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Özet: Sitrülinemi, argininosüksinik asit sentetaz eksikliğinin neden olduğu üre siklus bozukluklarından 

birisidir. Nadir görülür ve otozomal resesif geçişlidir. Kusma, karın ağrısı, beslenme güçlüğü, uykuya 

eğilim, apne, hipotoni, stupor ve komaya kadar ilerleyebilen ve ölümle sonuçlanabilen bir hastalıktır.  

Meckel divertikülü; omfalomezenterik kanalın kapanmamasından kaynaklanan gastrointestinal sistemin 

en sık görülen konjenital anomalisidir. Nadir olarak radyolojik görüntüleme ve laparotomi esnasında 

saptanabilmektedir. Sadece komplikasyon geliştiğinde bulgu vermektedir. Biz burada sitrülinemi hastası 

olduğu bilinen meckel divertikül perforasyonu olgusunu ele aldık. 
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Abstract:  Citrullinemia is one of the urea cycle disorders, caused by argininosuccinic acid synthetase 

deficiency. It’s rarely seen and autonomic recessive disorder. Citrullinemia presents a fatal course with 

vomiting, stomachache, feding difficulty, lethargy, apnea, hypotonia, stupor and coma.   

Meckel’s diverticulum results from incomplete closure of the omphalomesenteric duct and is the most 

common congenital anomaly of the gastrointestinal system. It could be found rarely by radiodiagnostic 

investigations  or during laparotomy. It can be symptomatic only when a complication develops.  We 

report a citrullinemia patient with meckel diverticulum perforation. 
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1. Giriş  

Yenidoğan döneminde başlayan üre döngüsü 

bozukluklarından biri olan sitrülinemi; 

arjininosüksinik asid sentetaz enzim eksikliği , 

üre siklus bozukluklarının en ağır formudur 

(1). Nadir görülen otozomal resesif bir 

hastalıktır(2). Yenidoğan döneminde ölümcül 

hastalık tablosundan çocukluk çağı ve 

erişkinlerde hafif bulgulara kadar değişen 

farklı klinik tablolarla karşımıza çıkmaktadır 

(3). Tanısı amonyak, sitrüllin, glutamin ve 

orotik asit düzeylerinin kan, plazma ve 

idrardaki değerlerindeki artışı ile konmaktadır 

(4). 

Meckel divertikülü ise omfalomezenterik 

kanalın kapanmamasından kaynaklanan 

gastrointestinal sistemin en sık görülen 

konjenital anomalisidir(5). Meckel divertikülü 

bir ileum ansının antimezenterik kısmına 

yerleşen ve bağırsak katlarının tamamını 

içeren gerçek divertiküldür(6). 

Gastrointestinal sistemin en sık görülen 

doğumsal anomalisidir(7). Tanısı genellikle 

radyolojik görüntüleme esnasında veya 

laparotomi esnasında tesadüfi olarak saptanan 

meckel divertikülü tıkanıklık, kanama, 

divertikülit, invajinasyon ve perforasyon gibi 

komplikasyonlar gelişmediği takdirde 

semptomsuz olarak seyreder(8). 

Bu sunumda biz karın ağrısı nedenli acil 

servise başvuran ve sitrülinemi hastası olduğu 

bilinen hastanın operasyona alınması ve 

eksplorasyon bulgusu olarak meckel 

divertikül perforasyonu tespit edilmesi 

vakasını sunduk. 

2. Olgu 

22 yaşında erkek hasta karın ağrısı nedenli 

acil servise başvurdu. Hastanın yapılan 

muayenesinde sağ alt kadranda hassasiyet, 

defans ve rebound pozitif olması, beyaz küre 

değerinin 15200 saptanması ve etyolojiye 

yönelik yapılan tüm abdomen ultrasonografi 

incelemede sağ alt kadranda çekumdan çıkan 

proksimal çapı 6 mm ölçülen apendiks 

izlenmesi üzerine hasta operasyona hazırlandı. 

Hastadan alınan anamnezde hastanın karın 

ağrılarının yaklaşık 5 yıldır mevcut olduğu ve 

son 1 haftada şiddetlenmesi üzerine acil 

servise başvurduğu anlaşıldı. Hastanın 

sitrülinemi hastası olduğu alınan öyküde 

öğrenildi. Tedavi olarak sodyum benzoat ve 

arjinin tedavisi almaktaydı. Operasyona alınan 

hastaya yapılan eksplorasyonda apendiks 

dokusunun normal olduğu ancak ileoçekal 

valve yaklaşık 40 cm mesafe uzaklıkta meckel 

divertikül perforasyonu mevcut olduğu 

görüldü. Divertikül tabanının dar olması 

sebepli (0,7cm) hastaya ileum divertikül 

tabanı wedge rezeksiyon ve primer onarım 

işlemleri uygulandı. Ameliyat sonrası çocuk 

metabolizma hastalıkları bölümü ile de 

konsulte edilen hasta 3. günde şifa ile taburcu 

edildi.   

 

 

 
 

Resim 1. Meckel divertikülü 
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Resim 2. Perfore alan 

 

3. Tartışma  

1962 yılında Mc Murray ve arkadaşları 

tarafından tanımlanan sitrülinemi 

argininosüksinik asit sentetaz eksikliğine bağlı 

olarak üre metabolizmasındaki bozukluğun 

yol açtığı otozomal resesif geçişli doğumsal 

acil medikal tedavi gerektiren bir 

hastalıktır(9). Enzim anormalliklerine göre 

veya başlangıç dönemlerine göre üçer klinik 

formda incelenmektedir. Başlangıç dönemi 

sınıflaması neonatal, infantil ve erişkin dönem 

olarak sınıflanırken, enzim anormallik 

sınıflaması kinetik bozukluk, azalmış enzim 

düzeyi ve ölçülemeyen düzeyde enzim olmak 

üzere üç gruba ayrılır(10). Otozomal resesif 

geçiş özellikleri gösteren bu hastalığa ASS1 

ve SLC25A13 gen mutasyonlarının sebep 

olduğu söylenmektedir(1). Neonatal formu 

çok nadir görülmekle beraber akut ataklarla 

ölüme sebep olabilmektedir. Sitrülinemi diğer 

enzim defektlerinden azalmış arjinin düzeyleri 

ve belirgin olarak azalmış sitrülin seviyeleri 

ile ayrılır(1). Neonatal formda akut 

prezentasyon doğumla beraber ilk saatlerde 

veya ilk birkaç günde progresif nörolojik 

defisitlerle kendini gösterir. Sitrülinemi 

semptomları neonatal dönemdeki septisemi 

veya iskemik ensefalopati semptomları ile 

karışabilmektedir. Prognoz tamamen erken 

tanı ve tedaviye bağımlıdır. Erken tanı hayat 

kurtarıcı olabilmektedir.  Ayırıcı tanıda 

özellikle metabolik tetkikler ( idrar organik 

asit analizi, idrar ve plazma aminoasit 

analizleri) önem taşımaktadır(12). Koryonik 

doku ve aminoasit kültürlerinde ASS 

aktivitesinin ölçülmesiyle hastalığın prenatal 

tanısı konulabilir(9). Komplikasyonlar 

serebral ödem, artmış intrakranial basınç 

artışı, herniasyon ve hiperamonyemiye bağlı 

koma olarak göze çarpmaktadır(12). Bu 

hastalara uzun dönemde düşük proteinli diyet 

ve ajinin desteği verilmelidir(13).  

Meckel divertikülü ise omfalomezenterik 

kanalın kapanmamasından kaynaklanan 

gastrointestinal sistemin en sık görülen 

konjenital anomalisidir. Nadir olarak 

radyolojik görüntüleme ve laparotomi 

esnasında saptanabilmektedir. Sadece 

komplikasyon geliştiğinde bulgu vermektedir. 

Meckel divertikülünün yaygın bir adı da 

‘ikiler hastalığı’dır. Çünkü toplumda görülme 

oranı yaklaşık %2’dir ve erkek/kız oranı 2:1 

olarak belirtilmektedir. Yerleşim yeri sıklıkla 

ileoçekal valvden 2 feet proksimaldedir. 

Genellikle gastrik ve pankreatik olarak 2 

heterotipik doku içerir. Kanama ve 

perforasyon gibi 2 büyük komplikasyonu 

vardır(14). Meckel divertikülü ileumda 

antimezenterik yüzdedir ve barsak katlarının 

tamamını içerdiği için gerçek divertikül olarak 

tanımlanmaktadır. Kanama, perforasyon, 

tıkanıklık ve divertikülit başlıca 

komplikasyonlarıdır(15). Tanısında direkt 

grafiler, abdomen ultrasonografi, bilgisayarlı 

tomografi ve sintigrafi gibi görüntüleme 

yöntemleri kullanılabilse de gerçekte tanı 

çoğunlukla karın ağrısı etyolojisi ile opere 

edilen hastalarda rastlantısal olarak 

konulmaktadır(16). Bizim sunduğumuz 

vakada da karın ağrısı etyolosisi, akut 

apandisit şüphesi ile opere edilen hastada 

eksplorasyon esnasında rastlantısal olarak 

karşılaşılan meckel divertikül perforasyonu 

tablosu mevcuttu. Hastanın sitrülinemi hastası 

olması sebebi ile karın ağrısı, bulantı kusma 

gibi dispeptik şikayetlerin varlığı önceki  5 

yıllık süreçte sıklıkla mevcuttu.  
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4. Sonuç 

Metabolik hastalar da dahil olmak üzere 

dispeptik şikayetleri olan hastalarda meckel 

divertikül olguları kolaylıkla atla-

nabilmektedir. Bu sebeple ayırıcı tanıda 

meckel divertikülü mutlaka göz önünde 

bulundurulmalıdır.     
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