GUSBD 2024; 13(3): 1400 - 1407
GUJHS 2024; 13(3): 1400 - 1407

Giimiishane Universitesi Saghk Bilimleri Dergisi
Giimiishane University Journal of Health Sciences

Derleme Makalesi
Review Atrticle

Rubinstein-Taybi Sendromunda Tibbi Beslenme Tedavisi

Nutritional Management in Rubinstein-Taybi Syndrome

Emre MANISALLI, Eslem KARSLI2, Fatma CELIK?

oz

Rubinstein-Taybi Sendromu, biiyiik ve genis el ve
ayak bagparmaklari, yiiz dismorfisi, bodurluk ve
zihinsel gelisim geriligi gibi ¢esitli fenotipik
ozelliklerle karakterize bir konjenital anomaliliktir. Bu
sendrom, CREBBP ve EP300 genlerinde mutasyon
meydana gelmesi sonucu olusmaktadir. Genlerdeki
cesitli translokasyon veya delesyonlar sonucunda bu
hastaliga sahip ¢ocuklarin goz, dis ve gene yapist, kalp,
bobrek ve akciger gibi organlarinda ¢oklu defektler ve
fonksiyon  kayiplart  goriilmektedir. Ayrica,
Rubinstein-Taybi Sendromlu g¢ocuklar 16semi ve beyin
tiimorleri agisindan risk altinda bulunmaktadirlar. Tani
mekanizmalar1 kesin olmamakla beraber teshis igin
fenotipik ozelliklerden faydalanilmaktadir.

Bu ¢ocuklarda fazla kilo ve obezite yaygin olarak
goriilmektedir. Ancak bu sendroma 6zgili herhangi bir
o0zel beslenme plan1  bulunmamaktadir. Temel
beslenme protokolii, semptomlar1 6nlemeye yoneliktir.
Bu derlemenin amaci; Rubinstein-Taybi Sendromunun
gelisimi, patofizyolojisi, klinik ozellikleri, beslenme
durumu ve tibbi beslenme tedavisini literatiir esliginde
tartigsmaktir.

Anahtar Kelimeler: Beslenme, Genetik, Rubinstein-
Taybi Sendromu

ABSTRACT

Rubinstein-Taybi Syndrome is a congenital
anomaly characterized by various phenotypic features
such as broad thumbs and toes, facial dysmorphia,
stunting and mental retardation. This syndrome is
caused by mutations in the CREBBP and EP300 genes.
As a result of various translocations or deletions in
genes, multiple defects and loss of function are seen in
organs such as eyes, teeth and jaw structure, heart,
kidney and lung in children with this disease. Also,
children with Rubinstein-Taybi Syndrome are at risk
for leukemia and brain tumors. Although the diagnostic
mechanisms are not certain, phenotypic features are
used for diagnosis.

Overweight and obesity are common in these
children. However, there is no specific nutrition plan to
this syndrome. The basic nutritional protocol is aimed
at preventing symptoms. The aim of this review is to
discuss the development, pathophysiology, clinical
features, nutritional status and medical nutrition
therapy of Rubinstein-Taybi Syndrome in the light of
the literature.
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Rubinstein-Taybi sendromu (RTS), bilinen
eski adiyla basparmak sendromu, nadir
goriilen  bir  norogelisimsel  genetik
anomalidir.  Global olarak insidansinin
1/100.000 ve 1/125.000 dogum arasinda
oldugu tahmin edilmektedir. Genetik aktarimi
otozomal dominanttir ve birka¢ ailesel vaka
bildirilmis olmasia ragmen vakalarin biiyiik
cogunlugu (~%99) sporadik olarak ortaya
cikmaktadir. Etiyolojik olarak CREBBP ve
EP300 genlerinde patolojik varyantlar
goriilmesi sonucu olusmaktadir. RTS tanisi
hala klinik degerlendirmeye dayanmaktadir;
bununla birlikte, kromozom 16p 13.3
iizerindeki CREB baglayic1 protein gen
alaninin sitogenetik ve molekiiler ¢aligmalari,
vakalarin %10-20'sinde tanmin
dogrulanmasina yardimci olmaktadir.
Hastalik fenotipik olarak iyi tanimlansa da
dogum sonras1 bliylime geriligi, karakteristik
fasiyal dismorfi, biiyiik basparmaklar veya
halluks ve entelektiiel eksiklik ile de
karakterizedir.

Pediatrist J. H. Rubinstein ve Radyolog H.
Taybinin 1963 yilina kadar biyiik
bagparmaklar, halluks, kii¢iik yiiz yapis1 ve
zihinsel engelli yedi (2 kiz 5 erkek) ¢ocugu
rapor etmesine kadar bu hastalik nispeten
bilinmemektedir. O zamandan beri, bu
sendrom agikg¢a embriyonik gelisimin ciddi
bir anormalligi olarak tanimlanmustir.?

Antenatal Anomaliler ve Gebelik

Rubinstein-Taybi Sendromunun gebelik
esnasinda tanisi neredeyse hi¢
konmamaktadir. Gebelik sirasmnda ¢ok az
antenatal Dbelirti oldugundan ¢ok nadiren
bahsedilmektedir. Gebelikte fetusta orta
derecede intrauterin biiylime geriligi, annede
ise  polihidramniyoz  goriilebilmektedir.
Literatiirde, EP300'de patojenite tasiyan
cocuklarin  annelerinde  daha  yiiksek
preeklampsi (%23) ve hipertansiyon (%33)
insidansi oldugunu bildirilmistir.® U¢ boyutlu
USG ile tipik yiiz 6zelliklerinin saptanmasimin
tyilestirilebilecegi gibi, anormal
ekstremitelerin ana tani kriteri olmaya halen
devam ettiZi ve beyin anomalilerinin,
ozellikle serebellar hipoplazi ve safra kesesi

GIRIS

anomalilelerinin ~ (%22'sinde)  antenatal
belirtegler olarak goriildiigii bildirilmistir.

Patofizyoloji

RTS’li bireylerin fenotipik 6zellikleri
normal bireylere gore degiskenlik
gostermektedir. Bu bireylerde palpebral
fisslirler, belirgin  hipertelorizm, uzun
Kirpikler, yay seklinde kaslar, alae nasi’nin
altma dogru uzanan c¢ikintili  burun,
malpozisyonlu kulaklar, atipik giilimseme,
yiiksek kemerli damak, hipoplastik maxilla,
genis falanx ve hallux temel bulgulardir.*

Bu sendromun patognomonik kriterleri
yoktur ancak kardinal belirtilerle iligkili genis
bir fenotipik spektrumu vardir. Tablo 1°de
literatiirde bildirilen CREBBP ve EP300
genlerinde meydana gelen mutasyon veya
delesyona bagli olarak goriilen fenotipik
belirtiler verilmistir.*

Tablo 1. Literatiirde Bildirilen EP300 Mutasyonu
Tasiyan RTS Bireyleri ile CREBBP Mutasyonu
Tasiyan RTS Bireylerindeki Ana Fenotipik
Ozelliklerin Ozeti'

Fenotipik _ -
Ozellikler CREBBP (n=422) EP300 (n=74)
Yiizde Yiizde
%) Sayr %) Sayi

Intrauterin
Biiyiime 25 55/220 43.1 25/58
Geriligi
Preeklampsi 34 2/59 25 16/64
Postnatal
Biiyiime 62.3  203/326 59.7 43/72
Geriligi
Mikrosefali 52.7  129/245 82.4 61/74
Hipertrikoz 76.4  123/161 47.4 27/57
Yiiz
Dismorfizmi

Kemerli Kaglar 85.6  119/139 65.6 42/64

Uzun Kirpikler 88.6  109/123 83.6 51/61

Asagi Egimli

Palpebral 81.1  258/318 51.6 33/64
Fisstrler

Gaga Burun 81.7 272/333 375 24/64
Alae Nasi'nin

Altindaki 87.4  228/261 82.8 53/64
Columella

Yuksek Kemerli 298 1971047 561 32/57
Damak

Mikrognati 64.2  149/232 40.6 26/64
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Tablo 1. (Devami)

Alipik 949 112118  36.8  21/57
Gilimseme

Diisiik Kulaklar ~ 51.1  112/219 234  15/64
Genis 92.3  373/404 595  44/74
Bagparmaklar

Agih 56.4 184/326 48 3/63
Bagparmaklar

Zininsel Engel g 5 9g7/349 849 6273
Durumu

Agir 359  33/92 7.3 3/41
Orta 478 44/92 268  11/41
Hafif 141 13/92 659  27/41
Otizm/Davranis g o 761158 213 13/61
Sorunlari

Kardiyovaskiller 5/ 5 9087 29 20/69
Anomaliler

Idrar Yolu 374  61/163 263  15/57
Anomalileri

Klinik Ozellikler

RTS'li bireylerde yaygin olarak ortaya
¢ikan bir dizi tibbi sorun vardir. Bunlar
arasinda; gastrodzofageal reflii, beslenme
giicliikleri, konstipasyon, hipotoni, dogustan
kalp hastaligi, bobrek anomalileri, anestezi
sorunlari,  tekrarlayan  solunum  yolu
enfeksiyonlari, iyi veya kotii huylu timor
olusumu, dental sorunlar, oftalmolojik
sorunlar, ortopedik sorunlar, gelisimsel gerilik
ve zeka geriligi yer alabilir.®

RTS’li pediatrik vakalarin %24-38’inde
kardiyak anomaliler mevcuttur. Bu anomaliler
genellikle atriyal septal defekt, ventrikiiler
septal defekt, aort koarktasyonu, pulmonik
stenoz, bikiispid aort kapagi, psodotrunkus,
aort stenozu, dekstrokardi, vaskiiler halkalar
ve iletim sorunlarini kapsamaktadir. RTS’li
bireylerin 3 yasindan itibaren diizenli olarak
kardiyolog tarafindan goriilmesi
gerekmektedir. Bireylerde obstriiktif uyku

apnesi  varligi,  hipertansiyona  neden
olabileceginden bu hastalar icin
polisomnografi  diisliniilmelidir. ~ Ayrica

kardiyolojik ac¢idan risk altinda olan bireylere
subakut bakteriyel endokardit ihtimaline
karsin profilaksik tedavi baglatilmasi gerektigi
bildirilmistir.*

RTS'li  bireylerin ~ %67'sinde  dis
anormallikleri goriilmektedir. Bu bireylerin %
15-36’sinda dis gliriikleri vardir. Bu nedenle 1
yagindan itibaren her 6 ayda bir dis hekimi

muayenesi gerekmektedir. RTS'li bireylerde
yaygin bulgular arasinda c¢aprasik ve yanlig
konumlanmis digler, dar bir damak veya ¢ene
boyutu uyusmazligia bagli sekonder 6n ve
arka capraz kapanislar, natal disler, dis eti
iltithabi,  hipodonatia ~ ve  hiperdontia
mevcuttur.* Ek olarak, malokliizyon ve nadir
bir dis anomalisi olan talon tiiberkiilleri de
goriilen dis bozukluklar1 arasmdadir.®

Dermatolojik sorunlar RTS’li bireylerde
bildirilen bir diger klinik 6zelliktir. En sik
goriilen dermatolojik  bulgular arasinda
hemanjiyomlar, hipertrikoz, brakionisi ve
keloid olusumu egilimi yer almaktadir.
Pilomatrikomalarin ~ RTS ile iligkisini
aciklayan az sayida vaka vardir ve bu iligkinin
sansa bagli olup olmadigi net degildir.’
Literatiirlin yakin tarihli bir incelemesine
gore, simdiye kadar dokuz vaka bildirilmistir
ve Dbunlardan besi ¢oklu lezyonlar:
icermektedir.®

RTS’li ¢ocuklarda odyologlar tarafindan
neonatal donemde ABR (Auditory Brainstem
Response) uygulanmalidir. Bu c¢ocuklarda
hafif derecede isitme kaybi olabileceginden
(%24), endiseler (otitis media, ebeveyn
endisesi veya ge¢ konusma endisesi) ortaya
cikarsa, isitme testleri daha sik yapilmalidir.
Genel popiilasyona kiyasla RTS'li ¢ocuklarda
orta kulak hastaligi daha yaygin (%50) ve
daha siddetli (perforasyon riski) oldugundan,
tekrarlayan veya direngli otitis media igin
hastalar, pediatrik Kulak Burun Bogaz
uzmanina ydnlendirilmelidir.*

Endokrinolojik inceleme semptomlara
gore yapilmalidir. Glikoz metabolizmasi ile
ilgili (hiper- ve hipo-glisemi/diyabet) vaka
raporlar1 bildirilmis®, RTS’li Semptomatik
olan yenidoganlarda serum glukozunun
tikendigi  goriilmiistir.  Ayrica, RTS'li
bireylerde tiroid ve indirekt biiyiime hormonu
Olgtimlerinin  (IGF-1) genellikle normal
oldugu ifade edilirken disaridan verilecek
olan biiylime hormonunun gerekli olup
olmadig, etkinligi veya giivenligi ile ilgili
veriler heniiz mevcut degildir.*

RTS'li ¢ocuklarda respiratuvar problemler
goriilebilmektedir. Hipotoniye bagli olarak

hava yolu anatomisi ve obezite nedeniyle
uyku sirasinda iist solunum yolu tikaniklig
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olabilir. Anestezi sirasinda RTS'li ¢gocuklarda
aspirasyon riski artabilmektedir.
Kraniyofasiyal anomalileri olan ¢ocuklarin
anormal polisomnografi sonuclar1 genel
poptilasyondaki %1-3'e kiyasla %20-30
olarak bulunmustur.* Horlama, solunum
durmasi, gece terlemesi, anormal uyku
pozisyonlar1 (dik uyuma) ve huzursuz
uykunun; bir gecelik polisomnografi igin
diistiniilmesi gerektigi bildirilmistir. Genel
popiilasyona gore, 3-4 yaslarinda uyku apnesi
zirve yapar. Tonsillektomi baz1 ¢ocuklarda
yardime1 olmustur. Ancak bu islem; RTS'li
bireylerde hava yolu ve anestezi sorunlari
nedeniyle dikkatli yapilmalidir. Ses kisikligi
veya stridor ataklar1 ile basvuran RTS'li
cocuklarda sik {ist solunum yolu enfeksiyonu,
cok sayida pndmoni veya hiriltili solunum
goriilebilmektedir.*

RTS’li ¢ocuklarin  %52'sinde  bobrek
anomalileri  vardr. Bu anomalilerden
bazilarma  hidronefroz,  duplikasyonlar,
vezikoiireteral reflii, idrar yolu enfeksiyonlari,
taslar ve nefrotik sendrom o6rnek verilebilir.
Dolayisiyla yine bu ¢ocuklarda temel bir renal
ultrason muayenesi gerekmektedir. RTS'li
erkek cocuklarin  Onemli bir kisminda
testislerin  inisi  tamamlanmamig  veya

gecikmistir  (%78-100) ve orichiopexy
gerektirmektedir.  Konstipasyon  %40-74
oraninda®®  goriildiigii  i¢in  idrar  yolu

enfeksiyonlar1 ve vezikoiireteral reflii ile ilgili
zorluklara neden olmakta, bu sebeple de
konstipasyon agresif bir sekilde tedavi
edilmelidir. Bu ¢ocuklarda ergenligin
baglangic yas1 11-13 (ortalama 12.2) ve
menars yasi ise 11-19 (ortalama 13.6)
araligmdadir.*

Biiyiik bagparmaklar disinda; sindaktili ve
polidaktili bu cocuklarda goriilen diger iskelet
anomalileridir. Serce  parmakta  ise
klinodaktiliye rastlanabilir. Bu bireylerin
%74’tinde kemik yas1 gecikmistir. Bir diger
ifadeyle yasitlarma gore kemik gelisimi
geridedir. Eklemlerde gevseklik, patella
dislokasyonu, skolyoz ve biiyilkk foramen
magnum ile karakterizedir. Ayrica, servikal
vertebral anormallikler (C1-C2 instabilitesi)
acisindan yliksek risk rapor edilirken,
kraniovertebral bileskede servikal

miyelopatiye neden olabilen olasi stenoz
(darlik) bildirilmistir.1% 1!

RTS’li  ¢ocuklarda baz1 davranigsal
bulgular mevcuttur. Bunlar, hiperaktivite,
giirliltii intoleransi, dikkat ve motor giicliikler,
uyumsuzluk ve kendine zarar verme gibi
olagandisi davraniglari icermektedir.
Davranigsal fenotip yasa baghdir ve ergenlik
doneminden yetigkinlige dogru; anksiyete,
obsesif kompiilsif bozukluk, duygu durum
dengesizligi ve otizm spektrum bozuklugu
gibi  davraniglarin  ortaya  ¢ikmasiyla
degismektedir. 1°

Rubinstein-Taybi sendromlu vakalarda
goriilen zihinsel engellilik diizeyi c¢ogu
bireyde benzer oranda bulunmaktadir. Bu
cocuklarda 1Q puanmi 25 ile 79 arasinda
degismektedir. Vakalarin %90’ inda konusma
baslangic1t gectir. Bu sendromda akici akil
yiriitmenin [Q'dan daha yiiksek oldugu
bildirilmistir. EP300 mutasyonu olanlarda,
CREBBP mutasyonu olanlara kiyasla genel
olarak daha hafif bir zihinsel engel mevcuttur.
Hatta normal zihinsel yeterlilige sahiplerdir.
Genellikle 2-3 yas civarinda yiiriime becerisi
hipotoni kaynakh ge¢ oldugu bildirilmistir.

Bu  hastalarda  beslenme  giicligi,
gastrodzofageal refli (GORH) (%68),
konstipasyon (%40-74) ve Hirschsprung
hastaligi gibi gastrointestinal semptomlar
yaygin goriilmektedir. Erkenden fark edilmez
ve yonetilmezse, bu semptomlar gelisme
geriligi ve yemek borusu darliklar1 gibi ikincil
komplikasyonlara  yol  acabilmektedir.'?
Beslenme sorunlar1 ve GORH ile iliskili
solunum sorunlar1 yaygin oldugundan, RTS'li
cocuklarda agresif tibbi degerlendirme ve
GORH tedavisi elzemdir. Direngli vakalarmn
pediatrik gastroenterologa sevk edilmesi
Onerilmektedir. Bazi ¢ocuklara cerrahi
miidahale gerekmistir. Konstipasyon diyet ve
tibbi manipiilasyon ile agresif bir sekilde tibbi
olarak  yOnetilmelidir. Baz1  vakalarda
Ozofagus patolojisi (striktiirler, post-krikoid
aglar, vaskiiler halkalar) olup disfaji gelisen
RTS’li ergenler oldugu bildirilmistir.* *°

Tim bunlara baglh olarak
gastroenterolojik semptomlar1 olan bebek,
cocukluk ve yetigkinler icin asir1 besleme
Onerilmemektedir. Beslenme  sorunlarini
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onlemek admna, boya gore agirlik veya
obeziteye bagli artan beden kiitle indeksi
(BK1)’nin takibinin 6nemi vurgulanmistir. Ek
olarak RTS’li bireylerde 06zel diyetleri
destekleyecek hicbir veri bulunamamistir.*

RTS’li bebekler, beslenme giigliikleri
(%71-80), oral-motor koordinasyon
giicliikleri (%35 zayif meme ucu kavramasi,
%34 yutma giligliikleri) ve gelisme geriligi
(%34) i¢cin baslatilan miidahalelerle yakindan
izlenmelidir. Hipotoni nedeniyle beslenme
iizerindeki etkiler de yetersiz enerji alimina
yol acabilmektedir. Bazi1 ¢ocuklar, oral-
motorlarda asir1 duyarliliga sahip oldugundan
besinleri ilerletmede zorluk yasamaktadirlar.
Bu nedenle optimum besin aliminin
saglanabilmesi i¢in RTS’1i bebeklere emzirme
ve beslenme icin uygun pozisyon tesvik
edilmelidir.  Besik  pozisyonunun  bu
bebeklerdeki semptomlari hafiflettigi
vurgulanmaktadir.®®

RTS’li ¢ocuklarda rahim i¢i biiylime ve
dogum Olg¢limleri (viicut agwrhgi, boy
uzunlugu ve bas gevresi) klasik olarak 50.
persentil civarinda goriinmektedir. Dogumda
ortalama viicut agirligi, boy uzunlugu ve bas
cevresi sirastyla erkek bebeklerde 3.300 kg,
49.7 cm ve 34.2 cm, kiz bebeklerde 2.970 kg,
48.6 cm ve 32.2 cm’dir.> 12 2014 yilinda boy
uzunlugu, viicut agirligi, bas ¢evresi ve ayrica
BKI icin yeni spesifik bilyiime egrileri
diizenlenmistir. 0-24 ay ve 0-21 yas arasi
RTS’li kiz ve erkek cocuklarinin yasa gore
boy persentil degerleri  Sekil 1°de
gosterilmistir.!’ Bilyiime egrileri degerleri
dogum sonrasi ilk donemde normalin alt
simirlarma yaklasmaktadir. Bunun temel
sebebi ise GORH kaynakli beslenme
eksikligidir. Erkeklerde ¢ocuklukta, kizlarda
ise ergenlikte agirlik artis1 veya obezite
goriilme riski vardir. Ortalama yetigkin kadin
agirhigi 61.43 + 14.89 kg ve ortalama BKI
26.64 + 5.5 kg/m? iken erkeklerde ortalama
agirlik 60.67 + 13.63 kg ve ortalama BKI
21.90 + 3.45 kg/m? olarak bildirilmistir. Bu
sebeple risk kadmlarda daha yiiksek
goriinmektedir. 10

Yasga gore boy

boy(an)

........................ i
Sekil 1. 0-24 Ay Ve 0-21 Yas Aras1 RTS’li Kiz
Cocuklarimin Yasa Gore Boy Uzunlugu Persentil
Degerleri

Yasa gore boy

boy(cm)

%
vy /.
bl 3
g7 o “
Yaga gore boy
/ > {
b
B/ !
| Nt -t
{

o
Sekil 2. 0-24 Ay Ve 0-21 Yas Aras1 RTS’li Erkek
Cocuklarinin Yasa Gore Boy Uzunlugu Persentil
Degerleri

Beslenme Durumu

RTS’li cocuklarin genelinde goriilen temel
beslenme  problemleri  besin  tiiketme
zorluklary,  gastroozofageal  refli  ve
konstipasyondur. RTS’li cocuklarin
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%93’{inde beslenme giicliikleri saptanmistir.?
Bebeklikteki zorluklar arasinda; zayif emme,
kolay yorulma, bogulma ve &glirme, asiri
duyarlilik, dokunsal savunuculuk ve siitten
kati  bebek  mamasma zayif  gecis
sayilabilmektedir. Emzirmeyi deneyen RTS’li
bebeklerin anneleri, bebeklerinde, diisiik
agirlik kazanimi, zayif meme kavrama,
gelisme geriligi, yutma giligligli, bebek
yorgunlugu ve GORH bildirmistir.2 °
Pnomoniler ve bazi tekrarlayan solunum yolu
enfeksiyonlar1 ve reflii ile iliskili tekrarlayan
aspirasyonlarin RTS’li bebeklerdeki
Olimlerin oOnemli bir kismini kapsadigi
vurgulanmistir. Kusma olmadan da belirgin
GORH gelistigi bildirilmisti. GORH ayrica
0zofajit, 6zofagus stenozu, hematemez, demir
eksikligi anemisi, sinirlilik, epigastrik agri,
kronik Oksiirtik, hirilti, reaktif hava yolu
hastaligi, pulmoner fibroz, ses kisikligi ve
gelisme geriligine neden olabilmektedir. Baz1
vakalarda eozinofilik 6zofajit bulunmustur.
Uzun siireli 0zofajitin, 0zofagus
adenokarsinomu gelisiminde nedensel bir
faktor olduguna dair artan kanitlar vardir.
Cocukluk ve ergenlik doneminde RTS’li
bireylerin  yaklasik  %20’sinde  bireyin
bodurluguna bagli obezite kaydedilmistir.?

Tibbi Beslenme Tedavisi

RTS’li bebeklerin beslenme
problemlerinin yonetilmesinde cesitli
tedaviler denenmektedir. Ozellikle GORH ve
Ozofajitten yakinan bebek ve ¢ocuklarda
formula  se¢imi, besleme  teknikleri,
yogunlastirilmis besinler, tiitiin dumanindan
kacinma ve dogru emzirme pozisyonu Verme
ile ilgili basit tavsiyeler, Onemli sayida
bebekte  semptomlar1  iyilestirmektedir.
Gecikmis mide bosalmasi, GORH ve 6zofajit
icin medikal tedaviler denenmektedir. Ancak
ilaglarm 1ileri vadedeki yan etkileri veya
pediatrik  gruptaki dozlarinda tartigmalar
mevecuttur.?

Niitrisyonel ~ veya  tibbi  Onlemler
kontraendike ise gastrostomi tiipii yerlestirme
ile Nissen fundoplikasyonu uygulamas: gibi
cerrahi prosediirler denenmektedir. GORH
icin  fundoplikasyonun  komplikasyonlar1
arasinda fundoplikasyonun  mediastenine
prolaps, bagirsak tikanikligi ve Ozofagus

darhig1 gibi semptomlar goriilebilmektedir.
Ayrica, uzun siireli takipte, komplikasyonlar
arasinda gaz, siskinlik, kusamama, yavas
yeme aligkanliklart ve kati besin kaynakli
bogulma oldugu bildirilmistir.?

RTS’li bireylerde refli veya o0zofajitin
etiyolojisi heniiz kesinlesmemistir. Zihinsel
engellilik  bildirilen  bireylerde = GORH
prevalansinin %50 oldugu ve bu hastalarin
%70’inde  Ozofajit, %14’tinde  Barrett
0zofagusu oldugu bildirilmistir. Yalnizca,
siddetli GORH riskini artran faktorler
arasinda skolyoz, ciddi durus bozuklugu ve
inat¢1 nobetler oldugu vurgulanmistir. Bu
nedenle RTS’li bireylerdeki yaklagim, refli
semptomlarini onlemeye yonelik
olmaktadir.? 1?

Beslendikten sonra bebek veya ¢ocugun
supin  pozisyonda yatwrilmasi  (oturma
pozisyonu karm i¢i basmci dolayisiyla
refliyli artirmaktadir, pron pozisyon refli
miktarm1 azaltabilse de ani bebek Olimii
sendromu endisesi nedeniyle
onerilmemektedir), ticari olarak
yogunlastirilmig  formiillerin ~ kullanilmasi,
medikal tedavilerin denenmesi (prokinetik
ajanlarin rutin kullanimimi destekleyen higbir
veri yoktur), 6zofajitten stipheleniliyorsa H2
antagonistleri ~ veya  proton  pompasi
inhibitorleri kullanilmasi reflii i¢in yaygin
Oneriler arasindadir. Nissen veya Thal
fundoplikasyonlarinin reflii cerrahisinde en
yaygin  kullanilan  teknikler  oldugu
bildirilmistir. Gastrik bosalma gecikirse veya
diger motilite bozukluklar1  mevcutsa,
metoklopramid veya diisiik doz eritromisinin
kullanilmasi tercih edilmistir. Ayrica, refliisii
olan bebeklerde kullanilan Sisaprid, kardiyak
aritmilerle  ilgili  endiseler  nedeniyle
sinirlandirilmistir.?

Pre-operatif siiregte ¢ok sik goriilen demir
eksikligi anemisi ve hipoalbuminemiyi
diizeltmek ve pozitif nitrojen dengesini ve
agirlik kazanimmi desteklemek amaciyla kisa
stireli nazojejunal beslenme uygulanabilir.
Ancak, uzun vadede tiiple iligkili
komplikasyonlardan dolay:r fundoplikasyon
bir secenek olarak goriilmezse, cerrahi olarak
yerlestirilmis  bir jejunostominin yeterli
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beslenme
vurgulanmistr.2

destegi saglayacagi

Nissen fundoplikasyonu sonrasi beslenme
oOnerileri sirasiyla; berrak agik sivi diyet, iki ay
sliresince yumusak veya yar1 kat1 diyet, az az
stk stk beslenme, besinleri iyice ¢igneme,
kuru ekmek, et, kofte veya tavukgdgsii gibi
kuru besinlerin tiiketilmemesi ve iki aymn

sonunda her seferinde yeni bir besine
baslanmas gibidir.'*
European Society  of  Paediatric

Gastroenterology, Hepatology and Nutrition
(ESPGHAN)’a gore GORH’lii bir bebegin
uzun stireli hipokalorik veya berrak sivi alimi
asla uygun degildir. Bebeklerde uygulanan ilk
beslenme  Onerisi  formulanin;  protein
hidrolizat1 veya amino asit bazli bir formiille
degistirilmesi gerektigidir.™

RTS’deki  diger bir sorun olan
konstipasyon i¢in ana beslenme tedavisi;
fiziksel aktivite, diyet lifi ve siv1 seklindedir.
U¢ yasmdan sonra kiiciik cocuklarda
5gxyas/giin diyet lifi alimi1 Onerilmektedir.
Stasse-Wolthuis ve ark.!®* Calismalarinda,
diyet lifi kaynagi olarak meyve ve sebzeler

SONUC VE

Sendromu,
olarak

Rubinstein-Taybi
plurimalformatif
adlandirilan, popiilasyondaki diistik
prevalanst ve insidanst nedeniyle nadir
sayilan hastalik grubundandir. Bu sendromun
etiyolojisi,  patofizyolojisi  veya  klinik
bulgular1 kismen tanimlanmistir. Dolayisiyla,
tan1 ve Onleme siireci i¢in daha genis

sendromlar

kullanildiginda eklenen lifin grami basna 1,9
gr ve karabugday kepegi icin eklenen lifin
grami1 basmna digki agirhigindaki ortalama
artism 4,1 gr oldugunu  gostermistir.
Konstipasyon, gelisimsel yetersizligi olan
cocuklarda sik goriilen bir sorundur. Ozellikle
batin i¢i hipotoni kaynakli goriilebilecegi
bildirilmistir. Diyet lifi alimmi giinde 17-21
gra ¢ikarmak  konstipasyon  sorununu
hafifletmekte ve hareketsiz hastalarda laksatif
kullanimimn1 énemli dl¢iide azaltmaktadir.? 1

EP300 varyantinda meydana gelen RTS’de
hiperinsiilinizm mekanizmas1 net degildir.
Hem CREBBP hem de EP300 genlerinin
normal pankreatik adacik hiicresi gelisimi,
beta hiicre fonksiyonu ve hayatta kalma i¢in
gerekli  oldugu  bildirilmistir.  Ancak,
pankreasin adacik hiicrelerinde EP300 veya
CREBBP bulunmayan ratlarda, alfa ve beta
hiicre kiitlesinin azaldig1 ve hipoinsiilinemi
gelistigi  gortilmiistiir. Dolayisiyla RTS’de
yeterli diizeyde diyet Ilifi ile beslenme,
yalnizca konstipasyon sorunu i¢in degil ayni
zamanda kan glukozunun regiilasyonu i¢in de
elzem goriinmektedir.’

ONERILER

caligmalara  ihtiya¢  duyulmaktadirr. Bu
hastaligin tibbi beslenme tedavisi yalnizca
semptomlar1 lyilestirmeye yoneliktir.
Hastaliga 6zgii koruyucu veya tedavi edici bir
beslenme uygulamasi heniliz bulunamamaistir.
Sonu¢ olarak, bu hastalik i¢in erken tani
caligmalar1 ve adjuvan niitrisyonel tedavi
diistiniilmelidir.
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