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Degerli Meslektaslarimiz,

Bu sene ilk kez diizenlenen 1. Geng pediatrik endokrinologlar sempozyumunun 1-3 mart 2024 tarihinde Elite World Sapanca
Hotel & Convention Center'da yapildi§ini bildirmekten biiyiik mutluluk duymaktayiz.

Giderek bliyiimekte olan gocuk endokrinoloji toplulugumuza daha fazla geng uzman arkadasimiz katilmakta ve iilkenin
birgok bolgesine dagiimaktadir. Boylece geng arkadaslarimizin farkli gereksinimleri ortaya ¢ikmaktadir. Bu destegi kar-
silayabilmek icin, sorunlarin tartisildigi, cocuk endokrinoloji alanindaki son yeniliklerin paylasildi§i ve uygulamal tiroit
ultrasonografi kursunun diizenlendigi bir sempozyum yapmis olduk. Bu sempozyumda alaninda genis bilgi ve tecriibeye
sahip degerli hocalarimiz moderatorliginde geng uzmanlarimiz deneyimlerini paylasti, yenilikleri gozden gegirdik, yeni
arastirmalar icin fikirler gelistirdik.

‘Geng Pediatrik Endokrinologlar’ alt galisma grubunun temellerinin de atildigini diisiindiigiimiiz, bilgilerimizi paylagtigimiz,
dostluklarimizi pekistirdigimiz sempozyumumuzun ilkine destekleriniz ve katkilariniz igin tesekkiir ederiz, geng pediatrik
endokrinologlar olarak saygilarimizi sunariz.

Diizenleme kurulu
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KURULLAR

SEMPOZYUM DUZENLEME KURULLARI
SEMPOZYUM ONURSAL BASKANI
PROF. DR. OLCAY EVLiYAOGLU

SEMPOZYUM BASKANLARI
DOG. DR. ELVAN BAYRAMOGLU
DOGC. DR. HANDE TURAN

SEMPOZYUM SEKRETERYASI
DOC. DR. SEZER ACAR
DR. MEHMET ERTAN

BILIMSEL KURUL
DOC. DR. SEZER ACAR
DR. AYDILEK DAGDEVIREN GAKIR
DR. TUGBA GETIN
DR. MEHMET ELTAN
DR. EREN ER
DOG. DR. IHSAN TURAN
DR. GULIN KUGUKALI
DOG. DR. EDIP UNAL

ISTANBUL UNIVERSITESi CERRAHPASA TIP FAKULTESI
HASTA GOCUKLARI KORUMA DERNEGI
DERNEK BASKANI
PROF. DR. HALUK GOKUGRAS
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BiLIMSEL PROGRAM

SAAT | ANADOLU SALONU

14:00-14:30 | Normal Tiroid dokusu degerlendirilmesi- Bag-Boyun Anatomisi - Emre Durcan

14:30-15:00 | Diffiiz Tiroid Hastaliklarinda Parankim - Serdar $ahin

15:00-15:30 | Nodiillerin Sonografik Degerlendirmesi - Mustafa Sait Gonen

15:30-16:00 | USG Tanitimi

16:00-16:30 Kahve Arasi

16:30-18:30 | Olgularla Tiroid USG Degerlendirme - Mustafa Sait Gonen, Serdar $ahin, Cem Sulu, Emre Durcan, Serhat Uysal
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ANADOLU SALONU

09:00-09:30

Acilis

09:30-11:00

Biiyiime Paneli

Oturum Baskanlari: $enay Savas Erdeve, Bumin Diindar

-Bliylime Hormon Direnci - Seving Odabagi

-Biliyiime Hormonu Eksikligi Disi Biiyiime Hormonu Kullanimi - Keziban Asl Bala
-Uzun Boya Yaklagim ve Biiylime Hormonu Fazlalg - Giilin Karacan Kiigiikali

11:00-11:15

Kahve Arasi

11:15-12:45

Anormal Uterin Kanama (Yonetimi Zor Olgular Esliginde)

Oturum Bagkanlari: Zehra Aycan, Ozlem Dural, Fatih Giirbiiz

-Anormal Uterin Kanama (Yonetimi Zor Olgular Esliginde) - Banu Nursoy

-Erkek Hipogonadotropik Hipogonadizm Olgularinda Tedavi - Giirkan Targin
-Cinsiyet Belirleme Komisyonu Olusturulmasinda Yasal Diizenlemeler - Necmi Cekin

12:45-13:45

0gle Yemegi

13:45-14:45

Tiroid Paneli

Oturum Bagkani: Alev Ozon, ihsan Esen

-Karmasik Tiroid Fonksiyon Testlerinin Degerlendirilmesi - Sezer Acar

-Cocukluk Gagi Graves Hastaliginin Yonetimindeki Zorluklar - Aydilek Dagdeviren Gakir

14:45-15:45

Oturum Bagkanlari: Atila Gayir, Semra Cetinkaya
-Aldosteron Sentez ve Etki Bozukluklari - Ihsan Turan
-SSS Tiimdrlerinin Postop Yonetimi - Meliksah Keskin

15:45-16:00

Kahve Arasi

16:00-18:00

Yuvarlak Masa Toplantilan

Moderatorler: ihsan Esen, Erdal Eren

Masa 1

-Paratiroid Adenomu - Zeynep Donbaloglu
-idiyopatik Juvenil Osteoporoz - Sare Kaygusuz

Moderatorler: Alev Ozon, Onur Akin

Masa 2

-KAH DigI Adrenal Yetmezlik - Ayse Derya Bulus
-Nadir KAH Tipi Olgusu - Ziimriit Siit¢ii Kocabey

Moderatorler: Biilent Hacthamdioglu, Edip Unal
Masa 3

-46, XX CGB - Esin Karakilig

-46 XY CGB - Elif Sagsak

Moderatorler: Hiiseyin Demirbilek, Atilla Gayir
Masa 4

-Periferik Puberte Prekoks - Can Aydin

-GnRH Analog ve BH Beraber Kullanimi - Yavuz Ozer

18:00-19:00

Oturum Baskani: Olcay Evliyaoglu

Uzman Olmak; Sorunlar/Goziimler/Talepler
(interaktif Oturum)

-Egitim Arastirma Hastanesinde - Elif Eviz
-Ozel Sektérde - 0zgecan Demirbag
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SAAT | ANADOLU SALONU

Sozel Sunumlar
Oturum Baskani: Hande Turan, Elvan Bayramoglu
SS-1 Tip 1 Diyabetli Olgularda Sosyodemografik ve Klinik Ozelliklerin Diyabet Yonetimi ile iligkisinin Aragtinimasi-
Zeynep DONBALOGLU

08:00-09:00 | SS-2 Turner Sendromlu Olgularin Bagvuru Ozelliklerinin Degerlendirilmesi-Servan 0ZALKAK
SS-3 Hipoparatiroidizm ve Psddohipoparatiroidi Nedeni ile Poliklinigimize Basvuran Hastalarin Degerlendirmesi: Tek
Merkez Deneyimi-Ruken YILDIRIM
SS-4 Biiyiime Hormon Eksikligi Tedavisi Alan Gocuklarda Akustik Bulgular-Nur YUCEL EKICi
SS-5 Cocuklarda Hipokalsemi: Ugiincii Basamak Bir Hastanenin 2 yillik Deneyimi-Ziimriit KOCABEY SUTGU
Nadir Hastaliklar Paneli
Oturum Baskanlari: Fatma Dursun, Saygin Abali, Siikran Poyrazoglu

09:00-10:30 |-Monogenik Obezite - Dicle Canorug
-Hipofpsfatemik Rikets - Mehmet Eltan
-Akondroplazi - Murat Karaoglan

10:30-11:00 Kahve Arasi
Gocukluk Gaginda Saghkl Beslenme ve Beslenme Bozukluklarinin iki Ucu
Oturum Bagkanlari: Zerrin Orbak, Mesut Parlak, Bahar Ozcabi

11:00-12:30 -Yasa Gore Saglikli Beslenme, Kalori Hesabi, Popiiler Diyetler - Didem Giines Kaya

’ "~ |-Cocukluk Cagdi Egzojen Obezite Tedavisinde Yeni Ajanlar ve Bariatrik Cerrahi - Tarik Kirkgoz

-Bariatrik Cerrahi - Eren Tagkin
-Cocukluk Gaginda Beslenme Yetersizligi, Enteral Beslenme Destegi Kime? Ne Zaman? - Aysun Kaya Ata

12:30-13:30 Ogle Yemegi
Oturum Bagkanlari: Hiiseyin Demirbilek, Erdal Eren

13:30-14:30 | -ikincil Diyabetlerde Tani, Tedavi ve izlemde Yaganan Zorluklar - Emine Ayga Cimbek
-Neonatal Diyabet - Yasemin Denkboy
-Chat GPT Okur Yazarligi - Oya Geron

14:30-15:30 | -Geng Pediatrik Endokrinologlar Sempozyum Degerlendirilmesi ve Caligma Grubu ile ilgili Fikirler - Eren Er, Hande
Turan

15:30-16:00 | Goriis, Oneriler ve Kapanig
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46 XY CINSIYET GELi$iM BOZUKLUGU OLGU SUNUMU
Dr. Elif Sagsak

Yeditepe Universitesi Tip Fakiiltesi Hastaneleri, Cocuk Endokrinoloji

Non-Hodgkin lenfoma tanisi ile Gocuk Hematoloji Klinigi'nde tedavi alan kiz hasta batin ultrasonografisinde overleri go-
rilmemesi lizerine GCocuk Endokrinololoji Bolimi'ne danisildi. 8 ay 6nce boyunda kitle nedeniyle tetkik edilirken PreB
hiicreli Non-Hodgkin lenfoma tanisi alan hastanin 4 ¢ocuklu bir ailenin 3. gocuk oldugu ve anne- babasinin 1. dereceden
akraba oldugu 6grenildi. Takvim yasi 10 yas 6 ay olan hastanin fizik muayenesinde viicut agirligi 43 kg (0,67 SDS), boy 150
cm (0,81 SD), viicut kitle indeksi 19,11 kg/m?, genel durumu iyiydi. Tansiyonu 110/60 mmHg (95P:121/78, 50P: 104/62)
idi. Prepubertal olan hastanin dis genitalyasi disi goriinlimiindeydi. Karaciger kot altinda 7 cm palpe ediliyordu. Kivrim
yerlerinde yaygin olan hiperpigmentasyonu vardi. Ailesi 3-4 yasindan beri bu renk degisikliginin oldugunu, bu ara rengin
Batin MRI'da over ve uterus goriilemeyen hastanin sol alt kadran igin atrofik gonad olabileceginden siiphelenilen goriiniim
saptandi. Laboratuvar incelemesinde hipergonodotropik hipogonadizm olmasi iizerine hipofiz-adrenal aks degerlendirildi.
Adrenokortikotropik hormon (ACTH), anti miillerian hormon (AMH), kortikosteron, progestron, 11-Deoksicorticosteron (11-
DOC) yiiksek saptanirken kortizol, dehidroepiandrostenedion (DHEASO4), 17 hidroksiprogestron (17 OHP), estrodiol, total
testosteron diisiik saptandi. Serum sodyum ve potasyum degerleri normaldi (Tablo1). Karyotip 46 XY idi. Bu bulgularla has-
tada 17 alfa hidroksilaz/17,20 liyaz enzim eksikligi (170HD) diisiiniildii. Genetik galismada CYP77A71 geninde homozigot
nonsense Q80* (c.238C>T) mutasyonu saptandi. Hidrokortizon 10 mg/m?/giin 3 dozda baslandi. 24 saat tansiyon takibi
ve EKO normaldi. Cocuk psikiyatrisine yonlendirilen hastaya segilen cinsiyete gore pubertal donemde seks steroidleri
baglanmasi planlandi. Tedaviden sonra hiperpigmentasyonda gerileme saptandi.

17 alfa hidroksilaz/17,20 liyaz enzim eksikligi nadir goriilen Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) nedenlerindendir (%1).
17 alfa hidroksilaz/17,20 liyaz enzimi (P450c17) kortizon ve seks steroidleri sentezi igin gereklidir. Enzim eksikliginde
eksikliginde kortizol ve seks steroidleri azalirken 11-DOC, kortikosteron ve ACTH artar. Seks steroidleri yetersizligi 46, XY
bireylerde belirsiz veya tamamen disi dis genital goriinimiine neden olurken, 46, XX bireylerde dis genital disi goriinimde-
dir ancak puberte baslayamaz. Etkilenen hastalar en sik gecikmis ergenlik ve primer amenore ile ileri yaglarda bagvurur.
11-DOC artisina bagl hipertansiyon goriilebilir. Bu hastalarda kortizol eksikligi de mevcut olsa da kortikosteron etkisine
bagh olarak klinik olarak kortizol eksikligi belirtileri gostermezler.

Hastamiz erken yasta, hastaligin tipik bulgulari olmadan, tesadiifen over ve uterusun yoklugu anlasilarak tani almistir. Ad-
renal yetmezlik klinigi gorilmese de 17 alfa hidroksilaz/17,20 liyaz enzim eksikliginde nadir goriilen hiperpigmentasyonun
eslik etmesi vakayi ilging kilmaktadir.
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Tablo 1. Biyokimyasal ve hormonal sonuglar

Testler Sonuglar Referans
Sodyum (mmol/L) 142 136-145
Potasyum (mmol/L) 3.9 3,5-4,5
FSH (mIU/mL) 41.55 2.1-111
LH (mIU/mL) 32.86 <11.9
ACTH (ng/L) 199.5 7.2-63.3
Kortizol (ug/dL) 0.59 50-250
Estradiol (pg/mL) <5.00 6-27
Total testosteron (ng/dL) <2.5 0-75
11-DOC (ug/L) 0.7 0-0.3
AMH (ng/mL) 16 0.36-5.9
17-OHP (ug/L) 0.15 <1
DHEAS (ug/L) 20.64 160-960
Androstenedion (ug/L) 0.034 0.42-1
Progesteron (ng/ml) 6.61 <0.33
Kortikosteron (ug/L) 181 0.18-19.7
Aldosteron (ng/L) <1.1 2.5-35.7
Renin (ng/dL) <3.7 3.7-43.2

FSH: follicular-stimulan hormon LH: luteinize hormon; ACTH: adrenokortikotropik
hormon; DHEA-S: dehidroepiandrosteron siilfat; 1770HP: 17a-hydroksiprogesteron;

11-DOC:11-Deoksicorticosteron; AMH: anti-miillerian hormon
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BUYUME HORMON DIiRENCI
Dr. Seving ODABASI GUNES

Diizenli biiylime hormonu-insiilin benzeri biiyiime faktorii-1 (BH-IGF-1) salgilanmasi ve fonksiyonlari dogum dncesi ve
sonrasi biiyiime igin temeldir. BH, BH1 geni tarafindan kodlanir ve dolagima pulsatil sekilde salgilanir. Salinan BH, BH
baglayici proteinden (BHBP) bagimsiz olarak veya BHBP'e baglh olarak dolagimda bulunur. BH salgilandiktan sonra esas
olarak karacigerde, kemikte, kasta ve diger hedef dokularda eksprese edilen biiyiime hormonu reseptdriine (BHR) baglanir.
Reseptore baglanma ve dimerizasyondan sonra BH'nun hiicre i¢i etkileri baglar. BH sinyal transdiiksiyonuna Janus kinaz-
sinyal transdiiseri ve transkripsiyon aktivatorii (JAK-STAT) yolagi, fosfatidilinositol-3 kinaz (PI3K) ve mitojenle aktive edilen
protein kinaz (MAPK) yoladi aracilik eder. Bu karmasik olaylar zincirinin nihai sonucu endokrin, parakrin ve otokrin meka-
nizmalar yoluyla dogrusal biiyiimeyi uyaran IGF-1 ve IGF-2'nin sentezidir.

Kana salgilanan IGF-1, alt1 yiiksek afiniteli IGF-1 baglayici proteinden (IGFBP’ler) birine baglanir. IGF-1 %75-90 oraninda IGF-
BP-3'e bagldir ve %1 oraninda baglanmadan dolagsmaktadir. IGF-1 ve IGFBP-3 arasinda “ikili kompleks” (binary complex)
adi verilen bir kompleks olusur. Kisa bir siire sonra bu ikili kompleks, karacigerde IGFALS geni tarafindan kodlanan ‘asit
labile subunit’ e (ALS) baglanarak stabilize edilir. Uglii kompleks (ternary complex) dolasimdaki IGF-1 ve IGF-2 seviyelerini
azaltir ve yan omiirlerini artirir. Sonrasinda IGF-1, hiicre i¢i sinyal yolaklarini ve hiicre i¢i p-alt biriminin otofosforilasyonunu
uyaran homodimerik bir reseptor olan IGF-1R baglanir.

BH, IGF-1 salinimina dolayl ve dogrudan etki gosterebilir. “Somatomedin hipotezi” ne gore dolasimda bulunan IGF-1'in
%75'den fazlasi karaciger kaynakl IGF-1'dir (endokrin mekanizma), geriye kalan %25 IGF-1 ise BH'nin karaciger dig doku-
larda lokal etkisi (otokrin ve parakrin mekanizma) ile sentezlenmektedir. Ek olarak, farkli galismalar BH'nin dolagimdaki
IGF-1'in aracilik ettigi etkilerden bagimsiz lokal etkilerini ileri stirmustiir.

Biiyiime hormon direnci (BHD) fizyolojik BH etki mekanizmalarinin tamaminin veya bir kisminin bozulmasi olarak tanimla-
nabilir. Etiyolojide genetik veya edinilmis BH-IGF-1 aks defektleri rol almaktadir. Artan farkindalik ve ilerleyen genetik tek-
nikler sayesinde BHD ve diger ortiisen kisa boy sendromlarinin fenotipik ve genotipik 6zellikleri biiyiik 6lgiide belirlenmistir.
BH, direk ve dolayli (IGF-1'den bagimsiz) olarak etkisini gosterir. Bu nedenle klinik bulgular patogeneze bagli olarak silik ya
da ¢ok agir olabilir.

Genetik kusura bagh olarak spesifik klinik ve dismorfik ozellikler arasinda orta yiiz hipoplazisi ve frontal gikinti (GHR,
STAT5B), immiin yetmezlik (STAT5B), pubertal gecikme (IGFALS, STAT5B, GHR), kemik mineral yogunlugunda azalma
(PAPPA2), gelisimsel gecikme, mikrosefali ve intrauterin biiyiime geriligi (IGF1, IGF-1 reseptorii (IGF1R)) yer alir. Bunlara
ek olarak, 3M Sendromu, Silver-Russell Sendromu (SRS) ve Noonan Sendromu (NS) gibi bir dizi kisa boy bozuklugunun BHD
ile ortiisebilecek fenotiplere sahip oldugu gozlemlenmistir.

10
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BHD edinsel ve genetik nedenlere bagli olarak siniflandirilabilir.

Tablo 1. Biiyiime hormon direnci edinsel ve genetik tan1 yoniinden siniflandirmasi

BH-IGF1 aksi defektleri
1. BHR defektleri
Ekstraseliiler mutasyonlar

Transmembran mutasyonlar
Intraseliiler mutasyonlar
2. Hiicre ici BH sinyal iletim defektleri
STAT5b (immiin yetmezlikle birlikte BH direnci)
STAT3 (otoimmiin hastalik iligkili)
IKBKB gen iligkili immiin yetmezlik
IL2RG (X'e bagh gegisli kombine immiin yetmezlik)
PIK3R1 (SHORT sendromu)
3. Biiylime faktor sentezini etkileyen kusurlara bagli BHD
IGF1 gen mutasyonlari veya delesyonlari
-IGF-1 eksikligine neden olan kusurlar
-Bioinaktif IGF-1
IGF2 gen mutasyonlari
4. Biiyiime faktorlerininin tasinmasi/biyoyararlanimini etkileyen kusurlara bagli BHD
ALS defektleri
-IGFALS
-PAPPA2 mutasyonlari
5. IGF1 duyarsizhg
IGF1 reseptor mutasyonlar
6. SHP-2 mutasyonlari (PTPN11 tarafindan kodlanan), K-RAS, H-RAS
7. Biyolojik inaktif BH salgilanmasina yol agan BH1 mutasyonlari
8. BH gen delesyonuna bagh BH nétralizan antikor tasiyan hastalar

BH direncine sebep olan edinsel hastaliklar

1. Malniitrisyon, karaciger parankimal hastaliklari, kotii kontrollii tip 1 DM
2. Kronik inflamatuar ve nutrisyonel hastaliklar (malnutrisyon, ¢dlyak, juvenil kronik artrit, vb)

Klasik tip BHD biiyiime hormonu reseptor (BHR) genindeki monojenik kusurlarla iligkili, IGF-1 eksikligine bagh olarak go-
ziikiir. Bu olgularda disaridan verilen BH tedavisine yanit alinamaz. Fenotipik olarak dogum sonrasi biiyiime geriligi ve
agir boy kisaligi (<-4 SDS), sfenoid kemigin yetersiz biiyiimesine bagli olarak orta yiiz hipoplazisi ile birlikte kraniyofasiyal
orantisizlik, mikropenis, obezite, tiz ses goriilir.

Klasik olmayan tip BHD fenotipik bulgularin daha hafif oldugu ya da eslik etmedigi olgular olarak tanimlanmaktadir.

Biiyiime Hormonu Reseptor Mutasyonlari: BHR mutasyonlari ilk defa 1966 yilinda Zvi Laron tarafindan tanimlandi. Olgula-
rin fenotipi agir boy kisaligi (<-4 SDS), belirgin alin, midfasyal hipoplazi (basik burun kdkii), infant doneminde hipoglisemi

11
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oykiisii, noromotor gelisme geriligi, gecikmis dis ¢ikarma, ince saglar, obezite ile karaktetizedir. Bu olgular fenotipik olarak
agir izole BH eksikligine (BH gen delesyonu Tip 1A) benzer. Artmis BH diizeyleri, diisiik IGF-1 ve IGFBP-3 diizeyleri ile di-
saridan verilen BH yanitsiz olan bu olgular OR geg¢is gostermektedir.

-Heterozigot Dominant Negatif Biiyiime Hormonu Reseptor Mutasyonlar: Fenotipik ve biyokimyasal olarak hafif/orta
seyreden BHR mutasyonlaridir. Boy -2 ve -3,5 SDS arasindadir, BHR' de izlenen yiiz bulgulari yoktur. Progresif boy kisaligi
ile birlikte yiiksek/normal BH, diisiik IGF-1ve yiiksek/normal BHBP diizeyleri goriiliir.

-Biiyiime Hormonu Reseptor Psodoekzon Mutasyonlari: intronik BHR psodoekzon mutasyonlarinda fenotipik bulgular
degiskendir (6¢). Olgularin %50'sinde klasik yiiz bulgulari mevcuttur, boy SDS -1,7 ve -5,9 arasinda, IGF-1 SDS -1 ve -6,8 ara-
sinda degismektedir. Hafif fenotip, BHR' nin farkli dimerizasyon kombinasyonlariyla ya da mutant/wild tip reseptor oranlari
ile agiklanmaya c¢alisiimistir.

STAT5B mutasyonlari: STAT5B, BH dahil olmak iizere birgok biiylime faktdrii ve sitokinin sinyallerini ileten transkripsiyon
faktorlidiir. STAT5B mutasyonlari OR gegis gozlenir. Karakteristik fenotip klasik tip BHD ile birlikte immiin yetmezliktir.
Normal dogum boyu ve kilosu ile dogan olgularda agir postnatal biiyiime geriligi ile birlikte hayatin ilk yilindan itibaren bas-
layan egzema, kronik ishal, tekrarlayan akciger enfeksiyonlari/lenfoid interstisyel pnomoni ile birlikte otoimmiin hastaliklar
(psoriazis, ¢olyak hastaligi, vb) goriilebilir. Pubertal gecikmenin de goriildiigii bu olgular tekrarlayan enfeksiyonlar nede-
niyle gogunlukla immiinoloji-allerji ya da goglis hastaliklari béliimlerince degerlendirilirler. Olgularda progresif boy kisaligi
ile birlikte yliksek/normal BH ve diisiik IGF-1, IGFBP3, ALS, normal/yiiksek prolaktin diizeyleri saptanir.

-Heterozigot Dominant Negatif STAT5SB Mutasyonlari: Bu olgularda progresif boy kisaligi olmasina kargin BHD fenotipi
daha siliktir. Agir immiin yetmezlik ve otoimmiin hastalik goriilmez. Hafif egzema ve Ig E yiiksekligine ek olarak bazi olgu-
larda prolaktin yiiksekligi bildirilmistir.

STAT3 mutasyonlari: Aktive edici STAT3 mutasyonu sonucunda SOCS3 sistemi iizerinden STAT aktivasyonu durdurulur ve
STAT5B fosforilasyonu azalir. Bunun sonucu olarak hastalarda BHD fenotipi goriilir. STAT5B mutasyonlarindan farkli ola-
rak bu hastalarda otoimmiin hastaliklar goriiliirken immiin yetmezlik yoktur. Olgularda net bir genotip/fenotip korelasyonu
gozlemlenmemistir ve rekombinant BH tedavisine kismi yanit goriilebilir

IKBKB mutasyonlari: Niikleer faktor B transkripsiyon ailesinin iiyeleri gen ekspresyonlarini modiile eder. inhibitor I[kappal
B[alfa] proteinini kodlayan IKBKB geni heterozigot mutasyonlari STAT5B ve PI3K ekspresyonunu azaltir ve buna bagl ola-
rak BH sinyal yolag etkilenir. Olgularda immiin yetmezlikle birlikte boy kisaligi ve kismi BH-IGF1 duyarsizhdi goriilebilir.

IL2RG gen mutasyonlari: interlékin 2 reseptériiniin gamma alt iinitesini kodlayan gendeki X'e bagl gegisli mutasyonlar
sonucunda goriiliir. Tirozin fosforilasyonunun bozulmasina bagl olarak BHD gelisir. Olgularda ciddi kombine immiin yet-
mezlikle birlikte BH tedavisine azalmis ya da yetersiz yanitla karakterize boy kisaligi goriiliir.

PIK3R1 mutasyonlan (SHORT sendromu): BH sinyal yolaginda yer alan PI3K, PIK3R1 tarafindan kodlanir ve bu genin OD
gegisli heterozigot mutasyonlarinda SHORT sendromu (Kisa boy (s), eklem hiperkestensibilitesi veya inguinal herni (h),
okiiler depresyon (o), Rieger anomalisi (r), dis ¢ikarmada gecikme (t)) goriilebilir. Hastalarda alin belirgin olmakla birlikte
orta yiiz hipoplazisi daha hafiftir, licgen yliz, ylizde azalmis ya§ dokusu, parsiyel lipodistrofi ve insiilin direnci goriilebilir.
Zeka ve noromotor gelisim normaldir.

IGF1 mutasyonlari: OR gecis gozlenir. Hastalarin fenotipik 6zelligi intrauterin biiyiime geriligi ile birlikte agir postnatal
biytime geriligi, mikrosefali, hafif mental retardasyon ve sensorindral isitme kaybidir. Olgularin IGF1 diizeyleri 6lgiilemeyecek
kadar diisiik, IGFBP3 normal, BHBP normal, ALS normal/yiiksek, BH yiiksektir ve IGF jenerasyon testinde IGF1 yaniti yoktur.

IGF2 Mutasyonlan: intrauterin donemdeki biiyiimeden sorumlu olan IGF2 mutasyonlarina bagh boy kisaliklarinda olgularin
dogum kilosu SDS -2,7 ve -5,3 SDS, dogum boyu -4,2 ve -4,9 SDS ve final boy -1,6 ila -4 SDS arasinda degismektedir. Rolatif
mikrosefali ile birlikte iggen yiiz, belirgin alin, mikrognati ya da retrognati, diisiik yerlesimli kulak ve klinodaktili goriilebilir.
Serum IGF1 ve IGFBP3 seviyeleri normal/artmistir.
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IGF1 Reseptor (IGF1R) Mutasyonlari: IGF1R transmembran bir reseptordiir ve insiilin reseptor ailesindendir. intrauterin ve
postnatal biiyiime geriligi, mikrosefali, gelisme geriligine ek olarak normal/hafif mental retardasyon, yiizde hafif dismorfik
bulgular (mikrognati), ekstremite anomalileri (sindaktili) goriilebilir. IGF1 gen delesyonlu olgulardan farkl olarak isitme
kaybi goriilmez. Terminal 15q delesyonlu olgularda eslik eden kardiyak genitoiiriner, solunum ve goz bulgulari (bitisik gen-
ler) bildirilmistir. IGF sinyal azalmasina bagli pankreatik beta hiicre disfonksiyonuna sebep olarak glukoz tolerans bozuklu-
guna neden olabilir. IGF1, IGFBP3 diizeyleri artmistir ve BH stimiilasyon testinde yiiksek BH diizeyleri saptanir.

IGFALS mutasyonlari: ALS, IGFALS geni tarafindan kodlanir. GH, ALS sentezinin ana indiikleyicisidir ve dolasimda ALS
serbest olarak veya liclii kompleks (IGF1-IGFBP3-ALS) olarak bulunabilir. Bu, IGF'lerin dolagimdan g¢ikmasini onler ve yari
omilirlerini uzatir. OR gecis gosteren monozigot ve bilesik heterozigot IGFALS mutasyonlari BHD ve dolagimdaki ALS, IGF-1
ve ozellikle IGFBP-3'iin ciddi eksiklikleri ile iligkilidir. Buna kargin lokal serbest IGF-1 tretimi korunmustur bu nedenle ol-
gularda agir boy kisahgi ve klasik BHD fenotipi yoktur. Hafif ya da orta boy kisaligina eslik eden pubertal gecikme goriiliir.

-Heterozigot IGFALS mutasyonlan: Farkli calismalarda heterozigot mutasyon tasiyicilarinda mutasyon olmayan tasiyici-
larla karsilastirildi§inda ~1 SDS boy farki saptanmistir. Ulkemizden yapilan bir baska ¢alismada ise homozigot mutasyonlu
olgularda boy, bas gevresi, viicut kitle indeksi ve dogum agirli§i SDS degerleri, heterozigot IGFALS mutasyonu olanlara gore
daha diisiik oldugu ve ayni durumun IGF1, IGF2, IGFBP3 ve ALS diizeyleri i¢in de gegerli oldugu gosterilmistir. Bazi olgular-
da rekombinant BH tedavisine kismi yanit alindigi bildirilmistir.

PAPPA2 mutasyonlari: PAPPA2, 6zellikle IGFBP-3 ve IGFBP-5'i pargalayan, bir metaloproteinazdir. IGF-1'nin ii¢lii komp-
leksten kurtarilmasinda ve dolayisiyla serbest IGF-1'nin biyoyararliiginin diizenlenmesinde anahtar rol oynar. Bu olgularda
IGF1, IGFBP3, IGFBP5, ALS diizeyleri yiiksektir ancak serbest IGF1 ve ‘serbest IGF1/ total IGF1’" orani azalmigtir. Serbest
IGF'in negatif geribildirim etkisi kalktigi i¢in BH salinimi da artmistir. Olgularda boy kisali§ina ek olarak hafif mikrosefali,
ince uzun kemikler, diisiik kemik mineral yogunlugu ve insiilin direnci saptanabilir.

SHP-2 mutasyonlari (PTPN11 tarafindan kodlanan): Noonan Sendromlu olgularda en sik goriilen mutasyon sitoplazmik
tirozin fosfataz SH2 domain fosfataz-1'i kodlayan PTPN11'deki mutasyonudur. Bu olgularda BHa yanit olarak BH, JAK ve
STAT5B'nin tirozil fosforilasyonu uzar ve buna bagli olarak hafif BHD goriiliir.

Biyolojik Olarak inaktif BH Salinimina Sebep Olan BH1 Mutasyonlari (Kowarski Sendromu): Biyoinaktif BH (BBH), patoje-
nik BH1 gen varyantlari tarafindan kodlanan, yapisal olarak anormal, biyolojik olarak aktif olmayan, ancak immiinoreaktif
bir biiyime hormonu formudur. BBH, BHR'i aktiflestiremez ve BHR dimerlesemez. Dimerize olmayan GHR, IGF-1 transkripsi-
yonunu baslatan intrasitoplazmik sinyal yolu molekiillerini aktive edemez. Bu nedenle IGF-1 sentezlenemez ve dolagimdaki
IGF-1 seviyeleri azalir. Fenotipik olarak klasik BHD'li olgulara benzemesine karsin BHD olan olgularin aksine, rekombinant
BH tedavisine ¢ok iyi yanit verirler.

BH1 delesyonlari (Tip IA biiyiime hormon eksikligi) ve anti-BH antikorlar:: idiyopatik BH eksikliginin OR gegis gdsteren
formunda, BH1 geninde gelisen biiyiik delesyon sonucunda BH dlgiilemeyecek kadar diisiik saptanir ve bu duruma agir
idiyopatik BH eksikligi (tip IA) adi verilir. A§ir boy kisaligi olan olgularin BH ile tedavisi sirasinda BH'ye karsi antikor gelis-
mektedir. Heterozigot BH1 delesyonu olan olgular genellikle immiintoleranslidir. Antikor geligsiminin derecesi ve BH'ya yanit
hastadan hastaya degiskenlik gostermektedir.

BHD Diisiiniilen Hastaya Yaklagim

Progresif agir biiyiime geriligi olan bir olguda oykii ve fizik muayene bulgulari ile birlikte IGF1, IGFBP3 diizeylerinin diisiik
olmasi, BH uyar testlerine normal/yiiksek yanit alinmasi, IGF jenerasyon testine yetersiz yanit alinmasi ve BHR, IGF1,
STATSB, vb. diger gen mutasyonlarinin gosterilmesi ile kesin tani konulur. Hafif BHD'li hastayi ya da heterozigot mutas-
yonlu kisileri normalden ayirmak, asiri biyokimyasal ve klinik 6zellikleri olan hastaya gore daha zor olabilir. BH tedavisine
yanitsizlik (en az 6 ay) BHD icin 6nemli bir belirtectir ancak tanisal degildir.
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Tedavi

Rekombinant human IGF-1 (rhIGF-1) (mekasermin)'nin agir primer IGF eksikligi olan hastalarda tedavi amaci ile kullanimi
2005 yilinda ABD'de FDA tarafindan ve 2007 yilinda EMA (“The European Medicines Agency”) tarafindan onaylanmistir. FDA
tarafindan tanimlanan agir IGF-1 eksikligi kriterleri ‘boy SDS <3; bazal IGF-1 SDS <3; normal veya artmig serum BH konsant-
rasyonu’ olarak tanimlanmistir. EMA tarafindan tanimlanan agir primer IGF-1 eksikligi kriterleri ise ‘boy SDS < -3 ve bazal
serum IGF-1 konsantrasyonu <2,5 persentilin altinda olmasidir. Ulkemizde ise bu sartlar SUT'ta ‘boy <-3 SDS, yillik biiyiime
hizi yas ve cinse gore <25 persentil, serum IGF-I diizeyi < -2 SD, serum IGFBP-3 diizeyi < -1 SD, bazal veya uyarilmis biiyime
hormonu diizeyi >10 mcg/L, somatomedin jenerasyon testinde biiylime hormonu uyarisina IGF-I artisinin yetersiz oldugu
durumlarda’ seklinde tanimlanmistir.

Tedavi dozu giinde iki defa 40 pg/kg subkutan enjeksiyon seklindedir. Hasta bir hafta siireyle tedavi dozunu tolere ettiyse
40 pg/kg artiglarla maksimum doz olan giinde iki kez 120 pg/kg’ a kadar cikilabilir. En sik goriilen yan etki hipoglisemidir.
Bu nedenle enjeksiyonlarin tok karnina ve giinde iki doz olarak yapilmasi onerilmektedir. Diger yan etkiler arasinda lipo-
hipertrofi, lenfoid doku hipertrofisine bagl horlama ve otitis media, iletim tipi isitme kaybi, splenomegali ve renomegali,
intrakraniyal hipertansiyona bagl olarak bas agrisi ve akromegaloid kabalagmadir.
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Erkek hipogonadotropik hipogonadizm olgularinda tedavi
Dr. Giirkan TARGIN

Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi

Hipogonadotropik hipogonadizm (HH) infertilite ile iligkili olup tedavisinde erkeklerde testosteron ve/veya gonadotropin
replasmani uygulanmaktadir. Pubertal indiiksiyon amaciyla uygulanan testosteron tedavisi bu olgularda virilizasyon sag-
lamasina karsin tedavinin testis gelisimine ya da fertiliteye katkisi olmamaktadir. Diger yandan kombine gonadotropin
(hCG/rFSH) replasmani virilizasyon saglamanin yaninda testikiiler olgunlagma, spermatogenez ve fertilite agisindan basari
saglayabilmektedir (1)consequent to congenital or acquired disorders of the hypothalamic-pituitary axis, presents as ab-
sent/delayed/arrested sexual maturation and infertility. Optimal management includes: (a. Fakat, HH tanili adolesanlarda
gonadotropin replasmaninin basarisina iliskin ileri doniik ¢alisma sayisi az sayidadir ve literatiirde farkli tedavi protokolleri
bulunmaktadir.

Minipuberte donemi goriilmeyen konjenital HH olgularinda Dwyer metodu olarak bilinen yonteme gore kombine hCG/rFSH
tedavisinden once 4 ay boyunca verilen 75-150 IU/giin rFSH tedavisinin testislerin hacmini iki katina arttirdigi gosterilmis
olup fertilite ve testikiiler gelisimin saglanmasi agisindan avantajli bir segenek oldugu bildirilmistir (2)pretreatment with
recombinant FSH (rFSH.

Japonya'da yapilan bir galismada hCG/rFSH tedavisi alan erkek adolesanlarda tedavi sonrasi bakilan spermiograma gore
edinsel HH olgularinda konjenital olgulara gore daha yiiksek basari bildirilmistir. Konjenital olgular arasinda da ozellikle
Kallmann sendromu tanili olgularda kombine hCG/rFSH tedavisine yanitin ¢ok yetersiz oldugu bildirilmigtir. Bu ¢calismada
tedaviye baslangic yasi lise baslangici olarak belirlenmis olup (13-14 yas) hCG 100 IU/hafta ve rFSH 12,5 IU/hafta subku-
tan baslanarak 6 ayda bir dozun arttirildigi bir tedavi sablonu onerilmistir (Tablo 1) (3)a disorder associated with infertility,
is treated with testosterone replacement therapy (TRT.

Alman adolesan HH c¢alisma grubunun onerilerine gére kombine hCG/rFSH tedavisinde hCG ve rFSH dozlari Japon proto-
koliine gore daha yiiksek olup, dncesinde testosteron tedavisi ile virilize edilmemis erkek adolesanlarda haftada 2 kez 250-
500 IU hCG subkutan baglanarak 6 ayda 1 250-500 IU artislar ile tedavinin haftada 3 kez 2500 IU/giin’e kadar arttiriimasi
onerilmistir. Bu tedavi sirasinda serum testosteron diizeyi 5,2 nmol/Lnin iizerine ¢iktiginda, haftada 3 kez rFSH 75-150 1U
subkutan eklenmesi gerekmektedir. Bu tedavinin testikiiler gelisim ve spermatogenez acisindan tam etkinligi icin toplamda
2,5 yil devam edilmesi dnerilmistir (4).

Hipogonadotropik hipogonadizm olgularinda kombine hCG/rFSH replasmani testosteron monoterapisine kiyasla daha fiz-
yolojik olup spermatogenezin zamaninda indiiksiyonu, normal biiylime, virilizasyon ve testikiiler gelisim i¢in adolesanlarda
iyi bir tedavi segenegi olarak goziikmektedir. En uygun tedavi protokoliiniin olusturulmasi igin ise adolesan erkek olgularda
daha fazla deneyime ihtiyag vardir.

Tablo 1. Kombine hCG/FSH tedavi protokolii

hCG (IU/hafta) rFSH (IU/hafta)

Lise baslangici 100 12,5

6. ay 200 25

12. ay 500 50

18. ay 1000 75

24. ay 1500 75

30. ay 2000 75

Eriskin baslangi¢ dozu 3000 150

Eriskin tam doz 3000 (haftada 2-3) 150 (haftada 2-3)

15



GENC PEDIATRIK
ENDOKRINOLOGLAR
SEM POZYU M U Elite World Otel, Sapanca

Kaynaklar

1.

Han TS, Bouloux PMG. What is the optimal therapy for young males with hypogonadotropic hypogonadism? Clin Endoc-
rinol (Oxf). 2010 Jun;72(6):731-7.

. Dwyer AA, Sykiotis GP, Hayes FJ, Boepple PA, Lee H, Loughlin KR, et al. Trial of recombinant follicle-stimulating hormone

pretreatment for GnRH-induced fertility in patients with congenital hypogonadotropic hypogonadism. J Clin Endocrinol
Metab. 2013 Nov;98(11):E1790-1795.

. Sato N, Hasegawa T, Hasegawa Y, Arisaka O, Ozono K, Amemiya S, et al. Treatment situation of male hypogonadotropic

hypogonadism in pediatrics and proposal of testosterone and gonadotropins replacement therapy protocols. Clin Pedi-
atr Endocrinol. 2015 Apr;24(2):37-49.

. Rohayem J, Hauffa BP, Zacharin M, Kliesch S, Zitzmann M. Testicular growth and spermatogenesis: new goals for pu-

bertal hormone replacement in boys with hypogonadotropic hypogonadism? -a multicentre prospective study of hCG/
rFSH treatment outcomes during adolescence. Clin Endocrinol (0xf). 2017 Jan;86(1):75-87.

16



GENC PEDIATRIK
ENDOKRINOLOGLAR
SEM POZYU M U Elite World Otel, Sapanca

Santral Sinir Sistemi Tiimorlerinin Postoperatif Yonetimi

Dr. Meliksah Keskin

Primer malign SSS tiimorleri gocukluk ¢agi maligniteleri arasinda hematolojik malignitelerden sonra ikinci siklikta gori-
len malignitelerdir. ALLyi geride birakarak gocukluk ¢agi kanserleri arasinda mortalitede ilk sirayi almislardir. Timorlerin
kendisi veya tedavisi hipotalomo-pituiter disfonksiyona neden olarak morbidite ve mortaliteye neden olabilmektedir. Ozel-
likle kraniofaringiomalar genellikle optik kiazmaya komsu suprasellar bolgedeki hipofiz sapi boyunca ortaya cikar ve bu
nedenle postoperatif akut ve kronik donemde en sik endokrinolojik problemler ile iligkilendirilen timdrlerdir.

Akut postoperatif donemde dehidrasyondan asiri sivi yiiklenmesine, hipernatremiden hiponatremiye kadar degisen sivi-e-
lektrolit bozukluklarina siklikla rastlanir ve kalici norolojik sekellerden kaginmak igin hastalar dikkatli bir sekilde tedavi
edilmelidir. Sivi-elektrolit bozuklugunun patofizyolojisi ve hastanin iginden gegtigi evrenin anlasiimasi onemlidir Hastalar
serum sodyum diizeyi, sivi alimi, idrar ¢ikisl, hissedilmeyen sivi kayiplarini etkileyen faktorler, hidrasyon durumu, viicut
agirhgi, idrar sodyum ve ozmolalitesi ile izlenmelidir.

Uzun donemde hipotalamik tutulumun boyutu ve hastaya uygulanan tedavi yaklasiminin ne oldugu komplikasyonlar ve
yasam Kkalitesi lizerinde etkildir. Hipopitiitarizm, hipotalamik ve hipotalamik obezite bu hastalarda one gikan endokrino-
lojik problemlerdir. Ozellikle kraniofaringioma ameliyatlari sonrasi hastalarin %80-90 kadarinda panhipopituitarizm geli-
sebilmektedir. Postoperatif donemde hipopituitarizmin yonetimi ve yetersiz hipofiz hormonlarinin uzun siireli replasmani
diger etiyolojilere sekonder olanlardan farkli degildir. Yetersiz hormon replasmani durumunda, boy kisali§i veya adrenal
kriz gibi kortizol diizeylerinde dramatik diislislere yol agan hayati tehdit eden acil durumlar yaygindir. Kanser tedavisi
sonrasl biiyiime hormonu (BH) tedavisine ne zaman baslanmasi gerektigine dair oneriler saglayabilecek gok az veri vardir.
Klinisyenler ¢ocukluk ¢aginda kanser tedavisi sonrasi en az bir yil sonra BH tedavisine baslar, dolayisi ile BH tedavisinin
bu zamandan Onceki giivenligi net degildir. Kraniofaringiomalar bir istisnadir; bu olgularda BH tedavisine giivenli bir sekil-
de daha erken donemde (tanidan itibaren 0,7 yil kadar erken) baslaniimistir. Ancak GH tedavisine baslanmadan onceki
gozlem siireleri agisindan krainofarigioma hastalarinin malign timorli hastalardan farkli tedavi edilmesini 6neren higbir
veri yoktur. Hipotalamik obezite (HOb) postoperatif uzun dénem izlemde kraniofaringioma ya da diger suprasellar tutulum
yapan timorlerde hayat kalitesini ve mortaliteyi etkileyen en dnemli komplikasyondur. HOb i¢in ilk basamak tedavi yagsam
tarzi degisikligidir.

HOb genellikle diyet ve egzersize daha az yanit vermesine ragmen, hastalar yine de saglikh beslenme ve fiziksel aktiviteye
tesvik edilmelidir.

17



GENC PEDIATRIK
ENDOKRINOLOGLAR
SEM POZYU M U Elite World Otel, Sapanca

Gocukluk Gagi Graves Hastaliginin Yonetimindeki Zorluklar
Dr. Aydilek Dagdeviren Gakir
Sisli Hamidiye Etfal E§itim ve Arastirma Hastanesi Gocuk Endokrin Klinigi

Cocukluk caginda hipertiroidizmin en sik nedeni Graves hastaligidir, goriilme sikh@i 1:20000°dir. Graves insidansi puberte
doneminde belirgin olarak artmaktadir, pediatrik olgularin yaklasik %80'i 11 yasindan sonra ortaya ¢ikar (1). Graves hasta-
hidi otoimmun bir hastaliktir. Tetikleyici faktor tam olarak bilinmemekle beraber, genetik yatkinligi olan bireylerde gevresel
faktorler gelisiminde rol oynamaktadir. Tiroid bezinde yaygin lenfosit infiltrasyonu vardir. Hastali§in patogenezdeki temel
mekanizma TSH reseptoriine karsi uyarici antikor gelisimidir. Tiroid bezini infiltre etmis olan aktive T hiicreleri B hiicre
disregiilasyonuna ve sonucta antikorlarin olusumuna neden olur. Bu antikorlar TSH reseptorlerinin ekstraseliiler kismina
baglanarak TSH gibi etki gosterir, tiroid folikiillerinde biiylimeye ve tiroid hormon salinimina yol agar (2). TSH reseptoriine
karsi gelisen antikorlar bloke edici yapida da olabilir. Graves hastaliginda tipik olarak uyarici antikorlar hakimdir, ama olgu-
larda bloke edici antikorlarda gozlenebilir. Hastali§in klinik seyrini bu antikorlarin orani belirler.

Graves hastaliginda goriilen g6z belirtileri, tiroid dokusu ve goz kaslarinda benzer antijenlerin bulunmasi ile agiklanmak-
tadir. Retroorbital bag dokuda TSH-R benzeri protein saptanmistir. Antikorlar gozdeki fibroblastlara ve kas hiicrelerine
yapisir, fibroblastlarda glikozaminoglikan yapimi artar ve kas hiicreleri lizerine sitotoksik etki gosterir (3). Gravesli pek gok
cocugdun ailesinde otoimmun tiroid hastali§i oykiisi vardir.

Klinik Bulgular

Tirotoksikoz baslangici genellikle sinsidir. Yakinmalar ve bulgular erigkindekine benzer olmasina ragmen ¢ocuklarin tani
almasi genellikle gecikir. Cocuklarda davranis degisiklikleri, kolay aglama, dikkat siiresinde kisalma, hiperaktivite, okul
basarisinda azalma, duygusal degisiklikler goriilebilir ve bu donem gozden kagabilir. Sinirlilik, carpinti, uykusuzluk, terleme,
tremor, kas giigsiizlig, halsizlik, istah artigina ragmen kilo kaybi klasik bulgulardir, bu bulgularin varhginda tani koymak
kolaylasir. Hemen her hastada guatr vardir. Tiroid bezi diffiiz olarak biiyiir, palpasyon ile yumusak ve agrisizdir. Tasikardi,
artmisg nabiz basinci, hipertansiyon, ellerde ince tremor, derinin terli ve sicak olmasi, proksimal kas gii¢siizligi, derin
tendon reflekslerinin artmasi diger belirgin bulgulardir. Ayrica gocuklukta hipertiroidizm hizli boy atma ve kemik yasinda
ilerlemeye neden olabilir (4) . Goz bulgular erigkinlere gore daha nadir ve daha az ciddidir. Olgularda iki tiir g6z bulgusu var-
dir. Sempatik aktivasyon ile iligkili olan list g6z kapaginda ¢ekilme ve bunun sonucunda ortaya ¢ikan sabit bakig goriinimii
tiim hipertiroidizm durumlarinda gozlenebilirken, eksoftalmi, oftalmopleji, periorbital 6dem, kemozis gibi goz bulgulari ise
sadece Graves hastaliginda gozlenir. Bu durum goz kaslarinin, gozyasi bezlerinin, retroorbital yag dokusunun mukopolisak-
karidler ve lenfositlerle infiltrasyonuna ve 6demine bagldir (3).

Laboratuvar Bulgulari ve Goriintiileme

Graves hastaliginda serum total ve serbest TH diizeyleri artmig ve TSH diizeyi baskilanmigtir. TSH reseptor antikorlarin
varligi Graves hastaliginin gostergesidir ve kaybolmasi remisyonu gosterir. Genellikle tani aninda pozitif bulunur, ancak tani
aninda negatif bulunursa birkag hafta sonra pozitiflesecegi g6z oniine alinarak tekrar ¢aligilmalidir. Olgularin gogunlugunda
yiiksek titrede saptanan anti TPO ve anti tiroglobulin antikorlari Graves hastaligi i¢in duyarli ve 6zgiil degildir.

Graves tanisinda tiroid sintigrafisi ile goriintiilemenin onemli bir yeri yoktur. Daha ¢ok toksik adenom ayirici tanisi igin
kullanilir. Ozellikle TSI negatif oldugu hipertiroidizm olgularinda yapilmalidir. Graves hastaliginda Tc* ve I'% ile yapilan
tiroid sintigrafisinde diffiiz tutulum gozlenirken, toksik adenom olgularinda nodiilde artmigs aktivite tutulumu ve gevre tiroid
dokusunda azalmig tutulum gozlenir. Tiroid dokusunda yikim ile seyreden tiroidit olgularinda ise tiroid bezinde radyoaktivif
tutulum yoktur veya azalmistir. Hipertiroidizm degerlendirilmesinde tiroid ultrasonografisinin rutinde yeri yoktur. Ancak
parankim goriintiisiinii ve nodiil varhgini degerlendirmek igin yapilabilir.
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Tedavi

Cocuklarda Graves hastaliginda (GH) tedavi secenekleri anti tiroid ilaglar, radyoaktif iyot tedavisi (RAI) ve cerrahi olarak
tiroidektomidir. Hastaya baslangigta ve izlemde hangi tedavinin uygulanacagina hastanin yasi, klinik durumu, olasi remis-
yon sansl, hasta ve hasta yakinlarinin tercihi g6z oniinde bulundurularak karar verilmelidir. Bir siire anti-tiroid ilag (ATi)
kullanan bazi gocuklarda remisyon gozlenebileceginden ATi kullanimi godu hasta igin ilk tedavi segenegi olarak kabul
edilmektedir. Bununla birlikte GH olan ¢ogu ¢ocuga eninde sonunda RAI veya cerrahi gerekmektedir. Anti-tiroid ilag tedavi
secenegi olarak tionamid tiirevleri (karbimazol veya metimazol) kullanilir. Propiltiurasilin geri doniisiimsiiz karaciger yet-
mezligi riski nedeni ile kullanimi dnerilmez. Baslangi¢ dozu olarak metimazol igin 0,15-0,3 mg/kg, karbimazoligin 0,25-0,5
mg/kg uygundur. Bu dozlar ile olgularin gogunda 4-6 hafta iginde otiroidi saglanacaktir. Agir hipertiroidizm olgularinda
ise tiroid hormonlarini daha hizli normalize etmek igin daha yiiksek dozda (metimazol: 0,5 mg/kg, karbimazol 0,75 mg/
kg) antitiroid ilag baglanabilir. Otiroidi sa§landiktan sonra ilag dozu %25-%50 oraninda azaltilir. ilaglarin etkilerinin ortaya
cikmasi birkag haftayi bulabileceginden tasikardi ve hipertansiyon tedavisi igin baslangicta hastalara siklikla beta-bloker
tedavisi gerekmektedir. Otiroidi saglandiktan sonra beta-bloker tedavisi sonlandirilir. Anti-tiroid ilaglarin kullanim siiresi en
az 3 yil, remisyona olasiligi az olan olgularda ise 5 yil veya daha uzun olabilir. Hasta yasinin ileri, guatrin kiigiik, tani aninda
tiroid hormon bozuklugunun hafif, tiroid stimulan antikor diizeyinin diisiik olmasi remisyon olasili§ini artirmaktadir. Diisiik
doz anti-tiroid ilag ile kontrol altina alinabilen ve tiroid stimulan antikor diizeyi negatiflesen olgularda remisyon olasiligi
yiiksektir. ilag kesim sonrasi relapslar genellikle ilk yil iginde olmaktadir (5) .

ilac iligkili istenmeyen yan etkilerin cogu doz bagimhidir. Cilt dokiintiisii, eklem agrisi, kas agrisi anti tiroid ilaclarla goz-
lenen hafif yan etkilerdir. Hastalarin yiizde %2'sinden daha azinda goriilebilecek ciddi yan etkiler ise agraniilositoz, lupus
benzeri sendrom, vaskiilit, hepatit ve karaciger yetmezligidir. Bir ATi'in ciddi yan etkisi g6zlenmesi durumunda diger bir ATI
baglanmasi dnerilmemektedir. Metimazoliin yan etkileri siklikla tedavinin ilk 3 ayinda goriiliir ve kiigiik gocuklarda goriilme
sikhgi daha fazladir. Propiltiurasilden farkl olarak metimazoliin karaciger toksisitesi kolestatik sarlk seklindedir, ilacin
kesilmesi ile diizelir. ilag tedavisine baslamadan énce hekimlerin mutlak nétrofil sayisi ve karaciger islev testlerini deger-
lendirmeleri gerekir. Anti-tiroid ila¢ tedavi alan hastada ates, bo§az agrisi, yutma giicliigii gelisen olgularda agraniilositoz
akla gelmeli, tedavi hemen kesilerek kan sayimi yapiimalidir. Agraniilositoz gelisir ise, sonrasinda ATi kullanimi kontraen-
dikedir. Bu hastalar RAI veya cerrahi agisindan degerlendirilmelidir (5).

Graves hastaligi iin cerrahi tedavi endikasyonlari; hastaligin ATi tedavisi sonrasi niiks etmesi, ilag iliskili ciddi yan etki goz-
lenmesi, ilag tedavisine uyumsuzluk ve biiyiik guatr kaynakli basi bulgularinin olusmasidir. Radyoaktif iyot tedavisi de etkili
bir tedavi segenegidir. Glinlimiizde kilavuzlar RAI tedavisi i¢in Graves hastalarinda, 6tiroidizmen ziyade hipotirodi gelistire-
cek yeterli tek doz I'*' uygulanmasini 6nermektedir. Glinkii diisiik doz I*' tedavisi ile kismi radyasyona maruz tiroid bezinde
neoplazi gelisme ve relaps riski artmaktadir. Amerikan Tiroid Birligi 5 yasindan kiigiiklerde I'*' tedavisinden kaginilmasin,
5-10 yas arasi ¢ocuklarda ise dozun 10 mCi ile sinirlandiriimasini 6nermektedi. Mevcut kilavuzlar, 5 yas alti gocuklarda ve
biiyiik guatri olan tiim gocuklarda RAI yerine tiroidektominin tercih edilmesi gerektigini belirtmektedir (5).

Tiroid firtinasi yagami tehdit eden nadir goriilen bir endokrin acildir, coklu organ yetmezligi klinigi ile kendini gosterir.
Olgularda bulanti, kusma, ishal, tasikardi, yiiksek ates, karaciger islev bozuklugu, hipotansiyon, aritmi gozlenir. Ayrica
noropsikiyatrik olarak ajitasyon, deliryum, psikoz, stupor ve koma gelisebilir. Sistemik dekompanzasyon isaretleri gosteren
tirotoksikozlu tiim gocuklar tiroid firtinasi sliphesi ile yakindan izlenmelidir. Anti-tiroid ilaglarin birden kesilmesi, tani alma-
mis veya yeterince tedavi edilmemis tirotoksikozu olan olgularda tiroid veya tiroid disi cerrahi uygulanmasi ve RAI tedavisi
verilmesi tiroid firtinasi gelisimine yol agabilir (5).
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Biiyiime Hormonu Eksikligi Disi Biiyiime Hormonu Kullanimi
Dr. Keziban Asli Bala
Ankara Etlik Sehir Hastanesi Gocuk Endokrinoloji Klinigi

Tiirkiye' de biiyiime hormonu (BH) tedavisi endikasyonlari nelerdir?

1.BH(biiyiime hormonu) eksikligi 2. Prader Willi Sendromu (PWS) 3. Turner Sendromu (TS) 4. Gebelik yasina gore kiigiik
dogan (SGA) 5. Kronik bobrek hastaligi’ dir.

Prader Willi Sendromu (PWS)’ unda BH tedavisi:

15q11.2-q13 bolgesindeki genlerin ekspresyonunun eksikliginin neden oldugu, infantil hipotoni, 2 yas ve sonrasin-
da hiperfaji ve obezite, hipogonadizm ve boy kisaligi ile karakterize bir sendromdur. PWS'li cocuklarin ¢ogunda
IGF-I diizeyleri diisliktiir ve ¢ocuklarin %40-100'i BHE kriterlerini kargilamaktadir. Tedavisiz erigkin boyu:E:155
cm, K:148 cm’ dir. Tedavi oncesi ve esnasinda, multidisipliner sekilde yonetim ve 2 yasindan 6nce baslanmasi
onemlidir.

Bliyimenin degerlendirilmesinde PWS icin 0zel biiyime ¢izelgeleri kullanilmalidir. PWS' de BH tedavisinin biiyime
disinda viicut kompoisyonunu ve lipid profilini iyilestirme gibi etkileri vardir.

‘GrowthHormone Research Society workshop summary: consensus guidelines for recombinant human growth
hormone therapy in Prader-Willi syndrome. J Clin Endocrinol Metab. 2013;98(6):E1072-E1087. " kilavuzu kullanildi.

PWS' de BH tedavisi dncesi degerlendirme onerileri nelerdir?

v Endokrinolojik, genetik degerlendirme, diyet danigmanligi, KBB degerlendirmesi, uyku ve solunum deger-
lendirmesi, motor fonksiyonlarin, biligsel ve kognitif fonksiyon ve ortopedik degerlendirme

* PWS' de BH tedavisi baslama yasi ve doz nedir?

* Obezite gelismeden (<2 yas) baglanmasi yoniindedir.

* BH dozunun 0,5 mg/m2/giin dozunda baslanmasi ve 3-6 ay icinde, hastanin tolere edebilmesi de goz
oniine alinarak doz artimi

* 1 mg/m2/giin (0,24 mg/kg/hafta) dozuna gikilmasi nerilmektedir.
Viicut kitle indeksi baz alinarak doz hesabi yapilmasi 6nerilmekte olup

* PWS' de BH tedavisi altinda takip dnerileri nelerdir?

v Boy ve VKi SDS'leri, viicut kompozisyonu (yag orani, yag dagilimi, yagsiz viicut kitlesi), kemik yasi
yillik, doz ayarinin, serum IGF-1 degerlerine gore hesaplanmasi (+1 ila +2 SD), IGF-1/IGFBP3 molar
orani, Polisomnografi ve/veya uykuda puls oksimetre takibi (ilk 3-6 ay), tiroid foinksiyon tetstleri,
lipid profilleri, karaciger fonksiyon testleri ve/veya ultrasonografi taramasi

SOSYAL GUVENLIK KURUMU SAGLIK UYGULAMA TEBLIGI-PWS
e BH‘unun infant dénemde kullanimi uyku ile ilskili sonlunum bozukluklarini etkiliyor mu? Literatiir.
* Uzun donem(BH tedavisi sonrasi) sonuglari nasil? Literatiir
e Ornek PWS olgu sunumu
Gebelik yasina gore kiigiik dogan (SGA)'larda BH tedavisi

*  SGA dogum, dogum agirhgi ve/veya boyun gestasyon yasl igin ortalamanin en az 2 SDS alti (s-2

SDS) olmasi olarak degerlendirilmektedir. SGA doganlarin %10-15 kadarinin boylari yetigkinlige
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dek 3. persentilin altinda kalr.

» Klasik BH eksikligi SGA'll gocuklarda nadirdir.

*  BH saliniminda bozukluklar, BH veya IGF'ye direng olabilir.

* SGA olarak dogan gocuklarda dogum sonrasi biiyiimede BH-IGF-1 ekseninin rolii belirsizdir.

* Giincel kilavuz: International Consensus Guideline on Small for Gestational Age: Etiology andMa-
nagement From Infancy to Early Adulthood. Endocr Rev. 2023 Jun; 44(3): 539-565.

* SGA'larda BH tedavi endikasyonlari, doz ve tedavi kesimi:

* Mevcut boy SDS <-2 SDS ve uzama hizi <0 SDS veya mevcut boy SDS <-2,5 ve Boy SDS degerinin
hedef boy SDS degerinden >1 SDS daha diisiik olmasi

* Yas24

* 35 pg/kg/giin dozunda baslanir.

* Biiyiime hizi< 4cm/yil olunca kesilir.

* SGA'larda BH tedavisi altinda izlem, BH’ nun biiyiime disi etikleri ve bliyiimeyi etkileyen faktorler

* SGA' larda BH tedavisinin potansiyel yan etkileri

*  Uzun donem(BH tedavisi sonrasi) sonuglari nasil? Literatiir

¢ SOSYAL GUVENLIK KURUMU SAGLIK UYGULAMA TEBLIGI-SGA

»  Ornek SGA olgu sunumu

Kronik Bobrek Hastaligi(KBH)' inda BH tedavisi

» KBH'li gocuklarda biiyiime geriligine katkida bulunan faktorler nelerdir? BH-IGF-1 eksen bozuklugu

* Son donem bobrek hastaligi olan ¢ocuklarin yaklasik %40'inda final boy < 3.per

* BH tedavisi ile ilgili bilgi

* Giincel kilavuz: Drube J, et al. Clinical practice recommendations for growth hormone treatment in children with
chronic kidney disease. nat Rev nephrol, 2019. 15(9):577-89.

* BH tedavisine baglamadan once degerlendirme ve istenecek laboratuar tetkikleri

» Tedavi endikasyonlar:Evre3-5 KBH/Diyaliz alanlar, Renal nakil olanlar ve Nefropatif sisitinozisliler

* KBH evresinin belirlenmesi

* Belirgin biyiime geriliginin tanimlanmasi

* Tedavi altinda izlemde oneriler

» Tedaviyi sonlandirma, ara verme ve tekrar baglama kriterleri

* Tedaviye yaniti etkileyen faktorler

*  Tedavinin giivenilirligi

» KBH’ de BH tedavisi yolak (Evliyaoglu SO. Kronik bbrek hastaligi ve biiyiime hormonu tedavisi. Darendeliler F,
Darcan §, editorler. Biyiime Hormonu Tedavisi: Kanita Dayali Yaklagim. 1. Baski. Ankara:Tiirkiye Klinikleri; 2020.
p.30-6.

» SOSYAL GUVENLIK KURUMU SAGLIK UYGULAMA TEBLIGI-KBH

+  Ornek olgu-KBH

Turner Sendromu (TS)’ unda BH tedavisi

Ulkemizde tedavisiz TS'de nihai boy 141,6+7,0* cm ve 141,9+6,9** cm'dir.

* TS de boy kisaligi nedenleri nelerdir?

* Giincel kilavuz:Gravholt CH, Andersen NH, Conway GS, et al. Clinical practice guidelines for the care of girls and
women with Turner syndrome: proceedings from the 2016 Cincinnati International Turner Syndrome Meeting. Eur
J Endocrinol. 2017;177(3):G1-G70.

* Tedaviye ne zaman baslanmali? Biiyiime yavasladiginda, tercihen puberteden en az 4 yil 6nce, prepubertal biiyiime
kazanci 6nemli! Mutlak boyu kisa, Hedef boyu kisa, Ongériilen boyu kisa, uzama hizi<50.p ise onerilir.
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* Tedavi dozu ne olmalidir? 45-50 pg/kg/giin

* Eriskin donemde BH tedavisi devam etmeli mi?

* Ultra diisiik ostrojen tedavisi onerilmekte midir?

* TS'de BH'ye ne zaman 0strojen tedavisi eklenmeli ve dnerilen dozlar nelerdir?
* Tedavi izlemi(klinik ve laboratuar olarak)

* Tedavi ne zaman sonlandirilmali?

* TS de BH tedavisi giivenililirligi

¢ SOSYAL GUVENLIK KURUMU SAGLIK UYGULAMA TEBLIGI-TS

» Ornek olgu-TS
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idiyopatik Juvenil Osteoporoz
Dr. Sare Betiil Kaygusuz
Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi - Gocuk Endokrinoloji BD,

istanbul Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiiisii - Genetik BD

Osteoporoz, kemik yogunlugunda ve dayaniklilifinda azalma sonucu artmis kirik riski ile karakterize bir hastalik olup; juve-
nil osteoporoz, gocuk ¢aginda goriilen nadir bir osteoporoz seklidir. Juvenil osteoporozda, kemik kaybi biiyiime déneminde
meydana gelir ve normal kemik gelisimi etkilenir. Etyolojide genetik faktorler, endokrin bozukluklar, nutrient eksiklikleri,
kronik hastaliklar ve kemik metabolizmasini etkileyen ilaglarin kullanimi rol alir. Belirtiler, kemik agrisi, kiriklar, boy kisalgi
ve iskelet deformitelerini igerir. Kirik ile bagvuran gocukta osteoporoz tanisi koymak saglikh gocuklarin, istismar ya da spor
ve oyun sirasinda kirik yasayabilmesi ve kemik sekli ve metabolizmasinda dogumdan ergenlik sonuna kadar gergeklesen
degisiklikler nedenli zor olabilir (1,2). Dogumdan 16 yasina kadar kirik riski, erkeklerde %42 ila %64 arasinda degisirken
(kirik riski pik: 14 yas), kizlarda %27 ila %40 arasinda (kirik riski pik: 11 yas) degismektedir. Tiim epidemiyolojik galigmalar-
da, kiriklar en sik on kol olmak iizere kiriklarin %65'i list ekstremiteleri, %7 ila %28'i ise alt ekstremiteleri etkilemektedir.
Cocukluk doneminde uzun kemik kiriklarinin son derece yaygin olmasini g6z 6niine alarak, Uluslararasi Klinik Densitometri
Dernegi (ISCD), anlamli uzun kemik kirik dykiisiind; minimal travma ile 10 yas altinda en az 2 uzun kemik kirig, 19 yasa
kadar en az 3 uzun kemik kirngi olarak tanimlamistir. Osteoporoz tani kriterleri ise tek basina vertebral fraktiir veya diisiik
kemik yogunlugu ile anlamli uzun kemik kingi oykiisiiniin varligi olarak tanimlanmistir (3). ISCD, minimal travma kiriklarini
motorlu arag kazalari disinda veya 3 metre ve daha az yiikseklikten diigme sonucu ortaya ¢ikan kiriklar olarak tanimlamistir
(3). Osteoporoz riski olan kronik hastalik durumlarinda minimal travma tanimi ise; ayakta durma yiiksekliginden veya daha
azindan, yiiriiyiis hizindan daha hizli olmayan bir hizla hareket eder iken diisme seklinde yapilmistir (4).

Ancak bu tanimlama tek basina yeterli olmayip, cocuklarda osteoporoz degerlendirmesinde detayl fizik muayane, aile ve
kirik oykiisii, ek sistem bulgulari, grafi ve kemik yogunlugu degerlendirmeleri ile biitiinciil yaklagim gereklidir (5).

Tani sonrasi ilk agsama altta yatan sekonder nedenlerin, basta rickets olmak iizere arastirlmasini icermektedir. Erigkinlere
oranla daha sik olarak ise basvurularin bir kisminda altta yatan neden bulunamamakta bu hastalar primer osteoporoz tanisi
almaktadir. Cocukluk ¢agi kemik kirilganhigi sendromlari; son genetik iskelet sistemi hastaliklari siniflandirmasinda oste-
ogenezis imperfekta ve kemik kirilganligi grubunda yer almistir (6). Giiniimiizde juvenil idiyopatik osteoporoz etyolojisi ile
ilgili gesitli genetik mekanizmalar tanimlansa da halen etiyolojinin biiyiik kismi aydinlatilmamistir (7,8). Juvenil monogenik
osteoporoz; osteoblastik kemik olusumundaki bozukluklardan, artmis osteoklastik kemik rezorpsiyonundan veya minera-
lizasyon siirecindeki anormalliklerden kaynaklanabilir.

WNT sinyal yolaginda yer alan proteinleri kodlayan genler monogenik osteoporoz etyolojisinde énemli rol oynar. WNT
sinyal iletim yolagi -monogenik iskelet bozukluklar spektrumu hem erken baslangich agir osteogenezis imperfekta feno-
tipini hem de adolesan-erigkin donemde baslayan osteoporoz fenotipini igerir. Biallelik LRP5 ve WNT1 mutasyonlari olan
hastalar, erken gocukluk doneminde tekrarlayan fraktiir, biiylime geriligi ve deformitelerle bagvururken (9,10) , bu genlerde
heterozigot mutasyonlar olan bireyler genellikle ge¢ gocukluk doneminde deformite ve biiyiime gerili§i olmadan tekrarla-
yan fraktiir ile bagvurabilir (10-12). X'e bagh kalitilan PLS3 geninde mutasyon saptanan hastalarda ilk yayinlarda kalitim
paterni nedeni ile, PLS3 mutasyonlarinin gogunlukla hemizigot erkekleri etkiledigi, heterozigot disi bireylerin ise belirgin
kemik kirilganhigi gozlenmedidi belirtilmistir. ilk tanimdan bu yana ise her iki cinste de erken baslangicli osteoporoz nedeni
olarak bildirilmistir(13-15). Etkilenen hastalarda PLS3 mutasyonlarinin 6zellikle spinal tutulum ve goklu vertebral fraktiir
on planda olan erken baslangigli, ilerleyici osteoporoza neden oldugu goriilmiistiir (16). Son zamanlarda kesfedilen diger
bir juvenil osteoporoz formu ise, osteopeni, goklu patolojik kiriklar, yiiksek serum alkalen fosfataz diizeyleri, kalvaryal tipik
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kemik lezyonlari ve dis giriikleri ile karakterize edilmistir ve SGMS2 mutasyonlarina bagli bozulmus sfingolipid metaboliz-
masi ile iligkilidir (17).

Tedavi de yaygin olarak bisfosfanatlar kullaniimaktadir. Hastanin bisfosfonat tedavisi dncesi kalsiyum ve fosfor deger-
lerinin normal olmasi hedeflenir. Ayni zamanda bobrek fonksiyon testleri de degerlendirilmelidir. IV zoledronik asit akut
bobrek yetmezligi olan hastalarda kontrendikedir. Bobrek yetmezligi olan hastalarda bisfosfanat tedavisinde glomeriiler
filtrasyon hizi 60 ml/dk/1.73 m2'den az olan hastalar icin doz diizenlenmesi gereklidir.Son yillarda 6nemli ilerlemeler olma-
sina ragmen, tedavi halen kemik mineral yogunlugu temelli anti-resorbtif monoterapi ile sinirlidir. Giincel ¢aligmalarla hem
cocukluk ¢aginda agir klinige sahip hastalarda, hem eriskin donemde idame tedavide anabolik ve patofizyolojiye yonelik
ajanlarin kullanima girmesi hedeflenmektedir (18-20).

Vaka ornegi: Klinige sirt agrisi nedenli basvuran 10 yas 6 aylik erkek hasta. 3 yasindan itibaren tariflenen agri ve ilerleyen
kifolyozu mevcuttu. Kirik dykiisii, dentinogenezis imperfekta, mavi sklera ve isitme kusuru yoktu. Genel sistem muaye-
neleri normaldi. Anne ve baba saglikli idi, akrabalik yoktu. Muayenede boy: 140 cm( SDS: -0,11) kilo:38 kg (SDS : 0,42)
idi. Pubertal muayenede TV 4/4, Pb:2 idi. Kalsiyum -fosfor metabolizmasi ve kronik hastaliga yonelik laboratuvar deger-
lendirmeleri normal sinirlarda idi. Lateral vertebra grafisinde yaygin platispondili ve osteopenik goriinim mevcuttu. DEXA
degerlendirmesinde Spinal L1-4 BMD Z-skoru -3.0 idi. Uzun kemik grafilerinde belirgin anomali saptanmadi. Anne, baba
ve saglikli kardeste osteoporoz saptanmadi. Hastanin molekiiler tani ile de konfirme edilen primer osteoporoz tanisina
yonelik bisfosfanat tedavisi baslandi. Takibinde vertebra morfolojisinde diizelme ve sikayetinde gerileme saptandi.
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ikincil diyabetlerde tani, tedavi ve izlemde yasanan zorluklar

Dr. Emine Ayca Cimbek

ikincil diyabet, altta yatan hastalijin tedavisinin neden oldugu ya da hastaligin kendisinin komplikasyonu olarak ortaya
cikan diyabet olarak tanimlanabilir. ilag iligkili diyabet, yiiksek doz steroid kullanimi (6rn. onkolojik hastaliklar, inflamatuar
barsak hastaliklari ve romatolojik hastaliklarin tedavisi sirasinda) ve immunsupresif tedaviler gibi ajanlarin kullanimina
bagh olarak gelisebilir.

Cocuklarda ikincil diyabet tani, tedavi ve izlem siireci ile ilgili veriler kisith olup ¢aligmalar ¢ogunlukla sinirli sayida hasta
gruplarini icermektedir. Kistik fibrozis, akut lenfoblastik 16semi, kalp, karaciger ve bobrek transplantl hastalari iceren ¢a-
lismalarda ikincil diyabet icin risk faktorleri belirlenmeye calisiimigtir.

ilac iliskili diyabet etyolojisinde glukokortikoidler, takrolimus, L-asparajinaz ve siklosporin siklikla suglanan ajanlardir. Bul-
gular prediyabetten belirgin klinik veren diyabete kadar oldukca genis yelpazede olabilir. Genellikle doz bagimlidir. Obezite,
beta hiicrelerinin durumu, ailede tip 2 diyabet oykiisii gibi pek cok o6ge iliskili faktorler arasinda siralanabilir. Beta hiicre-
lerinde kalici hasar soz konusu degilse ila¢ kesiminden sonra glukoz metabolizmasindaki bozuklukta zamanla kismen
azalma ya da tamamen diizelme beklenir. Tanida a¢lik glukozu, hemoglobin A1c ve oral glukoz tolerans testi kullanilir. Kan
glukozu izlemi, C-peptit diizeyleri ve diyabet otoantikorlari ayirici tanida yol gostericidir. Tedavide insulin kullaniimakla bir-
likte altta yatan fizyopatoloji g6z dniinde bulundurularak oral antidiyabetikler akilda tutulmalidir. Diyet ve egzersiz onerileri
izerinde durulmasi gereken diger unsurlardir.

Kistik fibrozis iliskili diyabet fizyopatolojisinde insulin eksikli§i, glukagon eksikligi, insulin direnci ve artmis kalori alimi
ihtiyaci gibi unsurlar rol oynar. Glukoz toleransinda progresif bir bozulma izlenir. Tiim kistik fibrozisli hastalarda 10 yastan
itibaren oral glukoz tolerans testi ile yillik tarama onerilir. Gelisen diyabet teknolojileri, kistik fibrozis iliskili diyabet yoneti-
minin iyilestirilmesi i¢in onem tasir.
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KAH DISI ADRENAL YETMEZLIKLI BIiR OLGU

Dr. Seda Erigen Karaca

Girig: Melanokortin reseptor ailesi a, B, y MSH ve ACTH baglayan reseptorlerdir. Melanokortin reseptorleri doku spesifik
olup MC2R adrenal kortekste exprese olur ve ACTH'ya spesifiktir. Son yillarda MC2R’iiniin plazma membrani transportunda
rol alan kiigiik transmembran proteinler tanimlanmistir(MRAP). MC2R ve MRAP'I kodlayan genlerdeki mutasyonlar familyal
glukokortikoid direncine (FGD) yol agmaktadir. FGD, ACTH'ya reseptor diizeyinde yanitsizhga bagh adrenal yetmezlik ile
karakterizedir. Otozomal resesif kalitilir ve gok nadirdir. izole glukokortikoid eksikligi olarak da adlandirilan bu hastalikta
mineralokortikoid yolagi etkilenmediginden tuz kaybi gozlenmez. MC2R ve MRAP'deki mutasyonlar, sirasiyla FGD tip 1
ve tip 2'nin iyi tanimlanmis nedenleridir. ACTH reseptoriinii kodlayan MC2R genindeki varyantlar hastalarin %25'inden
sorumludur. Hastaligin en 6nemli bulgulari; hiperpigmentasyon, tekrarlayan enfeksiyonlar ve hipoglisemi ataklandir. Olgu:
35 yasindaki anneden, GTATP1Y1 olarak NSVD ile 2900 gram agirliginda erkek olarak dogmus. Dogum sonrasi solunum
sikintisi olmasi nedeniyle yenidogan yogun bakima yatirilmis. Nazal CIMV sonrasinda kuvoz ici oksijenle izleme alinmig;en-
teral beslenme ve 5 mg/kg/dk glikoz infuzyonu ile kan sekeri 30 mg/dl ye diismiis, glikoz infuzyon hizi 8 mg/kg/dk ya
artirilip sik beslenme ile tekrar hipoglisemisi olmamis. Hiperpigmentasyon nedeniyle 5. Giiniinde endokrinoloji bolimii'ne
konsiilte edildi. Anne-baba 2.derece kuzen gocuklari olup, ailede benzer hastalik yoktu. Fizik muayenede; Va:3850 gram,
boy: 50 cm genel durumu iyi, vital bulgulari normal. Tiim viicut, areola ve skrotal hiperpigmentasyonu mevcut. Testisler
bilateral 2 cc/2 cc palpable, PSB: 3,5 cm. Laboratuvar: Na:139 mmol/L, K:5,3 mmol/L, Glukoz:75mg/dL, AST:27 U/L, ALT:17
U/L, ACTH:>1250 pg/ml, kortizol: <1 pg/dl 17Hidroksiprogesteron:0,92 ng/mL. Renin: 1,7 ng/ml/st, Aldosteron: 345 mg/dl
(normal), DHEAS: 19 pg/dl. Hastaya primer adrenal yetmezlik (PAY) tanist ile hidrokortizon 20 mg/kg/giin baslandi. Plazma
ACTH seviyesi tedavinin 7. Giiniinde 560 pg/ml ye geriledi. izlemde hipoglisemisi olmadi. Molekiiler genetik analizinde
MC2R geninde homozigot c.560del (p.Val187AlafGALT c.563 A>G p.Q188R homozigot varyanti (patojenik) saptandi.

Sonug: PAY cocukluk ¢aginda potansiyel olarak yagami tehdit eden bir durumdur. Ebeveynlerden farkli olarak genel hiper-
pigmentasyonu olan yenido§anlarda PAY'in farkinda olmak dnemlidir. Hiperpigmentasyonda ilk akla gelen KAH olsa da,
topuk tarama testleri ve adrenal steroidleri normal olan hastalarda KAH disi adrenal yetmezlik nedenleri arastiriimalidir.
PAY’nin konjenital formlarinin kesin tanisini dogrulamak igin molekiiler genetik analiz onemlidir.

Anahtar Kelimeler: ACTH, familyal, glukokortikoid, MC2R
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NADIR KAH VAKA OLGU SUNUMU; OBEZITE iLE TANI ALAN 17 a HIDROKSILAZ EKSIKLiGi VAKASI
Dr. Ziimriit Kocabey Siitgii

Basaksehir Cam Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bolimii

GiRIS; 17a Hidroksilaz/17-20 liyaz eksikligi otozomal resesif gegisli, sitokrom p450 c17'yi kodlayan CYP17A1 genindeki bi-
allelik mutasyonlar sonucu olusan bir sorun olup, konjenital adrenal hiperplazi (KAH) nin nadir bir nedenidir. Tiim KAH form-
larinin %71’ini olugturur ve insidansi 50000 yenidogan bebekte birdir. CYP17AT mutasyonu sonucu enzim aktivasyonunun
olmamasi kortizol ve cins steroidlerinin iiretiminin azalmasina yol agar. Bu durum enzimatik blogun iizerindeki mineralo-
kortikoid etkili onciillerin (pregnanolon, progesteron, 11DOC, cortikosteron) artist ile birliktedir.

Mineralokortikoid onciillerin artisi klinik olarak hipertansiyon ve hipopotasemi gelisimine neden olur. Androjen ve dstrojen
yapiminin yetersiz olmasi ile puberte bulgularinin baglamasi ve ilerlemesinde yetersizlik gozlenir. DHEAS iiretimindeki ye-
tersizlik ile pubarsin olusumunu da engelleyecektir. Enzim eksikliginin derecesine bagli olarak 46,XY bireylerde dis genital
yapinin virilizasyonunda yetersizlik gozlenir. Klinik olarak kuskulu genital yapi, tam eksiklikte disi fenotip vardir. 46, XX
olgular genellikle puberte gecikmesi, primer amenore bulgulari ile bagvururlar. Kismi enzim eksikligi olan 46, XY bireyler
kuskulu genital yapi bulgulari ile erken yaglarda kargimiza gelebilirler. Bu olgular disi yetistiriimekte, gonadektomi ve dstro-
jen replasmani verilmektedir. Burada obezite ile bagvurup 17 a hidroksilaz eksikligi tanisi alan olgu sunulmustur.

OLGU SUNUMU; Cocuk endokrin poliklinigine son donemde hizli kilo almasi nedeniyle yonlendirilen 13 yas 1 aylik kiz hasta
bagvurdu. Ozge¢misinde iki yasinda iken inguinal herni nedeniyle opere oldugu 6grenildi. Soygegmisinde anne-baba arasin-
da 1.derecede kuzen evliligi olup 4 saghkli kardesi vardi. Ailede annesinde ve kardeslerinde obezite oldugu goriildii. Fizik
muayenesinde hastanin boyu; 144 cm (-2,35 sds), 71kg (2,34 sds) vki; 34,2 (3,25 sds) idi. Anne boyu; 153 cm, baba boyu;
167,5 cm olup ailevi hedefi; 153,7 cm -1,59 sds idi. Tansiyonu; 118/ 75 mmHg, pubertesi tanner evre 1 ile uyumlu olup
lipomastisi vardi. Hafif derece mental retardasyon olup dismorfik yiiz goriinimii yoktu. Beyaz tenli olan hastanin saglari
kumral idi. Santral obezitesi olup yaygin beyaz sitrialar, aksiller bdlgede ve boyunda akantozisi goriildi.

Sendromik obezite ayirici tanisinda ekokardiografisi, gorme ve isitme degerlendirilmesi normal olarak saptandi.

Tetkiklerinde kortizol diisiikltigii (ACTH; 93,2 pg/ml, kortizol: 0,35 ug/dl) olan hastanin diisiik doz acth testinde artigi olma-
digi gorildii. Santral adrenal yetmezlik nedeniyle dnce glukokortioid 10 mg/m2/giin baslandi. Anamnezi derinlestirildigin-
de bebeklik doneminde saclar kizil renkte olup giderek renginin agildigi 6grenildi. Bulgularla POMC eksikligi diistiniilen
hasta genetik ile konsiilte edildi. Somatomedin-c diisiikliigii (141 mcg/L<-2sds) olan hastanin boy kisali§i ve uzamada
yetersizligi olmasi nedeniyle yapilan biiyiime hormonu uyari test (L-dopa ile GH piki: 1,49 ng/ml ve klonidin ile GH piki: 2,83
ng/ml) yanitlari yetersiz oldugu goriildii. Somatropin tedaviye eklendi.

Karyotip analizi 46 XY ile uyumlu olan hastanin bakilan FSH; 102 mIU/mL LH;45,1 mIU/mL E2<5 pg/ml olup hipergonadot-
ropik hipogonadizm tespit edildi. Pelvik ultrasonografide miillerian ya da wolfian kalintiya ait olabilecek goriiniim saptan-
mamasi iizerine ¢ekilen Pelvik MR'da da bu bulgular dogrulandi.

Genetik degerlendiriimesinde CYP17A1 geninde ¢104_108del (p.Pro35ArgfsTer15) patojenik mutasyonu tespit edildi. Anne
ve babadan bakilan segregasyon analizi her ikisinin de beklendigi gibi heterozigot mutasyon tasidigi goriildi. Kardeslerine
genetik degerlendirme planlandi.

Hastanin hipertansiyon takipleri ve 24 saatlik tansiyon holter incelemesi normal saptandi. Aileye ve cocuga gocuk psikiayt-
risi esliginde bilgi verildi. Cinsiyet gelisim konseyinde sistoskopi karari alinan hastanin yatis takipleri sirasinda hipertan-
siyon saptandi. Glukortikoid tedavisini diizenli kullanamayan hastaya spirinolakton 50 mg/giin baslandi ve tansiyonlari
kontrol altina alindi. Laparoskopik incelemede atrofik testis dokusu ile uyumlu olabilecegi diisiiniilen yap izlendi ve pato-
loji sonucu uyumluydu.

29



GENC PEDIATRIK
ENDOKRINOLOGLAR
SE M pOZYU M U Elite World Otel, Sapanca

Sonug olarak, 17a Hidroksilaz eksikligi vakalarinda adrenal yetmezlik bulgulari agikar olmayip genellikle puberte gecikmesi
ile tani alir. Bu hastalarin prepubertal veya pubertal donemde obezite gibi farkli endokrinolojik yakinmalarla bagvurabile-
cegdi akilda tutulmalidir.
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OZEL HASTANEDE GOCUK UZMANI OLARAK GALISMAK

Dr. 0zgecan Demirbas

NEDEN ?
Benin hikayem:

2019 Aralik ayinda yan dal egitimimi tamamlayip Mart 2020'de es durumu ile Afyonkarahisar devlet hastanesine atandim.
Gebelik ve dogum izni sonrasinda 2021 yilinda aktif calismaya basladim. Mecburi hizmet siiresinde;

1. ikinci basamak DH'de yan dal poliklinigi yapmaya galisiyorsunuz. Bakabildiginiz hormon tetkikleri Tsh, st4 digerleri dis
hastane ile anlagsmali. 17 ohpg istedik 3 haftada sonuglaniyor. Colyak isteyemiyoruz, baghekimlikle ¢oziim bulamiyo-
ruz.

2. MHRS yan dal poliklinigi oldugumuz i¢in 10 dk bir ama baghekimlik hastasi uygulamasi ile giinliik rutin pol 40-50 /
tatillerde 100 hasta. ilde ve bir donem gevre illerde tek endonkrin uzmaniydim.

3. Yasim 40'a yaklasiyor, 3. mecburi hizmet yerindeyim. Yasamayi istedigim sehri secemiyorum.

4. Bashekimlik pediyatrist az diye pediyatri nobeti tutturmaya calisiyor. Benden onceki yan dal uzmani yenidogan entiibe
etmeyeli cok oldu dedigi igin egitim teklifleri var.

5. 550 giin mecburi hizmet siiremde ; bir meslektagim vurularak oldiiriildi, bir cerrahin elini kestiler, bir meslektagimin
kafasinda kaldirim tasi kirdilar, bir meslektasimin burnunu kirdilar. Bu nedenlerle sendikalarla is birakma eylemlerine
katildim. Benim 5 yas alti gocugum oldugu icin gorevlendiremediler ama is birakan hekimleri gegici gorevlendirme ile
ilcelere yolladilar. Bende gorev siiremde 3 kere beyaz kod verip birinde hastaneye polis ¢agirdim, polis ile poliklinikten
cikabildim.

6. 2021 asgari licret: 2.850 TL ben devlet hastanesinde o yil yan dal uzmani olarak 11-15 bin arasinda aliyorum.Tek
hekim oldugum igin icap parasi vermiyorlar.

1 yil sonunda hissim: Ne yapiyorum ve neden?

Sonugta; plani yapip mecburi hizmetimin bitimine bir ay kala istifami verip, mecburi hizmetim bitigi giin devlet hastane-
sinden ayrildim.

Planim neydi? Ozel muayenehane acar en kotii saglam ¢ocuk takibi yaparim.

Tepkiler:

1. Highir yer devlet giivencesi gibi olmaz

2. Endokrin uzmani olarak kadro bulmak zor; tani koydugun hastaya rapor ¢ikaramazsin
3. 'title'in yok, hoca degilsin; hasta neden sana gelsin?

4. Bursa da seni kimse tanimiyor, hasta portfdyiin yok.

5. Endokrin hastasi goremezsin
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SUREG:

istifa etmeden birkag hafta dnce bir 6zel hastane ile goriistiim. Bursa'da agilacak yeni bir hastane icin ¢ocuk yan dallari
biinyelerinde bulundurmak istediklerini soylediler. 0 zamana kadar baska bir subelerinde pediatri kadrosu ile ¢alisabilirdim.
Bursa'da biraz taninip 6zel sektorii 6grenene kadar mantikli bir secenek olarak goriindii. Hastane ile anlasma yaptim. izin
icin bagvurdular ve yanit: Yandal uzmani oldugum igin ana dal kadrosunda ¢aligsmama izin vermediler.

Yan dal uzmani ana dal uzmanhginda gahigabilir miyiz?

Tipta Uzmanlik Kurulu'nun 19.01.2019 tarih ve2019/1175 K sayil kararinda “Sonug olarak; bir ana dal uzmaninin kazanmis
oldugu mevcut yetkinlik ve yetkileri bu ana dalin yan dallarinin varligi nedeniyle degismez. Yan dal uzmani, mensubu oldugu
ana daldan kaynaklanan biitiin yetki ve sorumluluklara ana dal uzmanlik egitimi ile ilgili gorev ve yetkileri de kapsayacak
sekilde sahip olmaya devam eder; ek olarak uzmanlastigi yan dal alaninda, aldigi egitimden kaynaklanan ek yetki ve
sorumluluklar ile bazi is ve islemlerde daha ileri diizeyde yetkinlik kazanir” denilmektedir.

Ozel Hastaneler Yonetmeligi'nin 19. Maddesinin ikinci fikrasindaki “Yan dal uzmanligi bulunan ise, ancak kurulusun o yan
dal uzmanhginda kadrosu bulunmasi halinde baslatilabilir” “ yan dal uzmanli§i bulunanlar Bakanlik¢a planlama amaciyla
olusturulan komisyonlardan goriis alinarak ana dalda baslatilabilir.”

Benim ozel hastaneye bagvurum; komisyon tarafindan uygun goriilmeyerek red edildi. Bu durumla ilgili emsal kararlar ve
mahkeme karari ile ana dalda ¢alisma izni alan hekimler oldugu icin bir avukata vekalet vererek dava siirecini baslattim.
Dava ne zaman goriilecek zaman belirsiz ve ben 2 aydir evdeyim=maas alamiyorum.

B PLANI: MUAYENEHANE ACALIM.
Muayenehane siireci: Once bir muayenehane bulup hazirliklar yapmak gerekiyor.
Muayenehanelerin tagimasi gereken asgari tesis, hizmet ve personel standartlarina iliskin sartlar

a) Hekim calisma odasi/hasta muayene odasi: Muayenehanede, 8 metrekare hekim calisma alani ve 8 metrekare hasta
muayene alani olmak iizere en az 16 metrekare kullanim alanina sahip, yeterli sekilde aydinlatilan ve havalandirilan hasta
muayene odasi ayrilir. Hasta muayene odalarinda uzmanlik dalina uygun arag, gereg ve donanim ile hasta muayene masasi,
soyunma boliimii ve lavabo 3 bulunur. Bu boliimde, hasta mahremiyetini ihlal etmeyecek ve uygun sartlarda muayeneyi
temin edecek sekilde ses, goriintii ve gliriiltli agisindan gerekli diizenlemeler yapilir.

b) Hasta bekleme salonu: Kullanim alani en az 20 metrekaredir. Bekleme salonu sekreter hizmet alani olarak da kullanila-
bilir.
¢) Tuvalet: Oziirliilerin de kullanimina uygun sekilde diizenlenmig tuvalet bulunur. Tuvalet, bekleme salonuna koridorla bag-

lantilidir ve icerisinde acil gagn sistemi bulunur. Tuvalet icerisinde el yikama boliimii ve gerekli hijyen sartlarini saglayacak
malzemeler bulundurulur.

¢) Arsiv birimi: Saghk kayitlarinin tutulacag), dosyalama, verilerin toplanmasi ve istatistiki degerlendirmeler ile resmi kurum
ve sigorta kurumlarina yapilacak bildirimlerin hazirlanmasi gibi ¢alismalarin giivenli bir sekilde yapilabilecegi bir biiro veya
boliim bulundurulur.

d) Pansuman ve acil miidahale boliimii/odasi: En az 10 metrekare kullanim alanina sahip olmasi gerekir. Acil miidahaleler
icin gerekli olan acil seti bulundurulur. Acil setinde; ambu, laringoskop, endotrakeal tiip bulundurulmasi gerekir. ilaclar,
muayenehane iginde siirekli hazir bulundurulur ve kolay ulasilabilir bir yerde olur.

e) Asansor ve merdivenler: Girig katta olmayan muayenehanelerin bulundugu binada, hastanin tekerlekli sandalye ile gi-
rebilmesini saglamak amaciyla, girisi en az 80 santimetre genisliginde asansor olmasi gerekir. Merdivenin gerektiginde
sedye ile hasta tasinmasina imkan saglayacak sekilde, basamak yiiksekligi 16-18 santimetre, basamak genisligi 30-33
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santimetreyi saglamak kaydiyla merdiven ve sahanhgin genisligi en az 1,30 metredir. Merdiven basamak yiiksekligi 6ziirli-
lerin ¢ikisini zorlagtirmayacak sekilde diiz bir satihla bitirilir, muayenehanenin girisi, zemin seviyesinde degilse %8 egimli
rampa yaptirilir.

f) Kapilar: Hasta kullanimina ait tiim kapilar sedye ve tekerlekli sandalye gegisine uygun olacak sekilde en az 110 santi-
metre genigliginde olmasi gerekir.

g) Aydinlatma ve isitma: Hastalarin ve personelin kullandigi biitiin alanlar uygun bir sekilde havalandirilir ve yeterli giin
1s1§1 ile birlikte enerji kaynaklarindan yararlanilarak bu kullanilan alanlarin aydinlatilmalari saglanir. Biitiin alanlar kullanim
saatleri boyunca 22-24 oC araliginda olacak sekilde isitilir/sogutulur. Muayenehane igerisinde ortama gaz ve duman vere-
bilecek 1sitma araclari kullanilamaz.

gd) Personel: Muayenehanede en az bir saglik personeli istihdam edilir.
h) Kayit ve bildirim: Bakanlik¢a istenecek tibbi kayitlar, belirlenen formata uygun sekilde ve belirli araliklarla gonderilir.

1) Atiklar: Tibbi atiklar ve ¢opler hakkinda 22/7/2005 tarihli ve 25883 sayili Resmi Gazete'de yayimlanan Tibbi Atiklarin
Kontrolii Yonetmeligi hiikiimleri uygulanr.

i) Bebek emzirme ve bakim odasi: Kadin hastaliklari ve dogum ile cocuk 4 hastaliklari uzmanlarinin muayenehanelerinde
icinde lavabosu bulunan asgari 5 metrekarelik bebek emzirme ve bakim odasi bulunur.

Dosya hazirlayip saglik miidiirliigiine basvuruda bulunuyoruz.
Dosyada yer almasi gereken belgeler:
1. Muayenehanenin agiligina iliskin bagvuru dilekgesi ve muayenehanenin faaliyet gosterecegi adresi

2. Muayenehanenin oda esasinda biitiin mekanlarinin ne amagla kullanilacagini gosterir en az 1/100 6lgekli ve Miidiirlik
tarafindan yerinde bizzat goriilerek dogrulugu onaylanmis plan ornegi

3. Muayenehane agacak olan tabibin diplomasinin ve varsa uzmanlik belgesinin Miidirliikge tasdikli sureti ile iki adet
vesikalik fotografi

4. Muayenehanede kullanilacak ve bulundurulmasi mecburi asgari tibbi malzeme 6 ve donanim ile ilag listeleri dikkate ali-
narak hazirlanmis, Midirliik tarafindan yerinde bizzat goriilerek dogrulugu onaylanmis asgari arag-gerec ve ilag listesi

5. Binanin yapi kullanma izin belgesinin asli ya da miidiirlik¢e onayl sureti
6. Binanin, ilgili mevzuata gore alinmis depreme dayaniklilik raporu

7. Binada, ilgili mevzuata uygun sekilde yangin igin gerekli tedbirlerin alindigini, tesisatin kuruldugunu ve binanin bu agl-
dan uygunlugunu ayrintili olarak gosteren ve yetkili merciden alinan belgeyi

8. Calisan personelin is sozlesmesi ve Sosyal Giivenlik Kurumu kaydi

9. Tibbi Atiklarin Kontrolii Yonetmeligine gore diizenlenmis tibbi atik raporu ve tibbi atiklarin bertarafi icin ilgili kurumla
yapilmis sozlesmeyi.

Basvuru yapildiktan sonra 4 kez denetlemeye gelip miidiirliik izni ile muayenehane agiliyor. (Bekleme siirem 3,5 ay)

Muayenehane siirecinde; tetkiklerimi 6zel hastanede yaptirdim. Yatirmam gereken hastayi dis doktor olarak o hastanede

yatirdim. Testleri de yatarak hastanede yaptirdim. Siire¢ yaklasik 7 ay siirdli; Yeni hastanede acildiktan sonra tekrar bas-

vuru yapildi. Bu sefer dnce ana dalda ¢aligma izni verildi. ( farkli bir komisyon bu sefer uygun gordii. Bir onceki bagvurumla
ilgili dava daha goriilmemis, tarih bile verilmemisti.)
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Ana dalda ¢alisirken endokrin uzmani olarak ne yapabiliriz?

Puberte icin ilag raporu ¢ikarabiliyoruz. Biiyiime hormon raporu ¢ikaramiyoruz. Endikasyon digi bagvuru yapabilir miyim
onu bilmiyorum.

Yaklasik 4 ay kadar pediatri uzamani olarak galistim. (Mevcut hakkin gasp edilmis gibi hissediyorsun.) Sonrasinda yan
dalda galigmam i¢in izin ¢ikti. Su anda yan dal uzmani olarak kadrolu 6zel hastanede galigiyorum.

Ozel hastanede;
Farkli yonleri:

1. Endokrin poliklinigine siirekli yesil alan agan pediyatri hekimleri 6zelde ¢alisinca mevcut hastalarini yonlendirmek iste-
miyorlar. ‘benim takipli hastam’

2. Taninirh@i artirmada ‘sosyal medya’ kullanimi

Avantajli yonler ;

1. Muayene siirem 30 dakika, istersem bu siireyi 1 saate de ¢ikarabiliyorum.
2. Istedigim her tetkiki yapabiliyorum.

3. Nobet tutmuyorum

4. Galismaya basladigim 1 yildir hastalarla tartisma (heniiz) yagamadim

5. Hastalarim daha isbirlikgiler

Dezavantaijlar:
1. Hastalar ikna etmek i¢in en az 30 dk konugmam lazim

2. Endikasyonun disina gikmak igin bazi hasta ailelerinin yogun talebi var ( 6zele geldik biiylime hormonu baslanir heral-
de)

3. Gerekli testlere maliyet yiiziinde yaptiramayan hastalar
4. Endokrin uzmani olarak galigsmak icin yaklasik 9 ay miicadele vermem gerekti.
5. Ekibim yok. Diyetisyen diginda diyabet hemsirem yok. Egitimleri kendim veriyorum.

6. Endokrin testleri ile ilgili personel bilgili degil. Diizeni kurana kadar egitim verip testleri sizin kontroliiniizde yapmalari
gerekiyor.

7. Muayeneden aldiginiz ticretin1/3 ‘linii siz aliyorsunuz

istekler:
1. Ozelde caligmak igin yasal diizenlemeler ile ilgili daha gok bilgilendirmeye ihtiyacimiz var

2. Uzman oldugumuz halde hakkimizin gasp edilmesi dniindeki engelin kaldirilmasi igin yasal bagvuru yapilmasi gerekti-
gini diistinliyorum.
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Aldosteron Sentez ve Etki Bozukluklari
Dr. ihsan Turan

Cukurova Universitesi Gocuk Endokrinloji Bilim Dali

Renin-anjiyotensin-aldosteron sistemi, sodyum, potasyum, kloriir, hidrojen iyonu ve su metabolizmasini diizenlemek igin
kritik ©neme sahiptir. Bu adrenal steroid hormonu, sodyum ve potasyum atiiminin aktif taginmasini uyarmak igin minera-
lokortikoid reseptorii araciligiyla iglev goriir.

Hipoaldosteronizm, yetersiz aldosteron iiretimi ya da aldosteron direnci ile iliskilidir. Aldosteron defekti olan hastalar tipik
olarak gelisme geriligi, kusma, hiponatremi, hiperkalemi ve metabolik asidoz gibi benzer semptom ve bulgularla basvurur-
lar. ilk bagvuru sirasinda ayirict taninin genisligi ve eslik eden Adrenal (kortizol iiretim) yetersizliginin olasi varli§i yiiksek
oranda yanlig ve geg taniya neden olabilir. Bu nedenle literatiirde bildirilen bir ¢ok izole alodsteron defekti tanili olgu ilkin
yanlis yani almasi ya da dogru taninin maskelenmesi ile on plana ¢ikar. Edinilmis bobrek fonksiyonu hastaliklari ve gok
sayida genin patojenik varyantlari, aldosteron aracili mineral homeostazini olumsuz etkileyebilir. Primer hipoaldosteronizm
genel olarak aldosteron sentaz eksikligine bagli yetersiz iiretim ile karakterizedir. Pseudohipoaldosteronizm (PHA) ise
genetik gecisli primer ve gegici sekonder tip olarak ikiye ayrilir. PHA aldosteron direnci nedeniyle plazma renin aktivitesi ve
aldosteronun normalin iistiinde degerlerde goriilmesi ile karakterizedir. Sistemik Tip 1 PHA SCNN7A, SCNN1B ve SCNN1G
patojenik varyantlari nedeniyle goriiliir ve gok agir tekrar eden hayati tehdit edici su ve tuz kaybi ataklari ile karakterizedir.
Nefrojenik Tip 1 PHA nispeten daha ilimh {i¢ yasindan sonra kendini sinirlayan ancak yine ozellikle kiigiik yaslarda su ve
tuz kaybi, gelisme geriligi ile prezente olur. PHA Tip 2 ise diger adiyla Gordon sendromu olarak anilir ve dort farkli gendeki
patojenik varyantlarin sonucunda goriilir.

Benzer bulgu ve semptomlarla prezente olan aldosteron defekti bulunan olgularin dikkatli sekilde klinik ve biyokimyasal
olarak degerlendirilip dogru tani almasi olgularin yonetimi igin onemlidir. Molekiiler genetik analizlerle taninin dogrulana-
bilmesi olgularin yonetimini olumlu yonde desteklemektedir.
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GOCUKLUK GAGINDA BESLENME YETERSIZLiGi, ENTERAL BESLENME DESTEGI KIME NE ZAMAN?
Dr. Aysun Ata

Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

Girig: Enerji ve besin alimindaki yetersizlik, fazlalik veya dengesizlik durumu malnutrisyon olarak tanimlanmaktadir. Mal-
nutrisyonun beslenme yetersizligi olarak siniflanan alt grubunda kullanilan tanimlarda; diisiik kiloluluk, yasa gore agirlik SD
-2 altinda olmasi; bodurluk, yasa gore boy SD -2 altinda olmasi; zayiflik ise boya gore agirlik SD -2 altinda olmasidir. 5 yas
usti cocuklarda beslenme yetersizligi tanimi viicut kitle endeksi ile degerlendirilirken, daha kiigiik cocuklarda boya gore
agirhk dikkate alinmaktadir. Yasa gore boy SD -2 altinda olan gocuklarda ise kronik beslenme yetersizliginin oldugu kabul
edilmektedir.

Beslenme yetersizligi; 5 yas alti cocuk 6liimlerinin yarisindan sorumlu tutulmaktadir (1). Yapilan galismalarda malnutrisyo-
nu olan gocuklarin 11 yasina ulastiklarinda zeka puanlarinda 15,3 puan diisiikliik gosterilmistir (3). 8 yasinda boy kisalig
olan ve 15 yasinda boyda yakalama yapan gocuklarda ise matematik ve kognitif skorlarinda iyilesme gozlemlenirken;
yakalama yapamayanlarin kognitif fonksiyonlari ayni seviyede kalmistir. Sonugta diinyada %22 ¢ocugu etkileyen bodurluk,
kronik malnutrisyonun bir gostergesi olarak, ciddi bir saglk tehdidi olmaya devam etmektedir (3). Beslenme yetersizligi sa-
dece gelismekte olan llkelerin sorunu olarak diisiiniilse de; geligmis iilkelerde de birgok malnutrisyon vakasi goriilmekte,
ancak hastaligin yeterli taninamamasi ve bu konuyla ilgili yeterli arastiriima yapilmamasi nedeniyle sikligi net bilinmemek-
tedir. “Gizli aghk” adi verilen, malnutrisyonun bir kolunu olustiran vitamin ve mineral eksikliginin tiim diinyadaki sikhiginin
% 56 oldugu tahmin edilmektedir.

Sonug

Cocuk endokrinoloji pratiginde boy kisaliginin hala basi ceken nedenlerinden olan yetersiz beslenmenin hekimlerce tanin-
masi ve uygun tedavisi gerekmektedir. Ulkemiz sartlarinda malnutrisyona yol actigi gosterilen bircok nedenin (6r: anne
yasl, dogum kilosu, annenin egitim diizeyi, cocuk sayisi vb.) degistirilememesi nedeniyle, tedavide enteral beslenme iiriin-
lerinin tercih edilmesi 6nem tagimaktadir. Malnutrisyonun tedavisi sayesinde hem boyda uzama goriiliirken, hem de erigkin
donemde bulasici olmayan hastaliklarda azalma, iiretkenlikte artis ve bireyin kognitif fonksiyonlarinda ilerleme olacagi goz
oniinde bulundurulmahdir.
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Cinsiyet Belirleme Komisyonu Olusturulmasinda Yasal Diizenlemeler
Dr. Necmi Gekin

Cukurova U. Tip F. Adli Tip AD

Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi cinsiyet gelisim bozuklugu olgularinin degerlendirildigi komisyona (Cinsiyet Arastirma
Komisyonu “CAK”), 1997 yilindan itibaren Adli Tip AD'ni temsilen katiimaktayim. Bu kapsamda goriislerimi aktarmaya
calisacagim.

Tiirk Dil Kurumu sozltgiinde “adli” kelimesi adaletle ilgili, Adli Tip ise; hekimligin hukuku ilgilendiren konularda ¢alisan bilim
dali olarak tanimlanmaktadir. Adli Tip; hukuki sorunlarin ¢oziimiinde goriigiine bagvurulan tip uzmanlhk dahdir. Tip Bilimleri
icerisinde hukukla en yakin iliskide olmasinin etkisiyle Adli Tip Uzmanlarina zaman zaman hukukgu gibi yaklasiimaktadr.
Oncelikle olmasi gereken Tip Fakiilteleri-Egitim Hastaneleri biinyesinde saglik hukuku egitimi almis bir hukukgunun gérev-
lendirilmesidir.

Tiirk Dil Kurumu sozliglinde rapor “Herhangi bir iste, bir konuda yapilan inceleme, arastirma sonucunu, diigiinceleri veya
tespit edilenleri bildiren yazi”, alanimiza 6zgii ise “Hastaligin tanisi, hastanin dinlenme durumu vb.ni gosteren, doktor veya
doktorlar kurulu tarafindan verilen yazi” seklinde tanimlanmaktadir. Rapor tiirlerine bakildiginda; tek hekim tarafindan di-
zenlenen raporlar (Durum bildiren, sporcu olabilir, ...), sadlik kurulu raporlari (ise giris, silah ruhsati alma, durum bildiren,
engellilere verilen haklardan yararlanabilme, bedensel-ruhsal kayiplarin saptanmasi, ...), ii¢ uzmanh saglik kurulu raporlari
(Durum bildiren, saghk mazeretinin tespiti,..), adli raporlar baslklarinda olduklari goriilmektedir. Bugiin konusulan konu-
muzla ilgili diizenledigimiz belge, saghk durumunu “kigilerin mevcut tibbi durumlarina iliskin muayene, tetkik ve degerlen-
dirmelerinin tutanak haline getirilmesini” bidiren saglk kurulu raporu olarak nitelenebilir. Bu belge tani ve tedavi ile ilgili
bilgileri igermesi yani sira hukuki iglemler (Niifus kaydinda cinsiyet diizeltme iglemi) icin de kullanilabilir.

Hekimlerin mesleki uygulamalari ve sorumluluklari arasinda rapor yazma yetkisi ve sorumlulugu vardir. ilgili yasal diizen-
lemelere bakildiginda; 1219 sayili kanunun 13. Maddesi “Bir sahsin ahvali bedeniye ve akliyesi hakkinda rapor tanzimine
munhasiran bu kanunla icrayl sanata salahiyeti olan tabipler mezundur.”, 38 sayili tababeti adliye kanununun 2., 3. ve 4.
maddelerinde “Fakiilteden mezun olma, diploma sahibi olma ve mesleklerini yapabilme” ile ilgili diizenlemeler yer almak-
tadir. Adli konularda goriis istendiginde tanim “Bilirkisilik”, gorev, yetki ve sorumluluklar Ceza Muhakemesi Kanunu 62-73.
maddelerinde yasal karsiligini bulmaktadir.

Sonug olarak; bir kisiyi muayene etme ve bununla ilgili belge diizenleme yetkisi yalnizca hekimlere verilmektedir.

Saglik raporlarinin nasil diizenlenecegi ile ilgili yonerge (Saglik raporlari usul ve esaslari hakkinda yonerge 10.10.2020 ve
09.09.2021 dedgisiklikleri ile) uyarinca raporlarin diizenlenmesi gerekmektedir. Durum bildiren bir saglk kurulu raporunda
olmasi gereken basliklar; kimlik bilgileri, muayene bulgulari, tetkik ve konsiiltasyon sonuglari, tani, karar ve ilgili uzmanlarin
imzasidir.

Bir heyet halinde karar vermenin amaci; karar vermenin zor oldugu, farkh goriis ve yaklagimlarin oldugu durumlarda ¢ocu-
gun yiiksek yararina olacak en dogru karara ulagmayi saglamaktadir. Ayrica, ileride ortaya ¢ikabilecek hukuksal sorunlari
engellemek ve sorumlulugu paylagsmaktir. Diizenlenecek rapor ile de bilgi ve goriislerin kayda gecmesi de saglanmaktadir.
Olgu heyette yer alan uzmanlik alanlarinda gerekli muayene, tetkikler ve degerlendirilmeleri yapilmalidir. Sonrasinda heyet
uyeleri bir araya gelip birlikte olguyu tartigarak son karari vermelidir. Konsiiltasyonlarin alinarak rapor diizenlenmesi her
zaman istenen amaca ulasiimasini saglamamaktadir. Birlikte degerlendirmek kiimdilatif etki saglamaktadir.

Bir hekimin diizenledigi hangi belgeler hukuka konu olabilir sorusuna cevap vermeye ¢alismak uygun olacaktir. Buna ge-
nel gergevede, hekimlik uygulamalarimiz sirasinda diizenledigimiz tiim belgeler (tani-tedavi-tetkik ile ilgili belgeler “hasta
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wepy

dosyasiicerigi”, adli raporlar, caligabilirlik-istirahat raporlari, ilag-tibbi malzeme-bakim ve destek malzeme receteleri, Saglik
kurulu raporlari (durum tespiti), Adli raporlar, ...) demek yanlis olmayacaktir. Diizenlenen tiim tibbi evragin hukuki ve cezai
sorumluluk dogurabilecegi bilinciyle, mutlaka muayene sonrasi ve kurallarina uygun diizenlenmesi gerekmektedir. Ayrica
hukuka konu olan olgularla ilgili goriis verirken, yapilan isin mesleki bilgiler 1s1§inda taniklik oldugu unutulmamalidir.

Diizenledigimiz tibbi belgelerle ilgili usulsiizlik ya da bir takim suglamalar sonrasi yapilacak yargilama esnasinda, su-
cun islenis sekli ve suga katilma durumuna gore; gergeklesmis sugu gizlemek igin bir baska sug islemek, gorevi kotiiye
kullanma, gorevi ihmal, memurun 6g§rendigi sucu ilgili makama bildirmemesi, faili saklamak, sugun delillerini yok etmek,
sorusturmayi yanlis yone sevketmek, evrakta sahtecilik, gibi yasa maddeleri isletilebilecektir. Konuyla ilgili iki madde asa-
gida aktariimistir. Bir 6rnek verecek olursak; hasta olmadan-muayene edilmeden-goriilmeden diizenlenen bir regete resmi
belgede sahtecilik sugundan yargilanma sebebidir.

Resmi belgede sahtecilik

Madde 204- (1) Bir resmi belgeyi sahte olarak diizenleyen, gergek bir resmi belgeyi baskalarini aldatacak sekilde degistiren
veya sahte resmi belgeyi kullanan kisi, iki yildan bes yila kadar hapis cezasi ile cezalandirilir.

(2) Gorevi geregi diizenlemeye yetkili oldugu resmi bir belgeyi sahte olarak diizenleyen, gergek bir belgeyi baskalarini alda-
tacak sekilde degistiren, gercede aykiri olarak belge diizenleyen veya sahte resmi belgeyi kullanan kamu gorevlisi ii¢ yildan
sekiz yila kadar hapis cezasi ile cezalandirihir.

(3) Resmi belgenin, kanun hiikmii geregdi sahteligi sabit oluncaya kadar gegerli olan belge niteliginde olmasi halinde, veri-
lecek ceza yarisi oraninda artirhr.

Resmi belge hiikmiinde belgeler

Madde 210- (2) Gergege aykin belge diizenleyen tabip, dis tabibi, eczaci, ebe, hemsire veya diger saglik mesledi mensubu, ii¢
aydan bir yila kadar hapis cezasi ile cezalandinlir. Diizenlenen belgenin kisiye haksiz bir menfaat saglamasi ya da kamunun veya
kisilerin zararina bir sonug dogurucu nitelik tagimasi halinde, resmi belgede sahtecilik hiikiimlerine gore cezaya hiikmolunur.

Mesleki uygulamalarimizla ilgili sorumluluklarimiz konusunu basliklar halinde vermek istiyorum. Hasta-hekim iligkisi kuruldugu
anda, bir vekalet sozlesmesi kuruldugu kabul edilir. Bu s6zlesme iginde; sadakat borcu, sir saklama (TCK 136-137), 6zen borcu,
aydinlatma, tedavinin bizzat yiritiilmesi borcu, bilgi ve belgeleri kayda gegirme ve saklama borcu, bilimsel gegerliligi kabul
edilmis giincel ve en uygun tani-tedavi yontemlerini segme-uygulama, tibbi standartlara uyma, bulunmaktadir. Hekimlik sonucu
garanti eden bir meslek degildir. Uygulamada sorumlulugu belirleyen, istenen olumlu sonucu almak igin tibben gerekenin yapilip
yapiimadigidir.

Bilgi ve belgelerin kayda gegirilmesi-saklanmasi (hasta dosyasi/hasta kartlari/takip belgeleri/adli raporlar/tetkik sonug ve ra-
porlari) hekimler igin zorunlu oldugu kadar koruyucudur. Tibbi uygulama ve yaklasimlarin degerlendiriimesi siirecinde basvuru-
lan, kararlara dayanak olusturulan, tani-tedavi siiregleri, yaklasim ve yapilan/yapilmayanlarin ortaya konmasinda en 6nemli rolii
oynayacak olan yazili tibbi evraktir. Bu nedenle arsivleme dnemlidir ve kurumlarin sorumlulugundadir.

Tibbi islemlerin hukuka uygunluk sartlarindan da bahsedilmesi uygun olacaktir. Miidahaleye kanunen izin verilmis olma-
sI, miidahalenin yetkili kisiler tarafindan yapilmasi, miidahalenin belli amaglara ydnelik (endikasyonu) olmasi, hekimin
yasadan dogan bir hakkini kullaniyor ve bunu da tip bilimince kabul gérmiis giincel ilke ve kurallarina uygun olarak ger-
ceklestiriyor olmasi ve en 6nemlisi hastanin/hasta yakininin bilgilendirilmis rizasinin varhdi, tibbi miidahalelerin hukuka
uygunlugunu saglayan nedenlerdir.

Acilan davalar, kazanmak adina gogunlukla sekli eksiklikler iizerinden yiiritiilmektedir. Bu kapsamda bilgilendirilmis riza
(Aydinlatiimis onam) iizerinde biraz durulmasi gerekmektedir. Bu baslikta iki kavram s6z konusudur; bilgilendirme ve riza.
Riza kisminda pek problem olmamaktadir. Riza gosteriimese muayene edilemezdi, ilaci kullanmazdi, enjeksiyon igin yat-
mazd, ameliyat kiyafetlerini giymezdi denebilir. Ancak, hukuka uygunluk icin rnizanin bilgilendirilme sonrasi alinmig olmasi
gerekmektedir. Bilgilendirilmenin yapildiginin ispati hekimden istenmektedir. Bu nedenle yazili onam formlar olusturul-
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mustur. Matbu formlarin gegerli olmadigi kabul edildiginden hazirlanmig onam formuna tibbi 6zgegmisi ile ilgili birkag
ciimle eklemek (Dosyasinda olmakla birlikte) formun kisiye 6zel oldugunu ispata yardimci olacaktir. Bu formda tani ve
tedavi ile ilgili klasik bilgiler, 6zellikle olasi olumsuz sonugclar yer almaldir. Alt kisimda hasta/hasta yakini tarafindan el
yazilan ile “bilgilendirildim, anladim” seklinde birkag climle, isimleri ve imzalari olmalidir. Bilgilendirmeyi hekimi ya da
esdeger hekimi yapmalidir. Cerrahi islemlerde bilgilendirme sonrasi onam en az 24 saat once alinmalidir. Hasta haklari
yonetmeliginin 24. maddesinde hasta kiiciik ise veli veya vasisinden izin alinacagi belirtilmektedir. Cocuk Koruma Kanunu
3. maddesinde “Cocuk; daha erken yasta ergin olsa bile 18 yasini doldurmamis kisidir”. denmektedir. Yapilacak islemin
acilligi, agirhgr cocugun ayirt edebilme yetenegi, tibbi miidahalede ¢ocugun rizasini degerlendirmede dikkate alinmakta-
dir. Kanuni temsilcisinin yaninda 12 yasini bitirmis ¢ocuklardan da onam formunda el yazilari ile onamlari yer almalidir.
Fonksiyonlar ve yasami tehdit eden acil olgularda riza var kabul edilir ve gocugun yiiksek yararina olacak islemler yapilir.
Aciliyeti olmayan durumlarda gocugun riza gostermedigi islemler yapilamaz, gocugun rizasi gereklidir. Anne ve babanin
tibbi miidahale konusunda ortak kararlari gereklidir. Anlagilamadigi durumlarda gocugun yararina olan karar dikkate alinir.
Kanuni temsilci izin vermedigi ya da tedaviye uyum saglamadigi ve tedavinin gerekli oldugu durumlarda ¢ocuklar igin bu-
lunduklari il Bagsavciliindan acil saglik tedbiri istenmesi (Cocuk koruma kanunu madde 5/d, Medeni Kanun 346 ve 487.
Maddeleri) uygun olacaktir. Kurallari gergevesinde diizenlenen onam belgesi, ileriki yillarda gocugun memnuniyetsizligi
(Dava acilmasi) durumunda en biiyiik koruyucu olacaktir. Cocuk adina anne-babanin ya da vasisinin karar verme hakki
nedeniyle onlarin onayiyla iglemin yapildi§inin belgelenmesi 6nemlidir.

Alti gizilmesi gereken yapilan islemin, saglik durumunun tespiti ve gocugun cinsiyetinin ortaya konmasi oldugudur. Bu ger-
cevede yapilan iglemin bir cinsiyet degisikligi olarak algilanmasina yol agilmamalidir. Cinsiyet degisikligi ile ilgili dlizenleme
Tiirk Medeni Kanunu 40. Maddesinde yer alir ve konumuzla ilgisi yoktur.

Saglik Kurulu heyetinin aldigi karar, mevcut cinsiyetin tespiti ve bu kapsamda planlanan-yapilacak tedavinin gergevesinin
cizilmesidir. Cocugun muayene ve degerlendirilmesinde gorev alanlar icin agir sorumluluk ve sonuglari oldugundan tip
biliminin giincel ve gecerli bilgi ve uygulamalari igerisinde, belgeleyerek islemler yapilmalidir.
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Periferik Puberte Prekoks
Dr. Can Aydin

21 aylik erkek hasta peniste biiyiime ve genital bolgede killanma sikayeti ile basvurdu

Hikayesinden; son 2-3 ay icerisinde peniste biiyiime ve genital killanmanin fark edildigi, boyunda hizli uzama oldugu ve
yiizde sivilcelerinin bagladigi 6grenildi.

Ozgegmisinden; prenatal dénemde annede ilag kullanimi, radyasyon maruziyeti olmadigi, 38 hafta, NSVD ile 3600 gr dog-
dugu, dogar dogmaz agladigi, morarmasinin olmadidi, anne yanina verildigi, sarilik gegirmedigi ve fototerapi almadig,
gelisimsel motor basamaklarinin zamaninda oldugu 6grenildi.

Soyge¢misinden; anne baba arasinda akrabalik olmadidi, ailenin ikinci ¢ocugu oldugu, ailede bilinen sistemik hastalik
oykiisl bulunmadigi 6grenildi.

Fizik muayenesinde; viicut agirhigi: 16.5 kg (99.2p, 2.4 SDS), boy: 97 cm (99.8p, 2.9 SDS), viicut kitle indeksi: 17.5 (0.58
SDS), kan basinci: 95/55 mm/Hg. Genel durumu iyi, cilt muayenesinde deri turgoru normal, petesi, purpura, ekimoz yoktu.
Bas boyun muayenesinde sac-sagli deri, bilateral dis kulak yolu, kulak zarlari, orofarenks, tonsiller dogal, LAP yok, tiroid
nonpalpabl, trakea orta hatta, pupiller izokorik, 151k refleksi bilateral pozitifti. Genitoiiriner sistem muayenesinde, pubik
killanma tanner evre:2, gerili penis boyu: 7 cm, her iki testis skrotumda ve 1'er ml, aksiler killanmasi yoktu. Solunum siste-
mi muayenesi ve kardiyovaskiiler sistem muayenesi dogaldi. Batin rahat, normal bombelikte, defans-rebound yok, barsak
sesleri normoaktif, hepatosplenomegali yok, norolojik muayenesi dogaldi.

Laboratuvar: Testosteron> 35 nmol/L, FSH: 0.08 mIU/mL, LH: 0.06 mIU/mL, DHEAS: 105 pg/dL, androstenedion: 1.72
pg/L, sabah kortizol: 7.4 pg/dL, gece kortizol: 1.1 pug/dL, ACTH: 35 pg/mL, TSH:2,69 ulU/ml, sT4: 1,22 ng/dl, hemogram
ve biyokimya normaldi.

Goriintiileme:

Kemik yasi: 3.5 yas

Abdominal USG: Normal

Skrotal USG: Normal

Abdominal MR: Sol adrenal glandda nodiiler lezyon

Klinlik Seyir: Peniste biiyime ve genital killanma sikayeti ile getirilen hastanin yapilan tetkiklerinde gonadotropinlerin
baskil ve total testosteron diizeyinin yiiksek oldugu goriildii. Konjenital adrenal hiperplazi agisindan bakilan tetkiklerinde
170HP diizeyi normal, DHEA-S diizeyi ve androstenadion diizeyi normalin iizerinde oldugu goriildii. Diger siirrenal patolo-
jiler agisindan bakilan sabah ve gece kortizolii ile ACTH diizeyleri normal diizeylerde saptandi. Tiroid fonksiyon testleri,
biyokimya ve hemogram testleri normal saptandi. Kemik yasi 3.5 yas ile uyumlu olarak degerlendirildi. Testis timorii,
adrenal rest tiimori agisindan bakilan skrotal ultasonu normal degerlendirildi. Adrenal kitle, hiperplazi acisindan bakilan
abdominal ultrasonu normal degerlendirildi. Abdominal MR'da sol adrenal glandda nodiiler lezyon saptandi. Hasta cocuk
cerrahisine konsiilte edildi. Cocuk cerrahisi tarafindan laparoskopik adrenolektomi yapildi, sol adrenal bez tiimérle birlikte
cikarildi. Timor ¢api 3.9 cm idi, kapsiil ve vaskiiler invazyon, eksraadrenal doku invazyonu veya nekroz saptanmadi. Alinan
materyal patolojiye gonderildi. Histopatolojik olarak adrenokortikal adenom tanisi dogrulandi. Postoperatif kortizol ve
ACTH ol¢timleri normal oldudu igin steroid tedavisi verilmedi. Postopretatif 3. giinde taburcu edildi, 20. giinde testosteron
seviyesi 0,15 nmol/L, 102. giin: 0.18 nmol/L ve 330. giin: 0.19 nmol/L saptandi. Postoperatif 3. ayda sesteki kalinlasma ve
aknelerde diizelme oldu. Son kontrolde 35 aylik olan hastanin batin ultrasonu normaldi, niiks, metastaz, santral PP agisin-
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dan takipleri devam ediyor.
Tanilar:

- Periferik Puberte Prekoks
- Adrenokortikal Adenom
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Gocukluk Gagi Ekzojen Obezite Tedavisinde Yeni Ajanlar ve Bariatrik Cerrahi

Dr. Tarik Kirkgoz

Obezite biyolojik, gelisimsel, davranigsal ve cevresel faktorlerin etkilesimi sonucu viicuttaki yag oranindaki asiri artisi
ile ortaya ¢ikan, hem iilkemizde hem de diinyada giderek artan bir saglhk sorunudur. Tedavisi gii¢ oldugu i¢in saghkli ¢o-
cuklarda asiri kilo aliminin engellenmesi, obez olgularin ise etiyoloji, komplikasyonlar ve uygun tedavi sekilleri agisindan
degerlendirilmesi oldukga 6nemlidir. Obezitesi olan genclerde yasam beklentisinin azalmasi, obezitenin metabolik [bozul-
mus glikoz toleransi ve diyabet, hipertansiyon, dislipidemi, alkolsiiz yagh karaciger hastali§i (NAFLD), vh.] ve metabolik
olmayan (kilo damgalamasi, alay etme, zorbalik, magduriyet, diisiik 6zgiiven, depresyon, beden imaji bozukluklari, yeme,
solunum ve ortopedik bozukluklar vb.) bozukluklar ile iligkisi nedeniyle, obezite tedavisinin en hizli sekilde baslanmasi ge-
rekmektedir. Son donemde yapilan ¢alismalarda 6zellikle siddetli obezitesi olan ergenlerde sadece yasam tarzi degisikligi
ile viicut kitle indeksinin degismedi§i saptanmasi ile yeni tedavi yaklagimlarinin gerekliligi ortaya gikmistir.

Cocuklarda ve ergenlerde yeni anti obezite ilaglarinin kullanimi; obezite yonetimini, hastalar ve hekimler igin daha kolay ve
siirdiilebilir hale getirmektedir. Bu ajanlarin uygun bigimde kullanimi klinik olarak anlamli iyilesme meydana getirmektedir.
Pediatrik obezite de 20 yili askin siiredir kullanilan orlistat ve fentermin disinda, eriskin obezitesinde de kullaniimaya bas-
lanan glukagon-benzeri peptid-1 (GLP-1) analoglari (Eksenatid/ Dulaglutid/ Liraglutid/ Semaglutid), fentermin, fentermin-
topiramat, bupropion- naltrekson ve lis-deksamfetamin onay almasi beklenen ilaglardir ve galismalara gore; kilo kaybinda
etkindirler. Bu ilaglarin ergenlik doneminde etkinligi, giivenligi ve uzun vadeli sonuglar hakkinda daha fazla arastirma
yapilmasi gerekmektedir. Bu nedenle, anti-obezite ajanlarinin ergenlik donemindeki kullanimi, hastanin bireysel durumu ve
ihtiyaclarina uygun olarak degerlendirilmeli ve yonetilmelidir.
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Anormal Uterin Kanama

Dr. Banu Nursoy

Uluslararasi Jinekoloji ve Obstetrik Federasyonu (FIGO), gebe olmayan bir kadinda siire, hacim, siklik ve/veya diizen agI-
sindan anormal olan uterus korpusundan kaynakli kanamayi tanimlamak igin anormal uterin kanama (AUK) teriminin
kullanilmasini 6nermektedir. Amenore, diizensiz araliklarla menstriiasyon (<21 giin veya >45 giin), uzun siiren kaanamalar
(>7 giin), agir adet kanamasi ve ara kanamalar AUK semsiyesi altinda incelenir.

Normal adet dongiileri

Menarstan sonraki ilk yillarda menstriiel sikluslar genellikle 21-45 giin arasinda dedgisir, yedi giin veya daha az siirer ve
glinde ortalama 30-40 mL kan kaybi olur. Dongtideki farkhhklar genellikle folikiiler fazin siiresindeki farkliliklardan kay-
naklanmaktadir. Luteal faz sabit bir sekilde 14 giin siirer. Genellikle ilk 3 yildaki sikluslar daha uzundur, yas ilerledikge
siklus stireleri kisalir. Menarsin 3. yilindan sonra sikluslar arasindaki siire yetiskinlerle benzerdir. Bu siire 21-35 giin olarak
bulunmustur.

Etiyoloji

AUB'nin etiyolojileri multifaktoriyeldir ve tani tedaviyi yonlendirir. FIGO Menstriiel Bozukluklar Grubu (FMDG) anormal uterin
kanamanin siniflandiriimasi igin PALM-COEIN (polip, adenomyozis, leiomyom, malignite ve hiperplazi, koagiilopati, ovula-
tuar disfonksiyon, endometriyal, iyatrojenik, heniiz siniflandirlimamis) yeni bir sistem onermektedir. PALM grubu yapisal
nedenleri analiz ederken, COEIN yapisal olmayan nedenleri analiz etmektedir. HMB'nin yapisal nedenleri adolesan yas
grubunda nadiren goriiliir.

Adolesanlarda menstriiasyonun ilk iki yil boyunca AUK'nin en yaygin nedeni, hipotalamik-hipofiz-over ekseninin olgunlas-
mamis olmasiyla iliskili olan anovulatuar sikluslardir

Tanisal Degerlendirme
AUB'den sorumlu nedenlerin dogru teshisi igin dikkatli bir tibbi 6ykii, sistematik fizik ve pelvik muayene yapiimalidir.
Oykii

Menarstan baslayarak, siklik, siire ve giinliik ped/tampon sayisi ve anormal kanama ataklarinin paterni dahil olmak iizere
hastanin regl oykiisii alinmalidir.Dogum kontrolii, partner sayisi, cinsel yolla bulasan enfeksiyonlar, onceki gebelik veya
kiirtajla ilgili cinsel dykii de bilinmelidir. Oykii ebeveynle birlikte ve ebeveyn olmadan alinmalidir. Ergenlik gagindaki kizlar
ozellikle cinsel olarak aktiflerse yalniz olmayi tercih edebilirler.

Ayrica sistemik hastaliklar, yakin zamanda veya ge¢miste kullanilan ilaglar ve aile oykiisii de dikkate alinmalidir.

Kolay morarma, burun kanamasi, kiiglik kesikler veya dis cerrahisi sonrasi uzun siireli kanama gibi olagandisi kanama
oykiisiiniin degerlendirilmesi istenir

Fizik Muayene

Fizik Muayene, nabiz 6lgiimii ve ortostatik hipotansiyon dahil olmak lizere hemodinamik stabiliteye odaklanmalidir. Viicut
agirligi, boy olgimii, guatr, hirsutizm, akne, erkek tipi sa¢ dokiilmesi, akantozis nigrikans, galaktore varligini arastirmayi
iceren sistemik fizik muayene dikkatle yapilmaldir.

Cilt morarma, hematom ve petesi agisindan incelenmelidir.

Ergenlerde yapisal lezyonlar ¢ok nadirdir, bu nedenle spekulum ile pelvik muayene her zaman endike degildir. Cinsel olarak
aktif ergenlerde spekulum veya bimanuel pelvik muayene kullanilabilir.

Non-invaziv pelvik ultrasonografi cogu vakada yeterlidir. Pelvik ultrasonografi endometrial kalinlik ve polikistik over varligi
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hakkinda da bilgi verir.
Laboratuvar Degerlendirme

Laboratuvar testlerinin amaci kanamanin siddetini belirlemek ve AUK'nin potansiyel etiyolojilerini arastirmaktir. ilk ba-
samak test tam kan sayimi, periferik kan yaymasi ve ferritin diizeyi, gebelik igin insan koryonik gonadotropin taramasini
icermelidir. Protrombin zamani, aktive parsiyel tromboplastin zamani ve fibrinojen. plazma von Willebrand faktor (vWF)
antijeni, VWF ve faktor VIII aktivitesi kanama bozuklugu riski tagiyan hastalardan istenmelidir. VWF, eksojen &strojen ile
normal arali§a yiikselebilir, bu nedenle eksojen dstrojenin kesilmesinden yedi giin sonra istenmelidir Adolesanda AUK, ka-
nama paternine, ykii ve muayene bulgularina bagh olarak hiperprolaktinemi, hiperkortizolemi, hiperandrojenizm ve tiroid
bozukluklari icin ileri laboratuvar testleri gerektirebilir.

AUK'nin degerlendirilmesinde tanisal goriintiilemenin yaygin olarak kullanilmasina ragmen, yapisal anormallikler ergenlik
cagindaki vakalarin ¢ok kiigiik bir boliimiinii olugturmaktadir.

Pelvik yapilarin ve polikistik overin degerlendirilmesi ve ilk tedaviye yanit vermeyen hastalarda pelvik ultrason ile goriintii-
leme yapilabilir

Tedavi

Anormal uterin kanamasi olan hastalarda yonetim, hastanin hemodinamik stabilitesinin degerlendirilmesi ile baslar, daha
sonra altta yatan nedenin belirlenmesi ve aneminin derecesine ve etiyolojisine gore tibbi tedavinin diizenlenmesi ile devam
eder

Tedavinin amaci kanamanin durdurulmasi, menstriiel dongiiniin yeniden saglanmasi ve yasam kalitesinin iyilestirilmesidir.
Hafif Anovulatuar Uterin Kanama

Hafif kanamasi olan ve hemoglobini normal olan kiz gocuklari igin gozlem yeterlidir.

Hemoglobin diizeyi 12 mg/dI'nin iizerinde olan hastalarda nonsteroid antiinflamatuvar ilaglar (NSAIi) kullanilabilir.

AUB'li ergenlerde demir eksikligi riski artmistir. Kanamaya bagli anemisi olan tiim hastalara oral demir replasman tedavisi
saglanmalidir. Tedavi olarak hormonal tedavi segilirse, olasi rejimler orta derecede anovulatuar uterin kanama igin olan-
larla aynidir. Kanamanin artmasi veya kanamanin devam etmesi gibi nedenler disinda hastalar li¢ ay sonra goriilmelidir.

Orta Derecede Anovulatuar Uterin Kanama:

Orta derecede anovulatuar uterin kanamada (hemoglobin >10 g/dL) endometriyal proliferasyonu kontrol etmek igin demir
takviyesine ek olarak hormonal tedavi gereklidir. Hormonal tedavinin dozu, tiirii ve uygulama takvimi biiyiik dl¢lide degi-
siklik gosterir.

Aktif kanamasi olmayan orta derecede AUB'li addlesanlar igin kombine oral kontraseptif ilaglar(OKS) veya sadece proges-
tin onerilebilir.

Aktif olarak kanamasi olan hastalar icin, en az 30 mcg etinil 6stradiol igeren kombine Gstrojen-progestin oral kontraseptif-
ler onerilir. Kanama durana kadar her sekiz saatte bir, ardindan 2 giin boyunca her 12 saatte bir tablet, daha sonra en az
21 giin boyunca giinde bir tablet olarak devam edilir. Ostrojen tedavisinin kontrendikasyonlari (6rn. aurali migren, sistemik
lupus eritematozus, arteriyel veya venoz tromboembolik hastalik, dstrojene bagh timarler ve hepatik disfonksiyon veya
hastalik) uygulama oncesinde dikkate alinmalidir.

Sadece progestin tedavisi, 0strojen tedavisini tolere edemeyen veya kontrendikasyonu olan hastalar igin bir alternatiftir.
Hormonal tedaviye ragmen kanama kontrol altina alinamazsa hematolojik konsiiltasyon gerekli olabilir.

Siddetli kanama

Siddetli anemisi (Hb < 7 g/dL) veya orta derecede anemisi (Hb 8 - 10 g/dL) olup hemodinamik olarak instabil veya altta
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yatan ciddi bir tibbi hastaligi olan hastalar icin hastaneye yatis endikasyonu vardir.

30-50 mcg etinil estradiol igeren monofazik OKS, 4giin giinde 4 tablet, 3 giin boyunca giinde 3 tablet kullanilabilir, daha
sonra 14 giin boyunca giinde iki ve daha sonra bir tablete azaltilabilir. OKS'nin ilk iki dozundan sonra kanama durmazsa
veya hastalar oral hormon tedavisi alamiyorsa, kanama durana kadar her 4-6 saatte bir intravenz 25 mg konjuge 0strojen
diistinilmelidir. Antiemetiklerle birlikte verilmelidir.

Kan transfiizyonu igin net bir esik hemoglobin konsantrasyonu yoktur ve transfiizyon karari hastanin hemodinamik duru-
muna gore belirlenmelidir.

Anovulatuar uterin kanama nedeniyle hastaneye yatiriimasi gereken hastalar kanama bozuklugu agisindan arastiriimalidir
ve hasta klinik olarak stabil oldugunda pelvik patolojiyi de§erlendirmek icin pelvik ultrasonografi gerekebilir.

Sadece oral progestin tedavisi, ostrojenin kontrendike oldugu siddetli anovulatuar kanamasi olan hastalarin akut tedavi-
sinde bir alternatiftir

Hemostatik tedaviler arasinda traneksamik asit, aminokaproik asit ve desmopressin, hastalar hormonal tedavilere yanit
vermediginde veya bilinen bir trombosit disfonksiyonu oldugunda regete edilebilir. Traneksamik asit bes giine kadar giinde
iic kez 1300 mg ve Aminokaproik asit 100-200 mg/kg oral olarak uygulanir. Hormonal ve hemostatik tedavi kanamayi
azaltmazsa, anestezi altinda muayene, endometriyal 6rnekleme ve terapotik kiiretaj gerekli olabilir.

Takip ve prognoz

Takip sikhgi kanamanin ve aneminin siddetine baglidir. Orta derecede anemisi olan ergenler ii¢ ayda bir goriilebilir. Siddetli
anemisi olan hastalarda adet diizeni ve hemoglobin stabil olana kadar aylik takip yapiimalidir.

Anovulatuar sikluslar genellikle hipotalamik-hipofiz-yumurtalik ekseni olgunlastikga kendiliginden diizelir. Diizensiz adetler
veya agir kanamalar hormon tedavisi altinda ii¢ ay boyunca devam ederse veya tedavi kesildikten sonra tekrarlarsa, hasta
baska nedenler agisindan yeniden degerlendirilmelidir. Tedavi edilmemis anovulatuar sikluslar yasayan ergenlere endo-
metriyal biyopsi yapilmaldir. Bu hastalarda endometriyal kanser gelisme riski daha yiiksektir. Uzun vadeli prognoz altta
yatan nedene baghdir
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Primer Hiperparatiroidi Ayirici Tanisinda Paratiroid Adenomu Olgusu

Dr. Zeynep Donbaloglu

Olgu: 14 yasinda kiz olgu, yapilan rutin saglik taramasinda hiperkalsemi saptanmasi iizerine dig merkezden tarafimiza
yonlendirildi. 0z ve soy gecmiste 6zellik yoktu. Fizik muayenede boy 164.7 cm (SDS: 0.97), agirlik 65.2 kg (SDS: 1.3), viicut
kitle indeksi 23.2'ydi (SDS: 0.84). Kan basinci 115/75 mmHg, nabiz 102/dk, solunum hizi 20/dk olarak goriilen olgunun
sistem muayeneleri dogaldi. Kalsiyum (Ca) 15.1 mg/dl (8,8 - 10,6), fosfor (P) 2.3 mg/dl (4,5 - 5,5), parathormon (PTH)
213.6 pg/ml (15 - 65), alkalen fosfataz (ALP) 122 U/L (30 - 500), 25-OH-d-vitamini 15.1 ng/ml (> 20), spot idrar Ca/kre-
atinin 0,32 (<0,25) olan olguda, primer hiperparatiroidi (PHP) tanisi diisiiniildii. Hiperkalsemi tedavisi igin ii¢ giin siire ile
hidrasyon, furosemid, ve bifosfonat tedavileri uygulandi ve 72. Saatte normokalsemi saglandi. PHP ayirici tanisina yonelik
yapilan boyun ultrasonografide (USG) paratiroid bezleri normaldi ve Tc-99 sestamibi paratiroid sintigrafide aktivite tutan
lezyon yoktu. Olgunun 4 aylik izleminde serum Ca seviyeleri normokalsemik iken (10.2 - 10.6 mg/dl), PTH yiiksekligi devam
etti (206 - 221). 4. Ayda yapilan kontrol USG normaldi. 6. ayda serum Ca 13.8 mg/dI'ye ve PTH diizeyi 358.7 pg/ml'ye yiik-
seldi. Kontrol paratiroid sintigrafide sol tiroid lobu inferior komsulugunda paratiroid patolojisi ile uyumlu oldugu diisiiniilen
fokal aktivite retansiyonu saptandi. USG'de sol tiroid lobu alt pol komsulugunda uzun aksi ~ 10 mm, transaksiyel boyutu ~
5x4,5 mm olgiilen tiroid parankimine gore hiperekojen, belirgin santral vaskiilarite gosteren ovoid sekilli goriiniim izlendi.
Hasta paratiroid adenomu tanisi ile opere edilerek parsiyel paratiroidektomi yapildi. Patolojik tanisi paratiroid adenomu ile
uyumluydu. Postoperatif siirecte gegici hipokalsemi nedeniyle 2 giin elementer Ca destegi verilen olgunun takipte serum
Ca diizeyi normokalsemik seyretti.

Tartigma: PHP cocuklarda ¢ok nadir (2-5/100000) olup, kizlarda erkeklere gore 3-4 kat daha fazladir (1,2). Siklikla spo-
radiktir ve soliter paratiroid adenomundan kaynaklanir (3,4). Basvuruda hiperkalsemi semtomlari olabilir veya %28 oranla
asemptomatiktir (5).

Sonug: Primer hiperparatioidi, hicbir klinik bulgu vermeden yiiksek serum Ca ve PTH diizeyleri ile kargimiza gikabilir. Primer
hiperparatiroidi etiyolojisinin netlestiriimesinde radyolojik goriintiileme yontemlerine ihtiyag vardir. Klinik tablonun asikar
hale gelmedigi ve kiiglik boyutlu lezyonu olan olgularda goriintiileme yontemlerinde paratiroid adenomu kanitlanamayabi-
lir. Paratiroid adenomunun tedavisi paratiroidektomi olmasi nedeniyle, tanidan kuvvetle siiphelenilen olgularda laboratuvar
ve goriintiileme tetkikleri tekrarlanmalidir.

Kaynakea:
1.Bilezikian JP, Bandeira L, Khan A, Cusano NE. Hyperparathyroidism. Lancet. 2018;391(10116):168-178.
2.Jamshidi R, Egan JC, eds. Pediatric parathyroid disease. Semin Pediatr Surg. Amsterdam: Elsevier; 2020;29(3):150923.

3.Rampp RD, Mancilla EE, Adzick NS, et al. Single gland, ectopic location: adenomas are common causes of primary hyper-
parathyroidism in children and adolescents. World J Surg. 2020;44(5):1518-1525.

4.Dutta A, Pal R, Jain N, et al. Pediatric parathyroid carcinoma: a case report and review of the literature. J Endocr Soc.
2019;3(12):2224-2235

5.Damiani D, Aguiar CH, Bueno VS Damiani D, Aguiar CH, Bueno VS, et al. Primary hyperparathyroidism in children: patient
report and review of the literature. J Pediatr Endocrinol Metab 1998;11:83-6.
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HIPOFOSFATEMIK RASITIZM
Dr. Mehmet Eltan

Sancaktepe Sehit Prof. Dr. ilhan Varank EAH, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet

Girig: Fosfat, iskelet biiyiimesi, gelisimi ve mineralizasyonu da dahil olmak lizere gesitli fizyolojik stiregler igin gereklidir.
Ayrica DNA, RNA, fosfolipidler, enerji metabolizmasi ve sinyal yollarinda énemli hiicre igi rollere sahiptir. Sonug olarak,
hipofosfatemi goklu sistemleri etkiledigi icin gesitli ve spesifik olmayan belirti ve semptomlara neden olabilir. Bununla
birlikte, fosfatin biiylime ve iskelet mineralizasyonu igin 6nemi nedeniyle, cocukluk ¢aginda hipofosfateminin baskin klinik
ozellikleri ragitizm, osteomalazi ve biiyiime yetersizligi gibi kas-iskelet sistemi etkileridir.

Kalitsal hipofosfatemi (KH), bozulmus fosfat metabolizmasi ve azalmis renal tiibiiler fosfat geri emilimi ile karakterize bir
grup nadir hastaliktir. Hipofosfatemik rasitizmde (HR), hipofosfatemi rasitizm ve osteomalazi ile iliskiliyken, bu bulgularin
olmadigi diger hipofosfatemik hastaliklar bilinmektedir. HR, fibroblast biiyiime faktorii 23 (FGF23) bagimli veya bagimsiz
olarak siniflandirlabilir. FGF23, sirasiyla SLC34A1 ve SLC34A3 tarafindan kodlanan sodyum-fosfat kotransporter tip lla ve
llc (NaPi-lla ve NaPi-lic) ekspresyonunu azaltir.

X'e bagl hipofosfatemi (XLH; MIM # 307800), FGF23'e bagh hipofosfateminin en yaygin genetik bozuklugudur. Yaklasik
1/20000 siklikta goriiliir ve X’e bagl dominant kalitim modeline sahiptir. XLH, (PHEX; MIM # 300550) PHEX genindeki var-
yantlardan kaynaklanir. Bugiine kadar PHEX geninde 680'den fazla patojenik varyant bildirilmistir. FGF23 genindeki (MIM
#605380) fonksiyon kazanimi varyantlarinin neden oldugu otozomal dominant HR (ODHR; MIM #193100) ve DMP1 (MIM #
600980), ENPP1 (MIM # 173335) ve FAM20C (MIM # 611061) genlerindeki inaktive edici varyantlar sonucu olarak gelisen
otozomal resesif HR (ORHR) de FGF23 bagimli hipofosfatemi ile iliskilidir.

FGF23 bagimsiz hipofosfatemide, primer renal kaynakli fosfatiiri FGF23'teki artigla iliskili degildir. SLC34A3 (MIM #
609826), SLC34A1 (MIM # 182309) ve SLCIA3RT (MIM # 604990) genlerindeki inaktive edici varyantlar, renal proksimal
tiibiilde NaPi-lla ve NaPi-lic'yi inaktive ederek renal fosfat kaybina neden olur. Ayrica, renal Fanconi sendromunun kalitsal
nedenleri de FGF23'ten bagimsiz hipofosfatemiye neden olur.

Sonug: KH'nin tedavisi FGF23'e bagimli veya bagimsiz olmasina bagl olarak degisir. Hiperkalsiiiri veya nefrokalsinoz gibi
tedavi komplikasyonlarindan kaginmak ve patofizyolojiye bagh olarak farkli tedavi segeneklerini degerlendirmek igin klinik
ve laboratuvar bulgulari ile birlikte genetik etiyoloji belirlenmelidir. Mevcut genetik yaklasim en yaygin neden olan PHEX
geninin tek gen dizilemesini dnerse de, bilinen tiim hipofosfatemi genlerini kapsayan yeni nesil dizileme (NGS) panelleri,
klinik ve laboratuvar bulgulari isiginda diger nadir nedenleri tespit etmek igin kullanilabilir.

Kaynaklar:
1. Imel EA. Congenital conditions of hypophosphatemia in children. Calcified Tissue International. 2021;108(1):74-90.

2. Carpenter TO. The expanding family of hypophosphatemic syndromes. Journal of bone and mineral metabolism.
2012;30:1-9.

3. Shimada T, Hasegawa H, Yamazaki Y, Muto T, Hino R, Takeuchi Y, et al. FGF-23 is a potent regulator of vitamin D metab-
olism and phosphate homeostasis. Journal of bone and mineral research. 2004;19(3):429-35.
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$S-1
Tip 1 diyabetli olgularda sosyodemografik ve klinik ozelliklerin diyabet yonetimi ile iliskisinin aragtiriimasi
Zeynep Donbaloglu’, Ebru Barsal Cetiner', Mesut Parlak’

'Akdeniz Universitesi Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Amag: Tip 1 Diyabet (T1D), insiilin iireten pankreas B hiicrelerinin tahrip oldugu kronik otoimmiin bir durumdur. Sosyode-
mografik faktorler, kiginin yasam tarzini, davraniglarini ve saglik aliskanliklarini etkileyebilir. Bu faktorlerin glukoz yonetimi
izerindeki etkileri kompleks olabilir ve bireyden bireye degisebilir. Calismamizda T1D'li olgularda sosyodemografik ve
klinik ozelliklerin diyabet yonetimi ile iligkisini aragtirmayi amagladik

Yontem: Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Gocuk Endokrinoloji kliniginde 2012-2022 yillari arasinda T1D tanisi
almis, en az 1 yil T1D ile izlenmis, balayr doneminde olmayan, T1D disi baska kronik hastaligi olmayan 134 olgu ¢alisma-
miza dahil edildi.

Bulgular: Olgularin medyan yasi 10 olup, T1D tani yasi medyan 7,7 yildi. Kiz erkek orani 1.03'tii. Olgularin %67,2'si insiilin
rejimi olarak insiilin kalemi, %37,8'si insiilin pompasi kullanmaktaydi. CGM kullanim orani %29,9'du. Son 6 ayda diyabe-
tik ketoasidoz gecirme orani %9'du. Son bir yillik glikolize hemoglobin A1_(HbAT1 ) medyan %8,3'tii (Tablo 1). Olgularin
Hba1_diizeyleri alt gruplarda degerlendirildiginde; kizlarda erkeklere oranla daha yiiksekti (medyan %8,6 vs. %8; P=0.048).
Annenin egitim durumu ile farkliik saptanmazken, galisan anne gocuklarinin ortalama Hbal_ diizeyi galismayan anne
cocuklarina gore yiiksek bulundu (medyan %9,2 vs %8; P=0,009). Baba egitim ve calisma durumuna gére Hba1_farklilgi
saptanmadi. Ug ve iizeri kardes olan olgularin Hba1_diizeyi, iki ve daha az kardes olanlara gdre yiiksekti (medyan %8,7 vs.
%8,1, P=0.044) (Tablo 2). Hba1_diizeyi ile yas arasinda istatistiksel anlamli negatif iligki saptanirken; tani yasi, anne yasi
ve baba yasi ile korelasyon saptanmadi (Tablo 3). insiilin kalemi kullanan ve parmak ucu kan sekeri (PUKS) takibi yapan
olgularda (n=71) HbaA1_medyan %8,7, insiilin pompasi kullanan ve PUKS takibi yapan olgularda (n=22) medyan %8,3,
instilin kalemi ile CGM kullanan olgularda (n=18) medyan %7,6, insiilin pompasi ile CGM kullanan olgularda (n=22) medyan
7,5 saptandi (P=0,003) (Tablo 4, Sekil 1).

Sonug: T1D'li olgularda CGM'le birlikte insiilin pompasi kullaniminin diyabet yonetimi lizerine olumlu etkisi goriiliirken;
CGM'siz pompa kullaniminin kalem insiilin ile takibe gore avantaj saglamadigi goriildi. Annenin galigiyor olmasi ve kardes
sayisinin fazla olmasi, bakim verenin is yiikii artisina bagli olarak diyabet yonetimini olumsuz etkileyebilir. T1D’li bireylerin
yonetiminde aile, gevre ve klinik 6zelliklerine gore bireysellestirilmis saglik hizmeti sunumunun diyabet yonetiminde olumlu
etkileri olabilecegini diislinmekteyiz.

Anahtar kelimeler: Tip 1 diyabet, diyabet yonetimi, diyabet teknolojileri
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Elite World Otel, Sapanca

Parametreler

Sonuglar (N=134)

Yas 10 (5)
Cinsiyet (K/E) 68/66
Boy SDS 0,28 (1,2)
VKi SDS 0,23 (1,4)
T1DM tani yasl 7,7 (6)

DKA atagi + N, %

12/134,%9

insilin rejimi
Kalem 90 (%67,2)
Pompa 44 (%37,8)
CGM kullanimi (+) 40/134 (%29,9)
Hbalc 8,3 (2,6)
Anne yasi 38957
Anne egitim durumu
Okuryazar degil 3(%2,2)
ilkokul mezunu 49 (%36,6)
Lise mezunu 48 (%35,8)
Universite mezunu 34 (%25,4)
Anne ¢alisma durumu
Calisiyor 43 (32,1)
Caligmiyor 91 (67,9)
Baba yasi 42,8 16,1
Baba egitim durumu
Okuryazar degil -
ilkokul mezunu 44 (%32,8)
Lise mezunu 53 (%38,8)
Universite mezunu 38 (%28,4)
Baba galisma durumu
Calistyor 118 (%88,1)
Caligmiyor 16 (%11,9)
Aile gelir durumu
Kétii 19 (%14,2)
Orta 101 (%75,4)
Iyi 14 (%10,4)
Kardes sayisi
2 ve alti 89 (%66,4)
3 ve lizeri 45 (%33,6)
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Tablo 2. Tip 1 Diyabet ile takipli olgularda farkli alt gruplara gore Hba1_diizeyleri

Hbal, P degeri
Cinsiyete gore;
Kiz 8,6 (2,9) 0,048
Erkek 8 (2,3)
insiilin rejimine gore;
Pompa 78(2,2) 0,047
Kalem 8,5 (2,8)
CGM kullanimina gore;
CGM (+) 7,5(1,8) <0,001
CGM () 8,6 (2,7)
Anne egitim durumuna gore;
ilkokul mezunu ve alti 8,7 (2,6) 0,380
Lise mezunu ve uzeri 8,0 (2,9
Anne ¢alisma durumuna gore;
Calisan anne 9,2 (3,6) 0,009
Ev hanimi/emekli 8,0 (2,0)
Baba egitim durumuna gore;
ilkokul mezunu ve alti 9,0 (2,9) 0,078
Lise mezunu ve iizeri 8,1(2,4
Baba ¢aligma durumuna gore;
Calisiyor 8,3(2,7) 0,748
Calismiyor 8,4 (3,0)
Aile gelir durumuna gore;
Kotii-orta 8,3(2,6) 0,593
lyi 8,3 (2,8)
Kardes sayisina gore;
2 ve alti 8,1(2,7) 0,044
3 ve lzeri 8,7(2,7

Tablo 3. Hba'c diizeyinin farkli klinik 6zellikler ile korelasyonun degerlendirilmesi

Hbal_
Yas P=0,037 (R=-0,181)
Tani yasl P=0,998
Anne yasl P=0,505
Baba yas! P=0,641
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Tablo 4. insiilin rejimi ve glukoz dl¢iim yontemine gore Hba1c diizeylerinin degerlendirilmesi

insiilin kalemi + | insiilin pompasi  |insiilin kalemi + | insiilin pompasi
Parmak ucu K§ |+ Parmak ucuKS |CGM + CGM
takibi takibi (n=22) P degeri
(n=71) (n=22) (n=18)
Hbalc |87 (27) 83 (2,7) 7,6 (1,9) 7,5(1,7) 0,003

* [nsiilin kalemi ve PKUS vs insiilin pompasi ve PKUS p=0,191
** [nsiilin kalemi ve PKUS vs insiilin pompasi ve CGM p=0,005

*** [nsiilin kalemi ve PKUS vs insiilin kalemi ve CGM p=0,014

&
) 11y
15 0] s
s 69
o -
& —_
"
o 10,0
=
7 5=
507
T L] T L]
pompa+CGM Kalem+PURS Pompa+PUKS Kalem+C G

Sekil 1. insiilin rejimi ve glukoz dlgiim yontemine gore Hba'lc diizeylerinin degerlendirilmesi
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SS-2
Turner Sendromlu Olgularin Bagvuru Ozelliklerinin Degerlendirilmesi
Servan Ozalkak, Ruken Yildinm, Amine Aktar Karakaya

Diyarbakir Gocuk Hastaliklari Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi

Girig ve Amag: Turner sendromu kiz gocuklarinda X kromozomlarindan birinin kaybi veya yapisal bozuklugu sonucu olusan,
2500 dogumda bir goriilen, birgok sistemi etkileyen genetik bir hastaliktir. Turner sendromlu olgularimizin basvuru klinik
ozellikleri ve eslik eden anormalliklerin degerlendirilmesi amaglanmstir.

Metod:Cocuk Endokrinoloji polikliniginde Ocak 2016-Ocak 2024 tarihleri arasinda Turner sendromu tanisi alan olgularin
verileri retrospektif olarak degerlendirildi. Dosya kayitlarindan hastalarin antropometrik verileri, karyotip analizi sonuglari,
basvuru yasi ve sikayetleri, eslik eden bobrek, kalp, isitme problemleri, ¢olyak hastaligi ve hashimoto tiroiditi verileri taran-
di.

Bulgular:Calismaya ortalama basvuru yasi ortalama 122,81 50,8 ay olan 73 olgu alindi. En kiigiik olgu 1 haftalik, yasi en
biiyiik olgu ise 17 yas 10 aydi. Olgularin en sik basvuru nedenleri % 76,7(n=56) boy kisaligi ve %16,4(n=12) boy kisalig
ve puberte gecikmesi birlikteligi olarak bulundu. Diger basvuru nedenleri pubertenin baglamamasi (n=1), adet gérememe
(n=1), intrauterin ense kalinli§i (n=1), ve dismorfik bulgulardi (n=2).

Basvuru esnasinda olgularin ortalama boy SDS: -3,46 + 1,35, VKi SDS -0,096+1,22 bulundu. Hastalarin nutrisyon durumlari
VKI' ye gore degerlendirildiginde %59'u(n=43 ) olgu normal kilolu iken, %23,2 (n=17) olgu diisiik kilolu ve malniitriye,%17,8'i
(n%=13) olgu ise fazla kilolu ve obezdi.

Tani esnasinda sadece 1 olgunun (mozaik turner ) telarsi evre 2 iken diger olgular prepubertal olarak degerlendirildi. Bagvu-
ruda %45 (n=33) olguda ¢oklu neviis, %43,8 (n=32) olguda kubitus valgus, %35,6 (n=26) olguda ayrik meme baslari, %17,8
(n= 13) olguda madelund deformitesi, %9,5 (n=7 )olguda 4. metakarp kisaligi saptand.. iki olguda orta derecede mental
retardasyon, 1 olguda nistagmus mevcuttu.

73 olgunun % 19,1'inde (n=14) kardiyak patoloji saptandi. En sik kardiyak patoloji 7 olguda saptanan bikiispit aortik valy,
ikinci siklikta aort koarktasyonu idi (n=2). Olgularin % 8,2'sinde (n=6) bdbrek anomalisi saptandi. En sik goriilen anomali 3
olgu ile atnali bobrek anomalisiydi.

isitme testi sonucuna ulasilan 39 olgunun 9'unda (%23) iletim tipi isitme kaybi mevcuttu.
Olgularin %9,75'i (n=12) otoimmiin tiroidit, %6,8'i (n=5) ¢dlyak hastalig tanisi aldi.

Tiim olgularin bobrek fonksiyon testleri normaldi. Sadece 1 olguda karaciger transaminaz yiiksekligi vardi. Bagvuruda FSH
diizeyleri ortalama 56,3 + 45 mIU/ml, LH ortalama 11,42 £ 10,99 mlU/ml saptandi.

Karyotip analizi 73 olgunun % 65,7'si (n=48) 45, X0, %26's1 (n=19) olgu mozaik, % 8,2’ sinde (n=6) izokromozom olarak de-
gerlendirildi. Mozaik Turner sendromu tanisi alan 9 olgunun karyotip analizi 50 metafaz degerlendirilmisti.

Sonug: Turner sendromunun en sik bagvuru nedenleri boy kisaligi ve pubertede gecikmedir. Turner sendromunda boy kisa-
g1 ve puberte gecikmesi diginda kardiyak ve renal anomaliler, igitme kayiplari, hashimoto/¢olyak hastaligi gibi otoimmiin
hastaliklar da sik goriilmektedir. Turner sendromunda dismorfik bulgular her olguda belirgin olmayabilir. Bu nedenle boy ki-
saligi (<-2 SDS )saptanan tiim kizlardan karyotip analizi istenmelidir. Ayrica fenotipik 6zellikleri ile Turner sendromu oldugu
disiiniilen ve 20 metafaz degerlendirmede karyotip analizi normal veya siipheli olan olgulardan 50 metafaz degerlendirme
istenebilir.

Anahtar kelimeler: Turner sendromu, boy kisalidi, puberte gecikmesi, karyotip analizi
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SS-3

Hipoparatiroidizm ve Psodohipoparatiroidi Nedeni ile Poliklinigimize Bagvuran Hastalarin Degerlendirmesi: Tek Merkez
Deneyimi

*Ruken Yildinm, Servan Ozalkak, Amine Aktar Karakaya

*Diyarbakir Gocuk Hastaliklari Hastanesi Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, Diyarbakir

Giris: Hipoparatiroidizm, paratiroid hormonu (PTH) yetersizli§i sonucu geligsen klinik bir durumdur. Paratiroid bezlerinin
yeterli hormon sentez edememesi ya da daha nadir olarak PTH reseptdr direnci nedeniyle PTH'nin hedef dokularda uygun
sekilde islev goremedigi durumlarda ortaya gikar.

Gereg ve Yontem: Bu ¢alismada Diyarbakir Cocuk Hastanesine 2015-2024 yillari arasinda bagvuru yapan ve izlemde Hi-
poparatiroidizm (HP) ve Psddohipoparatiroidizm (PHP) tanisi alan hastalarin tani yaslari, cinsiyetleri, bagvuru sikayetle-
ri, tedavileri, saptanabilmisse etiyolojileri degerlendirildi. Her hastaya eslik eden renal anomali, nefrolitiyazis veya olasi
nefrokalsinozisi belirleyebilmek igin tani aninda ve kontrollerde renal ultrasonografi yapildi. Serum Ca, P, kreatinin, alkalen
fosfataz (ALP) ve PTH diizeyleri, idrar Ca/kreatinin oranlari not edildi.

Bulgular: Calismaya Hipoparatiroidizm ve Psddohipoparatiroidizm tanisi alan yaslari (0-18 yas) arasinda degisen toplam
27 hasta dahil edildi. Olgularin 9'u PHP iken 18 olgu Hipoparatiroidi tanisi aldi. Bu olgularin 12'si erkek (% 44,4), 15'i ise
kiz hastaydi (% 55,6). En kiigiik olgumuzun tani yasi dokuz ay iken en biiyiik olgumuz 15,3 yasinda idi. Hastalarin en kisa
izlem siiresinin 1,5 yil iken, en uzun izlem siiresinin ise 8,5 yil oldugu belirlendi. Olgularin ortalama tani yasi 8,9+4,26 yil,
izlem siiresi 4,1742,1 yil idi. Basvuru yakinmasi sekiz olguda nobet, onii¢ olguda kol ve bacaklarda kasiima ve agri, dort
olguda uyusma, iki olguda ise hipotroidi nedeniyele takipte tesadiifen saptandi, Basvuru yakinmasi agisindan degerlendi-
rildiginde PHP ve HP hastalarin benzer sikayetlerle bagvurdugu goriildii. Tani aninda semptomatik hastalarda iv %10'luk
kalsiyum glukonat verildi. Semptomatik olmayan ya da semptomlar diizelen hastalarda ise hipokalsemi diizelene kadar
oral kalsiyum laktat (50-70 mg/kg/gin) ve kalsitriol (25-50 ng/kg/gin) olacak sekilde baslandi. Olgularin ikisinde kranialde
kalsifikasyon, bir olgudada sinyal degisikligi saptandi. Tani aninda bir olguda renal agenezi, bir olguda renal ektazi saptan-
di. Bir olguda ise takibinin altinca ayinda mediiller nefrokalsinozis saptandi. Olgulardan birinde isitme kaybi, motor mental
gerilik, renal ektazi saptandi. Bu olguda ¢alisilan genetik panelde herhangi bir sonug saptanmadi. Her olguya genetik test
yapilamadi. Ancak yapilabilen olgularin ikisinde metilasyon defekti, iki olguda GNAS gen mutasyonu ve bir olguda ise AIRE
gen mutasyonu saptandi. PHP nedeniyle takip edilen dokuz olgunun ii¢ii hipotroidi nedeniyle L-Troksin tedavisi almaktaydi.
Hipotiroidi tedavisi alan olgularin ikisinde de GNAS geninde mutasyon saptandi (biri yeni variant olan).

Sonug: HP ve PHP yasam boyu devam eden kronik bir hastaliktir. Olgular klinikte gok farkl semptomlarla kargimiza ¢ika-
bilirler. Eslik eden diger anomaliler dikkatli aragtinlmali, ayirici tani dikkatli yapilmalidir. Uriner kalsiyum atilim diizeylerinin
diisiik miktarda olmasi renal fonksiyonlarin saglam kalmasi agisindan oldukg¢a 6nemlidir. Hasta ve ailesinin hastalik hak-
kinda iyi bilgilendirilmesi, kotii kontroliin neye yol agabilecegini anlatilmasi tedavinin basarili olmasinda oldukga dnemlidir.

Anahtar Kelime: Hipoparatiroidizm, Psddohipoparatiroidizm, hipokalsemi, nefrokalsinozis
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SS-4

BUYUME HORMON EKSIKLIGi TEDAViSi ALAN GOCUK HASTALARDA AKUSTIK BULGULAR
Aysun Ata’, Nur Yiicel Ekici?

'Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, Gocuk Endokrinolojisi BD

2Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, KBB Hastaliklari ABD

Amag: Bu ¢alismada amacimiz rekombinant insan biiyiime hormonu (rhBH) tedavisi goren pediatrik izole biiyiime hormonu
eksikligi (IBHE) hastalarinda rhBH tedavisinin ses parametreleri iizerine etkisini degerlendirmektir.

Gereg-Yontem: Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesinde izlenen; IBHE tanisi ile en az 1 yil siireli rhBH tedavisi veri-
len, 9-15 yas arasi gocuk hastalar ¢aligmaya dahil edildi. Kontrol grubu birebir ayni yas, cinsiyet ve pubertal Tanner evresine
sahip olan saglikl gocuklardan segildi. Galisma 2022 yilinda gergeklestirildi. Toplamda 52 IBHE ve 52 kontrolden (48 erkek,
56 kiz) olusan gruplara ses analizleri Paul Boersma ve David Weenink'in ses analiz sistemi (Praat konugma igleme yazilim,
versiyon 6.017) kullanilarak yapildi.

Bulgular: Gruplar karsilastirildiginda, ortalama pitch, jitter local %, jitter rap, jitter ppg5, schimmer local %, schimmer local
dB, schimmer apq3, schimmer apq11, harmonik-noise (HNR) orani igin her iki cinsiyette benzerdi (p>0,05). Erkeklerde,
gruplar karsilastinldiginda, noise-harmonik orani (NHR) agisindan istatistiksel olarak anlamh fark vardi (p=0,038). Her
grubun kendi icinde cinsiyetler arasi farki degerlendirildiginde; ortalama pitch, schimmer local %, schimmer local dB, sc-
himmer apg3, schimmer apq11, HNR ve NHR degerleri saglikl grupta cinsiyetler arasi farkli iken (p<0,005), IBHE grubunda
bu parametreler benzerdi (p>0,05).

Sonug: iBHE tanili hastalarda, rhBH tedavisi altinda en az bir yil gegmesine ragmen, kiz ve erkek cocuklarin ses parametre-
lerinin benzer oldugu ve erkeklerin beklenen FO degerlerini gostermedigi belirlendi. Bu bulgu, biiyiime hormonu eksikliginin
erkek ¢ocuklarda gozlenen ses degisimini antagonize edebilecegini veya seks steroidlerine reseptor etkilerini bozabile-
cegini ve bu etkinin kisa siireli rhBH tedavisiyle de geri doniisimsiiz oldugu goriisiini destekler. Tedavisi tamamlanan
hastalarda ses analizinin tekrar yapilmasi, iBHE'nin sese olan etkisinin kalici olup olmadigi ile ilgili net sonuglar verecektir.

Anahtar Kelimeler: Akustik ses analizi, Praat, izole biiyiime hormonu eksikligi
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SS-5
Cocuklarda hipokalsemi: Ugiincii basamak bir hastanenin 2 yillik deneyimi

Ziimriit Kocabey Siitcii', Emel Hatun Aytag Kaplan'
'Bagaksehir Gam ve Sakura Sehir Hastanesi, Gocuk Endokrinoloji, istanbul, Tiirkiye

Girig: Hipokalsemi gocuklarda sik karsilagilan onemli bir klinik durumdur. Kalsiyum homestazi, parathormon sentezi ve
sekresyonu, vitamin D metabolizmasi gibi kompleks bir negatif geribildirim adiyla ile kontrol edilir. Hipokalseminin semp-
tomlari kalsiyum konsantrasyonuna baglidir ve kalsiyumun hizli diismesinin yansimasi olarak norolojik bulgular ve néro-
miiskiiler uyarimlar ortaya gikmaktadir. Burada Ugiincii basamak bir hastanede hipokalsemi nedeniyle tetkik ve tedavi
edilen ¢ocuk hastalar sunulmustur.

Metod: Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi'nde Ocak 2021- Ocak 2023 tarihleri arasinda ¢ocuk endokrin polik-
liniginde hipokalsemi nedeniyle degerlendirilen 102 gocuk hasta galismaya alindi. Hastalarin dosyalarindan demografik
ozellikleri, laboratuvar sonuclari ve tedavileri retrospektif olarak kaydedildi.

Bulgular: Hastalarin 53 (%52)'ii kiz olup ortanca yasi 7 (1 ay-17,5 yil) yil idi. En sik bagvuru yakinmasi tetani (40, %39,2)
iken 22 (%21,6) hastada nobet mevcuttu. Kirk (%39.2) hastada ise baska bir nedenle tetkik edilerken rastlantisal olarak
saptandi. Hastalarin viicut agirhgi ve boy sds ortanca degerleri sirasiyla -0.86 (-6,32 - 2,83) ve -0,79 (-6,18 - 2,30) idi.
Hastalarin kalsiyum ortanca degerleri 6,8 (4,2-7,9) olup diger laboratuvar tetkikleri tablo 1 de verilmistir. En sik saptanan
altta yatan hastalik 52 (%51) hastada hipoparatiroidi, 32 (%31,3) hasta niitrisyonel D vitamini eksikligi, 6 (%5,9) hastada
hipomagnezemi idi ve diger tanilar tablo 2 de verilmistir. Ailede hipokalsemi Oykiisii 20 (%19,6) hastada mevcuttu. Alti
hasta ultrasonografide renal anomali, 4 (%3,9) hastada isitme kaybi, 3 (2,9) hastada gz bulgusu saptandi. Ekokardiyorafik
incelemede 12 (%11,8) hastada konjenital kalp hastali§i mevcuttu. Tedavide 53 (%52) hastada kalsiyum (intravendz ve
oral) & kalsitriol verilirken bunu 34 (%33,3) hastada kalsiyum (intravendz ve oral) & kalsitriol takip etti.

Sonug: Cocuklarda hipokalsemi genellikle semptomatik olup hizlica tedavi edilmelidir. Hipokalsemik bir hastanin degerlen-
dirilmesinde oncelikle altta yatan hastalik aranmali ve ayirici tanilar ayrintili olarak irdelenmelidir.

Tablo 1: Hastalarin laboratuvar ortanca (aralik) degerleri

Parametre Ortanca (Aralik)
Kalsiyum 6,8 (4,2-7,9)
Fosfor 6,55 (0,5-12,5)
Alkalen fosfataz 214 (67-3823)
Albumin 4,2 (1-5)
Magnezyum 1,8 (0,32-2,5)
25 (OH) D vitamini 18,5 (1-68)
Parathormon (PTH) 22 (1,2-1030)
1,25 (OH) D vitamini 56,6 (29,2-105)
idrar kalsiyum/kreatin 0,02 (0,001-0,4)
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Tablo 2: Hipokalsemi saptanan hastalarin tanisal degerlendirmesi

Tani Sayi (%)
Hipoparatiroidi 52 (51)
* izole hipoparatiroidi e 16(157)
*  Edinsel hipoparatiroidi o 15(147)
*  Genetik nedenli hipoparatiroidi e 21(20,6)
Niitrisyonel D vitamini eksikligi 32 (31,3)
Hipomagnezemi 6 (5,9)
Psodohipokalsemi 6 (5,9)
Psddohipoparatiroidi 4(3,9)
D vitamini bagimli rikets 1(1)
KBY'ne ikincil hipokalsemi 1(1)

KBY: Kronik bobrek yetmezligi
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