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Thiamine-responsive megaloblastic anemia syndrome (TRMA), a rare autosomal
recessive disorder, is characterized by major clinical findings (megaloblastic
anemia, diabetes mellitus, sensorineural deafness). Due to a lack of thiamine
in patients with TRMA, structural heart defects and rhythm abnormalities
may be present. In this report, we present a patient with TRMA who was
followed for 11 years in pediatric endocrinology. As the patient failed to
take thiamine preparations over the previous month, diabetic ketoacidosis
developed as well as supraventricular tachycardia.
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OZET: Tiamin responsive megaloblastik anemi sendromu (TRMA) (OR)
major klinik bulgular1 megaloblastik anemi, diabetesmellitus ve sensorinoral
sagirlik ile karakterize nadir goriilen otozomal resesif bir bozukluktur.
TRMA hastalarinda tiamin eksikligine bagli yapisal kalp bozukluklar1 ve
ritim anomalileri de goriilebilmektedir. TRMA nedeniyle 11 yildir pediatrik
endokrinoloji izleminde olan ve son bir aydir tiamin preparatini almamasi
sonucu diyabetik ketoasidoz tanisi ile takip edilmekte iken supraventrikiiler

tagikardi gelisen olgu sunulmustur.

Anahtar kelimeler: supraventrikiiler tagikardi, tiamin.

Tiamine yanit veren (responsive) megaloblastik
anemi sendromu (TRMA) seyrek goriilen
otozomal resesif bir bozukluktur.! En 6nemli
klinik bulgular1 megaloblastik anemi, diyabetes
mellitus, sensorindral sagirliktir.2-5 Bu bulgular,
farmakolojik dozda tiamin uygulamasina
degisik derecede yanit verir.® TRMA’nin bu
esas klinik t¢liisiine ek olarak retina ve
optik sinir anormallikleri, situs inversus,
inme benzeri durumlar bildirilmistir.” TRMA
hastalarinda tiamin eksikligine bagli yapisal
kalp bozukluklar: ve ritim anomalileri de
goriilebilmektedir.6

Bu yazida TRMA nedeniyle izlenen, son bir
aydir oral tiamin prepatini almamasi sonucunda
diyabetik ketoasidoz tablosunda basvuran ve
izleminde direngli supraventrikiiler tasikardi
gelisen hastada ritm anomalilerinin 6nemi
vurgulanmak istenmistir.

Vaka Takdimi

On iki yasinda kiz hasta, kusma, karin agrisi
ve bilin¢ degisikligi sikayeti ile getirildi.
Oykiisiinde son bir aydir tiamin (300 mg/
glin) preparatint diizenli almadig1 6grenildi.
Gelisinde kusma, uykuya egilim, karin sisligi
olan hastanin kan sekeri 578mg/dl, kan ketonu
3.4 mmol/L, pH 6.8, PCO, 16 mmHg, PO, 76
mmHg ve HCO-; 5.2 mEq/L idi. Diyabetik
ketoasidoz diisiiniilerek yogun bakim {initesine
yatirildi. Diyabetik ketoasidoz tedavisi yapildi
ve tiamin preparati verildi. Izleminde 14.
saatte kalp tepe atimi 260/dakika oldu. EKG’si
supraventrikiiler tasikardi (SVT) ile uyumlu
oldugu goriilerek {i¢ kez adenozin yapild1 (Sekil
1). Yanit alinamayinca amiodaron yiikleme ve
infiizyonu verildi. Izleminin 16. saatinde tekrar
SVT atagi gelisen hastaya kardiyoversiyon
uygulandi. Kalp ritmi kardiyoversiyonla siniis
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Sekil 1.

ritmine déndii. Izleminin 19. saattinde tekrar
SVT atag gelisen hastaya verapamil basland: ve
SVT atag1 kontrol altina alindi. Ekokardiyografi
bulgulari ve tiroid fonksiyon testleri normaldi.
Daha sonra ritmi diizelen hastanin verapamil
tedavisi kesildi. Glinde 300 mg tiamin, insiilin
ve diyeti diizenlenerek kontrole gelmek iizere
taburcu edildi.

Tartisma

TRMA'’ 11 hastalarda megaloblastik anemi,
diyabetes mellitus, sensorinodral sagirlik
gibi hastaligin klasik bulgularina ek olarak
farkli komplikasyonlar tanimlanmistir.>7 Bu
grupta kardiyak komplikasyonlarin sikliginin
normal popiilasyona gore daha fazla oldugu
bildirilmistir.? TRMA tanisi ile izlenen hastalarda
goriilen yapisal kardiyak patolojiler Ebstein
anomalisi, ventrikiiler septal defekt, sekundum
tip ASD, dekstrokardi, endokardiyal fiizyon
defekti ve konjestif kardiyomyopatidir.2.6-9 Ritm
anormallikleri ise yapisal kardiyak patolojileri
olan hastalarda daha sik goriilmekle birlikte
altta yatan herhangi bir kardiyak patoloji
olmadan da goriilebilmektedir.310 Ritm
anormallikleri arasinda SVT, atriyal fibrilasyon
ve EKG’de P dalgasi yoklugu, sag dal blogu ve
ST/T degisiklikleri bildirilmistir 26. Hastamiz
TRMA tanisi ile 11 yildir izlenmekte olup daha
oncesinde herhangi bir kardiyak yakinmasi
yoktu. Son bir aydir oral tiamin (100 mg/
glin) preparatini almayan hasta diyabetik
ketoasidoz tanisi ile yatirilmisti. intravenoz
tiamin ve ketoasidoz tedavisi diizenlenen
hastamizin izleminde 14. saatte SVT tespit
edildi. Direngli SVT’si olan hastamiza sirasiyla
adenozin, amiodaron ve cevap alinamamasi
tizerine kardiyoversiyon yapildi. Kisa siireli
ritmi diizelen hastada tekrar SVT atag:
gelismesi lizerine intravendz verapamil tedavisi
baslands; izleminde tekrar SVT atag1 gelismedi.
Hastamizin daha 6nce altta yatan yapisal
kardiyak patolojisi yoktu ve tiroid fonksiyon
testleri normaldi.

Hastanin yatisinin 14. saatinde gelisen SVT atagi.

Literatiirde TRMA geni olarak bilinen
SLC19A2 deki mutasyonlara bagli olarak
hastalarda ilerleyici sensorinéral sagirlik
ve ritm anormalliklerini de iceren kardiyak
patolojilerin goriildiigli bildirilmistir. SLC19A2
gen mutasyonu olan hastalarda tiamin
eksikliginin kardiyak kas hiicrelerinde anormal
iletime neden olarak ritm bozukluguna yol
acabilecegi bildirilmistir.6!! Hastamizin genetik
incelemesinde SLC19A2 geninde 10105 del TT
mutasyonu saptanmisti.

Bununla birlikte TRMA’l1 hastalarda
ozellikle tiamin uygulanmasi sonrasinda
ritm anormalliklerinin diizelmesi ve siniis
ritminin devamlilifinin saglanmasi tiaminin
hastaligin etiyopatogenezindeki 6nemini ortaya
koymaktadir.6 Tenconi ve arkadaslari'2 BOM
tiamin adi verilen lipofilik tiamin preparatinin
(50 mg/gilin) anemi, hiperglisemi ve kardiyak
disritmiyi diizeltmede daha etkin oldugunu
bildirmislerdir.

Tiaminin yaklasik yar1 6mri 9-18 giin
arasinda olup hastamiza baslangicta diyabetik
ketoasidoz tedavisine ek olarak tiamin preparati
baslamis olmamiza ragmen son bir aydir
tiamin preparati kullanmamisti. Takipte kisa
siirede direngli supraventrikiiler tasikardi atag:
gelismesi ve diizenli tiamin almaya basladiktan
sonra da aritmi gorlilmemesi de bu gorisi
desteklemektedir.!3

Sonuc¢ olarak TRMA’l1 hastalarda tiamin
kullaniminin 6nemi ve kullanilmamasi
durumunda basta kardiyak komplikasyonlar
olmak tizere hayati tehdit edici komplikasyonlarin
gelisebilecegi bilinmelidir.
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