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Complete agenesis of the pancreas: a case report. Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1
Dergisi 2004; 47: 119-122.

Complete agenesis of the pancreas is a very rare congenital abnormality
presenting with severe intrauterine retardation, persistent hyperglycemia,
pancreatic origin malabsorption and other associated malformations. The
majority of the few cases presented in the literature were lost during the
newborn period, prior to appearance of whole malabsorption signs. Since the
definitive diagnosis of complete pancreatic agenesis can be made only by
autopsy, delayed diagnosis of this rare abnormality and difficulties in differential
diagnosis occur. In this article, we present a case admitted at the age of 27
days with hypoalbuminemia, persistent hyperglycemia and edema who was
treated as neonatal diabetes mellitus and subsequently diagnosed by autopsy
as pancreatic agenesis in order to emphasize the misdiagnosed congenital
pancreatic abnormalities.
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OZET: Pankreas agenezisi ciddi intrauterin gelisme geriligi, persistan
hiperglisemi, pankreas kaynakli malabsorpsiyon ve diger organ malformasyonlar1
ile ortaya ¢ikan, oldukca seyrek rastlanan bir konjenital anomalidir. Literatiirde
bildirilen az sayidaki vakanin ¢ogu, malabsorpsiyon bulgularinin tiimii heniiz
ortaya ¢ikmadan yenidogan doneminde kaybedilmislerdir. Persistan
hiperglisemiye yol acan hastaliklardan biri olan pankreas agenezisinin kesin
tanis1 ancak postmortem incelemelerle konulabildigi i¢in ayiric1 tanida
gilicliiklere ve tanida gecikmeye neden olmaktadir. Bu makalede 27 giinliik iken
6dem, hipoalbiiminemi ve persistan hiperglisemi nedeniyle servisimize alinarak
neonatal diyabetes mellitus tanisi ile tedavi edilen ve pankreas agenezisi tanisi
ancak postmortem inceleme ile konabilen vaka, konjenital pankreas anomali-
lerinin atlanabilecegine dikkat ¢ekmek amaciyla sunulmustur.

Anahtar kelimeler: pankreas agenezisi, hiperglisemi.

Yenidoganda biri diyabetes mellitus, digeri de
pankreatik lezyonlara bagh hiperglisemi olmak
lizere seyrek goriilen iki grup hastalik persistan
hiperglisemiye neden olmaktadir!. Gegici veya
persistan Ozellikte olabilen neonatal diyabetes
mellitusta hastalarin %50’si zamanla diizel-
mektedir. Diger grubu, ¢cok daha seyrek goriilen,
hem endokrin hem de ekzokrin pankreas
disfonksiyonuna neden olan ve hafif hipo-
plaziden ageneziye kadar degisen pankreas
gelisimsel anomalileri olusturmaktadir. Bunlar
pankreas disgenezisi, insiilin sekrete eden beta
hiicrelerinin konjenital yoklugu ve sadece
ekzokrin pankreas disfonksiyonu ile seyreden
basta kistik fibrozis olmak iizere, Scwachmann-

Diamond ve Johanson-Blizzard sendromlari
olarak bilinmektedirler!.

Pankreas disgenezisinin tanis1 hem endokrin
hem de ekzokrin pankreas disfonksiyonunun
gosterilmesine, eslik edebilen konjenital
anomalilerin varligina dayanarak konulmakla
birlikte tam pankreas agenezisinin tanisi yan-
lizca ameliyat sirasinda veya otopside konula-
bilmektedir.

Tanis1 ancak kaybedildikten sonra otopsi ile
konulabilen pankreas agenezisli vakamiz hem
literatiirde ¢ok seyrek olmasi nedeniyle hem de
otopsi yapilmadig: taktirde konjenital pankreas
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anomalilerinin atlanabilecegine dikkat ¢ekmek
amaciyla sunulmustur.

Vaka Takdimi

Yirmi yedi giinliik erkek hasta kusma ve
viicudunda sislik yakinmasi ile getirildi.
Oykiisiinden bebegin 23 yasindaki annenin
sorunsuz gegen besinci gebeliginden dordiincii
cocugu oldugu, zamaninda bas gelisle vajinal
yoldan 1800 gr agirliginda dogdugu, anne siitii
ile beslendigi ve on giin 6nce baslayip giderek
artan kusma ve ayaklarinda sislik nedeni ile
basvurdugu bir hastanede ii¢ giindiir hipoalbii-
minemi, anemi ve persistan hiperglisemi tanilar1
olmayan hastanin, soy ge¢misinde anne ile baba
arasinda ikinci dereceden akrabalik oldugu
belirlendi. Fizik muayenesinde tiim Ol¢iileri
onuncu persentilin altinda (agirlik 2135 gr, boy
45 cm, bas cevresi 33 cm) olup alt ekstre-
mitelerde daha belirgin olmak iizere tiim
viicutta gozlenen 6demi disinda sistem bulgulari
normaldi. Kan sekeri 456 mg/dl, idrar ketonu
negatif, sekeri (+++), kan pH 7.42, baz a1
-3.2 mEq/L albiimin 1.8 mg/dl olan, diisiik
parenteral glukoz inflizyonuna ragmen
hiperglisemik degerleri devam eden hastada
gecici neonatal diyabetes mellitus diistiniildii ve
0.05 ii/kg/saat hizla baslanan insiilin infiizyonu
ile kan sekeri 350 mg/dl altina diisiiriildiikten
sonra 0.5 ti/kg/giin dozda deri alt1 kristalize
insiilin tedavisine gecildi. Sepsisi destekleyen
klinik ve laboratuvar bulgusu olmayan hastanin
hiperglisemi etiyolojisine yonelik yapilan diger
tetkiklerinde amilaz 5 mg/dl, insiilin diizeyi <2
wU/ml, C-peptid <0.5 ug/L, anti-insiilin
antikoru negatif, glukagona instilin yanit1 diistk,
tiroid fonksiyon testleri normal bulundu,
ultrasonografide pankreas goriintiilenemedi.

Tedaviye ragmen aralikli tekrarlayan hipo-
albliminemisinin, ekzokrin pankreas fonksiyon
bozuklugu disindaki olasi nedenleri i¢in yapilan
incelemelerinde karaciger fonksiyon bozuk-
lugunu, protein kaybettiren enteropatiyi,
Wolman sendromunu, Menetrier hastaligini
(AST, ALT, GGT, ALP fibrinojen, lipid profili
normal, triptik aktivite pozitif, diski pH 6,
diskida rediiktan madde negatif, yag negatif,
ultrasonografide mide de hipertrofik mide plisi
ve surrenal kalsifikasyon yok) destekleyen
bulguya rastlanmadi. Yiiksek kalori ile beslen-
mesine ragmen, 1srarli olan hipoalbiiminemisi
icin aralikli alblimin uygulandi ve kan glukoz
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diizeyini normal sinirlarda tutabilmek i¢in
gerekli olan insiilin ihtiyacinda diisiis saglana-
madi. Yatisinin 15. giiniinde genel durumu
bozulan, pansitopenisi ve yaygin erode
eksfolyatif deri dokiintiileri gelisen hastaya
sepsis tanisi konuldu. Graft-versus-host, Leiner
hastaligl, immiin yetmezlik, sifiliz agisindan
yapilan incelemelerinde eosinofil sayis1 immiin-
globiilin diizeyleri, hiicre ylizey marker’lari, C5a
aktivitesi, nétrofil kemotaksisi, timus goriintiisii
normal, VDRL negatif olup, deri biyopsisi
toksik epidermal nekroz ile uyumlu bulundu.
Ekzokrin pankreas yetmezligi ve pansitopeni
birlikteligi nedeni ile Scwachmann-Diamond
sendromu diisliniildi ve kemik iligi ince-
lemesinde myelositer, eritrositer seride azalma,
megakaryositlerde yetersizlik, miyeloid seride
matiirasyon duraklamasi saptandi ve miyeloid/
eritroid hiicre orani 30/1 olarak degerlendirildi.
Tim tedavilere ragmen hasta fulminan seyirli
bir sepsis tablosu ile iki giin icerisinde kaybe-
dildi. Yapilan postmortem incelemesinde
normal lokalizasyonda veya ektopik bir pankreas
dokusuna rastlanmayan hastaya pankreas
agenezisi tanisi konuldu.

Tartisma

Yenidoganda hiperglisemi tanimi halen ¢ok agik
olmamakla birlikte, bircok arastirici tarafindan
serum glukoz diizeyinin 180-200 mg/dl'nin
lizerinde saptanmasi hiperglisemi olarak tanim-
lanmaktadir. Son yillarda ¢ok diisiik dogum
tartili bebeklerin yasatilmasiyla hiperglisemi
goriilme sikliginda artis gozlenmektedir. Ancak
bu bebeklerde goriilen hiperglisemi insiilin
eksikligine bagh degildir ve sepsis, respiratuar
distres sendromu, asfiksi gibi altta yatan
nedenlerin stres hormonlarinda artisa yol
agmas1 sonucu gelismektedir?. Bu nedenle
yenidogan yogun bakim {iinitelerinde izlenen gok
diisiik dogum agirlikli bebeklerde sik rastlanan
ve prevalansi degisik calismalarda %20-86
olarak bildirilen hiperglisemi, genellikle klinik
bir sorunun gostergesi olarak kabul edilmek-
tedir34.

Sundugumuz hastada ilk hipergliseminin sap-
tandig1 donemde etiyolojide ancak sepsis gibi
altta yatan bir nedenin olmadig1 gosterilmis,
metabolik asidoz, ketoniiri ve dehidratasyon
olmasa da glikoziiri ve hipergliseminin devam
etmesi ve bebegin diisiik dogum agirlikli olmasi
ile diyabetes mellitus tanis1 diisiintilmiis, tedavi
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oncesi bakilan serum insiilin diizeyi diisiik, anti-
insiilin antikoru negatif bulunmus ve insiilin
tedavisine baslanmistir. Neonatal diyabet
vakalarinin biiyiik cogunlugunu olusturan gegici
seklinde hiperglisemi haftalar aylar sonra
diizeldigi i¢in bu hastanin seyrek goriilen kalic
diyabetes mellitus olup olmayacagina izlemde
karar verilecegi planlanmistir. Kaybedilen
hastada diyabetes mellitus tanis1 konmus olsa
da hipoproteineminin olas1 bir ekzokrin
pankreas yetmezliginden kaynaklanabilecegi
diisiiniilmiis, ancak idrarla protein kayb1
olmayan ve yattig1 donemdeki izleminde yeterli
beslendigi gozlenen hastada pankreasin
ekzokrin fonksiyonunu degerlendirmek icin
kullanilan invaziv testlerden kolesistokinin-
sekretin uyar: testi ve ERCP (Endoscopic
Retrograde Cholangiopancreatography), non-
invaziv testlerden bentiramide testi, serum
immiinoreaktif tripsinojen Ol¢imii bizim
vakamizda yapilamadig icin hipoproteineminin
ekzokrin pankreas disfonksiyonu sonucu gelisen
protein malabsorpsiyonuna bagli olabilecegi
desteklenememistir. Erken c¢ocukluk c¢aginda
ekzokrin pankreas yetmezIliginin en sik nedeni
kistik fibrozistir. Hastamizda diger klinik
bulgularla kistik fibrozis diisiiniilmese de AF;,q
DNA mutasyonu gosterilemedigi i¢cin kesin
olarak dislanamamustir. Ayrica ekzokrin pankreas
yetmezligi, pansitopeni ve kemik iligi bulgulari
ile vakamizda Scwachmann-Diamond sendro-
munu destekleyen bulgular gozlenmis; ancak
hasta intermittan nétropeni, gelisme geriligi
ortaya ¢ikaracak kadar yasayamadigi icin ve bu
sendromda goriilen hepatosplenomegali, torasik
distrofi, klinodaktili, kardiyak lezyonlar gibi
diger konjenital anomaliler hastamizda olmadig1
icin tan1 kesinlestirilememistir.

Hastanin abdominal ultrasonografisinde pankreas
goriilememistir. Ancak yenidogan déneminde
pankreasin radyolojik olarak goriintiilenmesi zor
oldugu icin radyolojik yontemlerle agenezis
tanis1 konulamamaktadir.

Bilgilerimize gore literatiirde pankreas agenezisi
olarak bildirilen ¢ok az sayida vaka bulunmak-
tadir>11. Bunlarin sadece birinde hem protein
hem yag malabsorbsiyonu saptanmis, ancak
pankreas agenezisi otopsi ile gosterilmemis ve
fonksiyonel agenezi olarak sunulmustur®. Diger-
lerinde genellikle sadece yag malabsorpsiyonu
saptanmistir. Vakamizda yag malabsorpsiyonu
tekrarli olarak aranmasina ragmen gosterile-
memistir. Ancak yeterli beslenme ve kalori
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alimina karsin hastamizda saptanan 1srarli
hipoalbliminemi ve 6dem nedeninin, yasadig1
dénemde gosterilememekle birlikte, pankreas
agenezisi ile iliskili protein malabsorpsiyonuna
bagli olabilecegi otopsi sonrasi retrospektif
olarak diistiniilmistiir.

Literatiirde bildirilen pankreas agenezisli vakalar
icinde sadece Wright ve arkadaslarinin!!
sundugu hasta yiiksek doz insiilin ve kalori (840
kcal/kg/giin) ile yasatilabilmis, digerleri
vakamizda oldugu gibi yenidogan veya erken siit
cocuklugu déneminde kaybedilmislerdir. Ancak
yasatilabilen bu tek vakanin izlemi de sadece
dort aylik oluncaya dek bildirilmistir!!. Ayrica
yayinlanan vakalarin dordiinde en sik safra
kesesi agenezisi olmak iizere degisik anomaliler
saptanmis olsa da hastamizda ek bir anomaliye
rastlanmamuistir’-10,

Persistan hiperglisemi, ayirici tanist hastalarin
uzun siireli izlemleri sonucu yapilabilecek bir
metabolik bozukluktur. Pankreas agenezisi
persistant hiperglisemiye neden olan, ¢ogun-
lukla fatal seyirli bir konjenital anomali olup,
bir yandan hastalar yenidogan déneminde
ekzokrin pankreas yetmezIligi bulgular1 gelis-
meden kaybedilebilmekte, diger yandan geligse
bile yapilabilecek 6zgiinliigii ve duyarlilig:
yliksek tanisal testler invaziv olup, noninvaziv
testlerle de taniya ulasilamamaktadir. Bu tiir
vakalarda kesin tani koyduran otopsi yapil-
madig1 taktirde konjenital pankreas anomalileri
atlanabilmektedir.
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