyopathy is a rare multisystem disorder characterized
by gastrointestinal dysmotility, cachexia, ptosis with peripheral neuropathy, leukoencephalopathy and
thin body habitus. The gastrointestinal motility studies are recommended for the diagnosis of the
disorder. The mitochondrial alterations detected in the skeletal muscle biopsies are the main evidence
in the diagnosis of the disease. We report a 31 years old female patient who was presented with acute
diffuse peritonitis. She has been followed up by Neurology Department for mitochondrial
neurogastrointestinal encephalomyopathy syndrome since three years. In surgical exploration we
detected small bowel diverticulitis in a segment of ileum of 10 cm in length.

In patients with chronic intestinal dysmotility history and in whom acute abdominal surgery is
recommended, mitochondrial neurogastrointestinal encephalomyopathy syndrome must be taken into
account in differential diagnosis.

Key words: Acute abdomen, Gastrointestinal dismotility, Mitochondrial neurogastrointestinal
encephalomyopathy syndrome
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GIRIS

Mitokondrial ndrogastrointestinal ensefalomyopati (MNGIE) sendromunda ince barsak divertikiilleri
edinsel lezyonlardir (. Genellikle intestinal motilite bozukluklarma eslik ederler (2. MNGIE sendromu
gastrointestinal dismotilite, kaseksi, ptozis, oftalmoparezi, 16koensefalopati, ndropati gibi norolojik
bulgularla seyreden, mitokondriyal degisikliklerin neden oldugu nadir bir hastalik olarak tanimlanir (1.
Asagida MNGIE sendromu tanisi konmus acil cerrahi poliklinigimize bagvuran 31 yaginda bir bayan
hasta sunulmustur.

OLGU

31 yasinda bayan hasta bir giin 6nce baslayan karin agrisi, bulanti, kusma, yiiksek ates sikayetleriyle
acil poliklinigimize bagvurdu. Diine kadar giinliik islerini kendi yapabilecek fiziksel aktiviteye sahip olan
hastada ilk bakista kaseksi ve her iki gozde pitosiz dikkat ¢ekiciydi. Halsizlik ve gii¢ kayb1 nedeniyle
yakinlar1 tarafindan tasinarak getirilen hasta, bilincinin agik olmasi ve rahat kooperasyon kurulabilmesine
ragmen cevap verirken agir agir konusabiliyordu. Yapilan fizik muayenede batinda yaygin defans ve
rebound vardi. Direk karin grafisinde ince barsak tipi hava-sivi seviyelenmeleri mevcuttu. Nazogastrik
sondadan intestinal igerik geliyordu. Hasta intestinal obstriiksiyon on tanisiyla klinigimize yatirildi.
Laboratuvar tetkiklerinde lokosit 15.800/mm? iken kontrol tetkikinde 17.900/mm?3'lere yiikseldi.
Biyokimyasal parametrelerinde total protein 4.4 g/dl, albiimin 2.9 g/dl, LDH 471 U/L ve CRP 30.1 mg/dl
olmasi haricinde bagka bir patolojik deger yoktu. Hastanin geliginde dlgiilen aksiller atesi 38.4°C'dir. Tiim
batin USG'de ince barsak anslarinda dilatasyon haricinde herhangi bir patolojiye rastlanmadi. 72 saat
takip edilen hastada klinik bulgularin gerilememesi ve direk karin grafisinde seviyelenmelerin sebat
etmesi iizerine hastaya laparotomi yapilmasi karari verildi. Yapilan eksplorasyonda ince barsaklarda
miiltipl divertikiiller tespit edildi ve ileumun ortasinda, 10cm.'lik bir segmentte divertikiilit ile uyumlu
bulgular goriildii. Ancak pasaj mevcuttu ve psddoobstriiksiyonu agiklayacak bagka bir barsak i¢i veya dist
patolojiye rastlanmadi. Rezeksiyon uygulanmadan batin kapatildi. Postoperatif donemde nazogastrik
sonda ile gastrointestinal dekompresyon uygulanirken, aldig1 ¢ikardigi takibiyle beraber santral vendz
kateter ile total parenteral niitrisyon baslandi. Barsak motilitesi diizelen, gaz, gayta desarji baslayan
hastaya postoperatif 7. giinde oral gida baslandi. Hasta postoperatif 9. giinde komplikasyonsuz taburcu
edildi.

TARTISMA

MNGIE sendromu klinik olarak gastrointestinal dismotilite, oftalmoparezi, periferal noropati,
16koensefalopati, kaseksi ve ptozis gibi semptomlarla karakterize, otozomal resesif bir hastaliktir ).
Hastaliga timidin fosforilaz gen miitasyonu sebep olur (3). Hastaligin tanisinda, beyin MRI de 16kodistrofi,
EMG ile sinir iletisindeki sensorimotor néropati, kas biyopsisi ile mitokondriyal daginik kirmiz1 fiberler,
enzim analizi yapilarak parsiyel sitokrom-c oksidaz aktivitesindeki defekt ve 435. niikleotiddeki timidin
fosforilaz gen miitasyonu teshis igin kullanilan yontemlerdir #). MNGIE sendromlu hastalarda
gastrointestinal dismotiliteye bagli tekrarlayan bulanti, kusmalar ve psoédoobstriiksiyon tablolari sik
karsilasilan sikayet sebepleridir (). Hastalarn ilk basvuru sikayeti psddoobstriiksiyon olabilir; diyare,
ogiirme, kusma sik karsilagilan semptomlardir 9. MNGIE sendromunda intestinal psddoobstriiksiyonun
sebebi yeterince aydinlatilamamistir; hastalikla birlikte goriilebilen jejunal ve ileal divertikiiller viseral
tutulumla seyreden MNGIE sendromunda myopati ve periferik noropatiye baglidir (). Ince barsaklarda
goriilen bu divertikiiller MNGIE sendromunun fizyopatolojik bir sonucu gibi karsimiza ¢ikmasina ragmen
akut batina neden olacak bir intestinal psddoobstriiksiyonun etiolojisinde yeterli sebep olduguna dair
yayinlanmis bildiri yoktur. MNGIE sendromu baslig: altinda yaptigimiz literatiir taramasinda ince barsak



divertikiilitine bagl akut batin tablosu bildiren birka¢ adet yayina rastladik (247, Bu olguda hastay1
cerraha getiren sikayetlerin ana sebebi MNGIE sendromunun gastrointestinal tutulumuna sekonder
gelisen dismotilitedir. Hastamizin gaz, gayta c¢ikisinin olmamasi, bulanti ve kusmalari, nazogastrik
sondasindan intestinal igerikli mayi gelmesi, batin muayene bulgusunun defansif olmasi MNGIE
sendromunda tarif edilen psddoobstriiksiyonla uyumludur. Ancak bu gibi durumlarda MNGIE
sendromunda ileal divertikiillerin de oldugu ve buna sekonder gelisen mekanik obstriiksiyon da akla
gelmelidir. 72 saat boyunca siiren klinik takibin sonunda akut batin tablosunun ve yiiksek atesin sebat
etmesi bizi psddoobstrikksiyondan uzaklastirdi ve ileal divertikiilit halinin sebep oldugu bir mekanik
obstriikksiyona yonlendirdi; ve laparotomi karar1 alindi. Olgumuzda operasyonda tesbit edilen ileal
divertikiilit hali akut batin tablosundaki psddoobstriiksiyonu agiklamakta yeterli degildi. Batinda herhangi
bir yapisiklik veya internal herniasyona da rastlanmadi. Gastrointestinal pasaji engelleyen herhangi bir
patolojik segment tesbit edilemeyen vakada rezeksiyon yapilmadan batin kapatildi.

SONUC

Akut batin tablosuyla karsimiza g¢ikan vakalarda kronik gastrointestinal dismotilite Oykiisii veren
kasektik, ptotik bir hastada MNGIE sendromu gibi nadir hastaliklarin da akilda tutulmasi gereklidir.
Hastaligim karakteristik semptomlarindan olan psddoobstriiksiyon ve yaygin peritonit bulgulart cerrahi
laparotomiye davet etse de MNGIE sendromunda ince barsak divertikiilitlerinin ayni tablonun sebebi
oldugu hatirlanirsa diagnostik laparoskopi daha az invazif bir segenek olarak tercih edilebilir.
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