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20. Ulusal Uludag Pediatri Kis Kongresi & 20. Uludag Pediatri Hemsireligi Kis Kongresi

Degerli Meslektaslarimiz,

20. Ulusal Uludag Pediatri Kis Kongresi’ni 04 - 07 Mart 2024 tarihleri arasinda daha 6nceki
yillarda oldugu gibi Uludag’da diizenlemek tizere hazirliklarimizi yaptik. Bunu duyurmak ve
sizleri kongremize davet etmekten biliylik mutluluk duymaktayiz.

Pediatrinin ¢esitli dallarindaki gelismeleri birlikte degerlendirmek igin {ilkemizin seckin
universitelerinin tip fakiiltelerinden c¢ok degerli bilim insanlarmi bilgilerini bizimle
paylasmalar1 i¢in davet edecegiz. Ayrica yurt disindan konuklarimiz olacak. Sizlere doyurucu
bir bilimsel program sunabilmek amaciyla ¢aligmalarimiza baglamis bulunmaktayiz.

Geleneksel hale gelen ve 6zlenen Uludag Pediatri Kis Kongremizde pediatrinin ¢esitli dallarini
iceren konularda panel, konferans, serbest bildiri, poster ve interaktif oturumlar yer alacaktir.

Kongremizde sunulmak iizere génderilen bildiriler bilim kurulu tarafindan degerlendirilerek bir
kismi serbest bildiri olarak sunulacak ve yine degerlendirme sonucu 6nemli bulunan ilk {i¢
bildiriye 6nemli tesvik ddiilleri verilecektir.

Giin boyu devam edecek bilimsel oturumlarin yaninda, dinlendirici bir sosyal program ile hosca
vakit ge¢irmenizi amaclamaktayiz. Uludag’in farkli atmosferinde bulugsmak ve bilimsel
zenginlik yaninda doganin giizelliklerinin tadina birlikte varabilmenin heyecanini duyuyor, sizi
kongremizde gormek istiyoruz. Katiliminiz bize gii¢ verecektir.

Kongremizde bulusmak iizere saglikli giinler diler, saygilar sunariz

Prof. Dr. Nihat Sapan
20. Ulusal Uludag Pediatri Kis Kongresi Baskani
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BIiLIMSEL PROGRAM

04 MART 2024, Pazartesi

A SALONU B SALONU C SALONU
14:00- ALLERJIK ACILLER KURSU GOCUK HASTALARDA AKUT
16:00 SOLUNUM YETMEZLiGi VE
Oturum Bagkanlari: Koray TEDAVIDE GUNCEL YAKLASIMLAR
Harmanci, Reha Cengizlier, Yakup KURSU
Canitez

Oturum Baskanlari: Alkan Bal,
Perioperatif Allerjiler Gaglar &dek
Nursen Glinaydin

14:00 - 14:20 | Fizyopatoloji, Steroid

Akut Urtiker ve Angioédem ve Iinhalasyon Tedavileri
Ayca Kiykim Gaglar ddek
Anafilaksi 14:30 - 14:50 | Ylksek Akish Nazal
Hikmet Tekin Nacaroglu Kandl Oksijen Tedavisi
Alkan Bal

Astim Atak Tedavisi

Mustafa Arga 15:00 - 15:20 [ Non-invaziv
Mekanik Ventilasyon
Neslihan Zengin

15:30 - 15:50 | Cihaz Basinda
Pratik Uygulama

16:30- Acilis Kokteyli

17:00

17:00- Acilis Téreni

18:00

18:00- AGILIS PANELI - PROF. DR. iBRAHIM
19:00 ILDIRIM OTURUMU

Oturum Baskanlar: Mustafa
Hacimustafaoglu, Solmaz Gelebi

Rutin Agi Takviminden Sapmalar.
Eksik Agili Gocukta Asi Plani
Gizem Erglin

Dunyada Yeni Ruhsat Alan Asilar
Mustafa Hacimustafaoglu

20:30 KONFERANS 1
Stres Yénetimi icin Vagal
Egzersizler
Vahide Savci
Farmakolog & Wellbeing Uzmani
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05 MART 2024, Sali

A SALONU B SALONU C SALONU
08:00- PANEL 1 - PROF. DR. ESEN DEMIR - PANEL 2 - KARDIYOLOJi GOCUK VE SPOR SOZEL BILDIRI
09:00 PROF. DR. MEHTAP YAZICIOGLU OTURUMU 1
OTURUMU Oturum Bagkanlar:: Ergiin Gil, &zlem Mehtap
Bostan
Oturum Baskanlari: Esen Demir,
Mehtap Yazicioglu Spor Oncesi Saglik Taramasi Nasil Yapiimalidir?
Ufuk Sekir
Cocuklarda Sik Gértilen llag
Allerjileri ve Capraz Sporda Ritim Problemleri ve Ani Olim
Reaksiyonlardan Korunma Onerileri Fahrettin Uysal
Ceren Can

inek sutu Protein Allerjisi

Esra Ozek
09:00- KONFERANS 2 — PROF. DR. EREN KONFERANS 3 - GASTROENTEROLOJi SOZEL BILDIRI
10:00 OZEK OTURUMU OTURUMU 2
Oturum Bagkanlari: Tanju Bagarir &zkan, Turgut
Oturum Basgkanlari: Esin Kog, Ozeke
Mehmet Vural
Cocuklarda Malndtrisyon,; Blydyelim, Geliselim
Avrupa RDS Kilavuzu Funda Ozgetin
Eren Ozek
10:00- Kahve Arasi
10:30
10:30- PANEL 3 - PROF. DR. HALUK PANEL 4 - ROMATOLOJi SOZEL BILDIRI
11:30 GOKUGRAS OTURUMU OTURUMU 3
Oturum Baskanlari: Osman Dénmez, Sara
Oturum Bagkanlari: Haluk Sebnem Kilig Gultekin
Gokugras, Nermin Giiler
Olgularla Juvenil idyopatik Artrit
Atopik Dermatit Guncel Tedavisi, Ozgiir Kasapgopur
Nemlendirici Se¢iminde Onemli
Noktalar FMF digi Periyodik Ateg Sendromlari
Pinar Uysal Nuray Aktay Ayaz
Nadir Gértilen Besin Allerjileri
Betil Buyuktiryaki
11:30- UYDU SEMPOZYUM - ORZAX
12:30
Oturum Bagkanlar: ®mer Tarm,
Halil Saglam
Gocukluklarda Cinko Tedavisi
Emin Uniivar
12:30- Ogle Yemegi
13:30
13:30- PANEL 5 - GASTROENTEROLOJI PANEL 6 -~ NEFROLOJi SOZEL BILDIRI
14:30 PROF. DR. FUGEN GULLU GOKUGRAS OTURUMU 4

OTURUMU Oturum Baskanlari: Sevgi Mir, Osman Dénmez
GOCUKLARDA KUSMAYA YAKLASIM
Nefrolityazis ve Pirimer Hiperokzalozis
Oturum Baskanlari: Fiigen Gullu Tedavisindeki Yenilikler
Gokugras, Rasit Yagci Sevcan Bakkaloglu
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05 MART 2024, Sali

A SALONU B SALONU C SALONU

Gastrointestinal Nedenler ve Olgularla Hemolitik Uremik Sendrom (HUS)
Yénetimi Nur Canpolat
M. Ayse Selimoglu

Gastrointestinal Sistem Digi
Nedenler, Ayirici Tani ve Algoritmik

Yaklagim
Taner Ozgiir

14:30- PANEL 7 - ALLERJIK HASTALIKLAR PANEL 8 - HEMATOLOJi

15:30 OTURUMU HER YONUYLE YENIDOGANDA K ViTAMINi EKSIKLiGi
Oturum Baskanlari: Glinnur Deniz, Oturum Baskanlari: Hilal Ozkan, Yeter Diizenli Kar
Sukrii Gekic

Olgu Sunumu
Herediter Angio6dem Alperen Numan Katmer
Elif Karakog Aydiner
Yenidoganda K Vitamini Eksikligi

Atopik Dermatit ve Primer immun Meryem Albayrak
Yetmerzlik lligkisi, Hangi Durumda
Imman Yetmezlik Dtstnelim K Vitamini Reddiyle Nasil Baga Cikilir?
Safa Barig Gizem Ergiin Ozdel
15:30-
16:00 Kahve Arasi
16:00- PANEL 9 - GASTROENTEROLOJi- PANEL 10 - IMMUNOLOJI
17:00 YOGUN BAKIM ORTAK OTURUMU iMMUNOGLOBULIN YAPIM MEKANiZMASI VE
KRiTiK HASTALARDA ENTERAL VE TEDAVi UYGULAMALARI
PARENTERAL BESLENME
Oturum Baskanlari: YildizCamcioglu, Sara
Oturum Baskanlari: Fiigen Gullu S$ebnem Kili¢ Giiltekin
Gokugras, Tanju Basarir Ozkan
B Huicre Geligimi ve Antikor Uretimi
Cocuklarda Enteral Beslenmede ilhan Tezcan
Peptid Bazli Urdinlerin Onemi
Omer Faruk Beser Ig Tedavisi Uygulamalari
Elif Karakog Aydiner
Parenteral Beslenmede Hazir
Urdnler
Gaglar &dek
17:15- POSTER BiLDIRi SUNUMLARI
18:30 Oturum Baskanlari: Maleyka Kerimova, Ertugrul Kiykim, Serhat Giiler, Murat Tutang
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6 MART 2024, Carsamba

A SALONU B SALONU C SALONU
08:00- PANEL 11 - HEMATOLOJi PANEL 12 - ENDOKRINOLOJi
09:00 YENIDOGANDA KANAMA VE TROMBOZ

Oturum Baskanlarr: Omer Tarim, Erdal Eren
Oturum Baskanlari: Melike Sezgin
Evim, Salih Gagri Cakir Rikets
Gzlem Kara
Yenidoganda Kanama
Aysegiil Uniivar Osteoporoz
Yasemin Denkboy
Yenidoganda Tromboz
Serap Karaman

09:00- PANEL 13 - NEFROLOJi PANEL 14 - GOCUK GOGUS OTURUMU
10:00
Oturum Baskanlari: Sevgi Mir, Osman Oturum Bagkanlari: Ayse Oner, Caner
Dénmez Kabasakal
idrar Yolu Enfeksiyonlarinda (iYE) Ne Bronsiolitis Obliterans Tedavisinde Glncel
Zaman Géruntuleme? Nasil tedavi Yaklagim
Edelim? Yasemin Gékdemir

Umut Selda Bayrakgi

Uyku Solunum Bozuklukiari
Akut Postenfeksiyéz Glomertlonefritler Ayse Ayzit Sakall
(APSGN...)

ipek Kaplan Bulut KF Tedavisinde Yenilikler

Deniz Dogru Ers6z

10:00- Kahve Arasi
10:30
10:30- PANEL 15 — PROF. DR. CANER PANEL 16 — ONKOLOJi
1:30 KABASAKAL OTURUMU
Oturum Baskanlari: Betlil Sevinir, Metin
Oturum Baskanlari: Caner Kabasakal, Demirkaya
Ayse Oner
Olgularla Lenfadenopatiye Yaklasim
Cocukluk Gaginda Nefrotik Sendrom Ayse Erbay
Onder Yavascan
Potasyum Denge Bozukluklari ve
Hiperpotasemi Tedavisinde Yenilikler
Bilal Yildiz
1:30- PANEL 17 - YENIDOGAN PANEL 18 - ROMATOLOJi
12:30 NEONATOLOJIDE GUNCELLEMELER
Oturum Baskanlari: Osman Dénmez, Sara
Oturum Baskanlari: Nilgiin Kéksal, Sebnem Kili¢ Giiltekin
Hilal 8zkan
IgA Vaskdlitinde Tedavi ve izlem
Neonatal Sepsise Glincel Yaklagim Betlil Sozeri
Merih Getinkaya
Kawasaki Hastaligi
Yenidogan Sariliklarinda Guncel Balahan Bora Makay
Kilavuzlar
Salih Gagrn Cakir
12:30- Ogle Yemegi
13:30
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6 MART 2024, Carsamba

A SALONU B SALONU C SALONU

13:30- PANEL 19 — SOLUNUM YOLU ALLERJILERI PANEL 20 - METABOLIZMA
14:30 KARDIYOMYOPATILERE YAKLASIM

Oturum Baskanlari: Maleyka

Karimova, Metin Aydogan Oturum Baskant: $ahin Erdol

Astim Tedavisinde Yenilikler Kardiyomyopatiler

Arzu Bakirtag Fahrettin Uysal

Allerjik Hastaliklarda immnoterapi, Kardiyomyopatilere Metabolik Yaklagim

Hasta Seg¢iminde Onemli Noktalar Pelin Teke Kisa

Umit Murat $ahiner

14:30- KONFERANS 4 GASTROENTEROLOJi PANEL 21 - GOCUK NOROLOJI OTURUMU
15:30

Oturum Baskanlari: Rasit Vural Yagcl, Oturum Basgkani: Mehmet Sait Okan
Tanju Basarir Ozkan

Pediatrik Nérolojik Acillere Yaklagim

Bebek Beslenmesinde Biyotikler ve . o
Muhittin Bodur, Rabia Tutlincii Toker

Mikrobiyota
Ener Cagn Dinleyici

18:30- Kahve Arasi
16:00
16:00- PANEL 22 - PROF. DR. NiHAT SAPAN

17:00 OTURUMU

Oturum Basgkanlari: Nihat Sapan,
Cevdet Ozdemir

Epitel Bariyer Teorisinde Yeni
Gelismeler
Cezmi Akdis

Besin Alerjilerine Kargi intolerans

Mekanizmalari
Miibeccel Akdis

10
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7 MART 2024, Persembe

A SALONU B SALONU C SALONU
09:00- PANEL 23 - GOCUK ACilL VE YOGUN 09:30-10:10 | HEMSIRELIK OTURUMU - 1
10:00 BAKIM OTURUMU
Oturum Baskanlari: Halil Saglam, Fatma
Oturum Basgkanlari: Osman Dénmez, Diizglin, Semra Siirenler
Gaglar 6dek
Pediatri Hemsireliginde Yapay Zeka
GERIDE BIRAKTIGIMIZ YILDA GOCUK Aylairem Aydin
ACIL VE GOCUK YOGUN BAKIMIN
SICAK KONULARI Cocuk Hastalarda Agriy1 Azaltma
Yéntemlerindeki Yenilikler
Afetlerde Cocuk Acil Organizasyonu Meryem Atak
Alkan Bal

Solunum Sikintisi Olan Hastaya
Yaklagim
Neslihan Zengin

10:00- Kahve Arasi 10:10-10:30 | Kahve Arasi

10:30

10:30- PANEL 24 - ONKOLOJi ACILLER 10:30-11:50 | HEM§iRELiK OTURUMU -2

12:00 GOCUK HASTALARDA GiRiSiMSEL iSLEMLER
Oturum Baskanlari: Taner Ozgur,
Gaglar Odek Oturum Baskanlari: Osman Dénmez, Nurcan

Ozyazicioglu, Ergiill Tunali
Cocuk Onkolojide Metabolik Aciller
Yunus Murat Akgabelen Endoskopi Uygulamasi
Giilizar Ozgiir
Kanser Riski Olan Hastalar ve izlemleri
Aytul Temuroglu Diyaliz Uygulamasi
Gllcan Canberk, Mercan Gelenk

Kateter Uygulamalari
Merve Glltekin

12:00 KAPANIS

11
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PERIOPERATIF ALERJILER
Nursen Cigerci Giinaydin

Tekirdag Namik Kemal Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari A.D, Cocuk Alerji ve immiinoloji

Perioperatif ani asiri duyarlilik reaksiyonlari nadirdir. Anestezik ilaclarin etkileri, cerrahi prosediir, cesitli ilaglarin
es zamanli uygulanmasi, gizli maruz kalmalar ve ¢ok sayida ayirici tani perioperatif olaylarin degerlendirilmesini
zorlastirmaktadir. Bu konuda farkli merkezlerde, deneyimleri dogrultusunda, farkli yaklasimlar goriilmektedir.
Perioperatif ani asiri duyarlilik reaksiyonlarinin belirti ve semptomlari hafif cilt semptomlarindan gesitli organ
sistemlerini kapsayan hayati tehdit eden anafilaksiye kadar degisir. izole kardiyovaskiiler kollaps veya kalp
durmasi ilk bulgu olabilir. Tasikardi ile birlikte veya tasikardi olmadan beklenmedik bir sekilde hipotansiyon
olustugunda veya vazopressorlere yanit vermediginde de perioperatif ani asiri duyarhlik reaksiyonlari
disindlmelidir.

Perioperatif ani asiri duyarhlik reaksiyonlari 4 sinif olabilir: Sinif 1’de deri ve mukoza bulgulari (generalize eritem,
yaygin Urtiker/anjiyo6dem); Sinif 2’de gesitli organ sistemlerinde orta derece bulgular (cilt ve mukoza bulgulari,
+hipotansiyon, *tasikardi, xbronkospazm, +GIiS bulgular); Sinif 3’de bir veya daha fazla organda hayati tehdit
eden bulgular (kardiyovaskiler kollaps, tasikardi/ bradikardi, kardiyak disritmi, bronkospazm, #cilt ve mukoza
bulgulari, + GiS bulgulan); Sinif 4de ise dolasim veya solunum arresti goriilebilir.

Perioperatif ani asir duyarlilik reaksiyonlarini degerlendirmenin amaglari, suclu ilaci ve glvenli alternatifleri
belirlemek ve suglu ilag belirlenmese bile gelecekte glivenli anestezi saglamaktir. Bu yaklasimda alerji
uzmanlarinin ve anestezisi hekimlerinin deneyimi 6nemlidir.

Perioperatif anafilakside ¢ok degisken heterojen klinik tablolar goérulebilir. Hafif belirtiler cerrahi tedavinin
tamamlanmasina izin verirken; ¢coklu sistem sorunlari, kardiyak arrest ve direngli bronkospazm veya st solunum
yolu anjiyoédemi oksijenasyonu bozabilir. Tedavinin geciktirilmesi veya epinefrin dozunun yanls yapilmasi
durumunda hayati tehdit eden durumlara dikkat etmek gerekir. Genel anestezikler, lokal anestezikler ve
radyokontrast maddeler siklikla reaksiyonlara neden olan perioperatif alerjenlerdir. Lokal anestezikler kiiguk
cerrahi girisim ya da girisimsel bircok islemde kullanilir. Lokal anestezikler kimyasal yapilarina gére benzokain,
kokain, prokain, tetrakain gibi benzoik asit esterleri; artikain, levobupivakain, lidokain, mepivakain, ropivacain
gibi amid grubu lokal anestezikleri icerir. Lokal anesteziklerle daha siklikla mukozal enflamasyon, dermatit gibi
tip IV aracili reaksiyonlar goriliirken, %1’den az siklikla tip 1 reaksiyonlar gorilebilir. Daha nadir olarak immin
kompleks reaksiyonlari goriilebilir. Lokal anestezikler ile reaksiyon riski ilag alerjisi veya daha 6nce anestezi ile
reaksiyon oykisi olan hastalarda daha fazladir. Lokal anestezik ilaglar arasinda grup icinde ¢apraz reaksiyonlarda
gorilebilir. Lokal anestezik ilag reaksiyonlarinin ayirici tanisinda agriya yanit olarak sempatik stimilasyon,
psikomotor reaksiyonlar veya anksiyete iliskili semptomlar ve vazovagal semptomlar acisindan hasta
degerlendirilmelidir.

Genel anestezi sirasinda meydana gelen ilag reaksiyonlari nadir gbzlenir. Genel anestezi sirasinda indiksiyon faz
ilaclari (opioidler, barbitiiriatlar v.b), kas gevseticiler, kolinesteraz inhibitorleri, antikolinerjikler gibi ilaglar
kullanilir. Perioperatif anafilakside kas gevseticiler, antibiyotikler ve lateks 6nemli nedenler arasindadir.
Perioperatif anafilaksi 6yklsi olan hastada daha sonra yapilacak olan anestezilerde sorumlu ilagtan kaginmak
gereklidir.

Radyokontrast maddeler cesitli hastaliklarin tani ve tedavisi icin yaygin olarak kullanilmaktadir. Radyokontrast
maddenin uygulamasindan sonra genellikle ilk 1 saat icinde ortaya ¢ikan anafilaksi, bronkospazm, Urtiker gibi
erken reaksiyonlar yada daha sonra ortaya ¢ikan makulopapliler ekzantem gibi ge¢ reaksiyonlar gorilebilir.

13
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Alerjik reaksiyon gelisen hastanin hizla tedavisi onemlidir. Tanida iyi bir anamnez, klinik bulgularin
degerlendirilmesi, uygun vakalarda spesifik IgE, bazofil aktivasyon testi (BAT) gibi in vitro testler, deri ve
provokasyon testleri kullanilir. Ancak cilt ve in vitro testlerin standardizasyonu ve ilag provokasyon testiyle ilgili
pek cok sorun bulunmaktadir. Pozitif test sonuglari ile reaksiyon arasindaki klinik korelasyonun degerlendirilmesi
onemlidir.

KAYNAKLAR:

1.Garvey LH, Ebo DG, Merters PM, et.al. An EAACI position paper on the investigation of perioperative
immediate hypersensitivity reactions. Allergy 2019 Oct;74(10):1872-1884.

2.Tacquard C, Iba T, Levy JH. Perioperative Anaphylaxis. Anesthesiology. 2023 Jan 1;138(1):100-110.

3.Maamari JA, Wolfe RC. Perioperative Management of Local Anesthetic Allergies. J Perianesth Nurs. 2023
Dec;38(6):947-949.

4. Mertes PM, Alla F, TrechotP, AuroyY, JouglaE, Groupe d'Etudes des Reactions Anaphylactoides P.
Anaphylaxis during anesthesia in France: an 8-year national survey. J Allergy Clin Immunol. 2011;128:366-373
5. Kolawole H, Marshall SD, Crilly H, Kerridge R, Roessler P. Australian and New Zealand Anaesthetic Allergy
Group/ Australian and New Zealand College of anaesthetists periopera- tive anaphylaxis management guidelines.
Anaesth Intensive Care. 2017;45:151-158.

6. Savic LC, Garvey LH. Perioperative anaphylaxis: diagnostic challenges and management. Curr Opin
Anaesthesiol. 2020 Jun;33(3):448-453.
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COCUK HASTALARDA AKUT SOLUNUM YETMEZLIiGi VE TEDAVIDE GUNCEL
YAKLASIMLAR KURSU: PEDIATRIK NON-INVAZIF MEKANIK VENTILASYON

Neslihan Zengin )
Manisa Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Anabilim Dali Cocuk
Yogun Bakim Bilim Dali

Non-invazif mekanik ventilasyon (NIV) solunumsal destegin, endotrakeal tiip ya da trakeostomi gibi
invazif bir yapay hava yolu gereci olmadan uygulanmasidir. NiV, yetiskinlerde daha ¢ok kronik solunum
yetmezligi tedavisinde kullanilmakta iken, ¢cocuklarda kullanimi 1950°1i yillardaki polimyelit epidemisi
sirasinda demir akcigerin kullanimiyla baslamistir. NIV; negatif ve pozitif basingl ventilasyon olmak
iizere ki sekilde uygulanabilir. Ancak giiniimiizde, negatif basin¢li ventilasyon ‘Cuirass’ ve ‘Diyafram
pacemaker’ disinda kullanimi agir, tasinamaz olmalari, hastanin hareket etmesini kisitlandirmasi ve st
hava yolu obstriiksiyonu yaratabilme gibi riskleri nedeniyle yerini pozitif basingli ventilasyon
yontemlerine birakmustir. 12 Endotrakeal tiip araciligiyla saglanan invazif ventilasyon, diinya capinda
CYB'de uzun siiredir ventilatér yonetiminin temel dayanagi olmustur.® Kronik obstriiktif akciger
hastalig1 ve kardiyojenik akciger 6demi olan yetiskinlerde ve solunum sikintist olan prematiire
yenidoganlarda yapilan randomize kontrollii ¢alismalar (RKC), siirekli veya iki seviyeli pozitif hava
yolu basinct gibi NIV ydntemlerinin, endotrakeal entiibasyon ihtiyacini azaltabilecegini ve hasta
sonuglarini iyilestirebilecegini gostermistir.* Bununla birlikte, kritik durumdaki ¢ocuklarda RKC kanit:
yetersizdir; yalnizca 50 hastay1 igeren bir klinik ¢calisma ile bronsiyolit, astim ve dang sok sendromu gibi
spesifik durumlarla sinirli diger ii¢ kiigiik RKC mevcuttur.’ Bu kanit kisithligina ragmen, Birlesik
Krallik ve Irlanda'daki CYBU'lerden elde edilen ulusal c¢alisma verileri, NIV'in daha fazla
benimsenmesine yonelik uluslararasi egilimi yansitan, son 10 yilda NIV kullanimimin arttigim
gostermistir. ® Pozitif basingli NIV, nazal, oro-nazal, tam yiiz, helmet gibi ¢esitli maske ara yiizleri
araciligiyla uygulanmaktadir. Solunum yetmezliginin tipine gore uygun mod ayarlanip, hasta uyumu
gozetilerek secilen parametreler cihaza islenerek gerekli basing degisiklikleri saglanir. En sik tercih
edilen iki mod; iki seviyeli pozitif hava yolu basinci (BIPAP) ile siirekli pozitif hava yolu basmcidir
(CPAP). NIV’in avantajlari; hava yolu savunma mekanizmalarinin korunmasi, enfeksiyon riskinin
azalmasi, sedasyon ihtiyacinin azalmasi, hareket kisitlhiligina neden olmamasi, yutma ve konusmaya
olanak saglanmasi, hava yolu travmasi riskini azaltmasi, mortalite, ventilasyon ve CYB yatis siiresini
stiresini azaltmasidir. Dezavantajlar ise cihaz ve sistem gerektirmesi, uygulamaya baslayabilmek icin
daha uzun siire hazirlik ve NIV’i etkin uygulayabilecek ekip organizasyonu gerektirmesi, gastrik
distansiyon ve hastanin klostrofobik hissetmesi, gozlerde irritasyon, maske basisina bagh cilt hasari
gelisebilmesidir.’

Fizyopatoloji: Solunum sistemi ile ilgili hastaliklardan ve solunum yetmezliginden kaynaklanan
Oliimler cocukluk cagi 6liimlerinin basta gelen nedenlerindendir. Solunum sikintis1 ¢ocuk acil servis
bagvurularinin yaklagik %20’sinden, ¢ocuk yogun bakim yatislarinin ise yaklasik %30’undan
sorumludur. Anatomik ve fizyolojik farkliliklar c¢ocuklarin, erigkinlere gore daha fazla solunum
sikintisina yatkin olmasina neden olmaktadir. Cocuklarda havayolunun en dar yeri olan subglottik alanin
bag dokusu yetersiz olup inflamasyon ve doku 6demi varliginda havayolu ¢ap1 azalir ve solunum is
yiikiinde belirgin artisa neden olur.

Cocuklarda oksijen (02) tiiketimi ve karbondioksit (CO2) iiretimi yetigkinlerin yaklasik iki katidir.
Trakea ve bronsiyol ¢apinin dar olmasi ¢ocuklarda havayolu direncinde artisa, havayollarinin ¢apinin
dar olmast, kollateral havayollarinin azlig1 atelektazilere neden olabilmektedir.

Santral solunum merkezinin immatiiritesi de 6zellikle yenidogan ve infantta bradipne ya da apneye
neden olabilmektedir.
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Sonug olarak ¢ocuklar eriskinlerden farkli olarak solunum yetmezligine daha yatkindirlar ve mekanik
ventilasyon destegi ihtiyaglar agisindan kritik hastalik donemlerinde yakin ve dikkatli izlemleri gerekir.

Solunum yetmezIligi temel olarak hipoksik solunum yetmezligi (Tip 1) ve hiperkapnik solunum
yetmezligi (Tip 2) olarak siniflandirilir.

8 Solunum dongiisii; sinir sistemi, kardiyovaskiiler sistem, iskelet-kas sistemi ve solunum sistemini
ilgilendiren bir siirectir.

Dolayisiyla solunum yetmezligi bu sistemlerin herhangi birini ilgilendiren sorundan kaynaklanabilir.

Hipoksi hiicre diizeyindeki parsiyel oksijen basimcinin (PO2) yetersiz olmasidir, hipoksik solunum
yetmezligi intrapulmoner sant veya oksijenin alveollerden pulmoner kapillerlere yetersiz diflizyonundan
kaynaklanir. Bu duruma yol acan nedenler; kii¢iik havayolu tikaniklig, interstisyel 6dem, fibrozis gibi
difiizyona kars1 artan engel, akut respiratuvar distres sendromu (ARDS), pnoémoni, atelektazi, pulmoner
o0dem gibi alveollerin kollabe veya siviyla dolu oldugu patolojiler olarak siralanabilir.

Fonksiyonel rezidiiel kapasitenin azaldigi hipoksik solunum yetmezligi pozitif basingli ventilasyon
yontemleri ile akciger hacmini arttirarak yonetilebilmektedir. Hiperkapni, yetersiz alveoler ventilasyon,
ventilasyon/perflizyon (V/P) dengesizligi veya CO2 iiretiminin artmasi sonucu CO2’nin artmasidir.

Hiperkapnik solunum yetmezIligi; solunumsal pompa yetersizligi, kas hastaliklari, gogiis duvari
anormallikleri, artmis Olii bosluk ventilasyonu, obstriiktif hava yolu hastaliklar1 gibi durumlarda
goriilmektedir. NIV; pozitif basingla hem hipoksemik, hem de hiperkapnik solunum yetmezligi destek
tedavisi olarak kullanilmaktadir.

Pozitif hava yolu basinci, atelektatik veya dolu alveollerin havalandirilmasina, ekspiryum sonunda
alveolar kollapsin 6nlenmesine ve fonksiyonel rezidiiel kapasitede artisa yardimci olur. Bu durum
hipoksemiyi diizeltir, pulmoner kompliyansi arttirir ve intrapulmoner sant1 azaltir. Kompliyansin artisi
da tidal hacmin artmasini, ventilasyonun diizelmesini ve solunum is yiikiiniin azalmasini saglayarak
hasta kliniginin diizelmesiyle klinik yansima gésterir. °

NIV Endikasyonlari:

Acil endotrakeal entiibasyon gereksinimi olmayan, hemodinamik agidan stabil, hava yolu koruyucu reflekslerini
siirdiirebilen akut solunum yetmezliginin agir olmadig1 hastalarda ve kronik solunum yetmezliginin relapsi
durumlarinda, ayrica ekstiibasyonu kolaylastirmak i¢in uygun hasta gruplarinda kullanilmaktadir. Baz1 yazarlar
NIV uygulama karar1 vermede birtakim kriterleri kullanmay1 6nermektedirler. Bu kriterler; oksijen destegine
yanitsiz veya diger tedavilere (bronkodilatér-astim) yanit vermeyen orta veya agir dispne, dakika solunum
sayisinin yasa gore %75 persentilin {izerinde seyrettigi solunum sistemi hastaligina bagli takipne, hipoksemi
(Sp02>94 saglamak i¢in Fi02>%50 ihtiyac1 olmast), respiratuvar asidoz (arteryel pH<7.35, vendz pH<7.30)
olarak belirtilmistir. NIV endikasyonu koyulsa da hasta se¢imi, uygun maske ara yiizii belirlemek, hasta uyumu,
konforu ve etkin ekip organizasyonu biitiinciil olarak degerlendirilmelidir ve NIV uygulanan tiim hastalar olas1
komplikasyonlar ve tedavi basarisi agisindan yakin izlenmelidir.'*

NIV kontrendikasyonlari:

NIV igin en &nemli kontrendikasyonlar; agir hipoksemik solunum yetmezligi ( PaO2/Fi02< 150 ),

ozellikle agir hipoksemik hastalarda ekipman eksikligi ve ekibin tecriibesiz olmasi, yiliksek ve artan

diizeyde vazopressor destegi gerektiren hemodinamik instabilite, kardiyopulmoner arrest, akut bozulmus

biling diizeyi (Glasgow Koma Skoru<8 veya hizli diismesi), hava yolunda koyu ve yogun sekresyon

varligi, hava yolunda sabit obstriiksiyon, yiiz travmasi ve yaniklar, asir1 miktarda yogun kusma, drenaj

uygulanmamis pndmotoraks ve yeni gecirilmis gastrointestinal sistem cerrahisidir. Ayrica; mikrognati,
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Apert, Crouzon sendromu gibi yiliz ve hava yolu anomalilerinde, kafa tabani kirig1 olan hastalarda da
pnémosefali ve hava kagag sendromlari riski nedeniyle NIV kullanini dnerilmemektedir.

NIV uygulanan hastalarin gocuk acil servis ve ¢cocuk yogun bakimdaki izlemleri sirasinda mutlaka
stirekli kardiyak monitorizasyon, dakika solunum sayisi, nabiz oksimetri takibi ve SpO2/FiO2 (S/F)
orani, biling, kan basinci izlemi yapilmalidir. Miimkiinse tedaviye yaniti izlemede 1.saatte arter kan gazi
ile PaO2/FiO2 (P/F) oranini gérmek gerekir. NIV uygulanmas sirasinda hedef tidal voliimiin (Vt) 6-10
mL/kg saglanmasi, 2-6 saat icinde kalp tepe atimi1 ve dakika solunum sayisinda azalma, 1 saat igerisinde
S/F oraninda artma ve P/F>175 olmasi tedavi basarisini gostermektedir. Uygun mod, uygun maske ve
ayarlara ragmen 1.saatte kalp tepe atim1 ve dakika solunum sayisinda gerileme yoksa, 1. saatte P/F<175,
2. saatte S/F<180-210 ise ve 24 saatte Fi02 ihtiyact %50’den fazla devam ediyorsa entiibasyon
diisiiniilmelidir, NIV’in entiibasyonu geciktirmesine izin verilmemelidir.'> NIV dogru endikasyonla
kullanildiginda hayat kurtarir ve yasam kalitesini yiikseltir. Bagarisiz NIV hastanin hayatina malolabilir.
Kullanilan cihaz ve ekipmanin kalitesinden daha 6nemli olan bilgi ve ekip deneyimidir.
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RUTIN ASI TAKVIMINDEN SAPMALAR

Eksik Asilh Cocukta Asi Plani

Gizem Ergiin Ozdel

Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Sosyal Pediatri Bilim Dali

Cocuk saghgini koruma calismalarinda asi ile bagisiklama 6énemli bir yer tutmaktadir. Bu amacla Diinya Saglk
Orgiiti 1974 yilinda Genisletilmis Bagisiklama Programi 6nerilerini (GBP) olusturmus ve uygulamalari
desteklemeye baslamistir. Programin adindaki ‘Genisletilmis’ deyimi asisiz veya eksik asili bebek ve ¢ocuklarin
saptandigi anda asilanmasinin saglanmasi ve bu uygulamanin (ilke genelinde her yerde esit olarak yapiimasi
anlamini vurgulamak icin kullaniimaktadir. Alti hastaliga karsi korunma amaclanarak baslanan bu program
Tirkiye’de 1980-85 yillari arasinda baslamis ve yillar icinde bilimsel gelismeler dogrultusunda 10 asiyi iceren
glincel ulusal asi takviminin olusmasi saglanmistir.

Zamaninda ve dogru asi uygulamalari ile toplumun asi ile dnlenebilir hastaliklar ve bunlara bagh olusabilecek
salginlardan korunmasi en énemli kazanimdir. Ancak planlanan bagisiklama uygulamalari zaman zaman saglik
hizmetlerine erisimde zorluklar, asi yapilmasina engel olabilecek tedavi ve diger saglik uygulamalari, stoklarin
yetersizligi, toplumun asiya iliskin rehaveti, ebeveynlerin asi konusunda teredditleri veya yanhs inanglari gibi
nedenlerle aksamaktadir. Temel amag dogan her bebegin ulusal asi takvimine uygun olarak bagisiklanmasi ve
riskli gruplarin ulusal asi takvimine ek asilarinin da tamamlanmasidir.

Asi ile bagisiklamanin sagladigi koruma hakkindan higbir ¢cocuk mahrum kalmamalidir.  Cocukluk ¢agi
asilamalarinin rutin ¢ocuk saghgl kontrollerinde ve diger hastane basvurularinda sorgulanmasi 6nem
tasimaktadir. Boylece eksik asili cocuklarin tespit edilebilecek ve asilanmalari saglanacaktir. Kagirilmis asl
firsatlarinin 6nline gecilmesiyle asilanmamis bireylerin toplum saghigini riske atmasini engelleyecektir. Bunun igin
tiim ¢ocuk ile temas eden saglik ¢alisanlarinin asisiz veya eksik asili cocuga yaklasimi iyi bilmesi ve uygulamasi
Onem tasimaktadir.

Bu sunumda asilanmamis veya herhangi bir sebeple asilamasi yarida/eksik kalmis gocuklarin asilanma ilkelerinin
vurgulanmasi amaclanmistir. Asilari yarida kalmis ¢ocuklarin asilamalarinda asilama kaldigi yerden yasina uygun
olarak devam eder, 6nceki asi dozlarinin tekrarlanmasi gerekmez. Eger hicbir asisi yapilmamissa o yasa dek
yapilmasi gereken asilarin hizlica, yasina ve risk durumuna uygun sekilde tamamlanmasi temel kuraldir.

Cocukla calisan saglik profesyonelleri olarak hepimizin sorumlulugu asi ile 6nlenebilir hastaliklardan ve
salginlardan bireyleri ve toplumu korumak icin konu ile ilgili uygulama ve izlem konusunda bilgi sahibi olmak,
yeni gelismeler dogrultusunda ulusal asi takviminin glincellemelerini takip etmektir. Buna ek olarak ulusal
takvime ek olarak uygulanan asilarin uygun yas ve risk gruplarinda uygulamalarinin yayginlasmasi da ¢ocuk
saghgini ve toplum bagisikhgini gliclendirecektir.
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GOCUKLARDA SIK GORULEN iLAG ALERJILERI VE CAPRAZ REAKSIYONLARDAN KORUNMA ONERILERI

Ceren Can

SBU Bakirkdy Dr. Sadi Konuk EAH

istenmeyen ilag reaksiyonlari (iiR), ilaclarin insanlarda kullanilan normal dozlarinda ortaya ¢ikan, amaglanmamis
ve zararl etkileri olarak tanimlanmaktadir. iR, Tip A ve Tip B olmak (izere iki ana grupta incelenmektedir. Tip A
reaksiyonlar, doza bagimli olarak ortaya cikan ve 6ngoriilebilen reaksiyonlardir, reaksiyonlarin yaklasik %80’ini
olusturmaktadir. Tip B reaksiyonlar ise 6ngoérilmeyen ve dozdan bagimsiz reaksiyonlardir, ayni zamanda ilag asiri
duyarhlik reaksiyonlari (IADR) olarak tanimlanmaktadir. ilag asiri duyarhlik reaksiyonlarina en sik neden olan
ilaglar arasinda beta laktam antibiyotikler ve nonsteroid anti-inflamatuvar ilaglar yer almaktadir.

ilag asin duyarliik reaksiyonlari fenotip ve endotipe gére siniflandirilmaktadir. Fenotip siniflamasi, ilag
reaksiyonunun zamanlamasina goére yapilmaktadir. ilag uygulamasindan sonraki alti saat icinde gelisen
reaksiyonlar “erken tip”, uygulamadan sonra giinler-haftalar iginde gelisen reaksiyonlar ise “ge¢ tip” olarak
tanimlanmaktadir. ilag reaksiyonlarinin endotip siniflamasi ise altta yatan immun mekanizmaya gore
yapilmaktadir. IgE aracili reaksiyonlar, T hiicre-aracili reaksiyonlar, “aspirinle indiiklenen respiratuar hastalik”,
HLA iliskili IADR’ leri gibi gruplari icermektedir.

ilag asir duyarlilik reaksiyonlari; erken tip reaksiyonlar (iirtiker, anjioédem, anafilaksi) ve geg tip reaksiyonlar
(makilopapiler dokiinti, agir kutanoz ilag asiri duyarhlik reaksiyonlari, tek organ reaksiyonlari ve ilag spesifik
reaksiyonlari) gibi genis spektrumda goriilebilmektedir. ilag alerjisi ile basvuran hastalarin degerlendirilmesinde
amag; basvuru nedeni olan reaksiyonun ilag¢ alerjisine bagli olup olmadigini dogrulamak, kesin veya yliksek
olasilikta ilag alerjisi tanisi konulursa hastaya benzer endikasyonlarda kullanilabilecek givenli alternatif ilaci
onermektir. Bu sunumda giincel bilgiler 1siginda ¢ocuklarda sik gorilen ilag alerjileri ve ¢capraz reaksiyonlardan
korunma onerileri tartisilacaktir.
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SPOR ONCESi SAGLIK TARAMASI NASIL YAPILMALIDIR?
Ufuk Sekir
Uludag Universite

Bir sporcu icin ani 6lim ve yaralanma riski olusturabilecek faktorlerin belirlenmesi ve givenli bir spor ortami
saglamak icin spora katihm 6ncesi tibbi degerlendirme yapmak gereklidir. Spora katilim 6ncesi degerlendirme,
spor yapan ya da spora yeni baslayacak olan sporculara, sportif faaliyetlere katilmadan dnce yapilan rutin bir
saglk kontroliidiir. Amerika Birlesik Devletleri'nde, cocuklarin ve genglerin yaklasik olarak %50 ila %60'l organize
spor aktivitelerine katilmaktadir ve 60 milyondan fazla cocuk ve adoélesanda spor Oncesi saglik taramasi
yapilmaktadir. Tlrkiye’de de 2022 itibari ile 13.57 milyon lisansli sporcu oldugu resmi kayirlarda bildirilmistir ve
bu sporcular da her yil diizenli olarak spora katilim 6ncesi saglik taramalarina girmektedirler. Spora katilim éncesi
degerlendirmeye alinan kisilerin gogunun spordan men edilme endisesinden dolayi bakis agilari olumsuz olmakla
beraber, arastirma sonuglarina gore tibbi nedenden dolayi sadece %0.2-1.3’(i spordan men edilmektedir. Spor
oncesi saglik taramasinin amaglari iginde; ¢ocuk ve addlesanlarin spora givenli katihminin saglanmasi, katihm
sirasinda yasami tehdit eden komplikasyon riski tasiyan tibbi sorunlari belirlenmesi (6rnegin, hipertrofik
kardiyomiyopati), spora katiim oOncesi veya sirasinda tedavi gerektiren durumlarin belirlenmesi (6rnegin,
hipertansiyon), kas-iskelet sistemi yaralanmalarinin belirlenmesi ve rehabilite edilmesi, sportif performansi
olumsuz etkileyebilecek durumlarin belirlenmesi ve tedavi edilmesi (6rnegin, egzersizle indiiklenen
bronkospazm) ve spora katilim icin olusabilecek gereksiz kisitlamalarin kaldiriimasi vardir. Spora katilim éncesi
degerlendirmenin yeni sezon baslamadan en az 6-8 hafta 6ncesinde yapilmasinda fayda vardir. Bu sayede spora
katilim icin engel olusturabilecek hastaliklarin ve onceki yaralanmalarin tedavisi ve rehabilitasyonu ile
yaralanmaya neden olabilecek bazi risk faktorlerinin duzeltilebilmesi icin zaman kazanilmis olur.
Degerlendirmede ayrintili bir anamnez, fizik muayene ve EKG tetkiki yapiimalidir. “Oykii Alma” spora katilim
Ooncesi muayenenin en 6nemli bolimini olusturmaktadir. Tibbi 6yku kas-iskelet sistemi yaralanmalarinin
saptanmasinda %92 6zglilliige sahiptir. Sorulan sorular igcinde en dnemlileri arasinda egzersiz sirasinda yasanilan
gOgus agrisi, carpinti, nefes darligl, bayginlik durumu ve ailesinde 50 yasindan genc kisilerde ani 6lim durumu
vardir. Fizik muyenenin kapsamli olmasi gerekmemektedir. Muayenede, kalp-dolasim sistemi ve kas-iskelet
sisteminin degerlendirilmesi 6nceliklidir. Digerleri arasinda abdominal bdlge, solunum sistemi, géz, deri ve
genito-Uriner sistemin muayeneleri bulunmaktadir. Tibbi uygunluk karari; iyi bir 6yki, hedefe yonelik bir fizik
muayene, EKG ve gerekli goriilen diger tetkiklerle beraber, yapilmak istenen sporun 6zellikleri de dikkate alinarak
rehberler esliginde verilmelidir. Her sporcu kendi icinde degerlendirilmeli ve bireysel farklliklar géz 6éniinde
bulundurulmahdir.
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K VITAMINIi EKSiKLiGi VAKA SUNUMU

Numan Alperen Katmer

Uludag Universitesi

43 giinliik kiz hasta, ilk olarak 3 giin kadar énce gogis kafesinin sag alt kesiminde kizariklik farkedilmis.
Sonrasinda sislik ve morarma gelismesi nedeniyle tarafimiza basvurdu.

Travma oykisi yok.
Basvuru nedeni olan hematom resimde gorildigi gibi.

Fizik bakida; Sag hemitoraks alt kesiminde 4-5cm ¢apinda gevresi ekimotik, sis goriinimde hematom? ile uyumlu
lezyon, Sol dirsek bolgesinde 2cm ¢aginda ekimotik lezyon, Cene altinda solda, 2cm ¢apinda ekimotik lezyon
saptanti.

Hastanin 6zgegimisinde; gbbek bagi diiserken uzamis kanama, iyilesmede gecikme 6ykiisi yok
Uzamis ishal, antibiyotik kullanimi veya hastaneye yatis oykisi yok

Anne-Baba arasinda akrabalik yok

Ailede kanama diyatezi 6ykisi yok

Dogumda K vitamini uygulamasi soruldugunda:

Annenin dogumdan sonra K vitamini uygulamasini "kimyasal oldugu, dogal olmadigi" gerekgesi ile reddettigi
ogreniliyor.

Hastanin laboratuar tetkikleri sekilde goruldigu gibi, PT ve aPTT ol¢lilemeyecek kadar uzamis durumunda.
Hgb:8,8 normositer bir anemisi mevcut.

Transfontanel ultrasonografisinde, batin ultrasonografisinde kanama odagi saptanmadi. Ekimotik ve sis alan
Gzerine yapilan yiizeyel doku ultrasonografinde hematom ile uyumul bulgu gozlendi.

Cocuk Hematoloji servisine yatis verildi.
K vitamini ve Taze donmus plazma tedavileri diizenlendi.

Klinik izleme alindi.
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K VITAMINi REDDIYLE NASIL BASA GIKILIR?

Gizem Ergiin Ozdel

Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Sosyal Pediatri Bilim Dali

K vitamini karacigerde koagilasyon faktorlerinin sentezi icin 6nemli bir vitamindir. Maternal kaynakh K
vitamininin plasental yolla fetlise gegisi ¢cok diisiik olup saglkli yenidoganlarda kordon kani diizeyleri ve Anne
sttiindeki vitamin K diizeyi de dusliktiir. Randomize kontrollli ¢alismalar dogumda K vitamini uygulamasinin,
erken ya da klasik hemorajik hastaliktan korudugunu kesin olarak géstermistir. Ulkemiz 'de Saghk Bakanhgi ve
Tirk Neonatoloji Derneginin 6nerisi dogrultusunda uygulanan K vitamini proflaksisi genel tibbi uygulamalar
arasinda yer almaktadir. Yenidogan hemorajik hastaligi sikligina iliskin ilkemizde yapilmis epidemiyolojik bir
¢alisma bulunmazken K vitamini yapilmadigi igin yenidogan hemorajik hastaligi tanisi almis birgok olgu
bildirilmistir. Koruyucu saglik hizmetlerinin basarisi sayesinde K vitamin eksikligine bagl hemorajik hastalik sikligi
%6‘lardan %0,1 dlizeyine inmistir.

Dijital cagda bilgiye ulasmanin kolaylasmasi ile aileler ¢cocuklarinin tedavileri konusunda daha ¢ok s6z sahibi
olmaya baslamistir. Bu durum ailenin etik degerleri ve yasal haklari ile hekimin hasta igin en iyi olani yapma,
hastanin saghgini koruma ile ilgili tip etiginden kaynaklanan gorev ve sorumluluklari arasinda etik problemlere
yol agmaktadir. Hasta yakinlari enjeksiyondan kaynaklanabilecek yan etkiler, dogal olma arzusu, alternatif
yontemlere olan inan¢ gibi nedenlerle asilart ve diger tedavileri zaman zaman reddetmektedir. Bu
problemlerden biri de K vitamin profilaksisinin reddidir. Hasta yakinlari ¢ogunlukla K vitamini uygulamasini da
asl sandiklari icin reddetmektedirler.

Hukuki olarak K vitamini reddi cocugun saghgini tehlikeye atmasi sebebi ile bu ¢ocuklarin korunmaya muhtag
cocuklar kapsaminda degerlendirilmesi ve bu c¢ocuklara saglk tedbiri konulmasi gerektigine yonelik gecmis
yillarda verilen kararlar bozularak maddi ve manevi varligin korunmasi ve gelistirilmesi ile ilgili maddeyi ihlal
ettigine yoniinde karar verilmistir. Bunun sonucunda 2021 yilinda saglik bakanliginin yenidogan bebege K
vitamin uygulanmasi konulu genelgesi giincellenerek “K Vitamini Uygulamasi Ebeveyn Bilgilendirme ve Red
Formlar” hazirlanmistir. Bu durumda doktora disen baslica sorumluluk 6n yargih olmayarak herhangi bir
nedenle proflaksi uygulanamayan cocuklarda ailelere K vitamini uygulamasinin 6nemi, uygulanmadigi hallerde
olusabilecek riskler ve neden uygulanamadigi hususunda bilgilendirilmesi, glincel bilimsel veriler sunulmasi ve
mimkinse ikna edilmesidir. Ebeveynler kendi iradeleri ile reddetmis olsalar bile cocuklarinin zarar gérmesi
durumunda saglik otoriteleri tarafindan yeterince bilgilendirilmedikleri ve ikna edilemedikleri soylenerek saghk
calisanlar suclanmakta ve bazen hukuki yollara basvurmaktadirlar. Bu bilgilendirmenin hasta yakinlarinin el
yazisi ile detayh olarak kayit altina alinarak idari merciler ile paylasilmasi bu tir medikolegal sorunlari
engelleyecek hatta olusmadan 6niline gececektir.
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PARENTERAL BESLENMEDE HAZIR URUNLER

Caglar Odek

Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi

Hazir parenteral beslenme Urinleri tek torba inflizyon sistemlerinde sunulan hepsi bir arada karisimlardan
olusur. Bireysellestirilmis ya da standart compounderda hazirlanan sollisyonlari ve hazir ticari parenteral
beslenme sollisyonlarini kapsar.

Compounderda hazirlanan soliisyonlar hastanin bireysel tiim ihtiyaglarini karsilayacak sekilde ya da standart
olarak regete edilir. Hastanin sivi, elektrolit ve beslenme ihtiyacina gore igerigi her glin degistirilebilir. Aseptik
kosullarda, otomatik dolum cihazi ile hazirlanir. Dolum Uniteleri 2010 yilinda T.C. Saghk Bakanhg tarafindan
yayinlanan "Total Parenteral Nutrisyon igin Guvenli Uygulamalar Rehberi ve Yonetmeligi" ne uygun olmalidir.
Hasta bilgileri, sollsyon icerigi, kalori ve osmolarite degerleri, dolum tarih ve saati, son kullanma tarihi ve
hazirlayan kisiye ait bilgileri iceren etiket basiimalidir. 2-8°C’ de 72 saat, agildiktan sonra oda sicakliginda 24 saat
kullanim 6mri vardir. Cokeltilerden korumak amagli lipid iceren sollsyonlarda 1.22 um, lipid icermeyenlerde ise
0.22 um filtreler kullaniimalidir.

Hazir parenteral beslenme Urlnleri lipid icerip icermemesine gore 2 ya da 3 bdlmelidir. Beslenme kilavuz
Onerilerine uygun olarak standart regetelerle hazirlanmis ticari hazir sollsyonlardir. Yenidoganlar ve <2 yas
cocuklar igin 6zel hazirlanmis Griinler mevcuttur. iki yasindan biyiik cocuklarda eriskin triinleri kullanilmaktadir.
Uretim asamasinda asepsi en st diizeydedir. icerik standart oldugundan &zel etiketleme gerekmez. Aktivasyon
oncesi raf 6mri 18-24 aydir. Odalar arasi gegis acildiktan sonra 2-8°C’ de 7 giin, oda isisinda (<25°C) 48 saattir.
Vitamin-elektrolit eklendikten sonra 2-8°C’ de 7 giin, oda isisinda (<25°C) 48 saattir.

Her iki Grinin de avantaj ve dezavantajlar vardir. Ortak beslenme rehberi ¢ok diisik dogum agirhkh
yenidoganlar dahil tim cocuklarda standart beslenme sollsyonlarinin tercih edilmesini; bireysel beslenme
sollisyonlarinin beslenme gereksinimleri standart soltsyonlar ile karsilanamayan, sivi ve elektrolit kayiplari fazla,
stabil olmayan hastalar ve uzun sire parenteral beslenme alacak hastalarda tercih edilmesini 6nermektedir.
Hazir Griinlerde enfeksiyon ve hazirlama asamasinda hata riski daha diistiktlr. Ayrica compounder Urlinlere gore
maliyet agisindan avantajhdir.

Ozetle hazir parenteral beslenme soliisyonlari cocuklarda kullanilabilir. Uzun raf émri, hizli erisim, diisiik hata
olasihigl ve maliyet konusunda avantajli. Kilavuz dnerilerine goére hazirlandigindan etkinlikleri ylksektir. Kullanim
sirasinda elektrolitlere dikkat etmek gerekir. Ozel gereksinimi olan, uzun siire PB iriinii alacak hastalarda
bireysellestirilmis compounderda hazirlanan sollsyonlar 6ncelikle tercih edilmelidir.
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RASITIiZM

Ozlem Kara

SBU Bursa Yiiksek ihtisas EAH, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

Rasitizm Latincede egilme, biikiilme anlaminda kullaniimis olup, rasitizm ile ilgili bilgilere antik ¢aglardan beri
rastlanmaktadir. XVII. Yiizyillarda 6zellikle evden ¢ikmayan, zengin ailelerin cocuklarinda gérildigi icin ingiliz
Hastaligi olarak da adlandiriimistir. Tarihe bakildiginda 1645 yilinda rasitizimi ilk kez tanimlayan kisi Dr. Daniel
Whistler'dir. izleyen yillarda 1650 yilinda Dr. Francis Glisson rasitizm ile ilgili ilk kapsamli kitabi yazmistir.

Rasitizm genel tanimi ile bliyime plagindaki yetersiz mineralizasyona bagh gelisen bir hastaliktir. Bu hastalik
blylme ¢agindaki cocuklarda (4 ay-3 yas) gorilmektedir. Blylyen kemiklerde oldugu icin kemik deformiteleri
ile karsimiza ¢cikmaktadir. Asil sorun biylime plagindaki hipertrofik kondrositlerin apoptozundaki bozukluktur ve
bu da rasitizmin klinik ve radyolojik bulgularinin gelismesine sebep olur.

Rasitizme neden olan mineral eksikligine bagli kalsiyopenik ve fosfopenik rasitizm olarak iki gruba ayirabiliriz.
Kalsiyopenik rasitizm nedenleri tablo 1'de gosterilmistir.

Nutrisyonel . Vit D eksikligi
. Kalsiyum eksikligi
Vitamin D metabolizmasir Vit D bagimli rikets Tip 1 a
kusurlar
. 1aOH’laz eksikligi (CYP27B1 mut.)
. Vit D bagimh rikets Tip 1 b
. 25 OH’laz eksikligi (CYP2R1 mut.)
. Vit D bagimli rikets Tip 2 a
. VDR direnci
. Vit D bagimli rikets Tip 2 b
. VDR fonksiyonunda bozukluk
. Vit D bagimli rikets Tip 3
. Vit D metabolitlerinin inaktivasyonunda artis (CYP3A4 mt



20. Ulusal Uludag Pediatri Kis Kongresi & 20. Uludag Pediatri Hemsireligi Kis Kongresi

Kazanilmig Vit D eksikligi .

Kalsiyopenik rasitizm nedenleri arasinda en sik nutrisyonel rasitizm nedeni olan D vitamin eksikligi
gorulmektedir. D vitamini sentezinin yaklasik %90-95’i glines 1s1ginin etkisi ile deride gergeklesir. Epidermiste
UVB (290-315 nm dalga boyu) isinlarinin etkisi ile.7-dehidrokolesterolden kolekalsiferol (vitamin D3) olusur.
Sistemik dolasima gecerek karacigerden 25 OH’laz enzim etkisiile 25-OH D vitaminine donisir. Bu enzim CYP2R1
tarafindan kodlanmaktadir. Bobreklerde, CYP27B1 tarafindan kodlanan 1-a OH’laz enzimi etkisi ile aktif D
vitamini olan 1-25 OH D sentezlenir. D vitamini inaktivasyonundan sorumlu CYP24A1 geni tarafindan kodlanan
24-0OH’laz enzimi sorumludur. 24 OH’laz viicudu D vitaminin asiri birikiminden korumaktadir. Bébreklerden 1-a
hidroksilasyon aktivitesini kontrol eden faktorler parathormon, kalsiyum ve fosfordur. 25 OHD, D vitaminin
dolasimdaki ana formudur. Yarilanma 6mri 2-3 hafta olmasi nedeni ile viicudun D vitamini havuzu hakkinda en

Karaciger Yetmezligi

Renal Yetmezlik

ilaglar

Malabsorbsiyon

iyi bilgi veren parametredir. D vitamini sentez basamaklari sekil 1'de gosterilmistir.

7-dehidrokolesterol Kolekalsiferol
\ (Vitamin D3)
>
~H Y
ekt ~H
HA WE
w' ™ Ja
{

Sekil 1. D vitamin sentez yolagi

Yayinlanan bircok uzlasi raporunda D vitamini dizeyinin hangi degerler arasinda olacagina dair tam bir goris
birligi yoktur (Tablo 2). Son kiiresel uzlasi raporuna gore 25 OHD diizeyinin <12 ng/ml olmasi eksiklik, 12-20 ng/ml
olmasi yetersizlik olarak tanimlamaktadir. 25 OHD seviyesi> 20 ng/ml olasi yeterli olarak kabul edilir. Yapilan

Ho"

Beslenme (D2 veya D3),
25-hidrokst vitamin D

; Ergokalsiferol
/\l”l"‘/ o You (Vitamin D2)
‘ i " Béobrekler =l rH\
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g
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T
~ " 1, 25-dihidroksi vitamin D2

‘
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calismalarda da 25 OHD seviyesi 20 ng/ml altina dislince PTH artisinin gozlendigi gosterilmistir.

D vitamini eksikligi icin herhangi bir risk faktori yoksa ¢ocuklarda rutin D vitamini diizeyine bakilmasi 6nerilmez.
Dvitamini risk faktorleri; D vitamini proflaksisi almayan anne siti ile beslenen bebekler, malabsorbsiyon (¢6lyak,
kistik fibrozis), diyetle yetersiz alim (vegan beslenme), kronik inflamatuar bagirsak hastaligi, kronik karaciger
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hastaligi, kronik bébrek hastaligi, kalsiyum ve D vitamini metabolizmasini etkileyen ilag kullanimi (antiepileptik,
antiviral, antifungal, ylksek doz glukokortikoid tedavi), kronik immobilizsayondur.

Canadian Pediatric Society

2007 - <10 ng/mL 10-29 ng/mL  >30 ng/mL

Lawson Wilkins Pediatric Endo

2008 <5 ng/mL 5-14 ng/mL 15-19 ng/mL 220 ng/mL
Society g/ g/ g/ g/
The Endocrine Society 2011 - <20 ng/mL 21-29 ng/mL 230 ng/mL
British Paediatric and Adolescent |

2012 - <10 ng/mL 10-19 ng/mL  >20 ng/mL

Group

European Society for Paed

Gastroenterology  Hepatology 2013 <10 ng/mL <20 ng/mL - >20 ng/mL
Nutrition
American Academy of Pediatrics 2014 - <20 ng/mL - >20 ng/mL

Definition of vitamin D
European Academy of Pediatrics 2017  status is unclear due to
a lack of consensus
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Kalsiyopenik rasitizmin %10-15'lik kismini olusturan, D vitamini metabolizmasindaki bozukluk sonucu ortaya
¢tkan D vitamin bagimli rasitizmdir (VDDR). Farkli tirleri vardir. VDDR Tip 1A CYP27B1 genindeki mutasyona bag1i
1-a OH’laz enzim eksikligi sonucu meydana gelir. Bu mutasyon sonucu aktif D vitamini olan 1-25 OHD yeterli
sentezlenemez. Bu form VDDR’in en sik gérilen tipidir. VDDR Tip 1B ise CYP2R1 gen mutasyonuna baglh 25 OH’laz
enzim eksikligi sonucu olusmaktadir. Sonugta 25 OHD eksikligi gdzlenir. VDDR Tip 2 A’da ise D vitamini
reseptoriinde direng vardir. Tip 2B’de ise heterojen niikleer ribonikleoprotein C (HNRNPC) mutasyonuna bagh
reseptorin hiicre i¢i yolaklarinda sinyal iletim bozuklugu vardir. VDDR Tip 3 de ise CYP3A4 genindeki mutasyon
sonucu D vitamini metabolitlerinin inaktivasyonu artmaktadir. VDDR olusum mekanizmalari sekil 2’de
gosterilmistir.

Vitamin Vitamin Vitamin
D-dependent D-dependent D-dependent
rickets type 1b rickets type 1 rickets type 2

CYP2R1 calcifediol CYP27B1 calcitriol  receptor binding
——-
25(0H)D; 1,25(0H),D;

biologically active

AN A

inactive metabolites
CYP3A4 CYP3A4

Vitamin
D-dependent

JRans Wik 5 sekil 2.

Vitamin D metabolizma bozukluguna iligskin yolaklar

vitamin D,

Fosfopenik rasitizm diger rasitizm tipidir. Nedenleri tablo 3’'de gosterilmistir.

Nutrisyonel eksiklik . Malnitrisyon
Emilim bozuklugu o Prematurite
. Total parenteral niitrisyon
. Malabsorbsiyon
Renal proksimal tiibil disfonksiyonu . Sistinozis
O Tirozinemi
. Okdloserebrorenal sendrom
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Bobrekten fosfat atiliminin artmasi . X'e bagl dominant hipofosfatemik rikets (PHEX)
. Otozomal dominant hipofosfatemik rikets (FGF23)
. Hiperkalsiliri ile otozomal resesif hipofosfatemik
rikets (SLC34A3)
. Otozomal resesif hipofosfatemik rikets (DMP1)
. X’'e bagli resesif hipofosfatemik rikets (CLCN5)

En sik goriilen form PHEX gen mutasyonuna bagl gelisen X’e bagli dominant hipofosfatemik rasitizmdir (XLHR).
Sporodik vakalar da gorilmektedir. PHEX inaktivasyonuna bagh artan FGF23 ekspresyonu tibiler fosfor
reabsorbsiyonunu azaltmakta ve fosfatiiri meydan gelmektedir. Klinik bulgular kardesler arasinda bile farkhlik
gostermektedir. Kisa boy, alt ekstremite deformiteleri dikkat gekicidir. Dis apsesi sik gorilir.

Ozellikle serum fosfor seviyeleri yasa gére degiskenlik gésterdigi icin yasa gore degerlendirilmelidir. Yasa gére
fosfor diizeyleri tablo 4’de gosterilmistir.

Tablo 4. Yasa gore fosfor diizeyleri

Yas Fosfor diizeyi
1-5 glin 4,8-8,2 mg/dl
1-3 yas 3,8-6,5 mg/dl
4-11 yas 3,7-5,6 mg/dl
12-15 yas 2,9-5,4 mg/dl
16-19 yas 2,7-4,7 mg/dl

Rasitizmli bir hastayl degerlendirirken ayrintili bir éykid alinmalidir. Beslenme durumu, D vitamini replasman
durumu, risk faktorleri, boy kisaligl, ortopedik sorunlar, dis deformite sorunlari, alopesi varligi, akrabalik, ailede
ortopedik sorunlar, boy kisaligi, kullandigi ilaglar, GIS cerrahisi gecirme dykiisii sorgulanmalidir.

Fizik muayenede kemik bulgusu olarak;

On fontonel kapanmasinda gecikme

Sutirlerde genislik

Kraniotabes

Frontal sislik

Toraksta kostakondral eklem bolgelerinde genisleme (rasitik tespih)

El ve ayak bileklerinde genisleme

Harrison olugu (diyafragmanin yumusak alt kostalari iceri dogru ¢cekmesi ile olusur)
Dis cikmasinda gecikme, dis mine hipoplazisi

Guvercin gogisu, kunduraci goglsi

O bacak, X bacak, Windswept deformitesi

28



20. Ulusal Uludag Pediatri Kis Kongresi & 20. Uludag Pediatri Hemsireligi Kis Kongresi

Kemik disi bulgular olarak;

Hipokalsemik nobet ve tetani

Huzursuzluk

Kilo alim azlig

Hipokalsemik dilate kardiyomiyopati

Kas gligslizligil, noromotor gelisme geriligi
Pseudotimor serebri

Dis apsesi (hipofosfatemik rasitizm)

Alopesi (Vit D direngli rasitizm) gorilmektedir.

Radyolojik degerlendirmede;

Metafizlerde konkavlasma ve fircalasma (Radius, ulna, femur distali, tibia proksimali)
Toraksta kostakondral eklemlerde genisleme (rasitik rozary)

Kemik yogunlugunun azalmasi

Kortikal incelme

Yas agag kiriklar saptanabilir.

Rasitizmin siddetinin degerlendirmesinde Tracher tarafindan yapilan bir siniflandirma kullanilmaktadir (tablo 5).

Bilek Normal gérinim
0.5 Metafiz kenarinda radyolisent gériinim
1 Bliyime kikirdaginda genisleme, metafiz kenarinin diizensizligi
1.5 Metafiz kenarinda hafif canaklasma
2 Kenar diizensizligi ile birlikte metafizlerde canaklasma
Diz 0 Normal gérinim
1 Metafiz kenarinda radyoliisent gériinim
2 Kismi radyollsens ve metafizlerde diizensizlik
3 Tam radyolilisens goriiniim ve epifizler metafizden ayriimis

Radius ve Ulna ayri ayri degerlendirilir (en fazla 4 puan) Femur ve tibia ayri ayri degerlendirilir,

<1 kondil ise 0.5, 22 kondil ise 1 ile carpilir (en fazla 6 puan)
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Oykii ve klinik bulgulara dayanarak rasitizm diisiiniilen bir hastadan taniyi desteklemek icin serum Serum
kalsiyum, serum fosfor, alkalen fosfataz, 25 OH D, bobrek fonksiyon testleri, kan gazi, tibuler fosfor
reabsorbsiyonu, renal tibuler fonksiyonlar, 1-25 OH D ve bakilabiliyorsa FGF-23 diizeyi degerlendirilmelidir.

Kalsiyopenik ve fosfopenik rasitizmde laboratuar bulgulari agisindan bazi farkliliklar bulunmaktadir. Bu farkhliklar
tablo 6’da gosterilmistir.

Klinik ve radyolojik olarak rasitizm diistintlen bir hastada tani algoritmasi sekil 3’de gosterilmistir.

Fosfor Distlik Belirgin distik
Kalsiyum Dislik Genelde normal
ALP 10 kat ylksek 1-3 kat yuksek
PTH Yiksek Genelde normal
Tubiler fosfor reabs. Azalmis Azalmis
(Clinical and Radiological)
PTH
Normal . High
High ALP 25-0OH D
TPR Low Normal
Low High | Nutritional Rickets 1,25-0H D3
[Hypophosphatemlc Rickets I rLow Phosphate Intake I - ‘
Low High
FGF23 + 1 aHydroxylation * VDR mutation
. " Deficiency (VDDR1A) (VDDR2A) )
Low/N High «  CYP3A4 mutation * HNRNPC mutation
| | (VDDR1B) (VDDR28B)
non-FGF23 FGF23-
mediated HR mediated HR

Sekil 3. Rasitizm Tani Algoritmasi

Nutrisyonel rasitizmin baglica tedavisi D vitaminidir. D vitaminin tedavi ve proflaksi dozu tablo 7’de
gosterilmistir.
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Yas Gunluk yikleme (6-12 hafta), U Tek doz yukleme GUlinltk idame, 1U
(stoss tedavi), U

<1lay 1000 (8 dml) = 400 (3 dml)

1-3 ay 1000-2000 (8-15 dml) = 400

3-12 ay 2000 50.000 400

1-12 yas 2000-6000 (15-45 dml) 150.000 600-1000 (5-10 dml)
>12 yas 6000 300.000 600-1000

Stoss tedavi: 10.000-20.000 1U/kg (max 600.000 1U) oral veya parenteral

D vitamini tedavisi baslanan ve 6zellikle PTH yiiksek hastalarda a¢ kemik sendromuna dikkat edilmelidir. D
vitamini tedauvisi ile ciddi hipokalsemi gelisebilmektedir. Bu nedenle D vitamini tedavisi ile beraber kalsiyum
da verilmelidir.

Tablo 8 de VDDR, tablo 9 da ise FGF23 iliskili hipofosfotemik rasitizm tedavi semasi gosterilmistir.

VDBRTip1A Kalsitriol (1-25 OH D3) 30-75 mg/kg/giin
10-20 ng/kg/gun (1-2 pg/gin)
Alfakalsidiol
1-3 pg/glin

VDBRTip1B Yuksek doz kalsifediol (25 OH D) 30-75 mg/kg/giin

5000~10,000 1U/giin po
50,000 IU/ay IM/po
600,000 IU/her 3 ayda bir IM/po

Tedavideki amag kalsiyumu normalin alt sinirlarina yakin (8,5-9 mg/dl), fosfor ve PTH dizeyini
normal aralikta tutmaktir.

VDBR Tip 2 Kalsitriol (1-25 OH D3) 3-6 gr/gun
1-6 pg/gln Tedaviye yanitsiz
400-1400mg/m?/giin
IV -3,5-9 g/m?/giin po

Birgok hastada puberte sonrasi kalsiyum tedavisine gerek kalmaz.

VDBR Tip 3 Yiiksek doz kalsifediol (25 OH D)
20,000-50,000 IU/giin
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FGF-23 iliskili hipofosfatemik ragitizm tedavisi

1) Konvansiyonel tedavi

Oral fosfor tedavisi
30-75 mg/kg/giin elementer fosfor (4-6 doz/glin)
Hedef serum fosfor seviyesini diistik/normal aralikta tutmak

Emilimin iyi olmasi igin kalsiyum igerikli gidalarla verilmemelidir

Kalsitiriol
25-50 ng/kg/giin (2 doz/gtin)

Dozu serum PTH seviyeleri ve idrar Ca/Kreatinin oranina gére ayarlanmalidir.

Asir fosfat tedavisi iyonize kalsiyumu diistirerek sekonder hiperparatiroidizme neden olur.

Bu da fosfatiiriyi artirir. Bu nedenle fosfat ve kalsitriol tedavisi birlikte baslanmalidir.

2) Anti-FGF-23 monoklonal antikoru (Burosimab)

Konvansiyonel tedaviye direngli durum (kemik agrisi, lineer biiyimenin bozulmasi)
Konvansiyonel tedaviye bagli ciddi yanetkiler (hiperparatiroidizm, nefrokalsinozis)

Konvansiyonel tedaviye uyumsuzluk

Kullanim sekli

Konvansiyonel tedavi bir hafta 6nceden kesilir

Baslangi¢ dozu 0,4 mg/kg subkutan

Her iki haftada bir dozu 0,4 mg/kg artirilir (max 2 mg/kg-90 mg)

Serum fosfat diizeyi normalin Ustlinde ise doz atlanir, normalin altina indiginde bir 6nceki

dozun yarisindan devam edilir.

Sonug olarak en sik gorilen rasitizm nutrisyonel rasitizmdir. Cocuklara yeterli D vitamini ve kalsiyum aliminin
saglanmasi nutrisyonel rasitizm sikligini azaltacaktir. Ancak genetik rasitizmin 6niine gecilmesi zordur.
Rasitizm tanisinin konulduktan sonra tiplerini de belirlemek tedavi ve izlemde ¢cok énemlidir.
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OSTEOPOROZ

Yasemin Denkboy Ongen

Bursa Uludag Universitesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD Cocuk Endokrinoloji BD

Kemik kitlesinde azalma ve kemik dokusunun mikro-mimarisindeki degisiklik, kirilganlikta artis, trabekiler
kemik kalinhgi ve miktarinda azalma, kortikal kemik gézenekleri artma ile karsimiza gelir. Genelde yetiskinlerde
gorilirken cocukluk ve ergenlik déneminde siklik artmaktadir. iskelet kiitlesinin cogu 12-18 yasinda olusurken
18 yasinda doruk kemik kiitlesi %90-95tamamlanir. Ve hayat boyunca osteoporoz riskini bu belirler.

DSO postmenapozal kadin ve 50 yas lizeri erkek osteoporoz tanimi: Kemik dansitometrisinde (DEXA) Lomber
vertebra veya femur boyun kemik mineral yogunlugunun geng toplum ortalamasinin (T skoru) <2,5 SDS
olmasidir. Fakat bu tanim gocuk igin uygun degildir.

Cocuklarda “International society of clinical densitometry” Pediatrik: Bebeklikten Ergenlige Kadar Cocuklarda
iskelet Sagligi Degerlendirmesi 2019 kilavuzu kullanilir:

1-Kemik saghginin degerlendirilmesi, klinik agidan anlaml yiksek kirik riski olup, azaltmaya yonelik
miidahalelerden yararlanabilecek ¢ocuk ve ergenleri tanimlamalidir.

2- Bir veya daha fazla vertebral kompresyon kiriginin bulunmasi, lokal hastalik veya yiiksek enerijili travma
olmadiginda osteoporozun gostergesi, Bu tiir cocuk ve ergenlerde BMD'nin 6lglilmesi kemik sagliginin genel
degerlendirmesine katkida bulunur.

3-Cocuk ve ergenlerde osteoporoz tanisi yalnizca dansitometrik kriterlere dayanilarak yapilmamalidir.

4-Vertebral kompresyon kiriklarinin yoklugunda, osteoporoz tanisi, klinik olarak anlamli kirik 6ykistnin varlig
ve BMD Z-skorunun <2,0 olmasiyla gosterilir. Klinik olarak anlaml bir kirik 6ykist asagidakilerden bir veya daha
fazlasidir: 10 yasina kadar 2 veya daha fazla uzun kemik kirigi veya 19 yasina kadar herhangi bir yasta 3 veya
daha fazla uzun kemik kirigi olmasi.

5-BMC/BMD Z-skorunun > 2,0 olmasi, iskelet kirilganhgi ve artmis kirik riski olasiligini dislamaz. Kemik dinamik
bir organdir. Kemik matriksi hidroksiapatit (%40-45) ve kolajenden (%55-60) olusur. Hidroksiapatit saglamlik ve
glg verirken kolajen dayanikhlik icin dnemlidir. Kemikteki hiicreler Osteoblast, osteoklast, osteosittir. Osteoblast
Mezenkimal hiicredenkdken alir.Osteosit olusumunda goérevlidir. Ana islev hem matrix hem mineral yeni kemik
olusumudur. (Osteokalsin, alkalen fosfataz, tip 1 kollajen propeptit C ve N terminali. Ayrica osteoklast islev
kontrollini (RANKL, osteoprotegarin) de saglar. Osteoklast ise hemapoetik kok hiicreden koken alir. Kemik yikimi
ve remodelin’de gorevlidir. Kemik yapim ve yikim oranindaki dengesiz ve yikim lehine bozulmasi,
mineralizasyonda bozulma osteoporoz ile sonuglanir.

Primer ve seconder nedenlerle gorilebilir. En sik primer neden osteogenezis imperfektadir. Son giincellemelere
gore 23 farkl tipi vardir. Tekrarlayan kiriklar, kronik kemik agrisi, mavi sklera, dentinogenezis imperfekta, kemik
deformiteleri ve toraks hipoplazisi gérilebilmektedir.

Sekonder osteoporoza birgok hastalik ve ilag neden olabilir. Tanida Dual X-ray absorbsiyometri (DXA) 6nermlidir.

Ylksek riskli hastalar icin kanita dayali 6nleyici strateji mevcut degil. Kalici deformite gelismesini 6nlemek igin
erken tani 6nemlidir.
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Kronik hastalikta; kemik sagliginin izlenmesi, yiksek kiimulatif ve ortalama giinlik glukokortikoid dozu, siirekli
inflamasyon, genetik bozukluklar, kas bozuklugu olan olgularin kirik 6ykisu, kalsiyum parametre, bliyime ve
puberte, sirt agrisi ve hareket kapasitesinin degerlendirilmesi cok 6nemlidir.

Mevcut kanitlar distk kemik mineral dansitesi olan bir ¢ocuk igin rutin D vitamini takviyesini
desteklememektedir.

Ancak kanitlanmis D vitamini eksikligi veya diyetle yetersiz kalsiyum alimi olan ¢ocuklarda minimum serum 25-
hidroksivitamin D diizeyinin 20 ng/mL olmasi tavsiye edilir.

Bifosfonatlar, kemik matriksindeki hidroksiapatit kristallerine baglanan ve kemik rezorpsiyonunu azaltmaktansa
kemik birikiminde net bir artisla osteoklast aktivitesiniinhibe eden inorganik pirofosfatin (PPi) sentetik analoglar

Cocuklarda 2. ve 3. jenerasyonlar kullanilir: Pamidronat, alendronat, neridronat, risedronat, zoledronik asid.
Bifosfanatlar ¢ocuklarda giivenlidir. Alendronat haftada 1 oral kullanilir ancak 6zofajit, GIS yan etki siktir.

Pamidronat 2-4 ayda 2-3 giin st UGste maksimum doz 9 mg/kg/yil intraven6z olarak verilir. Zolendronat ise
cocuklarda endikasyon disidir, etkisi daha gicladir. Yilda 1-4 kez 1 mg/kg/yil verilmektedir.

Bifosfanatlarin en sik yan etkisi 6zellikle ilk dozdan sonra akut faz reaksiyonu ve gecici hipokalsemidir.
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iDRAR YOLU ENFEKSIYONU GEGIREN COCUKLARDA HANGI HASTADA, HANGI GORUNTULEME YONTEMI
ISTENMELI? HANGI HASTA, NASIL TEDAVI EDILMELI?

Umut Selda Kavak Bayrakgi

Ankara Yildirim Beyazit Universitesi & Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Hastanesi

idrar yolu enfeksiyonlari cocukluk caginda gériilen bakteriyel enfeksiyonlar arasinda ikinci k %30’nun
vezikoiireteral refliiye sekonder gelisen nefropatiye bagl oldugu gossiklikta goérilmektedir. idrar yolu
enfeksiyonlari yayginhginin disinda neden oldugu morbidite agisindan da oldukca onemlidir. Ulkemizde
¢ocuklarda kronik bobrek hasarinin yaklasiterilmistir. Bu nedenle tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonlarinin
kapsamli bir sekilde degerlendirilmesi, altta yatan etiyolojik nedenlerin agiga gikarilmasi ve koruyucu énlemler
alinarak kronik bobrek hasari gelisimin engellenmesi tlkemiz agisindan ¢ok 6nemlidir.

Tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu o6ykiisi olan g¢ocuklarin goriintiileme yontemleriyle etiyolojik agidan
degerlendirilmesi, ancak bu degerlendirmeyi yaparken de girisimsel islemlerden miimkiin oldugunca kaginmay
ve ¢ocugu mimkiin olan en az radyasyona maruz birakmayi saglamak icin ¢esitli uluslararasi rehberler
gelistirilmistir. Bu rehberlerin hasta temelli ve (lkemiz kosullarina uygun sekilde kullanilmasi, altta yatan
vezikolreteral refliiniin hicbir sekilde atlanmamasinin saglanmasi olduk¢a énemlidir.

Bu konusmada iriner sistemin incelenmesinde siklikla kullanilan ultrasonografik degerlendirme, vezikolreteral
refl tanisi icin kullandigimiz voiding sistoliretrogram ve renal parankimal yapiyi inceleyen sintigrafik yéntemler
ve kullanim endikasyonlari ayrintili bir sekilde tartisilmis; tGlkemiz sartlarina uygun, gegerliligi ve glvenilirligi
ylksek tani rehberleri esliginde tani basamaklari olusturulmaya calisiimistir.

Uriner sistem enfeksiyonlarinin tedavi ydntemleri tani ydéntemleri kadar tartismali olmayip, bu konuda
uluslararasi tiim platformlarda bir fikir birligi mevcuttur. Konusmamizda idrar yolu enfeksiyonu saptanan
hastalarin yas gruplarina ve klinik bulgularina gére nasil tedavi edilecegi konusunda, yine uluslararasi rehberler
g6z onlinde bulundurularak, éneriler ve algoritmalar tartisiimistir.
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YENIDOGAN SARILIKLARINDA GUNCEL KILAVUZLAR

Salih Cagn Gakir

Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali

Sarilik yenidogan en sik rastlanan klinik bulgulardan biridir. Total serum bilirubin (TSB) diizeyi 5 mg/dL’yi
astiginda sanlk gozle gorulir. Yenidoganlarin 2/3’Gnde ilk hafta sarihk gérilir. Normal fizyolojik bir durum
olarak kabul edilen sarilik gegicidir ve TSB diizeyi tehlike olusturmayacak diizeyde kalir.

Yiksek bilirubin dizeyi ise bilirubin ensefalopatisi, asla olmamasi gereken bir durum olan kern ikterus ile
norolojik sekellere neden olabildigi igin sarilikli yenidogan bebegin yonetimi cok 6nemlidir.

Yenidoganlarin gogunda ilk hafta gegici olarak bilirubin yiikselmesi ve sarilik goriildigi icin bu duruma fizyolojik
sarilik denmektedir. Bilirubin degerleri nomogramda %95 persentili asmaz.

Bu durum “yenidogan sariligl” veya “neonatal bilirubinemi” olarak bilinirken bilirubinin postnatal yasa gore
belirlenmis diizeylerin tizerine ¢ikmasina ise “hiperbilirubinemi” denilmektedir.

Fototerapi gerektiren bilirubin diizeyine (TSB = 12 mg/dL); anlamli hiperbilirubinemi, kan degisimi sinirina yakin
veya sinirinda bilirubin diizeyine (TSB = 20 mg/dL) veya hafif derecede akut bilirubin ensefalopatisinin erken
bulgulariyla seyreden herhangi bir yliksek TSB diizeyine; ciddi hiperbilirubinemi, kan degisimi sinirinda bilirubin
diizeyine (TSB > 25 mg/dL) veya hafif-orta derecede akut bilirubin ensefalopatisinin bulgulariyla seyreden
herhangi bir yliksek TSB diizeyine; asir hiperbilirubinemi, kan degisimi sinirinda bilirubin diizeyine (TSB = 30
mg/dL) veya orta-agir derecede akut bilirubin ensefalopatisinin bulgulariyla seyreden herhangi bir yiiksek TSB
diizeyine; zararli veya kritik hiperbilirubinemi denilmektedir.

Bilirubin toksisitesinin dogumdan sonra ilk haftada goriilen akut belirtileri icin “akut bilirubin ensefalopatisi”,
kronik sekelleri icin “kernikterus” terimi kullanilmaktadir. Bilirubine bagh ensefalopatik degisiklikler bilirubinin
indiikledigi norolojik disfonksiyon (BIND) olarak adlandiriimaktadir.

Norolojik etkilenmenin derecesini degerlendirmek icin BIND skorlamasi kullanilmaktadir.

Gelismis Ulkelerde kernikterus sikhgi 0.4-2.7/100.000; akut bilirubin ensefalpatisi sikligi 1/10.000’dir. Ulkemizde
yapilan bir calismada bilirubin dizeyinin >25 mg/dL %6,4, akut bilirubin ensefalopatisi bulgulari %0,23 olarak
bildirilmistir.

Yiksek bilirubin vakalarinin gérilmesinin nedenleri arasinda, yenidogan sariliklarina siki bir izlem politikasinin
benimsenmemis olmasi, anne-bebegin hastaneden erken taburcu olmasi, taburculuk sonrasi 48 saat icinde
kontrole cagrilmamasi ve gec pretermlerin term bebekler gibi izlenmesi yer almaktadir.

Ayrica lilkemizde G6PD enzim eksikligi ve akraba evliligi oraninin yiiksekligine bagh galaktozemi sikligi da
hiperbilirubinemiye katki saglayan durumlardir.

Ulkemizde yenidogan sariliklarina yaklasim konusunda Tiirk Neonatoloji Dernegi tarafindan olusturulan rehberin
tim yurtta benimsenmesi ve uygulanmasi ile ciddi hiperbilirubineminin (TSB > 25 mg/dL) 6nlenmesi ve
zamaninda uygun ve dogru tedavi edilmesi saglanabilir.

Hiperbilirubinemiden korunmak icin 6ncelikle yeterli ve basarili bir emzirme politikasi uygulanmali, ilk glinlerde
annelere giinde en az 8-12 kez emzirmeleri dnerilmeli, gerekli durumlarda emzirme veya beslenme destegi
verilmelidir.
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Ayrica tim gebelerin kan grubu tayini ve Rh(-) olanlara indirekt Coombs testi yapilmali, anne kan grubu
bilinmiyor veya anne kan grubu O veya Rh (-) ise, bebegin kordon kaninda direkt Coombs testi, ABO ve Rh (D)
kan grubuna bakilmalidir.

Tim yenidoganlar sarilik gelismesi agisindan klinik olarak izlenmelidir. Dogumdan sonra ilk muayene sirasinda,
vital bulgularla birlikte 8-12 saat ara ile cilt ve konjunktivada sarilik varligi degerlendirilmelidir.

Sarilik 6nce ylzde gorilar, bilirubin dizeyi yikseldikce govde ve ekstremitelere yayilir. Ancak sariligin
yayllimindan bilirubin diizeyinin tahmini givenilir degildir. TiUm bebeklerin en erken 12. saatte veya taburcu
olmadan oOnce bilirubin diizeyine bakilmalidir.Sari goriinen bebegin total bilirubinine mutlaka bakilmalidir.
Bilirubin icin kan 6rnegi metabolik tarama ile birlikte alinabilir. ilk 24 saatte gelisen sarilik aksi kanitlanana kadar
patolojik kabul edilmeli, hemolitik hastalik ve diger patolojik nedenler agisindan arastirilmalidir. Ayrica
taburculuk 6ncesi tiim yenidoganlar ciddi hiperbilirubinemi risk faktorleri agisindan degerlendirilmelidir. Ciddi
hiperbilirubinemi risk faktorleri: diisiik gebelik haftasi (<40 hafta, hafta distlkge risk daha artar), ilk 24 saatte
sarilik gorilmesi, taburculuk éncesi TSB/ TcB diizeyinin fototerapi sinirina yakin olmasi, hemoliz olmasi veya
TSB/TcB’deki hizli artis (artis hizi ilk 24 saatte >0.3 mg/dL, sonra >0.2 mg/dL), anne-babada veya kardeste
fototerapi veya kan degisimi dykisi olmasi, sadece anne siitii ile yetersiz beslenme, sefal hematom veya yaygin
ekimoz, Down sendromu veya diyabetik annenin makrozomik bebegi olmasi olarak siralanabilir. Her bilirubin
degeri “Bhutani bilirubin nomograminda” bebegin postnatal saatine gore yorumlanmalidir (1). Transkutan
bilirubin degerleri ile olusturulan nomogram da bulunmaktadir (1). Taburculuk 6ncesi bakilan bilirubin diizeyi
yuksek risk bolgesinde (>95 persentil) olan yenidoganlar taburcu edilmemelidir. Birden fazla farkli zamanda
alinan bilirubin diizeyleri nomogram Uzerinde Ust persentil egrilerine dogru yikseliyorsa hemoliz agisindan
arastirilmalidir. TcB > 13 mg/dL olan bebekler, ilk 24 saatte sariligi gorilen, tedavi karari verilen, fototerapi
tedavisi alan, Bhutani egrisine gore 75. persentilin lzerinde bilirubin degeri olan ve TcB diizeyi fototerapi
degerinin %70’i olgllen bebeklerde serum bilirubin diizeyi 6l¢llmelidir. Taburculugu 72 saatten Once olan
bebekler taburcu olduktan sonraki iki glin icinde kontrole ¢agrilmalidir. Risk faktorlerine gore 24 saat igerisinde
tekrar gorilmesi planlanabilir.

Tedavi gerektiren sariligl veya uzamis sariligl olan bebeklerde direkt bilirubin de bakilmaldir. Direkt bilirubin
dizeyinin 1 mg/dL'nin tzerinde oldugu durumlarda tanisal arastirma yapilmalidir. Sariligin term bebeklerde iki,
preterm bebeklerde (¢ haftadan uzun sirmesi uzamis sarilik olarak tanimlanir. Uzamis sariliklarin biyik
¢ogunlugu anne st sarihgidir ancak anne siti sarihgr demek icin diger nedenlerin dislanmasi gerekir. Bu
durumda emzirmenin kesilmesi 6nerilmez ve bazen 12 haftaya kadar sarilik uzayabilmektedir. Uzamis sarilikta
da besinci glindeki fototerapi tedavi sinirlari kullanilir. Uzamis sarilikta; direkt-indirekt bilirubin 6l¢imi, tam kan
sayimi, periferik yayma, anne-bebek kan grubu, direkt Coombs testi, G6PD enzim dlizeyi, tiroid fonksiyon testleri
(TSH, sT4), idrar tetkiki, idrar kiltlrd, idrarda indirgen madde bakilmalidir. Sarilik nedeniyle basvuran ve tedavi
gerektiren hastalara yapilmasi geren tetkikler: anne ve bebek kan gruplari, direkt Coombs testi, tam kan sayimi
ve periferik yayma, retikiilosit sayisi, total, direkt, indirekt bilirubin diizeyleri, G6PD enzim diizeyi, idrarda
rediktan madde, TSB kan degisimi sinirina yaklasiyorsa serum alblimin diizeyi, patolojik tarti kaybi varsa serum
elektrolitleri, direkt bilirubin artisi veya ge¢ baslangich sarilik varsa tam idrar incelemesi, idrar kiltiirti, sepsis
gostergeleri, uzamis sarilikta yukaridaki testlere ek olarak tiroid fonksiyon testleri, direkt bilirubin artisi varsa
kolestaz incelemeleridir.

Yenidoganda hemoliz dislindiiren bulgular: ilk 24 saatte ortaya cikan sarilik, bilirubin dlizeylerinde hizli yiikselme
olmasi, karboksihemoglobin diizeyinde artis (kan gazinda >%1,5-2), fototerapiye ragmen artan veya diismeyen
TSB, direkt Coombs testi pozitifligi, periferik yaymada hemoliz bulgular, retikiilositoz, Hemoglobin diizeyinde
diisme ve bilirubinin saatlik artis hizinin ilk 24 saatte 0.3 mg/dL, daha sonra 0,2 mg/dL’nin (izerinde olmasi
hemoliz gostergesi olarak kabul edilir.
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Hiperbilirubinemi tedavisinde bilirubin persentil egrilerindeki esik degerlere gore fototerapi ve kan degisimi
uygulanir, farmakolojik tedavi yéntemleri kullanilmaz (1). iVIG yogun fototerapiye ragmen yiikselen serum
bilirubin dizeyi, kan degisimi sinirina yakin bilirubin dizeyi olup Coombs (+) Rh veya ABO uyusmazligl olan
bebeklerde verilebilir. Rh hemolitik hastalik durumunda O Rh (-) eritrosit slispansiyonu ve AB plazma karisimi ile
O (-) eritrosit stispansiyonu hazirlatilir. Bebek dogar dogmaz korddan bakilan Hb < 10 g/dL ve TB > 5 mg/dL ise
ciddi hemolizi gosterir. Kan degisimi yaparak aneminin izovolimetrik olarak diizeltilmesi tercih edilir.

Kordon kaninda Hb 10-13 g/dL ile birlikte TSB’nin artis hizi > 0,5 mg/dL/st oldugunda kan degisimi gerekir.

Hiperbilirubinemi tedavisi bebeklerin riskli bebek izlem polikliniklerinde isitme, gérme ve norogelisimsel acidan
takip edilmelidir. Kan degisimi yapilan bebeklere ABR isitme testi taburculuk 6ncesinde tekrar edilmeli,
hiperbilirubinemisi olan bebekler altinci aydan 6nce klinik ABR ile degerlendirilmelidir.

KAYNAKLAR:

1- Turk Neonatoloji Dernegi Yenidogan Sariliklarinda Yaklagim, izlem ve Tedavi Rehberi 2023 Giicellemesi,
Asuman Coban, Miinevver Kaynak Tirkmen, Tugba Girsoy.

https://neonatology.org.tr/uploads/content/tan%C4%B1-tedavi/2_min.pdf

2- Maisels MJ, Bhutani VK, Bogen D Newman TB, Stark AR, Watchko JF. Hyperbilirubinemia in the newborn infant
235 weeks gestation: an update with clarification. Pediatrics 2009; 124: 1193-1198.

3- American Academy of Pediatrics, Clinical Practice Guideline, Subcommittee on Hyperbilirubinemia.
Management of the newborn 35 or more weeks of gestation. Pediatrics 2004; 114: 297-316.

4- Johnson L, Brown AK, Bhutani VK. BIND-a clinical score for bilirubin induced neurologic dysfunction in
newborns. Pediatrics Suppl 1999; 104: 746-747.

5- Shapiro SM. Definition of the clinical spectrum of kernicterus and bilirubin induced neurologic dysfunction
(BIND). J Perinatol 2005; 25: 54-59.

6- Kaplan M, Merlob P, Regev R. Israel guidelines for the management of neonatal hyperbilirubinemia and
prevention of kernicterus. J Perinatol 2008; 28: 389-397.

7- Erdeve O, Okulu E, Olukman O, et al. Turkish Neonatal Jaundice Registry Collabolators. The Turkish Neonatal
Jaundice Online Registry: A national root cause analysis. PLoS One

2018; 13: e0193108.

8- Bhutani VK, Johnson L, Sivieri EM. Predictive ability of a predischarge hour-specific serum bilirubin for
subsequent significant hyperbilirubinemia in healthy term and near-term newborns. Pediatrics 1999; 103: 6-14.

9- Kaplan M, Maisels MJ. Natural history of early neonatal bilirubinemia: a global perspective. J Perinatol 2021,
41: 873-878.

10- Maisels MJ. Use TcB as ascreening tool for jaundiced newborns. AAP News 2004; 25: 9-13.

11- Fawaz R, Baumann U, Ekong U, et. al. Guideline for the evaluation of cholestatic jaundice in infants: Joint
recommendations of the North American Society for Pediatric Gastroenterology, Hepatology, and Nutrition and
the European Society for Pediatric Gastroenterology, Hepatology, and Nutrition. JPGN 2017; 64: 154—-168.

12- Zwiers C, Scheffer-Rath ME, Lopriore E, de Haas M, Liley HG. Immunoglobulin for alloimmune hemolytic
disease in neonates. Cochrane Database Syst Rev 2018; 3: CD003313.

38



20. Ulusal Uludag Pediatri Kis Kongresi & 20. Uludag Pediatri Hemsireligi Kis Kongresi

13- Kaplan M, Hammerman C. Hemolytic disorders and their management. In: Stevenson DK, Maisels MJ,
Watchko JF, eds. Care of Jaundiced Neonate. New York: McGraw-Hill; 2012: 145-165.

14- American Academy of Pediatrics, Joint Committee on Infant Hearing. Year 2007 position statement:
Principles and guidelines for early hearing detection and intervention programs. Pediatrics 2007; 120: 898-921.

15- Kemper AR, Newman TB, Slaughter JL, et al. Clinical Practice Guideline Revision: Management of
Hyperbilirubinemia in the Newborn Infant 35 or More Weeks of Gestation. Pediatrics 2022; 150: e2022058859.

39



20. Ulusal Uludag Pediatri Kis Kongresi & 20. Uludag Pediatri Hemsireligi Kis Kongresi

KARDIYOMYOPATILERE METABOLIK YAKLASIM

Pelin Teke Kisa

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakdiltesi

Kalitsal metabolizma hastaliklari (KMH), biyokimyasal yolakta gérev alan proteinlerin (enzim, taslyici protein,
yapisal protein vb) sentezinde veya islevlerinde eksiklik sonucu meydana gelen genetik hastaliklardir.
GUnUmuzde her giin yeni bir hastalik kesfedilmekte ve su an yaklasik 2000 adet KMH bulunmaktadir. Bu
hastaliklar santral sinir sistemi basta olmak lizere tiim organ ve dokulari etkileyebilmektedir.

Kardiomyopatinin dnemli bir nedeni KMH’dir ve tiim pediatrik kardiyomiyopati vakalarinin %15-20'sini olusturur
!, Bu hastalarda kardiomyopati siniflamasini inceledigimizde ilk sirada hipertrofik kardiomyopati (HKMP), ikinci
siklikta ise dilate kardiomyopati (DKMP) bulunur. KMH’lar HKMP vakalarinin %9-26’sini, DKMP vakalarinin %4-
16’sin1 olusturur.? Bir yasindan énce kardiomyopati tanisi alan hastalarda ise bu oran daha yiiksektir.>* KMH lar
kardiomyopati disinda aritmi, vaskiler hastaliklar, valvulopati gibi farkli kardiovaskiiler tutulum ile presente
olabilir. (Tablo-1)

Kardiomyopati bulgusu olan hastalarda KMH arastirmasi icin genelde 6ncelikle tam kan sayimi, karaciger
fonksiyon testleri (AST/ALT), kreatin kinaz (CK), alkalen fosfataz (ALP), laktat, amonyak gibi temel testler ve acil
karnitin, plazma aminoasit, idrar organik asit gibi birinci basamak metabolik testler bakilmalidir. Ardindan taniya
yonelik lizozomal enzimler ya da molekiler analizler gibi 6zellikli testler istenmelidir. Klinik pratikte yaklasim
dncelikle tedavisi olan hastaliklari incelemektir. Ozellikle hipertrofik kardiomyopati de lizozomal hastaliklardan
Pompe Hastaligi, dilate kardiyomyopati de yag asidi oksidasyon defektlerinden karnitin yetmeazligi incelenmeli,
tani konulur konulmaz tedavi baslanmalidir.

Tablo-1. Kardiak tutulumuna gore Kalitsal metabolizma hastaliklar

Propionik asidemi HSD10 hastaligi Barth sendromu Propionik asidemi Alkaptonuri ENPP1
eksikligi
Malonik asiduri Fabry hastalig DNAJC19 eksikligi PRKAG2 eksikligi Gaucher hastaligi | ABCC6
Tip IlIC eksikligi
Fosfopantopenosistein Pompe hastaligi MIPEP eksikligi Danon hastalig Mukolipidoz Tip Il | CD73
sentaz eksikligi eksikligi
Juvenil PMM?2-CDG COq9 eksikligi NDUFB11 Hurler Hastalig Sistatyon beta
hemokromotazis eksikligi (histiositoid) sentaz
eksikligi
HOIL1 eksikligi NDUFAF1 SDHA eksikligi Mitokondrial Maroteuaux-Lamy | Etilmalonik
Hastaligi ensefalopati
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eksikligi inorganik
pirofosfat eksikligi
D-2-hidroksiglutarik UQCRFS1 SDHD eksikligi CPT2 eksikligi Sly Sendromu Arterial
asidiri eksikligi tortiosite
Sendromu
Adenin COAS eksikligi COAG6 eksikligi TANGO?2 eksikligi XYLT2-CDG Menkes
Nikleotid hastalig
translokator 1
eksikligi
DOLK-CDG ELAC2 eksikligi MT-ND1 eksikligi Hepatik porfiri B3GAT3- CDG Familyal hiperko-
lestrolemi
PGM1-CDG MRPL4/33,MRPS cbIC hastalig CLN2 hastaligi IFIH1 Morquio
14/22 eksiklikleri stperaktivite sendromu tip A
(Singleton-
Merten
Sendromu)
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PEDIATRIK NOROLOJIK ACILLER

Muhittin Bodur

Bursa Uludag Universitesi

Acil poliklinikte degerlendirilen hastalardaki temel yaklagim

Hayatin devamliliginin saglanmasi ve gerekli ise solunum ve dolasim desteginin verilmesi

ikinci asamada ise norolojik islevlerin hizlica degerlendirilmesi ve varsa nérolojik tutulumun lokalizasyonunun
yapilarak, etyolojinin arastiriimasidir.

Acil norolojik degerlendirmenin zorlu ve korkutucu taraflarindan biri, sistemik hastaliklarin nérolojik bulgular ile
kendini gdstermesi olabilecegi gibi altta yatan norolojik hasarin sistemik bozukluklari da tetikleyebilmesidir.

Hasta acil degerlendiriliyor olsa da temel yaklasim mimkiin oldugu kadar ayrintili bir 6éyki ve noérolojik
muayenedir. Elde edilen bulgular ile olasi etkilenmenin lokalizasyonu yapilmalidir. Bu standart yaklasimin
yaninda vakit kaybi yasanmamalidir.

Hayati ve norolojik fonksiyonlari tehdit eden durum ilk 6nce tedavi edilmelidir

Bir yandan hasta ve yakinlarindan anamnez alinirken, diger yandan ayirici tani olasiliklarina gore hizlica tetkikler
yapilmali ve uygun destek tedavisine baslanmalidir.

Sinir sisteminde hasarlanma iki bicimde olur.

Hasta acil poliklinige girdigi andan itibaren, gézlem, anamnez, noérolojik muayene ve en sonunda da 6zgiin
incelemelerle degerlendirilmelidir. Hizli ve normal kosullara gore ¢ok daha sinirli ancak dikkatli ve gerekli lgtide
yapilabilen bu incelemelerden maksimum veri elde edilmelidir. Yasamsal fonksiyonlari ilk andan itibaren
emniyete alinan hastada bu asamalarin her birinde, en sik rastlanan tani olasiliklar distintlmelidir. N6rolojik
acillerde hekimin en 6Gnemli amaci "ne oldu", "nasil oldu" ve “neresi” sorularina cevap vermenin yani sira hizlica
ilerleyen ve hayati tehdit etme potansiyeli olan hastalik icin hizli tani ve tedavi girisimi uygulayabilmektir. Bunun
icin en 6nemli basamak boyle bir hastalik stireci ile karsimiza ¢ikan hastayi taniyabilmek, yani "hangisi" sorusuna
cevap verebilmektir. Bu tip hastalari tanimanin en 6nemli kosulu sistematik bir yaklasim uygulama becerisidir

Goriuntileme ve yardimcl incelemeler: Goézlem, anamnez ve norolojik muayene ile elde edilen bilgilerin
dogrulanmasi icin yapilacak yardimci incelemeler agisindan temel prensipler sunlar olmalidir

* En basitinceleme en 6nce yapilmalidir

* Basit, uygulamasi ve yorumu kolay olan incelemeler taninin ¢éziimlenmesinde genellikle en vyararli
incelemelerdir ve 6ncelikle degerlendirilmelidir

* Norolojik gérintileme seciminde anamnez ve muayene bulgularina gére tercih yapiimalidir

* EEG incelemesi (n6bet aktivitesi, NKSE, herpes simpleks ensefaliti, hepatik veya tremik ensefalopati)

* Beyin omurilik sivisinin (kontrendikasyonlar mutlaka gézden gecirilmelidir)

Lezyon hastanin hayati agisindan bir tehdit olusturmakta midir?

Lezyon hastanin norolojik islevi acisindan bir tehdit olusturmakta midir?

Etkin bir tedavi yaklasimi var midir?

En etkin tani ve tedavi yaklasimi hangisidir?
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Norolojik acil olay karsisinda hekim

* Hangi hastalik slirecine ne hizla miidahale edilmesi gerektigi

* Hastaligin hastanin yasamini tehdit edip etmedigi

* Yasami tehdit etmiyorsa norolojik 6zirlilige yol agma riski

* Olim tehdidini ortadan kaldiracak veya 6ziirliligii engelleyebilecek herhangi bir tedavi yénteminin var olup
olmadigi

* Tani ve tedavi girisiminin gecikmesinin prognozu koétilestirip kétulestirmedigini 6ngérmesi gerekmektedir

* Her zaman tedavi edilebilme potansiyeli olan ve hizlica tedavi edilemezse hayati tehdit eden veya nérolojik
prognozu koétilestiren tani olasiliklarini 6n planda tutmahdir

* Tani olasiliklari agisindan en sik rastlanan, hayati veya norolojik prognoz agisindan en tehlikeli hastalik stirecini
en 6nce distinip buna uygun tani yontemleri ile bu siireci ya tanimali ya da dislamalidir

Norolojik acil bir hasta i¢in hizla cevap verilmesi gereken sorulari ve yapilmasi gerekenler

1-Oncelikle hastanin resiisitasyona ihtiyaci olup olmadiginin degerlendirilmesi (hipoksi, hipovolemi, hipotermi,
toksik gorinti vb)

2-Entilibasyon endikasyonlarinin gdézden gegirilmesi (GKS degerlendirme, havayolu darligi, eslik eden solunum
hastaliklari vb)

3-Hizla tedavi seceneklerinin gdzden gecirilerek nonspefisik tedavilerin baslanmasi (iv sivi, inotrop destegi,
tiamin eklenmesi, nazal oksijen, antiepileptik tedavi, antiddem tedavi, nonspesifik antibiyotik, antiviral tedavi,
bradikardi, tasikardiye yonelik tedavi vb)

4- Stabilizasyonun ardindan hizla nérolojik ve sistemik muayene (ates, solunum paterni, biling durumu, postiir,
nefesin kokusu, ense sertligi ve meningeal iritasyon bulgulari vb)

5-Anamnezin genisletilmesi (aile lyeleri, hastane personeli, hastayi getirenler vb)
6-Ayirici tani listesinin olusturulmasi
7-Gerekli radyolojik ve laboratuvar tetkiklerin yapilmasi

8-Spesifik tedavilerin baslanmasi
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PEDIATRIK NOROLOJIK ACILLERE YAKLASIM

(AKUT GUCSUZLUGE YAKLASIM)

Rabia Tiitilincii Toker

Bursa Uludag Universitesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali

Akut glicsiizliik kasin istemli hareket yapma ve bir dirence karsi hareket etme yeteneginin azalmasi veya kaybi
olarak tanimlanir. Glgslizlik degisik derecelerde olabilir. Akut glicsiizlik ile getirilen cocukta 6ncelikle havayolu
acikligl, solunum ve dolasim kontrol edilmelidir. Hastanin yasamsal bulgulan saglandiktan sonra hasta
degerlendirilir. Oykiide olgunun kas gii¢siizligiiniin siiresi, ani mi basladigi, yoksa yavas progresif mi oldugu, giin
icinde fluktuasyon gosterip gostermedigi, kaslarin proksimal mi distal mi tutuldugu, travma veya enfeksiyon
oykusunin varhgi, eslik eden biling degisikligi, nébet, ates vb semptomlarin varligi, ilag, toksik madde alimi
sorgulanmalidir. Fizik Muayenede derin tendon refleksleri hiperaktif/hipoaktif/arefleksi, kaslarda agri varlgi,
fasiyal, bulber giigsuizliik varligi, duyu kusuru varligi (seviye veren/ eldiven corap tarzi), sfinkter kusuru varligi
dikkatlice degerlendirilmelidir. Klinik olarak ilk yapilmasi gereken hastanin yasamsal bulgularinin
stabilizasyonunu sagladiktan sonra kas gig¢stzliginin lokalizasyonunu yapmak olmalidir. Kas gii¢stzligu
beyindeki birinci motor ndérondan kasa kadar herhangi bir diizeydeki lezyondan kaynaklanabilir. Lezyonun
lokalizasyonu bulunduktan sonra etyolojiye ydnelik gerekli tetkikler 5nem sirasina gore belirlenmelidir. Ornegin
transvers miyelite bagh gelisen akut gligstizliikte ilk dnce spinal MRG planlanirken, viral miyozit ile gelen ¢ocukta
ilk 6nce kreatinin kinaz dizeyi bakilmalidir. Akut gligstizlik durumu hizla degerlendirilmeli, etkin tedaviye
lokaliazsyon ve etyoloji gbz 6niinde bulundurularak en kisa siirede baslanmalidir.
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KiSTIK FIBROZIS’TE AKILCI iLAC KULLANIMI

Merve Korkmaz

Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dali

Akilcr ilag kullanimi tanimi ilk defa 1985 yilinda Nairobi’de bir konferansta Diinya Saghk Orgiitii tarafindan
yapimistir. Kisilerin klinik bulgulari ve bireysel 6zelliklerine gére uygun ilacin, uygun siirede, uygun dozda
kullanilmasi, en disiik maliyetle ve kolayca ulasabilmesi olarak tanimlanmaktadir.

Akilciilag kullaniminda MAUA (Multi-Attribute Utility Analysis: Cok yonlii optimizasyon analizi) kullaniimaktadir.
ilacin etkinligi, giivenligi, uygunlugu ve maliyeti g6z oniinde bulundurularak en uygun ilacin secilmesi
hedeflenmektedir.

Ulkemizde 2010 yilindan itibaren akilci ilag kullamim calismalari hiz kazanmistir. ilk olarak Akilci ilag Birimi
kurulmus, takibinde 2012 yilinda Akilcl ilag Kullanimi; ilag Tedarik Yénetim ve Tanitim Dairesi kurulmusg ve 2014-
2017 yillari arasinda da Akilcr ilag Kullanimi Ulusal Eylem Plani tanimlanmis olup bu planlara gére hareket
edilmektedir.

Ulkemizde ve diinya genelinde saglk harcamalari giderek artmakta olup, bu maliyetin biyiik kismini uygun ve
gerekli olmayan ilaglar olusturmaktadir.

Kistik fibrozis kronik multisistem bir hastalik olmasi ve yiiksek morbiditesi nedeniyle ¢oklu tedavi ajanlarinin
kullanimini gerektirmektedir. Tedaviler beslenmenin diizenlenmesi, enfeksiyonlarin tedavisi, mukosiliyer
klirensin saglanmasi ve biliyiimenin izlenmesi gibi komplikasyonlara yonelik olabilecegi gibi; CFTR protein
mutasyonu sonucunda olusan bozuklugu diizeltmeyi ya da CFTR protein miktarini arttirmayi da hedefleyebilir.

Kistik fibrozis tedavisinde antibiyotik ve antimikrobiyal ajanlar tekrarlayan balgam kdiltiiri, nasofarengeal aspirat
kiltird ve bronkoalveolar lavaj kiltir Gremeleri nedeni ile sikca ve ¢oklu ajanlar seklinde uygulanmaktadir.
Hastanin klinik kotiilesmesinin akciger alevlenmesi olup olmadiginin ayrimina varilarak tedaviye baslanmasi
gereksiz ve uygun olmayan antibiyotik ve antimikrobiyal ajan kullaniminin 6niine gecgecektir.

Ulusal ve uluslararasi kabul goren rehberlere goére balgam, nasofarengeal aspirat, bronkoalveoler lavaj
kilturleriyle mikroorganizmanin tipi ve antibiyotik direnci belirlenmeli, 6ncelikle oral ve/veya inhaler tedaviler
tercih edilmeli, intraven6z antimikrobiyal tedavi uygulamalari en son tedavi secenegi olmali ve tedavi hastanin
semptom, kiltlr Gremeleri ve sosyoekonomik kosullarina gére bireysellestirilmis olarak uygulanmalidir.

Kistik fibrozis gibi kronik multisistemi tutan ve coklu ila¢ kullanimi gerektiren bir hastalikta uygulanacak tim
tedavilerde hastaliktan ¢ok hasta vardir prensibine gére hareket edilmeli; etkinlik, uygunluk, givenilirlik ve
maliyet oranlari her hasta icin ayri hesaplanmali ve tedavi plani olusturulmahdir.
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KANSER RiSKLi HASTALAR VE iZLEMLERI
Aytiil Temuroglu

Tirkiye’de ¢ocukluk caginda kanser gériilme sikligi yaklasik yilda 4000 yeni olgudur. Tiirkiye istatistik Kurumu
2022 verilerine gore 1-17 yas arasinda 6lim nedenlerinden 3. Sirada kanser yer almaktadir. Erken tani yasam
beklentisini artirmaktadir. Kanserli olgular onkoloji basvurusundan 6nce aile hekimi ve pediatri hekimleri
tarafindan gorillr. Bazi uyarici isaretler erken tani agisindan énemlidir. Kan sayimi anormallikleri, tekrarlayan
morarmalar, aciklanamayan ates, solukluk, kilo kayiplari, 2 haftadan uzun siiren aciklanamayan ates, geceleri
uykudan uyandiran kemik agrilari ve sabah kusmalarinin eslik ettigi bas agrilari hekimler agisindan uyarici
olmahdir.

Eriskinlerde kanser igin birgok risk faktorii tanimlanmis olsa da ¢ocuklar igin kalitsal genetik faktorler disinda kesin
risk faktorii yoktur. Ancak iyonize radyasyon maruziyeti, EBV ve HBV gibi enfeksiyonlar, elektromanyetik alanlar
ve pasif sigara igiciligi kanser gelisimi agisindan risk olusturmaktadir. Kalitsal genetik faktorler ¢ocukluk ¢agi
kanserlerinin %10’unu olusturmaktadir. Kanserler agisindan risk olusturan germline mutasyonlar saglkli
toplumda yaklasik %2 oraninda gorilmektedir. Ancak tim germline mutasyonu olan insanlarda kanser gelismez.
Yaklasik kanser gelisme riski mutasyon tasiyanlarda %40-80 civarindadir. Bu olgularin erken yasta kanser
gelistirme riski mutasyon tasimayan olgulara gore daha yiksektir. Bu nedenle ¢cocuk hekimleriizlemde ¢ok dikkatli
davranmalidr.

Asir biyime sendromlarindan Beckwith Wiedemann sendromunda wilms timori, hepatoblastom goérilme
sikhgr %5-10 kat artmistir. Hipertrofi ile basvuran bu olgularin organ gelisimi doneminde sik araliklarla
ultrasonografiile takip edilmesi erken tani agisindan ¢ok 6nemlidir. Bir diger 6rnek olarak nérofibromatozis tip 1
verilebilir. Toplumda 3000 olguda bir goriilebilen norofibromatozis tip 1 tanili hastalarin optik gliom agisindan
izlenmesi genetik danisma verilmesi gerekir.

Sonug olarak erken tani tedavi toksisitelerinin dnlenmesi, yasam hizinin artiriimasi ve genetik danisma verilmesi
acisindan énemlidir ve ¢ocuk hekimine énemli gérevler dismektedir.
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GLIKOJEN DEPO HASTALIGI TANISIYLA iZLENEN HASTALARIN KLiNiK, BiYOKIMYASAL VE GENETIK
OZELLIKLERI, TEK MERKEZ DENEYiMi

‘jrem Nur Ozkaya, 2Sevil Dorum, *’Kaan Demiréren

15.B.U. Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dall,
Bursa

2S.B.U. Bursa Yiiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Beslenme ve Metabolizma
Anabilim Dali, Bursa

3S.B.U. Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Anabilim Dall,
Bursa

GIRIS VE AMAG: Glikojen depo hastaliklari (GDH), glikojenin katabolizmasi veya anabolizmasina katilan
cesitli enzimlerin eksiklikleri sonucu gelisen kalitsal metabolizma hastaliklaridir. Organ tutulumu ve
klinik bulgulara goére kas, karaciger ve miks tip glikojenozlari olarak siniflandirilmaktadir. Glikojen depo
hastaliklarinda hepatomegali, laktik asidoz, hipoglisemi, Urik asit yiksekligi, hiperlipidemi, kas
kitlesinde azalma ve blylime geriligi gorilebilmektedir. Bu ¢alismada karaciger tutulumu ile seyreden
glikojen depo hastaligi tanisi ile izledigimiz hastalarin klinik, laboratuvar ve klinik takip verilerini
arastirmayi amagladik.

GEREC VE YONTEM: 2018-2024 yillari arasinda, SBU Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi
Cocuk Beslenme ve Metabolizma Klinigi’'nde karaciger tutulumu olan glikojen depo hastaligi tanisi ile
takip edilen 17 hasta retrospektif olarak degerlendirilmistir. Hastalarin cinsiyeti, akrabalg, tani yasi,
izlem siiresi, viicut agirhgi, boyu, karaciger boyutu, aspartat aminotransferaz, alanin aminotransferaz,
kreatin kinaz, trigliserit, tirik asit, laktat, glukoz, genetik bulgulari ve diyet icerikleri kaydedilmistir.

SONUC VE TARTISMA: Hastalarin tani anindaki ortalamayasi 17,62+35,83 ay (1-240 ay), ortalama izlem
suresi 4,20+5,27 yil (0,3-6 yil) idi, 10 hasta (%58) kadin, 7 hasta (%42) erkek idi. Hastalarin %94’linde
(16/17) akrabalik ve %23’linde (4/17) ailede GDH 6ykusu vardi. 6 tanesine GDH tip 6 (%35.3), 3 tanesine
GDH tip 1a (%17.6), 3 tanesine GDH tip 3 (%17.6), 2 tanesine GDH tip 9 (%11.7), birer tane GDH tip O,
tip 1b ve tip 4 tanisi konuldu. Hastalarda hepatomegali (%93), hipoglisemi (%70,9), boy kisaligi (%38),
splenomegali (%18), nobet (%18), direk hiperbilirubinemi (18) ve karaciger yetersizligi (%15) saptadik.
2 hastamizda takipte (GDH tip 1a) bobrek tasi tespit edildi. Hastalarin tanisi klinik, biyokimyasal ve
genetik verilerle konuldu, hicbirine karaciger biyopsisi yapilmadi. Bir hastamizda (GDH tip 9) X'e bagl
resesif gecis saptadik. GDH tip 1b tanili 1 hastamiza masif splenomegaly nedeniyle splenektomi yapildi.
GDH tip 4 tanili 1 hastamiza karaciger transplantasyonu yapildi. GDH tip 1a ve tip 9 tanisi olan 2 hasta
kaybedildi, diger hastalarimiz ayaktan takip edilmektedir. Bizim calismamizda daha once bildirilen
literatlir bilgileri ile uyumlu olarak hepatosplenomegali en sik klinik bulgu, hipoglisemi de en sik
biyokimyasal bulguydu. Literatir bilgilerinden farkl olarak klinigimizde en sik GDH tip 6 tanisi koyduk.
GDH tanisi birinci basamak biyokimyasal laboratuvar testleriyle konabilmektedir. Erken tani ve tedavi
hastalarin mortalite ve morbiditesini 6nemli 6lclide etkilemektedir.
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KONJENITAL HiPOTiROiDi TARAMA PROGRAMI iLE KLiNiGiMiZE YONLENDIRILEN OLGULARIN
KLiNiK OLARAK GERIYE DONUK iNCELENMESi

IFatma Seden Gizlenci, *Yasemin Denkboy Ongen, ?Erdal Eren

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Bursa
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Endokrinoloji
Bilim Dali, Bursa

GIRIS-AMAG: Bu calismada, Konjenital Hipotroidi (KH) tanisi ile takip edilenterm/preterm oranlarin
etiyolojik dagilimini, tani ve tedavi baslama yaslarini, tani ve izlem sirasindaki tiroid fonksiyonlarinin
seyrini, baslangictaki serumTSH (Troid Stimulan Hormon) degerini, kalici ve gegici KH ile primer KH
diger gruplarini kiyaslamak, amaglanmistir.

MATERYAL-METOD: 2010-2020 yillari arasinda konjenital hipotiroidi taramaprogrami ile Uludag
Universitesi Cocuk Endokrin Bolimiine KH 6n tanisi ileydnlendirilen 1585 olgu degerlendirildi.

BULGULAR: Normal sonuglu hastalar (A, n=754), takibe alinip tedavi baslanmayan hastalar (B1, n=350)
ve izlemde tedavi baslanan + tani aninda tedavi baslanan (B2+C, n=329) hastalarin cinsiyet dagilimlari,
prematiire dogum oranlari, medyan tani yaslari, topuk taramasi, serum st4 ve TSH degerleri
karsilastirildi. A grubunun medyan tani yasinin hem B1 grubuna(p<0,001) hem de B2+C grubuna
(p<0,001) gore anlamh seviyede yiksek oldugu bulundu. USG ile net degerlendirilen 341 olgunun
%16,8'i disgenezi, %72,2'si dishormonogenez olarak sonuglandi. Disgenezi tanili hastalardakizlarin
oraninin Dishormonogenez tanili hastalara gére anlamli dizeydeyiiksek oldugu bulundu (p=0,007).
Dishormonogenez tanili hastalarin medyan tani yasinin Disgenezi tanili hastalara gére anlamli diizeyde
ylksek oldugubulundu (p<0,001). Disgenezi tanili hastalarin 1. topuk (p<0,001), 2. topuk(p<0,001) ve
TSH (p<0,001) degerlerinin Dishormonogenez tanili hastalarin degerlerine gére anlamli diizeyde yiiksek
oldugu bulundu. Disgenezi tanili hastalarin sT4 degerlerinin Dishormonogenez tanili hastalara gore
anlamli dizeyde diisiik oldugu bulundu, (p=0,008).

SONUGC: Calismamiz bolgeye ait sonuclarin blylik cogunlugunu gostermektedir. KH yenidogan
doneminde klinik bulgu vermemesi sebebi ileerken tani ve tedavisinde taramanin 6nemi, gorilme
sikhgi, takip sliresinin 6nemi, preterm- term dogum Oykusl, batikon maruziyeti gibi etkenlerin
konjenital hipotiroidide etkinliginin olmadigi gérilmustdr.
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AORT KOARKTASYONLU COCUKLARIN DEGERLENDIRILMESi: TEK MERKEZ DENEYiMi

!Hasan Tiirkmen, *Fahrettin Uysal, *Abdiisselam Geng, :Ozlem Mehtap Bostan, *Isik Senkaya Signak

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sadligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Kardiyoloji
Bilim Dali, Bursa

2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Kalp ve Damar Cerrahisi Anabilim Dali, Cocuk Kalp ve Damar
Cerrahisi Bilim Dali, Bursa

GIRIS VE AMAG: Aort koarktasyonu ¢ocuklarda tiim konjenital kalp hastaliklarinin %3,5'unu olusturur.
Klinik bulgular agir kalp yetersizlig§inden asemptomatik hipertansiyona kadar degiskenlik gosterir.
Tedavi segenekleri arasinda cerrahi onarim, perkitan balon anjiyoplasti ve stent uygulamasi yer alir.
Bu calismada, aort koarktasyonu tedavisinde uygulanan yontemlerde erken basariyi 6éngordiiren
faktorler ve rekoarktasyon ile iliskili risk faktorlerini belirlenmesi amaciyla cerrahi ve balon
anjiyoplastinin uzun dénem sonuglari degerlendirildi.

METOD: Aort koarktasyonu tanisiyla 2015-2020 yillari arasinda Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi
Hastanesi Cocuk Kardiyoloji Poliklinigi’ne basvuran 138 ¢ocugun verileri retrospektif olarak incelendi.
Hastalarin demografik oOzellikleri, basvuru yakinmalari, fizik muayene bulgulari, ekokardiyografik
bulgulari, uygulanan tedavi yontemleri ve bunlarin sonuglari degerlendirildi. Klinik ve ekokardiyografi
bulgularinin, tedavi yontemlerinin erken basarisi ve uzun dénem takipteki rekoarktasyon ile iliskisi
analiz edildi.

BULGULAR: Ortalama takip siiresi 75,1 aydi (1-223 ay). ilk tedavi olarak hastalarin 75'ine (%60,5) balon
anjiyoplasti, 44'Une (%35,5) cerrahi, 5’ine (%4) stent uygulanmisti. Balon anjiyoplasti ve cerrahinin
erken basari orani sirasiyla %72,5 ve %79,5 idi. ilk tedaviyi takiben hastalarin %47,6'sinda
rekoarktasyon gorildii. Yeniden girisimsiz sagkalim siiresi tim hastalarda 138 ay olup cerrahi
uygulanan hastalarda anlamh olarak daha yiksekti (p=0,025). Cerrahi uygulanan hastalarda, balon
anjiyoplasti uygulananlara gore rekoarktasyon orani hafif oranda daha diisik olmasina ragmen
istatistiksel olarak anlamli degildi (%38,6 vs %56, p=0,10). Klinik ve ekokardiyografik bulgularin
hicbirinin rekoarktasyon veya erken basari ile iliskisi saptanmadi.

TARTISMA VE SONUC: Aort koarktasyonu tedavisi sonrasi uzun dénem takiplerde rekoarktasyon orani

hala yiiksek olup klinik ve ekokardiyografi bulgulari, tedavi erken basarisi ve rekoarktasyon riskini
ongbérmede yetersizdir. Her hasta i¢in uygun tedavi yonteminin secilmesiyle bu oran en aza indirilebilir.
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COCUKLARDA VENTRIKULER EKSTRASISTOL: TEK MERKEZ DENEYiMi

1Hakan Kiiciiker, ‘Abdiisselam Geng, *Tudgberk Akca, Hasan Tiirkmen, 2Mehmet Taha Kékbiyik,
IFaruk Eren, ‘Ozlem Mehtap Bostan, ‘Fahrettin Uysal

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sadligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Kardiyoloji
Bilim Dali, Bursa
2Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji Béliimii, Kahramanmaras

GIRIS VE AMAG: Ventrikiiler ekstrasistol (VES), cocuklarda en yaygin ritim bozukluklarindan biridir ve
neredeyse tamami kalp anormallikleri olmayan gocuklarda saptanir. Altta yatan kalp hastaligi olmayan
infant ve g¢ocuklarin %15’inde, adolesanlarin ise %35’inde VES goérilebilmektedir. Sik izole VES
nedeniyle takipli olan hastalarda ventrikiler tasikardi (VT) siklig daha fazladir. Bu ¢alismanin amaci,
kardiyak yapisal anormallikleri olmayan cocuklarda VES'lerin klinik seyrini ve medikal tedavinin
etkinligini degerlendirmektir.

GEREC VE YONTEM: Klinigimizde takipli olan olgularin 24 saatlik ritim Holter kayitlari analiz edildi; izole
VES tanisi konulan ve yapisal kalp hastaligi olmayan hastalar degerlendirmeye alindi. Konjenital kalp
hastaligl, kardiyomiyopati, kanalopati veya koroner anomali nedeniyle takipli olan ve kemoterapi alma
oykisi olan hastalar ¢alisma disi birakildi. Olgular iki gruba ayrilarak VES sikligi %10’un altinda olanlar
birinci gruba; %10 veya Uzerinde olanlar ise ikinci gruba dahil edildi. Kontrol Holter’de VES sikhginin
%5’in altinda saptanmasi “parsiyel iyilesme”, VES'lerin hi¢ gorlilmemesi ise “tam iyilesme” olarak
tanimlandi.

SONUG: Kriterleri karsilayan 226 hastadan 136'sinda (%60,1) %10’un lzerinde VES saptandi. Ortalama
takip suresi 8,7£3,2 yil, ortalama yas 11,9+3,9 yildi. Hastalarin %81,8'i semptomsuzken, en yaygin
semptom carpintiydi ve bes hastada senkop gozlendi. Dort olguda VES nedenli kardiyomiyopati
gorildi. Tim hastalarda unifokal VES mevcutken sadece 3 hastada sustained VT, 24 hastada non-
sustained VT ve 46 hastada couplet VES goriildl. Hastalarin 72’si (%31.8) ila¢ tedavisi aldi (beta-
blokerler, kalsiyum kanal blokérleri veya propafenon). Dért olguya EFC uygulandi ve 2’sinde sag
ventrikiil ¢ikis yolundaki odaga basariyla ablasyon uygulandi. Bu c¢alismada semptomlar, kardiyak
fonksiyonlar, LVEDD, VT ve couplet varligi agisindan iki grup arasinda anlamli bir farklilik saptanmadi;
ancak antiaritmik ilag kullanimi, Grup 2’de anlamli olarak fazla saptandi. Hastalarin %42'sinde VES
stkliginda kismi azalma, %22'sinde tam iyilesme gozlendi. Takip siiresinin sonunda VES sikligi, tedavi
alan grupta %20,2'den %12,3’e, tedavi almayan grupta ise %10,9’dan %6,2’ye geriledi (p=0,46). VES
iliskili kardiyomiyopati insidansi oldukga disiik saptandi (%1,7).

TARTISMA: Cocuklarda VES genellikle iyi bir prognoza sahiptir, cogu semptomsuz olarak izlenir.
Spontan regresyon oranlari, etiyoloji ne olursa olsun oldukca ytiksektir. RVOT veya sol fasiktl kékenli
semptomatik VT’'lerde ablasyon 6nerilirken asemptomatik olgularda veya normal sistolik fonksiyonlari
olan hastalarda 6nerilmez. VES sikligini azaltmak icin cogunlukla tedavi gerekmemektedir. Bu hastalar,
kardiyomiyopati gelisim riski acisindan her kontrolde izlenmelidir.
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ASTIMLI COCUKLARDA i¢ MEKAN HAVA KiRLILIGiINiN ARASTIRILMASI

2siikrii Cekic, 2Yakup Canitez, ’Zuhal Karali, *Elif Bilgic, 3Hatice Ortag, ‘Hale Yiiksel, ’Nihat Sapan

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Alerji
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Biyoistatistik

GIRIS VE AMAG: Hava kirliliginin solunum sistemi {izerine olumsuz etkileri daha énce birgok calismada
gosterilmistir. Hava kirliligine maruz kalmak astim gelisimine veya mevcut astim tizerindeki kontrolln
kaybedilmesine neden olabilir. Bu ¢alismada, astimli gocuklarda i¢ ortam hava kirliligini arastirmayi
amagladik.

GEREC VE YONTEM: Tum katilimcilarin (29 astim tanili hasta ve 13 kontrol) ev ortamlarindan elde
edilen 130300 o6lgtm verisi karsilastirildi. Partikil madde (PM2.5), karbondioksit (CO2) ve formaldehit
(HCHO) seviyelerini 6lgmek icin BLATN BR-SMART Cok Fonksiyonlu Hava Kalitesi Monitori kullanild.
Hastalarin genel oOzelliklerinin ve yasadiklari evin cevresel ozelliklerinin degerlendirilmesi igin
tarafimizca hazirlanan anket kullanild.

SONUG: Hastalarin ve kontrollerin yas ve cinsiyet dagilimlari benzerdi. Astiml hastalarin yaslarinin
medyani 14 (IQR: 9) ve kontrollerin yaslarinin medyani 13 (IQR: 9) idi. Astimli hastalarin evlerindeki
hane halki sayisi (medyan: 4, IQR:1) kontrollere (medyan: 3, IQR:1) kiyasla anlamli olarak yuksekti
(p=0.035). Astimh hastalarin evleri kontrol grubuna goére otoyola daha yakindi (p=0.019). Evlerin ana
yola 100 metreden daha yakin olma sikhgi astimlilarda (n=17, %65.4) kontrollere (n=3, %23.1) gére
daha yiiksekti (p=0.019). Tiim ol¢iimlere gore astimh hasta grubunda olgllen PM2.5, CO2 ve HCHO
dizeyleri kontrollere gore daha yliksekti. Astimli hastalarin 6l¢lilen PM2.5 dizeyleri, 6zellikle, evdeki
kisi sayisinin en fazla oldugu 18.00 - 06.00 saatleri arasinda en ylksekti.

TARTISMA: Calismamizda, astimli hastalarda i¢ mekan PM2.5, CO2 ve HCHO diizeyleri kontrollere gére

daha yiksekti. Daha etkili astim kontrolinin saglanmasi icin medikal tedavi ile birlikte cevresel
faktorlerin yonetimi de 6nemlidir.
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NEONATAL HiPERBILIRUBINEMi NEDENIYLE KAN DEGIiSiMi YAPILAN HASTALARIN RETROSPEKTIF
DEGERLENDIRILMESI

1Gijlsiim Mammadli, >’Cansu Sivrikaya Yildirim, ?’Kevser Ustiin Elmas, >Funda Aydemir, 2Salih Cagri
Cakar, ?Hilal Ozkan, *Nilgiin Kéksal

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sadligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali

GiRIS VE AMAG: Hiperbilirubinemi yenidogan déneminde hastaneye basvurularin yaygin bir nedeni
olmaya devam etmektedir. Siddetli hiperbiliriibinemi bilirubin ensefalopatisine yol agarak kalici
norolojik sekellere neden olabilir. Kanitlanmis yararina ragmen, kan degisimi kardiyovaskdiler,
biyokimyasal veya hematolojik komplikasyonlara yol agabilir ve %0,5 ile %3,3 degisen oranda
mortaliteye neden olabilir. Bu ¢calismada, hiperbiliiribinemi nedeniyle kan degisimi yapilan hastalarin
risk gruplari, etyolojik faktorleri ve gelisen komplikasyonlarin degerlendirilmesi amaglanmistir.

GEREC VE YONTEM: Calismaya yenidogan yogun bakim {nitemizde 2019-2023 yillari arasinda ciddi
hiperbilurbinemi nedeniyle kan degisimi yapilan term bebekler dahil edildi. Hastalarin demografik
ozellikleri, fizik muayene bulgular, etyolojik faktorler, kan degisimi dncesi ve sonrasi bilirubin degerleri
ve kan degisimine bagl komplikasyonlar degerlendirildi.

BULGULAR: Calismaya kan degisimi yapilan ortalama dogum haftasi 38.3 ve ortalama dogum agirlig
3230 gr olan 21 bebek dahil edildi. Erkek/kiz orani 2,5:1 olarak bulundu. Etyolojik faktérlere
bakildiginda 21 olgunun 11 ABO uygunsuzlugu, 4 Rh uygunsuzlugu ve 4 sub grup uygunsuzlugu olmak
Gzere 19’unda hemolitik hastalik oldugu goérildi. Hemolitik hastalik olan bu olgularin 8’inin hastaneye
ilk basvuru glinleri postnatal 2., 4., 5.,7. glinler olup, basvuru aninda ayni giin kan degisimi yapildig
saptandi. Basvuru aninda tamami hemolitik hastaliga sahip olan 8 hastanin BIND skorlari pozitif ve
7’sinde total bilirubin dizeyi >25 mg/dl idi. BIND skoru pozitif olan hastalarin 3’Gnde isitme testi
bozuklugu ve kranial MR’da patoloji bulunmaktaydi. Hemolitik hastalik olmayan 2 hastanin 1’inde B12
eksikligi, 1’inde klinik sepsis tanisi konuldu. Basvuru total bilirubin degerleri sirasiyla 15 mg/dl ve 33
mg/dl, basvuru gilinleri 2.ve 3. ginlerdi ve basvuruda norolojik muayene bulgularn normaldi. Kan
degisimine bagh en sik komplikasyonlar %85 (n=18) trombositopeni, %43 hipokalsemi (n=9) ve %19
(n=4) oraninda hipoglisemi olarak tespit edildi.

TARTISMA: Yenidogan bebeklerde ciddi hiperbilirubineminin en sik nedeni ABO ve Rh uygunsuzlugu
olmak lzere hemolitik hastaliklardir. Bu ¢alisma ile cogunlugu hemolitik hastaliga sahip olan olgularin
postnatal ge¢ donemde, >25 mg/dl olacak sekilde total bilirubin degerleri ve eslik eden nérolojik
bulgularla basvurdugu ve kan degisimine baglh ciddi komplikasyonlara maruz kaldigi ve uzun dénemde
sorunlarinin oldugu gosterilmistir. Uygun antenatal ve postnatal takibin énemine dikkat cekilmesi ve
cocuk hekimlerinin bu konuda farkindaliginin arttirilmasi amaciyla sunulmustur.
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PREMATURE BEBEKLERDE INTRAVENTRIKULER KANAMA GELISIMINE PLATELETKRIT VE
HEMATOKRITIN ETKiSi

1Salih Cagri Cakir, *Funda Aydemir, *Hilal Ozkan, 2Bayram Ali Dorum, *Nilgiin Kéksal

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sadli§i ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Neonatoloji Bilim
Dali
2T.C. Saglik Bakanligi, Bursa Sehir Hastanesi, Neonatoloji Béliimii

GIiRiS VE AMAG: Prematiire bebeklelerde 6nemli bir morbidite ve mortalite sebebi olan
intraventrikiiler kanamalarin (iVK) gelisiminde birden fazla faktér etkilidir. Kandaki eritrositlerin
miktarinin trombositlerin fonksiyonuna etkisi bilinmektedir. Bu galismada, prematiire bebeklerde
perinatal ve neonatal 6zellikler ile kandaki eritrositlerin ylizdesi olan hematokrit (Htc) ile trombositlerin
ylizdesi olan plateletkrit (Ptc) iceren laboratuvar degerleri incelenerek iVK riskini arttiran dzellikler
ortaya konmaya galisiimistir.

GEREC VE YONTEM: Bu retrospektif calismaya Ocak 2016-Eyliil 2019 yillari arasinda yenidogan yogun
bakim tnitesinde (YDYBU) yatarak tedavi géren gestasyonel yasi <32 hafta olan bebekler dahil edildi.
Hastalarin dosyalarindan demografik ve klinik verileri ile ilk 72 saatteki laboratuvar ve transfontanel
ultrasonografi sonuglari incelendi. Postnatal ilk tic giinde VK olan ve IVK olmayan hastalar
karsilastirildi. Sonuglar: Calismada iVK olan 48 hasta ve iVK olmayan 152 hasta olmak iizere toplam 200
hastanin verileri incelendi. iVK grubundaki bebeklerin dogum agirliklari (1165 + 381 gr'a 1368 + 467 gr,
p=0,007) ve gestasyonel yaslari (28,3 £ 2,1 haftaya 29,7 £ 2 hafta, p <0,001) istatistiksel anlaml sekilde
daha disiiktii. VK grubunda 48. saat Htc (42,9 + 7,6'ye 47 + 6,6, p < 0,001) ve 72. saat Htc (37,9 + 8’e
43+6,8, p<0,001) degerleri anlamli olarak daha diisiik bulundu. IVK olan ve olmayanlarin Ptc sonuglari
benzerdi. Ancak IVK derecesi agir olanlarin 3.giin Ptc degerleri kanama olmayanlara gére daha diisiik
bulundu ((0,17’ye (0,12-0,23) 0,12 (0,07-0,14), p=0,022)) Kanama giinlerine gére bakildiginda 1.giin iVK
gelisenlerin; 3.giindeki, 2. ve 3. giin IVK gelisenlerin; 2 ve 3. giindeki Htc degerlerinin kanama
olmayanlara gore daha disilik oldugu goriilda. Ayrica Htc ve Ptc degerleri birlikte degerlendirildiginde,
2. giin IVK olanlarin 2.giinde, 3. giin iVK olanlarin da 3.giinde daha disiik HtcxPtc degerlerine sahip
oldugu goralda.

TARTISMA: iVK etiyolojisi multifaktdriyel olup, calismada 2. ve 3. giin iVK saptananlarin ayni giin Htc x
Ptc degerlerinin daha diisiik oldugu gériildi. Boylece, IVK igin bilinen etiyolojik faktérlerden baska Htc
ve Ptc’nin de roliiniin oldugu gésterildi. Ayrica iVK ciddiyeti ile Ptc diisiikligii arasinda iliski olabilecegi
gorildi. Eritrosit kitlesinin trombositler lizerine etkisi de g6z 6niine alinarak, iVK etiyolojisi icin Htc ve
Ptc degerlerinin birlikte degerlendirilmesi daha uygun olabilir.
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PREMATURE BEBEKLERDE VITAMIN B12 EKSIKLiGi

1Cansu Sivrikaya Yildirim, *Hilal Ozkan, 2Melike Sezgin Evim, 3ipek Giiney Varal, *Fatma Kocael,
IKevser Ustiin Elmas, ‘Salih Cagri Cakir, *Nilgiin Kéksal

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Neonatoloji Bilim Dali, Bursa

2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali, Bursa

3Sadhk Bilimleri Universitesi Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Neonatoloji Bilim
Dali, Bursa

GIiRiS VE AMAG: Vitamin B12’nin en &nemli rolii hiicre bélinmesi ve cogalmasi igin gerekli
deoksiriboniikleik asit (DNA) sentezini desteklemesidir. Eksikliginde, 6zellikle hiicre ¢ogalma hizinin
yuksek oldugu hematopoetik sistem ve santral sinir sistemi bulgulari 6n plana ¢ikmaktadir ve bu durum
blylime hizinin yiksek oldugu premature bebeklerde énemlidir. Prematiire bebeklerde vitamin B12
eksikligi sikhgini arastiran sinirli sayida ¢alisma bulunmaktadir. Bu calismada premature bebeklerde ve
annelerinde vitamin B12 eksikliginin sikhginin ve olasi morbiditelerle iliskisinin arastiriimasi
amagclanmistir.

GEREC VE YONTEM: Bu prospektif calismaya Mayis 2021 - Mayis 2023 tarihleri arasinda gestasyonel
yasl <37 hafta prematiire bebekler alindi. Tim bebeklerin demografik 6zellikleri kaydedildi. Tim
annelerin dogumda vitamin B12 diizeyleri, bebeklerin ise dogumdan itibaren taburculuga kadar
haftalik olarak tam kan sayimi ve vitamin B12 dizeyleri olglldi. Anne ve bebeklerde vitamin B12
diizeyinin 250 mg/dl'nin altinda olmasi dusik olarak kabul edildi. Vitamin B12 eksikligi saptanan tim
annelere tedavi baslandi.

BULGULAR: Calismaya gestasyonel yasi ve dogum agirligi ortalama 31 hafta ve 1550 gram olan toplam
197 hasta dahil edildi. Tum bebeklerin %40.1’inde (n=79), annelerin %36’5’unda (n=72) vitamin B12
diizeyi disuk olarak bulundu. Anne ve bebek dizeyleri karsilastirildiginda vitamin B12 diizeyi disuk
olan bebeklerde %48.1, normal olan bebeklerde %28.8 oraninda olmak Gizere anne vitamin B12 diizeyi
anlamli olarak distktd. Birinci, 2.,3.,4. haftalarda B12 diizeyi diisik devam eden bebek sayisi sirasiyla
24,4,3 ve 1 idi. ilk 2 haftada anemi ve transfiizyon ihtiyaci degerlendirildiginde; 1. haftada anemi ve
transflzyon ihtiyaci vitamin B12 eksikligi olan bebeklerde anlamli olarak yiiksek iken, ilk giin ve 14.
glinde ise istatistiksel olarak anlamli olmasa da anemi ve transfiizyon ihtiyaci vitamin B12 eksikligi olan
bebeklerde daha yiiksek saptandi. Diger yenidogan morbiditeleri agisindan her iki grup arasinda
farkhlik saptanmadi. Taburculuk nérolojik muayene bulgulari benzer bulundu.

SONUC: Prematilire bebeklerde vitamin B12 eksikliginin rolini arastiran sinirli sayida ¢alisma
bulunmaktadir. Calismamizda prematiire bebeklerde %40 gibi yiksek bir oranda vitamin B12
eksikliginin oldugu, bu eksikligin, anlamli olarak maternal kaynakli olup, ilk 2 haftada anemi gelisimi ve
artan transflizyon ihtiyaci ile iliskili oldugu gosterilmistir. Bebeklerdeki eksikligin maternal kaynakli
olmasi dikkate alindiginda gebelik ve postnatal donemde anne vitamin B12 dizeylerinin
degerlendirilmesi ve annenin vitamin B12 yéninden desteklenmesinin bebek vitamin B12 diizeyinde
iyilesme saglanabilecegi dustintilmektedir.
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METHEMOGLOBULINEMi YENIDOGAN OLGULARIN RETROSKOPiK DEGERLENDIRILMESi

lyavuz Selim Aydinalp, *Funda Aydemir, 2Kevser Ustiin Elmas, *Salih Cagri Cakir, *Melike Sezgin
Evim, ?Hilal Ozkan, *Adalet Meral Giines, *Nilgiin Kéksal

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali

2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Hematoloji Bilim
Dali

GIRIS-AMAG: Methemoglobinemi yenidogan déneminde siyanoza neden olabilen hematolojik bir
hastaliktir. Konjenital veya akkiz nedenlere bagl olarak kandaki ferréz (Fe+2) demirin ferrik (Fe+3)
demire oksidasyonu sonucunda goriilmektedir. Konjenital methemoglobinemiler, yapisal hemoglobin
bozukluklari ve rediiksiyon enzimlerindeki eksikliklere bagh olarak gelisirken akkiz metheboglobinemi
ilaglar (stlfonamidler, lokal anestezik ilaglar, dapson, kininler, klorakin, fenitoin), kimyasal madde ve
gidalara maruziyet sonrasinda gorilmektedir. Tedavide oksijen, askorbik asit ve oral veya intravenoz
metilen mavisi kullaniimaktadir. Bu ¢alismada yenidogan déneminde methemoglobinemi tanisi alan
hastalarin retrospektif degerlendirilmesi amaglanmistir.

GEREC-YONTEM: Calismaya yenidogan Yogun Bakim {nitemizde 2013 ile 2023 vyillari arasinda
methemoglobinemi tanisiyla yatarak tedavi edilen yenidogan bebekler dahil edildi. Hastalarin
demografik, etiyolojik 6zellikleri ve uygulanan tedavileri ile tedaviye yanitlari degerlendirildi.

BULGULAR: Calismaya ikisi konjenital, altisi akkiz olmak lzere toplam sekiz hasta dahil edildi. Akkiz
olgularin tamami minér cerrahi islemler 6ncesinde kullanilan lokal anestezik maddelere (prilokain)
bagli olarak gelistigi saptandi. Methemoglobulin (metHb) ortalama degeri 21.5 (en diisik 8.5- en
ylksek 52.2) olarak izlendi. Hastalarin tamaminin tedavisinde ilk basamak olarak oksijen tedavisi
baslanildi. Dort hastada oksijen tedavisi sonrasinda metHb dizeyinin normal araliga geldigi izlendi.
Dort hastada oksijene ek olarak askorbik asit (300mg/doz) tedavisi verilirken, iki hastaya oksijen ve
askorbik asit tedavilerine ek olarak metilen mauvisi tedavisi (1mg/kg) sonrasinda metHb diizeyi normal
araliga dondigi izlendi. Akkiz methemoglobinemi hastalarinda tedavi baslangicindan ortalama 30 saat
sonra (en kisa 2 saat, en uzun 60 saat) metHb dizeylerinin normale doéndigi izlendi. Akkiz
methemoglobinemi hastalarin tamami normal kan degerleri ile tedavisiz olarak ayaktan izleme alind..

SONUC: Yenidogan déneminde methemoglobinemi, solunum sistemi bulgulari normal olan hastalarda
siyanozile karsimiza cikmaktadir. Akkiz methemoglobineminin en sik nedenlerinden biri lokal anestezik
ilaglarin kullanimidir. Lokal anestezikler kigik cerrahi girisimlerde siklikla kullaniimakta ve tedavi
dozlarinda bile methemoglobinemiye neden olabilmektedir. Yenidogan doneminde
methemoglobineminin 6limcil sonuglarindan dolayr lokal anestezik ilaglarin kullanimina dikkat
edilmeli ve hastalik olusmus olgularin etkin tedavi ve gelisebilecek komplikasyonlar agisindan yakin
takip edilmeleri 6nemlidir.
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GASTROOZEFAGEAL REFLU SiKAYETi iLE BASVURANLARDA KABIZLIK, KABIZLIK SiIKAYETI iLE
BASVURANLARDA iSE GASTROOZEFAGEAL REFLU BIiRLIKTELIGINiN ARASTIRILMASI

1Enes in, °Tanju Basarir Ozkan, *Taner Ozgiir, ’Enes Turan

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklar Anabilim Dali, Cocuk Gastroenteroloji
Bilim Dali

AMAG: Calismadaki amacimiz iki fonksiyonel gastrointestinal sistem hastaligi olan Gastrotzefageal
reflii (GOR) ve fonksiyonel kabizligin birlikteligine dikkat cekmek, bu alanda yapilacak daha detayli ve
kapsamli ¢alismalara katki saglamak ve hekimlerin bu hastaliklardan biri géruldugiinde digerinin 1/3
gibi yliksek oranda goriilmesinin farkindaligini arttirarak taniy1 erken koymak, hastalarin tedavi basarisi
ve yasam kalitesini arttirmaktir.

GEREC VE YONTEM: Calismaya Ocak 2022 ile Aralik 2022 tarihleri arasinda Bursa Uludag Universitesi
Saglk Uygulama ve Arastirma Merkezi Hastanesi Cocuk Gastroenteroloji poliklinigine Kabizlik, Reflii
veya her iki yakinma ile ayaktan basvuran ve degerlendirme sonrasi fonksiyonel kabizlik ve/veya GOR
tanisi alan 2 yas-18 yas arasindaki 104 pediatrik hasta dahil edildi. Kronik sistemik organik hastaligi olan
ve gastrointestinal operasyon geciren hastalar ¢calismaya dahil edilmedi. Gastrodzefageal refll hastalig
(GORH) tanisi klinik ve/veya endoskopi, sintigrafi, ph metre, kontrasth 6zefagografi gibi tani tetkikleri
yapilarak, kabizlik tanisi ise ROMA IV kriterlerine gore koyuldu.

BULGULAR: Calismamiza toplam 104 hasta dabhil edildi. Hastalarin %60’1 kiz (n:62), %40’1 erkek (n:42)
idi. 104 hastadan 63’line (%60,6) primer refll, 41’ine (%39,4) ise primer kabizlik tanisi koyulmustur.
Primer refll tanisi alanlarin %28,6’sinda kabizlik, primer kabizlik tanisi alanlarin ise %24,4’inde hem
refli hem kabizlk birlikte goriildiglu saptandi ancak istatistiksel olarak anlamli degildi (p=0,64).
Calismamiza katilan tiim hastalarda en sik reflii yakinmasi %54,8 (n:57) ile epigastrik agri olurken, ikinci
ensik gegirme %49 (n:51), Gglincli ise %45,2 (n:47) reglirjitasyon olarak saptanmis olup bu (¢l arasinda
istatistiksel olarak anlamli fark saptanmadi. Calismaya katilan ve refli tanisi alan hastalarin %34,9 unda
tani klinik olarak koyulmus olup ek bir tani testi kullanilmamistir. Refll tanisi alan hastalarin %65,1 inde
ise en az bir tani testi yapilmistir.

SONUG: Yaptigimiz calismada her ne kadar refli ve kabizlik birlikteligi arasinda istatistiksel anlam

bulunmasa da, 1/3 hastada birliktelik olmasi hastalarin tani aninda her iki hastalik agisindan
sorgulanmasi gerektigini géstermesi agisindan énemli bir sonuctur.
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Bes Yil Boyunca Yatarak Tedavi Olan Akut Mastoiditli Olgularimizin incelenmesi

1Fatma Dilsad Aksoy, Aylin Demirtas, 3Fikret Kasapodlu, *Dilek Sadglam, ‘Solmaz Celebi, ‘Mustafa
Hacimustafaoglu

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali

2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sadli§i ve Hastaliklari Anabilim Dali
3Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Kulak Burun ve Bogaz Hastaliklari Anabilim Dali
4Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Anabilim Dall

GIRiS VE AMAG: Akut mastoidit, akut otitis media(AOM) 'nin bir sonucu olarak mastoid kemigin
inflamatuar bir sirecidir. Mastoiditli cocuklar, basvuru sikayetleri, asilama durumlari, klinik bulgulari,
radyolojik 6zellikleri, tedavi uygulamalari, koenfeksiyonlar ve komplikasyonlar agisindan incelendi.

GEREC VE YONTEMLER: Son 5 yilda klinigimizde akut mastoidit tanisi alan tiim ¢ocuklar geriye déniik
dosya kayitlarindan incelenerek klinik, laboratuvar, gériintiileme ve tedavi verileri degerlendirildi.

BULGULAR: Toplamda, akut mastoiditli 16 ¢ocuk dahil edildi; 3' (inde (%18,75) manyetik rezonans
goruntlilemeyle dogrulanmis serebral vendz sinlis trombozu vardi. Olgularin %31' i kiz (n=5), % 69’ u
(n=11) erkekti. Ortalama yas 72 aydi (median=49 ay, 8-145). Basvuru sirasinda 9 olguda ates yiksekligi
vardi (%56,25). Olgularin 3’ (i (%18,75) yatis dncesi herhangi bir antibiyotik kullanmamusti. 15 (% 93,75)
olgu yasina gore tam asiliydi, (kpa ve hib icin primer asilama tamamlanmisti). Basvuruda viral st
solunum yolu enfeksiyonu bulgulari gorilen ve solunum PCR viral panel istenen 5 olgudan 4’ (inde
(%80) etken gosterildi (2 olguda RSV, 1 olgu adenovirus, 1 olgu rhino/enterovirus). Olgularin ortalama
|6kosit sayisi 14300, notrofil sayisi 8920, hemoglobin degeri 11,63 gr/dl, CRP degeri 37,6 mg/I,
prokalsitonin 0,05 mcg/l, ESH 36 mm/saat ti. D-dimer degeri bakilan 8 hastanin ortalamasi 1281 ug/L
(Ref: <550). immunglobulin degerleri bakilan 14 hastanin 3’ iinde (%21,4) IgG seviyesi, 2’ sinde (%14,2)
igM seviyesi yasa gére normal sinirlarin altinda, hepsinde igA seviyeleri yasa gére normal sinirlardaydi.
Olgularin %50’ sine (n=8) cerrahi midahale yapildi (miringotomi, ventilasyon tipi takilmasi,
mastoidektomi). Operasyon yatisin ortalama 3. Gininde yapildi (median:5, 0-7). 7(%43,75) olguda
kulak kalturi veya ameliyat kiltGrinde bir etken Uretilirken, olgularin hicbirinde kan kiltlriinde Greme
olmadi. Ortalama hastanede yatis siiresi 15 glindii (median=13, 5-55). Yatis sirasinda tim olgulara iv
antibiyoterapi verildi ve beyin gérintileme yapildi (MR/BT). 3 olguda (%18,75) komplikasyon olarak
sinus ven trombozu gorildi. Ortalama yaslari 98 aydi. Bu olgularda basvuru sirasinda bas agrisi ve papil
o6dem gibi norolojik belirtiler 6n plandaydi. Komplike olgularin tedavisi, antikoaglilasyonla birlikte
intravendz antibiyotikler ve KiBAS disiiniilen olgularda asetazolamidi icermekteydi. Sinus ven
trombozlu olgularda ortama yatis slresi 20 giinda.

SONUC VE TARTISMA: Tromboz ile komplike mastoiditli cocuklarda norolojik belirti ve semptomlar

hakimdir. Beyin goriintiileme, serebral venoz sinlis komplikasyonlarinin erken tanisi ve uygun tedavisi
icin gereklidir.
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ANTENATAL MAGNEZYUM SULFAT UYGULAMASI PRETERMLERDE BESLENME iNTOLERANSI VE
NEKROTiZAN ENTEROKOLITE NEDEN OLABILIR Mi?

2jpek Giiney Varal, *Gaffari Tung, *Ayse Oren, ‘Dilge Sener, *Hilal Kiiciik

1SBU Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Klinigi
2SBU Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Yenidogan Klinigi

GIRIS: Antenatal magnezyum siilfat (MgS04) erken dogum eyleminde tokolitik ajan olarak kullanilirken
glinimizde noroprotektif olarak etkinligi kanitlanmis gincel bir uygulamadir. Magnezyum (Mg) iyonu,
membran depolarizasyonunu ve dolayisiyla néronal uyarilabilirligi 6nleyen bir membran stabilizator
olup serbest radikal Uretimini azaltarak néroprotektif etki saglamaktadir. Metaanalizler dogum 6ncesi
anneye uygulandiginda pretermlerde serebral palsi oranlarini azalttigini gostermektedir. Biz bu
¢alismada antenatal MgSO4 uygulamasi yapilan prematiirelerde bu tedavinin beslenme intoleransi,
nekrotizan enterokolit (NEK) ve spontan intestinal perforasyon(SiP) gériilme riskini arttirip
arttirmadigini gostermeyi hedefledik.

METHOD: Retrospektif kohort tarzinda diizenlenen galismaya Haziran 2022-Kasim 2023 tarihleri
arasinda yenidogan yogun bakim Unitemizde izlenen, 30GH ve 1250gram alti bebekler dahil edilmistir.
Annelerine antenatal MgS04 verilen bebekler Grup 1, MgSO4 verilmeyen anne bebekleri Grup 2 olarak
belirlenmistir. Hastalarin demografik 6zellikleri, klinik bulgulari, servise yatis anindaki kan magnezyum
diizeyleri ve mortalitesi kaydedildi. Gruplarin beslenme intoleransi, SIP ve NEK gelisimi karsilastirildi.

BULGULAR: Calisma siiresince hastanemizde 30GH ve 1250gram altinda dogan 202 bebekten dislanma
kriterleri ve verilerine ulasilamayan hastalar gikarildiktan sonra 136 hastanin dosyasi incelemeye alindi.
Antenatal MgSO4 uygulanma orani %45 (n=54) idi. Gruplar arasinda demografik 6zellikler agisindan
fark yoktu. Grup 1’de beslenme intoleransi gériilme sikliginin ve total parenteral nitrisyon(TPN) alma
giin sayisinin istatistiksel anlamli diizeyde yiiksek oldugu gériildi. (p<0.05). NEK ve SiP gériilme sikhg
Grup 1'de daha fazla olmasina ragmen istatistiksel fark bulunamadi (p>0.05). Hastalarin kan
magnezyum diizeyleri karsilastirildiginda Grup 1’in magnezyum diizeyi anlamli diizeyde yiksekti (2.9 +
0.73mg/dl, p<0.001).

TARTISMA VE SONUG: Biz bu calismada antenatal mgS04 uygulanmasiyla, 30GH ve 1250gram altinda
dogan bebeklerde beslenme intoleransinin daha fazla oldugunu, daha uzun sire TPN almalari
gerektigini ama SIP ve NEK oranlarini degistirmedigini gosterdik. Literatiire baktigimizda bu konuda
birbirinden farkh calismalar oldugunu gormekteyiz. Hayvanlarda yapilan MgSO4 calismalarinda
mezenter ve renal akiminin azaldigi gosterilmistir. Magnezyumun barsak motilitesi ve kontraktilitesi
lizerine etki eden bir molekiil oldugunu biliyoruz. Ozellikle barsak immatiiritesi igin daha riskli olan bu
preterm grupta antenatal mgSO4 uygulamalarinin barsak dismotilitesi ile pasaji yavaslatabilecegi,
mekonyum tikaclari ile beslenme intoleransini arttirabilecegi hatta bakteriyal ¢ogalmaya neden
olabilecegi kanaatindeyiz. Biz bu ¢alismada antenatal MgS04 uygulamasi yapilan preterm bebeklerde
beslenme intoleransi ve NEK riski acisindan daha dikkat edilmesi gerektigini vurgulamaktayiz. Bu
konuda daha genis vaka serili prospektif calismalara ihtiyag vardir.
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ANTIKOR NEGATIF DIYABET VE MONOJENIK DIYABETTE GENETIK ANALIZ SONUCLARININ
DEGERLENDIRILMESi: TEK MERKEZ DENEYiMi

1

Durmus Dodgan, ’Mehmet Berkay Akcan, *Fatma Silan

1Canakkale Onsekiz Mart Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari A.D, Cocuk Endokrinoloji B.D
2Canakkale Onsekiz Mart Universitesi, Tibbi Genetik A.D

GIiRiS: Diyabet, diinya genelinde yaygin bir saghk sorunu olup, heterojen klinik tablolar
sergileyebilmektedir. Monojenik diyabetin en yaygin sekli olan “genglerin eriskin baslangich diyabeti”
(MODY) diyabetli hastalarin yaklasik %1-6's1 etkilemektedir. MODY genetik ve klinik olarak heterojendir
ve pankreas B hiicresi gelisimi ve insilin sekresyonundaki genetik varyasyonlardan kaynaklanir. Her
gecen glin MODY ile iliskili yeni genler saptanmaktadir. Bu ¢alismada, monojenik diyabetin molekiiler
genetik analiz sonuglarinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

METHOD: Klinik MODY sliphesi olan aday hastalar ¢alismaya dahil edildi. Diyabet otoantikor negatif
olan olgular ve/veya ailede diyabet 6ykisiu olmasi ve/veya tani sonrasi 1. yilda disik doz insdlin
kullanmakta olan olgularin genetik analizi yapildi. Oncelikle tanimli MODY iliskili genler icin yeni nesil
dizileme (NGS) metodu kullanilarak hasta periferik kan orneklerinden molekiler genetik analizler
gerceklestirildi. Bu panelde sonuca ulasilamayan olgulara klinik exom analizi (CES) uygulandi.

BULGULAR: Diyabet tanisi ile izlenen 182 olgudan, dahil kriterlerine uygun 21 olgu analiz edildi.
Olgularin yaslar 3-17 arasinda degismektedir. 8 olguda diyabete ait semptomlar yoktu. 11 olguda 3
kusak aile oykiisii mevcuttu. 13 (%62) olguda NGS panelde MODY iliskili 8 gende 11 farkli patojenik
veya muhtemel patojenik varyant saptandi. En sik GCK (n=6) geninde varyasyon saptandi. NGS panelde
varyasyon saptanmayan olgularin ileri analizlerinde 3 olguda; SSTR5, WFS1, INSR genlerinde VUS
(variants of undetermined significance) ve bir olguda SPINK1 geninde patojenik varyant saptandi. Tim
kohorttaki varyasyonlardan (gl ilk kez belirlenmis degisikliklerdir.

SONUGC: Monojenik diyabet ve antikor negatif diyabette CES gibi analizler yeni muhtemel MODY

genlerini acgiga cikartabilir. MODY'nin molekiler genetik tanisi, tedavi yonetiminde, ve uzun sireli
prognozun 6ngorilmesinde etkili bir genetik danismanlik icin gereklidir.
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21 HiIDROKSILAZ EKSiKLiGi OLAN KONJENITAL ADRENAL HiPERPLAZi HASTALARIN RETROSPEKTIF
OLARAK DEGERLENDIRILMESi

!Ceren Baylan, ' Yasemin Denkboy Ongen, *Erdal Eren
YUludag Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar: Anabilim Dali, Bursa

GIRIS VE AMAC: Konjenital adrenal hiperplazi (KAH), adrenal steroidogenez yolaginda enzim
eksikliklerine bagli, otozomal resesif gegisli, kalitsal bir hastaliktir. En sik 21 hidroksilaz (21-OH) enzim
eksikligine baglidir. Bu calismada hastalarin geriyedoniik verileri degerlendirilerek literatiire katki
saglanmas1 amaglanmistir.

GEREC VE YONTEM: 1991-2023 yillar1 arasinda Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Endokrinoloji Boliimii’nde 21 hidroksilaz enzim eksikligi tanis1 ile izlenen 90 olgu retrospektif olarak
degerlendirildi. Hastalar, klasik KAH (klasik tuz kaybettiren [TK] tip, klasik basit virilizan [BV] tip) ve
non-klasik tip olarak ayrilarak degerlendirildi. Bagvuru sekli, cinsiyet ve yasi, ailede kah Oykiisii, anne
baba aras1 akrabalik durumu, eslik eden ek hastalik varligi, klinik gelis sekli, fizik muayene bulgulart,
laboratuvar verileri, tedavide verilen ilaglar, izlemde ameliyat dykiisii, tedaviye bagli komplikasyonlarin
durumu ve hastalarda erigkin donemde hedef boya ulasilip ulasilamadigi elektronik dosya verilerinden
alindu.

SONUC: Bagvuru yas1 klasik TK’de (%62 kadin) ortanca yas 18 giin, BV’de (%50 kadin) ortanca 3,76
yil, non klasikte (%90 kadin) ortanca 8,55 y1l olarak belirlendi. Hastalarin %44’ii yenidogan déneminde
tuz kaybi ile tam aldi. Hastalarin %21’inin kardes, %30’unda ailede KAH ile akraba 6ykiisii, %29 unda
anne baba arasinda akraba evliligi oldugu goriildii. En sik bagvuru sekli kadinlarda (%85,7)
klitoromegali/kuskulu genitalya, erkeklerde (%32) tuz kaybiydi. Olgularin %98’i glukokortikoid,
%64’ mineralokortikoid (MK) aliyordu. MK alanlarin %17,2’sinin ilerleyen yaslarda tedavi ihtiyaci
olmadi. Kadin hastalarin %91,6’s1 kugkulu genital diizeltici operasyon gecirdi. Tedavi sonrasi
hedef/final boyu bilinen hastalarda kadinlarin ortalama hedef boyu 157,47+5,78 cm (final boy 151,71
cm+9,16); erkeklerde ortalama hedef boyu 168,9+6,47 cm (final boy 165,4+8,3) olarak 6lgiildii.
TARTISMA: KAH, iilkemizde akraba evliliklerinin yogun sekilde goriilmesi nedeniyle sik¢a karsimiza
cikabilecek, tuz kayb1 ve adrenal kriz gibi durumlarda hayati tehdit olusturan ciddi bir hastaliktir. Bu
nedenle hastaligin iyi taninmasi, erken dénemde tan1 konulmasi ve hizlica tedavinin baslanmasi oldukga
onemlidir. Ayrica kronik bir hastalik olmasi, hastaliga ve tedaviye bagli komplikasyonlar nedeniyle
hastalarin yakin izlem ve takibi gerekmektedir.
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YENIDOGAN YOGUN BAKIM UNITESLNDE SEPSiS TANISI ALAN HASTALARIN DEGERLENDIRILMESi
 Nurcan Ay Subast, *Taylan Celik

'Balikesir Havran Devlet Hastanesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklar
2Canakkale Onsekiz Mart Universltesi Tip Fakultesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali, Canakkale

AMAC: Yenidogan sepsisi, klinik bulgulari 6zgiill olmayan ve mortalitesi yiiksek olan bir
enfeksiyondur. Bu calismada yenidogan yogun bakim iinitemizde yatan hastalarin; erken ve gec
yenidogan sepsis tanisi alan hastalarin demografik 6zellikleri, risk faktorleri, klinik bulgulari, kiiltiir
sonuglar1 ve laboratuvar tetkikleri, tedavileri incelenmistir.

YONTEM: Canakkale Onsekiz Mart Universitesi Tip Fakiiltesi Saghk Uygulama ve Arastirma
Hastanesi Cocuk Saghig1 ve Hastaliklar1 Anabilim dali Yenidogan Yogun Bakim Unitesinde 01.11.2017-
01.11.2019 tarihleri arasinda postnatal ilk giiniinde yatan yenidoganlarin cinsiyet fark etmeksizin hasta
dosyalarinin retrospektif incelenmesi ile yapildi. Tiim hastalarin; prenatal, natal, postnatal verileri
toplandi.

BULGULAR: Verileri diizenli 317 hastanin; 168’1 erken yenidogan sepsisi tanisi alirken, 51’1 geg
yenidogan sepsisi tanisi aldig goriildii. Erken yenidogan sepsisi tanisi alan 168 hastanin; 91’1 (%54,2)
erkekti. Ortalama anne yas1 29,17+0,470olarak tespit edildi. Annelerin %85,1°1 prenatal takipliydi. Bu
annelerin gebelik siiresince 30’unda (%17,9) EMR oykisi, 11’inde (%6,5) koryoamniyonit,
13(%7,7)’linde antibiyotik kullanim1 &ykiisii vardi. Bu maternal risk faktorleri erken yenidogan sepsisi
icin anlamli risk faktorleri olarak bulundu. Hastalarin %79,8’i pretermdi. Klinik bulgularda; en sik
goriilen solunum sikintisi, ikinci siklikta goriilen ise beslenme intoleransi olarak tespit edilmistir. Erken
yenidogan sepsis riskini gostermesi agisindan; altinci ve 24. saat CRP, PC degerleri karsilastirildiginda;
PC’nin CRP’ ye gére daha anlamli oldugu bulundu. Ozellikle 24. saatte alinan PC degerinin erken
yenidogan sepsisi i¢in yol gosterici oldugu goriuldi. Erken yenidogan sepsis tanisi alan hastalarin
%#4,2’sinden alinan kan kiiltiiriinde {ireme tespit edilmistir.

SONUC: Yenidogan sepsisi ile ilgili daha erken tam1 koydurucu ve gereksiz tedavilerin Oniine
gecebilecek belirtecler lizerinde daha kapsamli calismalaraihtiya¢ duyulmaktadir.
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ALERJIK HASTALIGI OLAN VE OLMAYAN COCUK HASTALARDA PROBIYOTiK KULLANIMLARININ
DEGERLENDIRILMESi

'Sule Biiyiik Yaytokgil, >’Emine Vezir

Y] Ankara Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Immiinolojisi ve Alerjik Hastaliklar Klinigi, Ankara,
Tiirkiye i .
22 Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk Alerji ve Immunoloji, Ankara, Tiirkiye

GIRIS VE AMAC: Probiyotik kullaniminin intestinal floray1 etkileyerek immiin modulasyonda ve
alerjik hastaliklarin gelismesini engellemede rolii oldugu bildirilmektedir. Ancak bu konudaki literatiir
hala net bir goriis birligine ulasmamistir. Bu ¢alismada alerjik hastalig1 olan ve olmayan gocuk hastalarin
probiyotik kullanimlarinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

GEREC VE YONTEM: 26 Aralik 2023 ve 26 Ocak 2024 tarihleri arasinda iiciincii basamak Cocuk
Immiinolojisi ve Alerjik Hastaliklar Klinigi’ne basvuran alerjik hastalik saptanan ve saptanmayan ¢ocuk
(<18 yas) hastalarin probiyotik kullanimlar1 kesitsel olarak degerlendirilmistir. Hastalarin demografik
ozellikleri, alerjik hastalik durumlari, evcil hayvan ve sigara maruziyetleri ile probiyotik kullanimlar
(herhangi bir zamanda ve yenidogan doneminde) standart veri formlarina kaydedilmistir.

SONUC: Alerjik hastaligi olan 269 (% 70.6) ve alerjik hastalik olmayan 112 (% 29.4) ¢ocuk hasta
olmak tizere 381 hasta ¢alismaya dahil edildi. Hastalarin yas ortancast 7,5 yas ( CAA= 5-10.7) olup %
57.7 si erkekti. Toplamda 190 (% 49.8) hasta herhangi bir zamanda probiyotik kullanmisti; bunlarin
145’1 (%76.3) akut gastroenterit i¢in, 77’si (% 40.5) yenidogan doneminde kolik i¢in, 8’ 1 (%4.2) ise
antibiyotik kullanimlar1 sirasinda destek amaciyla probiyotik kullanmiglardi. Alerjik hastaligi olan ve
olmayan hastalar karsilastirildiginda yas ortancalarinin, dogum zamani, dogum sekilleri, ailede atopi
sikliklari, sigara maruziyetleri, evcil hayvan maruziyetleri, herhangi bir zamanda probiyotik kullanim
sikliklar1 ve ishal i¢in probiyotik kullanim sikliklar1 benzerdi ( p sirasi ile: 0.283, 0.507, 0.909,0.122,
0.308,0.486,0.552,0.794). Alerjik hastaligt olanlarda erkek cinsiyet (%62), alerjik hastaligi
olmayanlarda ise kiz cinsiyet (%52.7) daha sikt1 (p:0.008). Alerjik hastalig1 olmayanlarda yenidogan
doneminde probiyotik kullanimi alerjik hastalig1 olanlara gore daha yiiksekti (%32.1 vs %15.2; p:
<0.001).

TARTISMA: Cocuk hastalarin yaris1 herhangi bir yasta probiyotik kullanmisti. Alerjik hastaligi
olmayan hastalarin yenidogan déneminde probiyotik kullanimlarinin alerjik hastalig1 olan hastalara gore
daha yiiksek oldugu goriildii. Elde edilen bulgular, yasamin erken evrelerindeki probiyotik desteklerinin
immiin modulasyonu etkileyerek atopik hastaliklara karsi koruyucu bir rol oynayabilecegi hipotezini
desteklemektedir. Ayrica, atopik hastalik risk faktorii tasiyan bireylerin yenidogan déneminde
probiyotik kullaniminin degerlendirilmesi, onleyici bir strateji olarak diisiiniilebilir.
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KARDIYOMYOPATi NEDENI iLE BASVURAN OLGULARIN DEGERLENDIRILMESi -TEK MERKEZ
DENEYiMi

1Aydan Sezgin Ersoy, ‘Sahin Erdol

‘Bursa Uludag Universitesi Cocuk Saglhgi ve Hastaliklari-Metabolizma

GIRIS VE AMAC: Kalitsal metabolik hastaliklar, yaklasik 4000 dogumda 1 meydana gelir ve
1000’den fazla hastaligi icerir. Bu hastaliklar genellikle ¢ocukluk doéneminde, siklikla yenidogan
doneminde olmakla birlikte her donemde karsimiza ¢ikabilir. Kalitsal metabolizmahastaliklari tiim
pediatrik kardiyomiyopatilerin %35;ini ve bilinen nedenleri olanlarin ise%15;ini olusturur. Yag asidi
oksidasyon kusurlari, glikojen depo hastaliklari, konjenital glikosilasyon bozukluklari, peroksizomal,
mitokondriyalve lizozomal depo hastaliklar1 olmak {izere kardiyomiyopati yapabilen 40;tan fazla farkli
metabolik hastalik mevcuttur. Bir kisim metabolik hastaliklarin kardiyak semptomlarinda tedaviye
anlamli  klinik yanit alinabilmektedir (6rn: yag asidi oksidasyon defektleri). Bu nedenle
kardiyomyopatinin ayirici tanisinda metabolik hastaliklar mutlaka diistiniilmeli ve dogru tedavinin
verilmesi saglanmalidir. Bu ¢alismada ile tarafimiza son 5 yilda kardiyomyopati nedeniyle bagvuran
hastalarin degerlendirilmesini amagladik.

GEREC VE YONTEMLER: Uludag Universitesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali’miza
kardiyomyopati nedeniyle Ocak 2018 ile Ocak 2023 tarihleri arasinda bagvuran 44 hasta incelenmistir.
Hastalarimizin dogum agirligi, dogum sekli, cinsiyeti, anne-baba akrabaligi, aile oykiisii, ilkbagvuru
sikayeti, tan1 alma yasi, aldiklar1 tanilar1 ve genetik sonuglar1 kaydedilmistir.

BULGULAR: Kardiyomyopati nedeniyle tarafimiza bagvuran 44 hastanin 29 (%65,8)’'unda dilate
KMP, 9 (%20 )’unda hipertrofik, 4 (%9)’iinde restriktif KMP mevcut olup, 2 (%4,5) hastaninse bilgisine
ulagilamadi. Aile 6ykiisiinde 8 (%18)’inde kardiyomyopati nedeniyle vefat dykiisii olup, 8 (%18)’in de
de aymi hastalik Oykiisii bulunmaktadir. 44 hastanin 18 (%40)’inde anne baba arasinda akrabalik
saptanmazken, 26 (%60) hastada akrabalik mevcuttu. Yapilan tetkiklerden sonra 44 hastanin 3 (%6,8)’l
genetik olarak kesinlestirilmis metabolik hastalik tanis1 aldi (I cell disease, MPS tip 1, Danon hastaligi).
6 (%13,6) hastanin WES sonucu, 1 hastanin da Sanger dizi analizi sonucu bekleniyor. 14 (%31,78) hasta
genetik olarakkesinlestirilmis metabolik hastalik dis1 tan1 almistir. 1 (%2,27) hastanin kardiyomyopatisi
Covid ile iligkilendirilmistir. 1 (%2,27) hasta izlemde tamamen diizeldigi i¢in ileri tetkik edilmemistir.
5 (%11) hasta izlemde tani1 almadan vefat etmistir (I inin kardesi genetik olarakkesinlestirilmis
metabolik hastalik dis1 tani almistir). Sonug¢ olarak degerlendirilmesi tamamlanmis olan 25
olgunun3’iinde (%15,7) metabolik hastalik tespit edilmistir.

SONUC: Literatiirde kardiyomyopatinin etyolojisinde metabolik hastaliklarin % 15-20‘lik bir pay1
aldig1 bildirilmistir. Literatiirle uyumlu olarak c¢alismamizda %15.7 oraninda metabolik hastalik
saptanmustir. Akraba evliliginin sik oldugu iilkemizde kadiyomyopatilerinetyolojisinde etyolojisinde
mutlaka kalitsal metabolik hastaliklar diisiiniilmelidir. Ailede tedavisi miimkiinolmayan kalitsal
metabolik hastalik saptanirsa aileye genetik danigmanlik verilmeli ve sonrakigebeliklerde
Preimplantasyon Genetik Tan1 (PGD) yontemidnerilmelidir.
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KRONIiK KARACIGER HASTALIKLARINDA APRI VE GPR BELIRTECLERININ HiSTOLOJIK TANI iLE
KORELASYONU

'Ebru Tayfun Sentiirk, ‘Zeynep Mustucu, *Taner Ozgiir, *Enes Turan, ismail Erokutan, ‘Nergis
Karayel, 1 Tanju Basarir Ozkan

‘Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji ve Hepatoloji Bilim Dali
2Sakarya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji, Sakarya

GIRIS VE AMAC: Hepatik fibrozis, karacigerde doku hasarina cevap olarak ortaya gikan, ekstraseliiler
matriks elemanlarinin birikimiyle karakterize olan patolojik bir siirectir. Ciddi sonuglar1 olan fibrozisi
belirleme ve 6lgmede bugiin i¢in altin standart olan uygulama, karaciger biyopsisidir ancak invaziv ve
ciddi komplikasyonlar1 olmasi nedeniyle non invaziv tan1 yontemlerine ihtiya¢ vardir. Calismamizin
amaci karaciger biyopsisi yapilan ¢ocuklarda patolojide saptanan fibrozis evresi ile APRI ve GGT/PLT
oran1 arasindaki korelasyonu degerlendirmektir.

GEREC VE YONTEM: Calismada kronik karaciger hastaligi nedeniyle Uludag Universitesi Tip
Fakiiltesi Cocuk Gastroenteroloji boliimiinde son on yil i¢inde karaciger biyopsisi yapilmis ¢ocuklarin
fibrozis derecesi ve APRI ve GGT/PLT oranlarina bakilmistir. Biyokimyasal parametreler es zamanl
almmistir. Karaciger biyopsisi fibrozis evrelemesi i¢in ISHAK evrelemesi kullanilmistir. GGT/PLT
orani i¢in GGT {st sinir1 tiniversitemiz laboratuarina gore 21 U/L, APRI i¢in AST dst sinir1 35 U/L
olarak belirlenmistir.

SONUC: Caligmamiza 59 (%59) kadin, 41( %41) erkek olmak iizere toplam 100 hasta dahil edildi.
APRI, GGT/PLT skorlamalar1 kullanild1. Bu skorlamalarin patoloji materyallerindeki fibrozis evresi ile
korelasyonu istatistiksel olarak anlamli bulundu. P degerleri APRI i¢in 0,01, GGT/PLT orani i¢in 0,004
olarak hesaplandi.

TARTISMA: Karaciger hastaliklarinda non invaziv olarak fibrozisi ve prognozu belirlemek i¢in bir¢ok
yontem uygulanmaktadir. APRI ve GGT/PLT oran1 gibi biyokimyasal parametrelerin maliyeti diisiik,
kolay hesaplanabilen yontemler olmasi, karaciger biyopsisinin invaziv ve riskli olmasi nedeniyle kronik
karaciger hastaliklarinda karacigerin fibrozis durumununun takibinde noninvaziv yontem olarak
kullanilabilir.
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BURSA ULUDAG UNIVERSITESI TIP FAKULTESI HASTANESINDE YATIRILARAK iZLENEN COCUK
HASTALARDA KAN KULTUR POZITiFLiGi iLE AKUT FAZ REAKTANLARI ARASINDAKIi iLiSKiNiN
ARASTIRILMASI

‘Sinem Irez Cetin, *Fatma Dilsad Aksoy, *Ciineyt Ozakin, *Salih Cagr Cakir, *Solmaz
Celebi, ’Mustafa Hacimustafaoglu

YUludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhg ve Hastaliklari ABD
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar1 BD
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Mikrobiyoloji ABD

*Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Neonatoloji BD

GIRIS VE AMAC: Enfeksiyonlarda esas tan1 mikroorganizmanin mikroskobik olarak gosterilmesi
(6rnegin gram boyama), kiiltiir besiyerinde iiretilmesi, PCR (polimeraz zincir reaksiyonu) gibi genetik
yontemler veya antijen tayini ile olmaktadir. Bunlarin arasinda altin standart uygun sekilde kiiltir
alinmasidir. Etken mikroorganizmalarin kiiltiir {iremesi ile tanimlanmasi, gerektiginde ilgili
mikroorganizmanin yayilmasinin engellenmesi i¢in Onlemler alinabilmesine, epidemiyolojik
degerlendirmelerin yapilabilmesine ve tedavinin yonlendirilebilmesine katkida bulunmaktadir. Cocuk
hasta grubunda karsimiza ¢ikan etkenlerin saptanmasi, hastaligin hizla ilerleyebildigi bu hasta grubunda
uygun ampirik tedavinin se¢imini kolaylastiracak ve tedavi basarisinin artmasina katkida bulunacaktir.
Cocukluk ¢aginda sepsis ve bakteriyemi ciddi mortaliteye neden oldugundan erken tespiti 6nemlidir.
Bu nedenle kiiltiir iiremesinin tespit edilecegi siirece kadar, tedavi baglamak i¢in 6ngdrebilmek ve tedavi
izleminde yanit1 degerlendirmek icin akut faz reaktanlarinin kullanilabilecegini diisiinmekteyiz.

GEREC VE YONTEM: Bu ¢alismada Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi’nde Ocak
2019-Ocak 2021 tarihleri arasinda yatirilarak izlenmis O giin-18 yas aras1 kan kiiltiirlerinde etken
liremesi saptanan vakalarin kiiltiir alinma nedenleri, yatis siiregleri ve iireyen etkenler ve ti¢ farkli
donemdeki tam kan sayimi ve akut faz reaktanlari incelenerek tedavi yanmitini degerlendirmede
kullanilabilirligi ile etken gruplarina goére bu parametreler ayrica incelenerek iireyen etkenlerle iligkisi
arastirilmistir.

TARTISMA VE SONUC: 3 yillik siirede kan kiiltiirii pozitif 334, idrar kiiltiirii pozitif 194 ve BOS
kiiltlirii pozitif 33 hasta ¢alismaya dahil edilmistir. Kan kiiltiirii pozitif hastalarda yas medyan 25 ay,
%56,1’1 erkek cinsiyetteydi. En ¢ok goriilen etken S. epidermidis (%20) , en cok goriilen etken grubu
ise koagiilaz negatif Stafilokok grubuydu (%38,8). Tiim pozitif kiiltlirlerde tedavinin erken ve gec
déneminde yanit1 degerlendirmede, nétrofil say1 ve yiizdesi, lenfosit say1 ve yiizdesi, trombosit sayisi
ve CRP kullanilabilir bulunurken, 16kosit sayisinin yalnizca tedavinin erken, prokalsitoninin ise yalnizca
tedavinin ge¢ doneminde kullanilabilir oldugu goriildii. Etken gruplari arasinda kiiltiir alinma giinii
degerlendirildiginde ise l16kosit sayisi, lenfosit sayisi, trombosit sayist ve CRP ile PCT nin etken
tahmininde kullanilabilecegi goriildii. Mortalite %16,1 ve Kandida grubunda yiiksek bulundu.
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MTHFR (METILENTETRAHIDROFOLAT REDUKTAZ) GEN MUTASYONU OLGULARININ
DEGERLENDIRILMESi: TEK MERKEZ TECRUBESI

'Emine Sedef Sezen, ‘Sahin Erdol

YUludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg ve Hastaliklart Cocuk Metabolizma

AMAC: Metilentetrahidrofolat Rediiktaz (MTHFR) enzimi homosisteinin metiyonine doniismesini
saglayan reaksiyonu gerceklestiren vitamin-B12 bagli metionin sentaz enziminin koenzimidir. MTHFR
gen mutasyonlarinin homosistein dongiisiinde iki yoldan biri olan re-metilasyon yolagini bozmasi
nedeniyle kan homosistein diizeyinin yiikseldigi disiinilmektedir. Homosistein diizeyinin
ylikselmesinin artmis kardiyovaskiiler, serebrovaskiiler ve periferik arter hastaliklari ile iligkili oldugu
gosterilmistir. Bu ¢alismamizda MTHFR(metilentetrahidrofolat rediiktaz) gen mutasyonu ile
izledigimiz hastalarin klinik, demografik ve laboratuvar verileri degerlendirilmistir.

GEREC VE YONTEMLER: Uludag Universitesi T1p Fakiiltesi Cocuk Metabolizma poliklinigimizde
MTHFR (metilentetrahidrofolat rediiktaz) gen mutasyonu tanist ile izledigimiz 28 olgunun klinik ve
laboratuvar bulgular degerlendirilmistir. Olgularimizin cinsiyetleri, dogum agirligi, dogum sekli, anne-
baba arasindaki akrabalik diizeyi ve homosistein diizeyleri kaydedilmistir. Tiim olgulardan homosistein
diizeyi ve MTHFR gen analizi yapilmistir.

BULGULAR: Olgularimizin dogum agirligi 2400 ile 3900 gram arasinda izlenmistir. Dogum
haftalarina bakildiginda 2 hasta prematiire olarak dogmus ve 26 hasta miad dogum olarak bildirilmistir.
Alt1 olguda akraba evliligi mevcuttu. Olgularimizin on iki kiz (%42,8), on altis1 ( %57,2) erkektir. On
dokuz olgu sezeryan dogum (%67,8), dokuz olgu normal spontan yolla dogum(%32,2) gerceklesmistir.
On iki olguda (%42,8) MTHFR (C677T) homozigot mutasyon saptanmigtir. En sik olarak
MTHFR(A1298C) (%57,2, 16/28) mutasyonu saptanmistir. Homosistein diizeyleri 4,3-152 Mmol/L
arasinda saptanmustir.

SONUC VE TARTISMA: MTHFR gen mutasyonlarinin toplumun genis bir boliimii i¢in ateroembolik
hastaliklar i¢in risk olusturdugu diisiiniilmektedir. Ulkemizde ve Diinyada yapilan ¢alismalarda en sik
varyant MTHFR (C677T) homozigot mutasyon olarak izlenmektedir. Bu varyant on iki olgumuzda
saptanmistir. En sik olarak MTHFR(A1298C) (%57,2, 16/28) mutasyonu saptanmistir. MTHFR
mutasyonlar1 olan kigilerin erken tan1 almasi, homosistein seviyelerini artmasini 6nlemek i¢in medikal
tedavi ve yasam tarzi degisiklikleri a¢isindan 6nem arz etmektedir.

ANAHTAR KELIMELER: Metilentetrahidrofolat rediiktaz, hiperhomosisteinemi, tromboz
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CHATGPT 3.5, CHATGPT 4.0 VE HEMSIRELIK OGRENCILERiININ COCUK ACILLERDE HEMSIRELIK
YAKLASIMI DERSi SINAVINDAKi PERFORMANS KARSILASTIRMALARI
'Dogukan Reis, *Ayla Irem Aydin

‘Bursa Uludag Qniversitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi Hemgirelik Boliimii 4. Sumf Ogrencisi
2Bursa Uludag Universitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi Hemsgirelik Boliimii Cocuk Saghgi ve
Hastaliklari Hemgireligi ABD

GIRIS: Yapay zeka teknolojisinin son yillarda kaydettigi ilerlemeler, biiyiik dil modellerinin gelisimini
onemli Ol¢lide hizlandirmistir. Bununla birlikte ChatGPT 3.5 ve ChatGPT 4.0 gibi gelismis dil
modelleri, saglik bilimleri alaninda kullanilmaya baglanmistir.

AMAC: Bu ¢aligmadaki amacimiz ChatGPT modelleri ve 6grenci hemsirelerin ¢ocuk acil hemsireligi
yaklasimi dersindeki basar1 performanslarini karsilastirmaktir.

METOD: Bu ¢alisma retrospektif yontem uygulanarak yapilan karsilastirmali bir calismadir. Calismada
bir devlet {iniversitesinin hemsirelik boliimiinde okuyan ve ¢ocuk acillerde hemsirelik yaklasimi dersini
alan Ggrencilerin yartyil sonu sinavinin sorulart kullanilmistir. Bu sinav se¢meli sorulardan olusan
toplam 40 soruyu i¢ermistir. Sorular Tiirkce ve Ingilizce dillerinde ayr1 ayr1 ChatGPT 3.5 ve ChatGPT
4.0 modellerine sorulmustur.

SONUC: Sorulara verilen cevaplar yapay zeka robotlarinin verdikleri cevaplarla ve &grenci
hemsirelerin verdikleri cevaplarin ortalamalariyla karsilastirilmistir. ChatGPT 4.0 sorulara %90
oraninda dogru yanit verirken, 6grenciler %82.32 oraninda dogru yanit vermistir. Bu sinavda en yiiksek
basar1 puanini sirasiyla ChatGPT 4.0, 6grenciler ve ChatGPT 3.5 elde etmistir. ChatGPT 3.5'in verdigi
yanitlarda, ozellikle Tiirkge sorular iizerinde, Ingilizce sorulara gore daha fazla hata oldugu
gbzlemlenmistir.

TARTISMA: ChatGPT 4.0, cocuk acillerde hemsirelik yaklasimi konusunda sagladigi dogru onerilerle
iyl bir performans sergilemistir. Yapay zeka temelli sistemler hemsirelik egitiminde dersin 6gretim
elemanina ve 6grencilerine yardimei bir referans araci olarak kullanilabilir. Bu teknolojilerin hemsirelik
egitiminde nasil daha etkin kullanilabilecegine yonelik stratejiler gelistirmek ve ¢alismalar yapmak
onemlidir.
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HASTANE YATISI GEREKTIREN ANORMAL UTERIN KANAMALI ADOLESAN OLGULARIN RETROSPEKTIF
iNCELENMESi

'Hatice Nursoy, ‘Sibel Baykut, *Miinevver Uluba, ‘Erdal Eren, 2Halil Saglam, *Omer Tarim

YUludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg ve Hastaliklart Ana Bilim Dali Cocuk Endokrinoloji
Bilim Dall

2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklart Ana Bilim Dali Cocuk Endokrinoloji
ve Metabolizma Bilim Dalt

GIRIS: Anormal uterin kanama (AUK) adolesan donemde sik gorillen ve olgularm tanisal
incelemesinde ¢ogunlukla hipotalamohipofizer hattin immatiirasyonuna bagli oldugu saptanan bir
durumdur. AUK hastalarinin hastaneye yatis1 gerekebilmektedir. Calismamizda yatirilarak izlenen AUK
olgularinin 6zelliklerini retrospektif olarak inceledik.

MATERYAL/METOT: 2017-2023 yillar1 arasinda Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesine
Cocuk Endokrinoloji adina yatmis olan tiim AUK hastalar1 ¢alismaya dahil edildi. Hastalardan yatis
oncesi tam kan sayimi ve koagulasyon parametreleri gortildii. Tedavi olarak kombine oral kontraseptif
(OKS), traneksamik asit, oral medroksiprogesteron asetat (MPA), depo MPA veya didgesteron
kullanildi. Tiim hastalara demir tedavisi verildi. Hastalar kanamalar1 azaldig1 veya kesildigi zaman
taburcu edildi.

SONUCLAR: Toplam 33 hasta ¢alismaya dahil edildi. Bu hastalardan %72,7’si (n=24) menstriiasyon
sonrast ilk 3 yildaydi. Hastalarin ortalama yas1 13,48 £1,99 yil, ortalama menstriiasyon yas1 11,61+1,87
yildi. Ortalama yatis siiresi 4+1,45 giindii. Hastalardan %15,1’inin (n=5) AUK sebepli ¢oklu yatis1 oldu.
Tiim hastalara ultrason ¢ekildi ve basit kist disinda yapisal anomaliye rastlanmadi. Hastalarin %27,2’si
(n=9) transfiize edildi. Bunlardan %66,6’s1 (n=6) basvuruda tagikardikti. Tiim hastalara demir
replasmaninin yaninda kombine OKS baglandi. Hastalarin %21,2’sine (n=7) OKS ile birlikte
traneksamik asit, 2 hastaya oral MPA veya didgesteron, 1 hastaya OKS ve traneksamik asite ek olarak
depo MPA verildi. Hastalarin %93,9’una tiroid fonksiyon testleri (TFT), %51,5’ine prolaktin bakildi.
TFT bozuklugu ve hiperprolaktinemi saptanan hasta olmadi. Hastalarin yatista ortalama hemoglobini
(Hb) 8,54 £1,99° g/dL idi. Transfiizyon alan hastalarin Hb degeri ortalama 6,2 +0,53 g/dL idi. Bir
hastada kronik immiin trombositopenik purpura (ITP) mevcuttu. Diger hastalarda hematolojik bozukluk
saptanmadi.

TARTISMA: Agir AUK’da ilk basamak tedavi kombine OKS’dir. Calismamiz Hb < 7 g/dL ve Hb <
10 g/dL olup agir kanamasi devam eden olgularin yatirilarak izlenmesi onerisini desteklemektedir.
Transfiize edilen AUK hastalarina baktigimizda Hb <7 g/dL olan hastalarin kalp yetmezIligi bulgular
ve acil transfiizyon agisindan dncelikle degerlendirilmesini 6nermekteyiz. Son derlemelerde adolesan
AUK’sinda ultrason ¢ekiminin yarari saptanmamis olup bizim sonuglarimiz da bu 6neri ile uyumludur.
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MULLERIAN AGENEZi TANILI 15 HASTANIN KLiNiK, LABORATUVAR VE RADYOLOJiK OLARAK
DEGERLENDIRILMESi

Miinever Uluba, ‘Erdal Eren, *Halil Saglam, *Omer Tarim, ‘Sibel Baykut, *Hatice Nursoy

YUludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, Bursa

GIRIS: Miillerian agenezi (Mayer-Rokitansky-Kiistner-Hauser sendromu); uterus ve vajen iist kisminim
¢olomik epitelden koken aldig1 5. embriyonik hafta ile lirogenital siniis ile birlestigi 8, embriyonik hafta
arasinda gelisiminin basarisiz olmasi sonucu ortaya g¢ikan, uterus ve vajen 2/3 kisminin yoklugu ile
karakterize Klinik bir durumdur. Tipl (uterovajinal defektler) ve tip2 (uterus ve vajen anomalilerine ek
olarak renal, kardiyak, vertebral ve ek anomalilerle birliktelik gdsteren) olarak iki grupta incelenebilir.
Hastalarin biiyiik bir kismi 46XX karyotipine sahip olup kesin spesifik bir genetik etiyoloji
tanimlanamamistir. Yapilan ¢aligmalarda Homebox (HOX) gen ekspresyon farkliliklari miillerian kanal
agenezileri ile iliskilendirilmistir. Galaktoz metabolizmasi bozukluklarinin, galaktoz-1 fosfat {iridil
transferaz eksikliginin, anti-miillerian hormon ve anti-miillerian genindeki mutasyonlarin da miillerian
agenezi sendromundan sorumlu olabilecegi diisiiniilmektedir. Miillerian agenezi sendromu, gonadal
disgenezilerden sonra primer amenorenin 2. en sik nedenidir. Tim primer amenore ile bagvuran
hastalarin %15-20'sini olusturmaktadir. 1/3 hastada lriner sistem anomalileri ve 1/5 hastada iskelet
anomalileri birliktelik gostermektedir. Calismamizda miillerian agenezi tanis1 almig hastalarin klinik ve
laboratuvar verileri degerlendirilmistir.

METOD: Bu c¢alismada 2008-2023 yillar1 arasinda ¢ocuk endokrinoloji poliklinigimizde miillerian
agenezi tanisi ile takip ve tetkik edilmis 15 hastanin dosyalari retrospektif olarak incelendi.

SONUC: Calismaya alinan 15 olgunun ortalama tani yas1 13.843,87 idi (en kiiciik 1.5 yas, en blytk 17
yas). Primer amenore, hastalarin ana basvuru nedeniydi (n=12). Siklik karin agrisi, tekrarlayan IYE
sikayetleri ile tetkik edilirken tanin alan birer hastanin tani yaslari sirasi ile 13-1,5 yas idi. 4 hastanin
kromozom analizi sonuglarina ulasilamadi. Kromozom analizi yapilmis 11 hastanin tiimiiniin 46XX
oldugu saptandi. Hipogonadotropik hipogonadizmli hasta disindakilerin estradiol degerleri tani yaslari
ile uyumluydu. Hastalarin %40'inda (n=6)renal patoloji, %33.3'inde (n=5) renal+vertebral patolojiler
(spina bifida, meningemiyelosel, skolyoz) vardi.

TARTISMA: Miillerian agenezi tanis1i genellikle primer amenore tetkik edilirken konmaktadir.
Sendromdan siiphe edilecek tipik bir fenotipik 6zelligin olmayisi, taninin gecikmesinin en biiyiik nedeni
olarak goriilmektedir. VUR+renal agenezli hastalarda bile, tanimmin birka¢ yil geciktigi saptandi.
Miillerian agenezi sendromlu hastalarin biiylik ¢ogunlugunun fiziksel ve mental olarak engellerinin
olmadig1, normal bir cinsel hayata ve ¢ocuk sahibi olabilecekleri se¢enekleri (tasiyici anne, uterus nakli
gibi) oldugu diisiiniildiiglinde erken tami konmasinin, erken donemde cerrahi, psikiyatri, kadin
hastaliklar1 ve dogum boliimleriyle is birligi yapmanin, hastalara yasamlarini1 saglikli bireyler olarak
devam etme imkani1 verecegi diisiiniilmektedir.
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iIMMUNGLOBULIN REPLASMAN TEDAVISi ALAN HASTALARDA YASAM KALITESI VE TEDAVI
MEMNUNIYETiNiN DEGERLENDIRILMESi

1Gézde Ozkan, *Yasin Karali, *Sara Sebnem Kili¢ Giiltekin

1Uludag Univeristesi Tip Fakiiltesi

GIRIS VE AMAG: Primer immiin yetmezlikler, immiin sistemin bilesenlerinin dogumsal ya da primer
gelisim ve olgunlasma basamaklarini ilgilendiren bozukluklar nedeniyle meydana gelen, otoimminite,
immiindisregtilasyon ve enfeksiyonlarla sonuglanan nadir goriilen heterojen bir genetik hastalik grubu
olmakla birlikte ciddi morbidite ve mortaliteye yol agmasi nedeni ile klinik ve epidemiyolojik agidan
onem tasir. Primer immun yetmezlikli hastalarin genel tedavi prensiplerinde en 6nemli nokta,
infeksiyonlarin onlenmesi ve sonugta olusmasi muhtemel organ hasarlarinin engellenmesidir.
immiinglobiilin tedavisi ile eksik olan antikorlar yerine koyarak infeksiyonlarin siklik ve siddetini
azaltmak hedeflenmektedir. immiinglobulin replasmani hastanin islevselligine ve iyi olus haline
azimsanmayacak olclide bir yik getirir. Bu ¢alismada merkezimizde subkutan ve intravendz yolla
immiinglobulin tedavisi alan hastalarin yasam kaliteleri ve tedavi memnuniyetleri degerlendirilmesi
amagclanmistir.

GEREC VE YONTEM: immiinglobulin tedavisi almakta olan 55 hastaya EUROHIS-QOL-Diinya Saglk
Orgiitli Yasam Kalitesi Anketi (Tablola) ve ilag Tedavisinde Memnuniyet Anketi TSQM-9 (Tablo1b)
yapildi. istatistiksel degerlendirme SPSS (SPSS for Windows, Version 28.0, SPSS Inc, U.S.A) programi
kullanilarak gergeklestirildi.

SONUC VE TARTISMA: Subkutan tedavi alan 21 hastanin yas ortalamasi 32.5 + 16.7, intraven6z tedavi
alan 34 hastanin yas ortalamasi 39.4 + 20.7 idi. Subkutan tedavi alanlarin %52.4(n=11)", intravenoz
tedavi alanlarin %44.1 (n=15)’i erkekti. Subkutan/intravendz tedavi alanlarin cinsiyet, yas, egitim ve
gelir durumu arasinda anlamli fark yoktu. Tani yasi ile tercih edilen/onerilen tedavi yontemi
degerlendirildiginde, intraven6z uygulama tani yasi anlamli olarak daha yiksek saptandi. Uygulama
yontemi ile tedavi memnuniyeti karsilastirildiginda TSQM 4.5.6. sorularda subkutan tedavinin
GstlinlGgu gorildu. Her iki yontemi de deneyimlemis 26 hastaya hangi yontemi tercih ettikleri
soruldugunda %80.7’si (n=21) subkutan tedaviyi se¢mistir. Yasam kalitesi degerlendirildiginde,
hastalarin yaslari ile orantili olarak 3.4.sorulara verdigi puanlarin diistiigii saptandi. immiinglobulin
replasman tedavisi alan hastalarda yasam kalitesini ve tedavi memnuniyetini degerlendiren ¢ok az
sayida calisma mevcuttur. Subkutan tedavi yontemi hastalarin daha memnun oldugu ve tedavi
sinirlamalarini azaltan secenektir.
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BURSA ULUDAG UNIVERSITESI TIP FAKULTESI COCUK GASTROENTEROLOJi BOLUMUNDE
KARACIGER BiYOPSiSi YAPILAN HASTALARIN KLiNiK VERILERiINiIN RETROSPEKTiF OLARAK
DEGERLENDIRILMESi

1Sema Keser Arabaci, Tanju Basarir Ozkan, Taner Ozgiir, 2Enes Turan, *Nesrin Ugras

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklar Anabilim Dali
2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali
3Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Patoloji Anabilim Dali

AMAG: Karaciger biyopsisi bircok karaciger hastaligi icin glvenli ve yararl bir tani aracidir. Cesitli
teknikler kullanilarak gergeklestirilebilir. Karaciger biyopsisi glivenli bir prosedir olarak kabul edilir.
Pediatrik yas grubunda karaciger biyopsilerinin endikasyonlarini, tekniklerini, sonuglarini ve
komplikasyonlarini analiz etmeyi amagladik.

YONTEM: Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Gastroenteroloji Anabilim Dali'nda 1 Aralik
2010 ile 31 Aralik 2020 tarihleri arasinda karaciger biyopsisi yapilan 247 ¢ocuk hastanin tibbi 6yki
kayitlarini retrospektif olarak elde ettik. 247 hastaya toplam 265 islem uygulandi. Veriler istatistiksel
olarak analiz edildi. Bulgular: Ortanca yas 7,7 yil (aralik: 1 ay-18 yil) olup hastalarin %52,8'i erkekti.
islemin en sik endikasyonlari serum aminotransferaz yiiksekliginin etiyolojisi (%21,9), kolestaz
etiyolojisi (%17), Wilson hastaligi (%13,2) ve viral hepatit takibi/tanisinin (%12,1) arastiriimasiydi.
Transplante karaciger dokusuna 11 (%4,2) biyopsi yapildi. En sik uygulanan biyopsi tiirii ultrason
esliginde tru-cut biyopsiydi (%97.7). En sik gorilen histopatolojik tanilar arasinda kronik hepatit
(%27,9), siroz (%17), kolestatik hepatit (%8,7), otoimmin hepatit (%5,7), intrahepatik safra kanali
eksikligi (%4,9), steatoz (%4,2), Wilson Hastaligl (%3,8) ve neonatal hepatit (%3) yer almaktadir. Yirmi
alt (%9,8) biyopsi tanisal degildi. Alti hastada tamami kanamaya bagli (%2,3) komplikasyon gelisti;
bunlardan biri transflizyon gerektiren kanama (%0,38) olup, uluslararasi literatlirde bildirilenlerle
uyumluydu. Sonuglar: Karaciger biyopsisi, doku 6rnegi almak icin kullanilan teknik ne olursa olsun
glvenli bir prosediirdiir. Perkiitan karaciger biyopsisi, disliik kanamaya bagli komplikasyon orani
nedeniyle glivenlidir. Bu nedenle hem tani hem de tedavi takibinde endike oldugu durumlarda tercih
edilmelidir.

TARTISMA: Calismamizda elde ettigimiz sonuglar, 6zellikle de karaciger biyopsisi endikasyonlari,
histopatolojik ve klinik tanilarin sikhgi, cocuklarda yapilan karaciger biyopsilerini inceleyen diger
merkezlerdeki calismalarin verileri farklilhklar gostermektedir. Bu farkliliklarin poptlasyonlarin genetik,
metabolik ve otoimmdiin hastaliklara olan yatkinliklari, akraba evliliklerinin sikligi, bulasici hastaliklarin
sikhgi, cocukluk ¢agi asilamalarinin yayginhgi, patolog ve klinisyenin yorumlar gibi bircok etkene bagl
olabilecegi dustnllmektedir. Karaciger hastaliklar ¢ok genis bir yelpazeye sahip bir hastalik grubu
olmakla birlikte karaciger biyopsisi taniya ulasmada onemli bir yol gostericidir. Ayrica karaciger
biyopsisi kronik karaciger hastaliginin tedavisinin degerlendiriimesinde ve prognozun belirlenmesinde
de 6nemli rol oynamaktadir. Glinimiizde artan teknolojik gelismelere ve noninvaziv tani yéntemlerine
ragmen karaciger biyopsisi 6nemli bir tani ve degerlendirme araci olarak énemini korumaktadir.
Calismamiz, merkezimizde 10 yillik sGrecte yapilan karaciger biyopsilerinin degerlendirilmesi agisindan
Onem tasimaktadir.
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AKCIiGER HiPOPLAZIiSi VE KONJENITAL AKCIGER MALFORMASYONU OLAN HASTALARIN KLiNiK
DEGERLENDIRILMESi

IYakup Canitez, ‘Merve Korkmaz, ‘Nihat Sapan

1Uludag Universitesi Cocuk Gédiis Hastaliklar

AMAG: Konjenital pulmoner hava yolu malformasyonu (eski adi ile konjenital kistik adenomatoid
malformasyon), bronkopulmoner sekestrasyon, bronkojenik kist ve konjenital lober amfizemi iceren
konjenital akciger malformasyonlarinin siklig1 antenatal ultrasonografilerin yaygin kullanimi ve dogum
sonrasi gortntiileme yontemlerinin ilerlemesi ile son yillarda artmaya baslamistir. Pulmoner hipoplazi
insidental saptanmakta olup, klinik olarak genellikle asemptomatik seyir gostermektedir. Cocuk G6gis
Hastaliklari Poliklinigi’'ne bagvuran akciger malformasyonu ve pulmoner hipoplazi tanisi ile izlenen
hastalarin klinik olarak degerlendirilmesi amaglanmistir.

METOD: Uludag Universitesi Cocuk Gégiis Hastaliklari Bélimiinde Eyliil 2022- Ocak 2024 tarihleri
arasinda izlenen akciger hipoplazi ve konjenital akciger malformasyonu tanisi alan hastalar retrospektif
olarak incelendi, hastalarin tani yaslari, klinik ve radyolojik bulgulari kayit edildi. Hastalarin operasyon
gereksinimleri, operasyon sonrasi tedavi gereksinimleri kaydedildi. Calismadan elde edilen verilerin
degerlendirilmesinde SPSS versiyon 20 kullanildi. Kategorik degiskenlerin sunumu igin frekans ve ylizde
degerler; stirekli degiskenlerin sunumu icin normal dagilim gosteren degiskenlerde ortalama + standart
sapma, normal dagilim géstermeyen degiskenlerde ortanca ve en diisiik-en yliksek degerleri kullanild.

BULGULAR: Son 1,5 yilda akciger hipoplazi, konjenital akciger malformasyonu tanisi alan ve klinik
izlemde olan kayitlarina ulasilabilen 24 hasta vardi. Hastalarin % 58'i (n=14) erkekti. Calismamiza
akciger hipoplazileri de semptomatik oldugundan dahil edildi. Hastalarin %89(n=19)’unda operasyon
gereksinimi olmadi. Hastalarin %13(n=3) ‘lGnde oksijen ihtiyaci, %8(n=2)'inde noninvaziv mekanik
ventilasyon ihtiyaci mevcuttu. En sik gorilen semptom Okslrik %54(n=13) iken ikinci sirada
tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu %45(n=11) yer aldi. Antenatal tani orani %25(n=6) olarak
saptandi.

SONUC VE TARTISMA: Akciger hipoplazileri ve konjenital akciger malformasyonlari toraks BT, prenatal
ultrasonografi, BT anjiyografi, magnetik rezonans gibi tani yontemlerinin gelisimi ile glinimiizde erken
donemde tani alabilmekteyken bazilari uzun yillar asemptomatik de kalabilir. Sonug olarak akciger
hipoplazileri ve konjenital akciger malformasyonlarinin bir kismi erken yasta semptom vermesine
ragmen; hastalarin bir bolimi asemptomatik olarak izlenebilmektedir. Tekrarlayan akciger
enfeksiyonu olan, solunum sikintisi olan, persiste eden radyolojik bulgulari olan hastalarda akciger
hipoplazileri ve konjenital akciger malformasyonlari akilda tutulmalidir.
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1-4 YAS ARASINDA COCUK SAHiBi OLAN EBEVEYNLERIN ROTAVIRUS iSHALI VE ASISI iLE ILGiLi
TUTUMLARI

Mehmet Cengiz, *Sefika Nurhiida Karaca Cengiz, *Servet Yiice

YYunus Emre Devlet Hastanesi, Cocuk Sadligi ve Hastaliklari, Eskisehir
2Eshisehir Sehir Hastanesi, Cocuk ve Ergen Ruh Sagli§i ve Hastaliklari, Eskisehir
3Sirnak il Saghk Midiirligi, Halk Sagligi Baskanhgi, Sirnak

GIRIS: Rotaviriis gastroenterit (RVGE) rutin rotaviriis (RV) asisi yapilan ilkelerde oldukga az gériilse de
rutin asilama programinda olmayan Ulkelerde 5 yas altinda agir gastroenterit vakalarinin en sik
nedenidir. Ozellikle 12 ay altinda ishal, kusma ve ates nedeni ile yatis gerektirmektedir. Saglik sistemine
maddi yukinin oldukga fazla oldugu bildiriimektedir. Calismamizda 1-4 yas arasi bebegi olan ailelerin
bebeklerindeki rotavirlis ishali ve asisi ile ilgili tutumlarini ve tecribelerini degerlendirmeyi
amagclamaktadir.

METOD: Arastirma, kesitsel bir arastirmadir. 269 katilimci dahil edilmis ve katilimcilarin 15 soruluk
anketi doldurmasi istenmistir.

BULGULAR: RV asisI yaptiran ebeveyn orani %62.5 olarak belirlenmistir. Daha 6nce RVGE gegiren bebek
orani %15.2 olarak belirlenmistir. RVGE geciren bebeklerin yaklasik yarisi %48.8 hastaneye yatis
gerektirmistir. Asi yapilan ¢ocuklardan asi sonrasi beklenen bir yan etki olmayanlarda, asi yapildiktan
sonraki donemde RVGE olup olmadigi sorgulandiginda, %10.4 oraninda oldugu belirlenmistir. RV asisi
yaptirmayan ailelerde, asiyl yaptirmama nedenleri sorgulandiginda, asiyl yaptirmamada en sik etken,
%36.7 ile licretli ve pahali bir asi olmasidir. ikinci sirada ise %32.7 ile “6zel asilari yaptirmak istememe”
gelmektedir. Ebeveynlerin %29.6'si bu asinin lcretsiz olmasi durumunda ¢ocuguna yaptirmak istedigini
belirtmistir. Aslyi duymamis olma asilara giivenmeme ve asi yan etkilerinden korkma diger asi
yaptirmama nedenlerindendi. Maddi gelir ile rotavirls ishali gecirme (p: 0.385) ve RVGE iliskili
hastaneye yatirilma (p: 0.793) arasinda anlamli bir iliski olmadigi belirlenmistir. Ancak maddi durum ile
RV asisi yaptirma durumu arasinda anlamli bir iliski oldugu tespit edilmistir. Buna gére maddi gelir
arttikgca RV asisi yaptirma orani anlamli sekilde artmaktadir (p<0.001). AsI yaptirmama nedenlerinden
en sik gorilenler ile maddi durum arasinda da anlamli bir iliski saptanmistir (p: 0.044).

TARTISMAR: V asisinin tlkemizde rutin asilama programinda olmamasi ebeveynlerin asi ile iliskili
endiselerini artirmaktadir. Buna ek olarak dcretli asi olmasi nedeni ile de asilama oranini
etkilemektedir. Calismamizda maddi durumu daha iyi olanlarin asinin pahali olmasini, tcretli olmasini
ve bakanlik asilama programinda olmamasini daha az oranda dikkate aldiklari ve asiyi daha yiksek
oranlarda yaptirdiklari belirlenmistir. Tim bu bulgular isiginda RV asisinin komplikasyonlari 6nleme ve
dolayl olarak saglik sistemine olan yiiki azaltmasini gbz 6nliinde bulunduruldugunda tlkemizin asilama
programinda yer almasi ve ebeveynlerin asilamanin énemine dair bilgilendirilmesinin gerekli oldugu
disinidlmektedir.
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YENIDOGAN YOGUN BAKIM UNITESINDE PREMATURE BiR BEBEKTE iINKARSERESTRANGULE
iNGUINAL HERNI

1senay Kurtulus, ’Hakan Aylang

1Canakkale Onsekiz Mart Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Cerrahisi AD.
2Canakkale Onsekiz Mart Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD.

GIRIS: Cocuklarda kasik fitigi gériilme sikhg %1-5 olup prematiirelerde %30'a kadar cikabilmektedir.
inkarserasyon énemli bir komplikasyondur, siklikla intestnal segmentle overler ya da fallop tiipleri fitik
kesesi icine en sik hapsolan organlardir. inkarsera olan bagirsakta hizla iskemi ve nekroz gelisebilir. Bu
nedenle inkarsere fitik manuel rediikte edilemiyorsa acil inguinal eksplorasyonu gerekir.

VAKA SUNUMU: Yenidogan yogun bakim Unitesinde takip edilen, postkonsepsiyonel yasi 36+2 hafta
olan 1750 gram agirhgindaki erkek bebek, huzursuz olmasi, sirekli aglamasi ve sag scrotumda
dokunmakla agrili sislik nedeniyle cocuk cerrahisi ile konsiilte edildi. 28 haftalik olaral 1000 gr dogan
bebegin dogumdan itibaren kasik fitiginin diisiindiirecek herhangi bir inguinal sislik olmadigi belirtildi.
FM'de sag skrotum 6demli ve hassasti, inkarsere inguinal herni 6n tanisiyla yapilan ultrasonografide
kasik kanalindan sag skrotal keseye dogru 4 mm'lik defektten fitiklasmis bagirsak anslari gorildd,
bagirsak duvarinda ekojenite artisi ile birlikte peristaltik aktivite saptanmadi. Renkli Doppler
ultrasonografide barsakta vaskilarizasyon goriilmemesi ve proksimal barsak anslarinin dilate olmasi
nedeniyle strangiilasyon diisiiniildii. inkarsere inguinal herni rediikte edilemediginden acil operasyon
karari alindi. Operasyonda yaklasik 20 cm lik incebarsak segmentinin inkarsere oldugu goérildi. 5-10
cm lik alanda barsak dolasimi bozuktu ancak sicak salin uygulamasiyla diizeldi, ayrica sag testisin de
dolasimi bozulmustu. Barsak batina rediikte edildikten sonra fitik kesesinin yilksek ligasyonu yapild.
Operasyondan (¢ hafta kontrol ultrasonografisinde her iki testisin hacim, sekil ve parankimal
ekojenitesinin normaldi.

TARTISMA: Ozellikle prematiirelerde olmak iizere fitigi olan yenidoganlarda kasik fitiginin yénetimi ve
cerrahinin zamanlamasi zordur. Prematiire bebeklerde fitik onarimi, anesteziye bagh gelisebilecek
komplikasyonlari, cerrahi teknik zorluklari ve prematiriteye bagli komorbiditeleri en aza indirmek
amaciyla genellikle belirli bir kilo veya yasa ulasilana kadar ertelenir. Ote yandan inguinal hernisi olan
prematirelerin yaklasik yarisinda inkarserasyon gelistigi ve operasyonun postkonsepsiyonel yasin 40
haftasini astiginda inkerserasyon riskinin iki katina ¢ciktigi bilinmektedir. Ayrica acil operasyon riski 3 kat
daha fazladir, bu da daha yiiksek niiks oranlarina ve daha fazla komplikasyona neden olur, bu nedenle
prematirelerde elektif fittk onarimi 6nerilmektedir (8).
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YURUYEMEME SiKAYETIYLE GELEN HASTADA DALLI ZiNCiRLi AMiINOASIT EKSIKLIGi

Hilal Meteris, ‘Sevil Dorum, ‘Cengiz Havali

1Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi

GIRIS: Dalli zincirli amino asitler (BCAA), protein sentezinde ve beyin nérotransmisyonunda dnemli rol
oynayan temel amino asitlerdir. Dalli zincirli ketoasit dehidrojenaz kinaz (BCKDK), kromozom 16
Uzerindeki BCKDK geni tarafindan kodlanan bir enzimdir. Bu enzim mitokondriyal protein kinaz ailesinin
bir pargasidir ve valin, 16sin, izol6sin katabolik yollarinin diizenleyicisidir. Karaciger hiicreleri en diisiik
BCKDK konsantrasyonuna sahip olma egilimindeyken, iskelet kasi hiicreleri en yiiksek miktara sahiptir.
BCKDK enzim eksikligi hastalarda otizm, zihinsel gerilik, mikrosefali ile karakterize nérogelisimsel bir
bozuklukla baglantihidir. Bu hastalarda sensorinoral isitme kaybi, beslenme gli¢ligl, kaba motor
fonksiyon bozuklugu ve bunun yaninda kuru cilt, kaba sag, hidronefroz, aksonal polindropati
bildirilmistir.

VAKA: iki bucuk yas erkek hasta, 13 aylikken desteksiz oturamama sikayetiyle basvurdu, hastanin 21
yas annenin glplyl gebeliginden miad normal spontan dogum ile 3000 gr dogdugu, dogum sonrasi
sorunsuz izlendigi, 3-4 aylikken basini tuttugu, simdiye kadar aktif sikayetinin olmadigl ve soy
gecmisinde de anne baba arasinda 1. derece kuzen akrabaligi oldugu 6grenildi. Vicut agirlhigr 10-25p,
boy ve bas cevresi <3p idi, fizik muayenesinde hafif hipotoni disinda 6zellik saptanmadi. Hastanin
laboratuvar testlerinde hemogram ve biyokimyasal testleri normaldi, kan aminoasit kromatografisinde
dalli  zincirli aminoasitlerde (valin, 16sin, izol6sin) belirgin distklik izlendi. Hastanin
Elektroensefalogram (EEG) da epileptik aktivite olmasi sebebiyle levetirasetam tedavisi baslandi.
Motor gelisme geriligi olan hastaya beyin MRG (Manyetik Rezonans Goériintileme) planlandi. Hastanin
beyin MRG (Tablo 1). Kan aminoasit kromatografi kontroliinde de dalli zincirli aminoasitlerde (valin,
|6sin, izol6sin) belirgin dusidklik olmasi sebebiyle genetik analiz yapildi ve BCDK geninde patojenik
homozigot mutasyon tespit edildi, oral valin, 16sin, izolGsin tedavisi baslandi. Hastanin kiz kardesi 2
aylikken BCG asi sonrasl ates nedeniyle basvurdugunda derin anemisi ile agiz ¢cevresinde ve bez
bolgesinde yaygin dokiintlsu (Sekil 1) oldugu farkedildi. Hastanin miad 2400 gr normal spontan dogum
ile dogdugu ve simdiye kadar aktif sikayetinin olmadigi 6grenildi, bas ¢evresi:32 cm <3p olan hastanin
kardesinde BCKDK enzim eksikligi olmasi sebebiyle kan aminoasit kromatografisi degerlendirildi ve
valin, 16sin ve izol6sin degerlerlerinin ¢ok distik oldugu izlendi, oral valin, 16sin, izol6sin tedavisi
baslandi. Kiz kardeste cok kisa stirede dokintilerde belirgin iyilesme gorilda.
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14 aylik bir hastada elde edilen T2-agirlikli aksiyel (figlirlin Gstlinde), T1-agirhkh aksiyel (orta kisimda)
ve T2-agirhkli sagittal (figlrin altinda) seriler, hafifce genislemis ventrikilleri, anterior temporal bélge
ve sisterna magna’daki beyin omurilik sivisinin artmis boyutunu gosterir (kirmizi oklar). Ayrica, corpus
callosum ince gériinmektedir (yesil ok). Ozellikle T1-agirlikli seride hipomiyelinasyon belirgindir, bu

alanlar T2-agirlikh seride hiperintens olarak gorinlrken T1-agirlikh seride hipointens gérinir (sari
oklar).
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AKCIiGER TUBERKULOZU SONRASI GELISEN VE SPLENiK ABSE iLE SEYREDEN ABDOMIiNAL
TUBERKULOZ: OLGU SUNUMU

1Gizem Kaynarca, *Fatma Dilsad Aksoy, 3Dilek Saglam, “Solmaz Celebi, 2Mustafa Kemal
Hacimustafaoglu

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD

2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD,Cocuk Enfeksiyon BD
3Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji ABD

4Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Cocuk Enfeksiyon BD

GIRIiS: Abdominal TB (tiiberkiiloz), genellikle M. tuberculosis ile ilk enfeksiyonun lenfohematojen
yayllimi sirasinda veya bir abdominal odak, mezenterik lenf bezinden komsuluk yoluyla gelisen bir
ekstrapulmoner tlberkiloz ¢esididir.

OLGU: 17 vyas kiz olgu, dis merkezde oksliriik, kilo kaybi nedeniyle tetkik edilip balgam kiltirinde
ARB(aside diregli basil) gorilmesi ile akciger tuberkikozu tanisi alip 4 ay izoniazid + rifampisin +
etambutol + pirazinamid tedavisi ve ardindan 6 ay izoniazid + rifampisin tedavisi almis. Hastanin tedavi
baslangicndan 1 ay sonra baslayan ve aralikli olan karin agrisi sikayeti mevcuttu. Tarafimiza
basvurusunda yapilan gorintilemelerde splenik abseler ve lenfadenitler mevcuttu. Ayrici tanida
bakilan brusella, salmonella ve ekinokok tetkikleri negatif sonuclandi. Splenik abse lezyonlarindan
alinan 6rnekten goénderilen TB ARB-PCR (izoniyazid-rifampisin duyarl) pozitif sonuglanmasi lizerine
hastaya izoniazid+rifampisin+etambutol+pirazinamid (4’10) tedavisi baslandi. 4’1 tedavi basladiktan 1
ay sonra yapilan kontrol goriintilemelerde lezyonlarda gerilemenin oldugu degerlendirildi. Tedavinin
hastanin klinik bulgularina gore ve tedaviye yanitina gore standart tedavi olarak devami (toplam 6 veya
9 ay) planlandi.

SONUC VE TARTISMA: Cocuklarda abdominal TB; ¢ocukluk ¢agi TB vakalarinin %0.3-%4.3'U olarak
bildirilmistir. Abdominal TB, genellikle M. tuberculosis ile ilk enfeksiyonun lenfohematojen yayilimi
sirasinda veya bir abdominal odak veya mezenterik lenf bezinden komsuluk yoluyla gelisir. Abdominal
TB’de mezenterik lenf bezleri, periton, gastrointestinal yol veya karaciger, dalak, adrenal bezler ve
pankreas gibi intraabdominal solid organlar etkilenebilir. En sik basvuru semptomlari abdominal
distansiyon, assit, karin agrisi, ates ve kilo kaybidir. Abdominal TB tanisi i¢in lezyondan alinan 6rnegin
histopatolojik incelemesi, US ve BT goriintilemeleri veya anti-TB tedavi ile semptomlarin gerilemesinin
gozlenmesi gereklidir. Hastaligin standart tedavisi 6 ay anti-TB tedavisi olup (2 ay 4’li+4 ay 2’li), ancak
riskli olgularda ve klinik yanita gore tedavi slresi uzayabilir.
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GECICi TAM AV BLOK iLE SEYREDEN AKUT FULMINAN MiYOPERIKARDIT: OLGU SUNUMU

!Hakan Kiiciiker, *Abdiisselam Geng, *Hasan Tiirkmen, :Mehmet Taha Kékbiyik, ‘Faruk Eren, *Ozlem
Mehtap Bostan, Fahrettin Uysal

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sadligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Kardiyoloji
Bilim Dali, Bursa

GIRiS: Akut miyoperikardit, perikardit ve miyokarditin bir arada gériildiigi, inflamasyonla seyreden
tabloyu tanimlar. Etyolojide enfeksiyoz, idyopatik ve immiin nedenler sorumlu tutulur. En sik nedeni
viral enfeksiyonlardir. Bu olgular, gogls agrisi, perikardiyal strtiinme sesi, elektrokardiyografi (EKG)
degisikligi (voltaj supresyonu, yaygin ST segment elevasyonu, PR depresyonu) ve ekokardiyografide
perikardiyal eflizyon ile basvurabilmektedir. Akut perikardit icin tani kriterleri saglandiginda miyokard
tutulumunun olup olmadigi arastirilir. Miyokardiyal hasar derecesine ve lokalizasyonuna goére ¢ok
cesitli klinik tablolar gérulebilmektedir. Olgularin 2/3’Gnde tam diizelme izlenir. Hastalarin seyrinde en
onemli prognostik faktor, sol ventrikil fonksiyonudur. Ejeksiyon fraksiyonu (EF) degeri %35’in altinda
olan hastalarda diizelme orani ¢ok daha azdir. Bu gruba giren hastalarin %25’inde transplantasyon ve
olim gordlurken, %50’sinde kronik dilate kardiyomiyopati olur. %25 hastada ise diizelme gordlir. Bu
olgu sunumu ile bu hastaligin genis klinik spektrumu ve hasta izleminde karsilasilabilecek énemli bir
komplikasyon vurgulanmak istenmistir.

OLGU: Bilinen bir sistemik hastaligi olmayan 14 yasinda kiz hasta, basvurusundan 2 giin 6nce baslayan
bogaz agrisi ve ates yliksekligi ve ertesi glin baslayan baski tarzinda, siiresini bilmedigi g6gus agrisi
nedeniyle basvurdu. EKG’de ST elevasyonlar goriilen ve tetkiklerinde Troponin-I: 24.400 ng/L olarak
sonuglanan hasta, miyooperikardit tanisi ile yatirildi. Akut koroner sendromun ekartasyonu agisindan
hastaya yapilan selektif koroner anjiyografi normal olarak sonuglandi. Ertesi glin miyokard tutulumuna
sekonder tam AV blok gelisen hastaya transvendz gegici pacemaker implantasyonu yapildi. izleminde
Troponin-| degerleri 159.100 ng/L’ye kadar yiikseldi. Ekokardiyografide EF: %27 olarak 6lgilen hastaya
0,5 mcg/kg/dakika dozundan milrinon ve 1 mg/kg/giin dozundan metilprednizolon baslandi, ardisik 2
giin 1 g/kg dozundan IVIG verildi. Cocuk yogun bakim tinitesindeki izleminin 5.gliniinde nodal tasikardi
gorilmesi Uzerine esmolol 50 mcg/kg/dakika ve sotalol 3 mg/kg tedavileri baslandi. izleminin
9.gliniinde EKG’sinde sinls ritmi goriilen hastanin gecici pacemaker’t cgikarildi. Metilprednizolon
tedavisi 14 gine tamamlandiktan sonra kesilen hasta, lisinopril ve karvedilol tedavileri ile
basvurusundan 16 glin sonra taburcu edildi.

SONUC VE TARTISMA: Akut miyokardit ve miyoperikardit, hasar géren miyokardiyal dokunun
lokalizasyonuna ve fonksiyonuna bagli olarak cok cesitli klinik tablolara neden olabilmektedir. Pek ¢cok
olgu asemptomatik izlenmektedir, ancak hayati tehdit eden diizeyde ritim bozukluklari, kardiyojenik
sok ve o6lim de gorilebilecegi icin bu hasta grubunun mutlaka yatirilarak ve monitorize olarak
izlenmesi, gelisebilecek komplikasyonlara yonelik tedbirli olunmasi gerekmektedir.
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ENSEFALIT, FEBRIL NOBET OLGU SUNUMU

1Ayse Vatansever ilgin, ?Rabia Tiitiincii Toker, >Mubhittin Bodur

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Bursa
2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagli§i ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Néroloji
Bilim Dali, Bursa

GIRIS: Ensefalit beyin parankiminin akut bir enfeksiyonu sonucu klinik olarak yiiksek ates, bas agrisi ve
bilingdiizeyindeki degisikliklerle karakterize olup nérolojik defisitler, fokal ya da jeneralize ndbetler
deortaya cikabilir. En sik viruslar etken iken ¢ok genis tetkiklere ragmen etken tespitedilemeyebilir.
Primer ve postenfeksiyoz olarak goriilebilir.Farkh patogenezlerle gesitli nérolojiktablolar gorilebilir. Bu
yazidaki amag uzamis postiktali olan febril nébet ile gelen hastada ayiricitanida ensefalitin diisiiniilmesi
gerektigini vurgulamaktir.

OLGU: Bilinen sistemik hastalik oykisii olmayan 2 yas erkek hasta atesli donemde aralarda
bilincinagilmadigl jeneralize tonik klonik ndbet yakinmasi ile tarafimiza basvurdu. Midazolam,
levetiresetamve fenitoin yiklemeleri sirasi ile yapildi. Febril status olarak degerlendirilen hastanin
izlemindepostiktalin uzamasi ve uyku halinin devam etmesi nedeni ile meningoensefalit ekarte etmek
icinlomber ponksiyon yapildi. BOS kiiltiir ve serolojileri gonderildikten sonra ampirik olarak asiklovir
vesefotaksim baslandi. Fenitoin idame edildi. Beyin 6demi tedavisi verildi. Bilinci tam olarak
acllmayanhastaya non konvilzif status agisindan EEG cekildi, orta-agir ensefalopati saptandi. N6ro
gorlintilemelerde ensefalit agisindan kontrastlanma ve serebellar tonsiller foramenmagnumdan
herniye goriinim izlendi. Beyin 6deminin medikal tedavisine ek olarak cerrahi miidahaleagisindan
degerlendirildi, cerrahi girisim 6nerilmedi. Hastanin gdnderilen viral BOS panelinde ve BOSkdltirinde
etken saptanamadi. Almakta oldugu antibiyotik ve asiklovir kesildi. Ensefalopatisi devameden hastaya
2g/kg/total doz olacak sekilde iViG verildi. Hastanin 7. giinde izlemde bilinci acildi, nébet tekrari
olmadi. Hasta izleminde 10. giin norolojik muayene bulgulari normaldi. EEG normalolarak
degerlendirildi. Hasta poliklinik kontrollerine gelmek tizere taburcu edildi.

SONUC VE TARTISMA: Nobet ile gelen hastada postiktal uzar ise ya da biling tam olarak agilmaz ise
ensefalit icin lomberponksiyon yapilmasi uygun olacaktir.
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CiLT TUTULUMU iLE BASVURAN INFANT AKUT LOSEMI
YYasemin Alyay, *Funda Aydemir, 2Kevser Ustiin Elmas, *Salih Cagri Cakir, *Melike Sezgin Evim,
2Hilal Ozkan, *Adalet Meral Giines, *Nilgiin Kéksal

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali

2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Hematoloji Bilim
Dali

GIRIS: infant akut I6semi yasamin ilk ayinda gériilen seyrek rastlanan bir hastaliktir. ilk bir yil icinde
goriilen l16semilerin %1’ini olusturur. insidansi her 40 milyon canli dogumda bir olarak goériilmektedir.
En sik miyeloid form gorilir ve genellikle B-ALL seklinde prezente olur. Olgularin %25-30"unda |6semik
cilt tutulumu bulunur. Blueberry muffin denilen bu lezyonlar; mavi-mor renkli, siklikla ¢ok sayida ve
yaygin nodiler lezyonlardir. Cocukluk ¢cagi l6semilerine gore daha kotl prognozlu seyretmektedir. Bu
yazida blueberry muffin ile basvuran infant [6semili olgu nadir gérilmesi nedeniyle sunuldu.

OLGU SUNUMU: Yirmibes yas hipofiz adenomu tanili annenin 1. gebeliginden 1. yasayan olarak 39+3
gebelik haftasinda sezeryan ile APGAR 8-10, 4020 gr olarak dis merkezde dogdu. Oz ge¢misinde ve soy
gecmisinde ek 6zellik olmayan hastanin postnatal 20. glinlinde gévdede belirgin mor renkli dékintdler
baslamasi nedeniyle sevki ile yatirildi. Fizik muayenesinde vicut agirligi 4020 gr (50-90p), boy 52 cm
(50-90p) ve bas cevresi 37 cm (90p), govdede ve ekstremitelerin proksimalinde blueberry muffin
dokintileri mevcuttu ve karaciger 5 cm, dalak 3 cm muayenede palpe edildi. Laborotuvar tetkiklerinde
beyaz kiire 1048 109/L (5.43-13.47), hemoglobin 8.5 gr/dL (9.4-13.5), trombosit 49,6 109/L (276.2-
646.7) olarak sonuglandi. Yapilan periferik yaymasinin mikroskopik incelemesinde yaygin blastik hiicre
izlendi. Eritrosit ve trombosit replasmani yapildi. Hastaya 1 kez I6koferez yapilarak beyaz kiire sayisi
1146 109/Ll'den 325 109/L’e disurildiu. Gonderilen tanisal tetkiklerinde B-ALL saptanan hastanin
genetik tetkiklerinde 11923 translokasyonu pozitif saptandi. Hastaya kemoterapi protokoli baslandi.

SONUG: Konjenital [6semi, yasamin ilk ayinda seyrek goriilen ve prognozu kéti bir hastaliktir. Deri
lezyonlari hastaligin en sik gorilen bulgusu olup (%30), genelde baslangi¢ bulgusu olarak da karsimiza
cikabilir. Hastamizda, konjenital I6seminin karakteristik bulgularindan olan deri lezyonlari, l6kositoz,
anemi ve hepatosplenomegali mevcuttu. Konjenital losemilerde en sik 11923 kromozomal
translokasyonu gorilmekte olup bizim olgumuzda da cilt bulgulariyla gelip B ALL tanisi konularak 1123
translokasyonu pozitif saptanmistir. Konjenital [6semide mortalitenin ylksek olmasi nedeniyle erken
tani ve tedavisinin 6nemi akilda tutulmali ve infant donemde cilt bulgusu ile basvuran hastalar bu
acidan degerlendirilmelidir.
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HiIPOTONIK iINFANT VE NEONATAL KONVULSIYONUN NADIR NEDENLERINDEN: ZELLWEGER
SENDROMU

1Ece Ayyildiz Tosun, ?Kevser Ustiin ElImas, >Funda Aydemir, >’Aydan Mesut, *“Mubhittin Bodur, ?Salih
Cagri Cakir, “Sahin Erdél, 2Hilal Ozkan, *Nilgiin Kéksal

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Bursa

2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dall,
Bursa

3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim
Dali, Bursa

4Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Metabolizma
Bilim Dali, Bursa

GIRIS: Zellweger spektrum bozukluklari, peroksizom olusumundaki bir kusurla karakterize edilen 13
PEX gen mutasyonundan kaynaklanan heterojen, otozomal resesif kalitilan bir hastalik grubudur.
Peroksizomal bozukluklar 10.000 canh dogumda 1 ile 5 kiside goriillr. Zellweger Sendromu ise erken
infant dénemde 50.000-100.000 canl dogumda 1 insidans ile en sik rastlanan peroksizomal
bozukluktur. Bu olgu sunumunda, hipotonik infant ve neonatal konvilziyon ile yatirilan ve Zellweger
Sendromu tanisi alan olgu nadir goriilmesi nedeniyle dikkat cekmek amaciyla sunuldu.

OLGU SUNUMU: Otuz iki yasinda Rh uygunsuzlugu, polihidroamnios tanili annenin 2. gebeliginden 1.
yasayan olarak 40+2 hafta sezaryen ile APGAR 8-9 olarak dis merkezde dogan hasta, postnatal fizik
muayenesinde hipotonisitesinin saptanmasi ve izlemde 19. giiniinde konviilziyonu olmasi nedeniyle
tarafimiza sevk ile yatirildi. Hastanin 6zge¢mis ve soy ge¢misinde ek ozellik saptanmadi. Fizik
muayenesinde agirlik 3600 gr (50p), boy 51 cm (50p), bas ¢evresi 37 cm (50p) idi. Muayenesinde
ozellikli olarak hipotonik, 6n fontanel 4x5 cm, arka fontanel 1x1 cm agik ve sagittal situr ile birlesik,
ense sac cizgisi disik, kulaklar diistk yerlesimli, retrognati, mikrognatisi, ekzoftalmik goériinimu
mevcuttu, burun kokl basikti ve hepatomegalisi vardi. Tetkiklerinde karaciger fonksiyon testlerinde
bozukluk saptandi. Beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde bilateral perisylvian polimikrogri,
germinolitik kistler, genis kavum ve diffliz beyaz cevher intensite anormalligi gorildi. Nobetine yonelik
tedavisi planlandi, fizik tedavi programina alindi. Zellweger 6n tanisiyla gonderilen genetik
tetkiklerinde PEX1: c.2846G>A (p.Arg949GIn) varyanti ve PEX1: c.1099del (p.GIn367LysfsTer20)
heterozigot olarak saptanarak Zellweger Sendromu tanisi aldi. izZlemde beslenemeyen hastaya
perkutan endoskopik gastroskopi katateri takildi. Postnatal 44. giiniinde yenidogan yogun bakim
Unitesinden taburcu edildi.

SONUC: Zellweger Sendromu, klinik olarak heterojen, yiiksek morbidite ve mortalite ile iliskili nadir bir
hastaliktir. Dismorfik ylGz gorliniim, hipotonisite, nébet, karaciger fonksiyon testlerinde bozukluk,
hepatomegali, emme ve beslenme gli¢ligl olan hastalarda Zellweger Sendromu akla gelmeli ve ¢ok
uzun zincirli yag asitleri diizeyi bakilmalidir. Tedavi semptomatik olmasina ragmen, bu hastalarin yasam
kalitesini iyilestirmek icin uygun destek tedavisinin erken baslatilmasi 6nemlidir. Bizim hastamizda
dismorfik goriinim, norolojik bulgular ve karaciger fonksiyon testlerinde ylkseklik olmasi nedeniyle
zellweger sendromu diistiniiliip genetik olarak da tanisi dogrulanmistir. Erken tani ve tedaviye ragmen
prognozu koti olup, nadir goérilmesi nedeniyle sunulmustur.

83
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KAYIP iKizZ SENDROMU: OLGU SUNUMU

1Omiir Oykii Sen, ?Kevser Ustiin Elmas, >Funda Aydemir, 3Salih Cagri Cakir, *Hilal Ozkan, *Selguk
Yilmazer, 3Nilgiin Kéksal

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali

2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagldi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali
3Ludad Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali
4Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Beyin ve Sinir Cerrahisi Anabilim Dali

GIRIS: ikiz baslayan gebeliklerde ikiz eslerinden birinin spontan olarak kaybi Kayip ikiz Sendromu olarak
adlandirilir. ikiz gebeliklerin %15 ile 35‘inde bildirilmis olan bu sendromun etiyolojisi net degildir. in
vitro fertilizasyon ile olusan gebeliklerde transfer edilen embriyo sayisinin artmasi, artan gebelik kesesi
sayisi ve ileri anne yasi gibi gesitli risk faktorleri tanimlanmistir. Merkezimizde dogan kayip ikiz
sendromlu olgu nadir gériilmesi nedeniyle sunuldu.

OLGU SUNUMU: Yirmidokuz yas annenin 3. gebeliginden 2. yasayan olarak 35 hafta sezeryan ile APGAR
8-9 olarak dogan hasta sakral bolgesinde meningomyelosel benzeri kese olmasi nedeniyle yatirildi.
Antenatal takiplerinde sakral bolgedeki lezyonu meningomyelosel ile uyumlu olarak degerlendirilen
hastanin gebeliginin 6. haftasinda ikiz gebelik oldugu sonrasindaki takiplerinde 8. haftada tek kese
gorildigi ogrenildi. Soy gegmisinde Ozellik olmayan hastanin fizik muayenesinde; viicut agirhg 2600
gr (10-50 p), boy 47 cm (50-90 p), bas cevresi 34 cm (50-90 p) sakral bolgesinde yaklasik 10 cm
blylikliginde meningomyelosel distinilen kitlesi mevcuttu. Operasyona alinan hastanin mevcut
kitlesinin peroperatif degerlendiriimesinde meningomyelosel ile uyumlu olmadigi ve gonderilen doku
patolojisinde matir kikirdak dokusu, damardan zengin fibrolipomatdz dokular ve ylizeyi orten deri
dokusunda iilserasyon olarak sonuglanmasi iizerine hastaya Kayip ikiz Sendromu tanisi konuldu. Hasta
postnatal 29. gliniinde komplikasyonsuz olarak taburcu edildi. Hastanin 6. ay giincel norolojik
muayenesinde ayina goére norogelisimsel gelisiminde gerilik mevcut olup takipleri devam etmektedir.

SONUG: Kayip ikiz Sendromu cogul gebeliklerde sik goriilen bir sendromdur. Kayip ikiz Sendromu
gorilen gebeliklerde, erken dogum tehdidi ve gestasyon haftasina gore distik dogum agirhig agisindan
risk faktori oldugu bildirilmistir. Cogul gebeliklerde erken gebelik haftasindaki kayiplar, saghkl diger
bebekte doku kalintisi olarak saptanabilmektedir. Dogum sonrasinda ayrintil fizik muayenesinde bu
tir dokular goriilen hastalarin anamnezlerinde erken gebelik kaybi sorgulanmalidir. Bizim olgumuzda
oldugu gibi dogum sonrasi fizik muayenede eksternal kitle varliginda Kayip ikiz Sendromu olasilig
akilda tutulmalidir.
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KONJENITAL NEFROTIK SENDROM: OLGU SUNUMU
!Hikmet Doda, *Kevser Ustiin Elmas, 2Funda Aydemir, *Salih Cagri Cakir, *Osman Dénmez, *Hilal
Ozkan, ?Nilgiin Kéksal

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sadligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Nefroloji Bilim Dall

GIRIS: Konjenital nefrotik sendrom (KNS), yasamin ilk ii¢ ayi igcinde gériilmekte olup primer ve sekonder
olarak iki gruba ayrilmaktadir. Primer KNS genetik anormalliklere bagl gozlkiirken, sekonder KNS
intrauterin enfeksiyonlara veya altta yatan metabolik hastaliklara bagh goriilmektedir. Tani, aile
oykusliyle veya amniyotik sivi alfa fetoprotein ylksekligiyle antenatal konulabilmektedir. Tedavide
amag intravaskiler hacmin korunmasi, protein kaybinin en aza indirilmesi, yeterli beslenme destegi ve
elektrolit dengesinin korunmasidir. Bu yazida insidental olarak tani alan KNS hastasi sunulmustur.

OLGU: Kirk li¢ yas gestasyonel diabetes mellitus tanili annenin 4. gebeliginden 2. yasayan olarak 36+4
hafta sezeryan ile 2555 gr dogan hasta postnatal 4. giin kontrollinde tetkiklerinde hipoalbliiminemi ve
idrarda protein kacagl saptanmasi lizerine KNS 6n tanisiyla yatirildi. Antenatal takiplerinde ek 6zellik
yoktu. Soy gecmisinde 6zellik olmayan hastanin fizik muayenesinde; viicut agirligi 2330 gr (10-50p),
boy 49 cm (50-90p), bas cevresi 33 cm (50 p) ve olagandi. Tetkiklerinde albimin 1,9 gr/L, tam idrar
analizinde protein 34, trigliserid 417 mg/dl (65-250 mg/d), total kolesterol 214 mg/d (46-125 mg/d),
TSH:15,04 mU/L (0,73 -4,77 mU/L) , serbest T4:0,69 ng/dL (0,89-1,7 mU/L), 1gG: 0,72 g/L (633-1466),
IgA:0,112 g/L (9-30), 1gM:0,63 g/L (2) saptandi. Hastaya alblimin, L-tiroksin ve IVIG tedavileri verildi.
Tansiyon degerleri haftasina goére >95 persentil olmasi nedeniyle kaptopril, furosemid, amilorid
tedavileri verildi. Glnllik albimin destek tedavisine ragmen diizelme saglanamayan hastaya unilateral
nefrektomi planlandi. Hastanin sekonder KNS’ye sebep olabilecek intrauterin enfeksiyonlara yonelik
serolojik tetkikleri negatif sonuclanmasi ve metabolik hastalik distindirecek fizik muayene bulgusu
olmamasi nedeniyle 6n planda primer KNS disliniilerek tanisal genetik tetkikleri génderildi. Hastanin
tedavisi halen devam etmektedir.

TARTISMA: KNS yenidogan déneminde o6dem, gelisimsel gerilik gibi bulgularla basvuracagi gibi
hastamizda oldugu gibi rastlantisal olarak da tani alabilmektedir. Kesin tedavisi renal
transplantasyondur ancak nakil icin uygun yas ve boyuta gelene kadar destekleyici tedaviler
kullanilmaktadir. Bizim olgumuz sekonder immiin yetmezlik nedeniyle 3 haftada bir IVIG, hipotiroidizm
nedeniyle I-tiroksin, hipertansiyon nedeniyle furosemid tedavileri almaktadir. Olgumuzda dizenli
albimin ve dilretik tedaviye ragmen protein kacagl devam etmesi nedeniyle unilateral nefrektomi,
sonrasinda renal transplant yapilmasi planlandi. Bu olgu KNS tani, takip ve tedavi ydnetiminin 6neminin
vurgulanmasi agisindan sunulmustur.
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KONJENITAL SOLITER DEV HEMANJiYOMLU KASABACH MERRITT SENDROMU: OLGU SUNUMU

LElif Durbin, *Kevser Ustiin Elmas, ?’Funda Aydemir, *Yunus Murat Ak¢abelen, >Aytiil Temuroglu,
2salih Cagri Cakir, *Hilal Ozkan, *Betiil Berrin Sevinir, *Nilgiin Kéksal

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali

2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Onkoloji Bilim
Dali

GiRIS: Hemanjiyomlar cocukluk ¢aginda en sik gériilen konjenital anomaliler olup sikhigi %0,3 olarak
bildirilmistir. Siklikla bas boyunda yerlesimli gériilmektedir. Yerlesim yerine gore hava yolu basisina,
gdrme problemlerine yol agabilmektedir. Diger ciddi bir komplikasyonu nadir olarak gorilen Kasabach
Merritt Sendromu’dur (KMS). Klinik bulgular genellikle erken bebeklik doneminde gorilmektedir.
KMS’de hizli biyllyen hemanjiom, trombositopeni ve tiiketim koagllopatisi goriilmektedir. Burada
hemanjiomu olan KMS tanisi alan vaka nadir goriilmesi nedeniyle sunulmustur.

OLGU SUNUMU: Yirmi iki yasindaki annenin 1. gebeliginden 1. yasayan olarak miadinda sezeryan ile
APGAR 8-9 olarak dis merkezde dogan hasta yiziindeki kitle nedeniyle sevki ile yatirildi. Antenatal
takipleri dizensiz, ayrintilh ultrasonografisi yapilmayan hastanin dogumdan bir ay o6nceki
ultrasonografisinde yiiziinde kitlesel lezyon gorildiglu 6grenildi. Soy gec¢misinde 6zellik olmayan
hastanin fizik muayenesinde; viicut agirhgi 3530 gr (50p), boy 48 cm (10p), bas ¢evresi 34 cm (10-50p),
genel durumu iyi, oda havasinda solunum sikintisi yoktu. Yiiz sol tarafinda goz, burun ve agzi tamamen
icine alan pembe-mor renkli, dizensiz sinirh kitlesi mevcuttu. Yapilan kraniyal gérintiilemede lezyonun
okuli bulbusa invazyon gostermedigi saptandi. Tam kan sayiminda hemoglobin 14,1 g/dL, trombosit
29,900 mm3, koagiilasyon testlerinde INR:1,8, fibrinojen <0,6 g/dL tespit edildi. Bu bulgularla KMS
distnilen hastaya propranolol 1 mg/kg/gln ve metilprednizolon 1 mg/kg/gln tedavileri baslanildi.
Tedavinin dordiincl haftasinda kismi kiiclilme olan hasta ayaktan takip edilmek tzere taburcu edildi.
Hasta su an 6 aylik izlemde olup lezyon boyutlari 5*4 cm boyuta gerilemis ve oral propranolol tedavisi
almaya devam etmektedir.

SONUG: KMS vaskiler timorlerle iliskili ciddi trombositopeni ve hipofibrinojenemi ile karakterize bir
hastaliktir. Endotel ve vaskiler duvar bozukluklari anormal kan akimi ve pihtilasmaya neden
olmaktadir. Medikal tedavinin yani sira cerrahi tedavi, endovaskiiler miidahale ve radyoterapi de
secenekler arasinda bulunmaktadir. Hastamizin lezyonunun yerlesim yeri itibariyle cerrahiye uygun
olmamasi nedeniyle medikal tedaviye baslaniimis ve medikal tedaviye yanit alinmistir. Bu olgu yerlesim
yeri itibariyle tedavi gicligiine ragmen oral propranolol ile kontrol altina alinabilmesi nedeniyle
sunulmustur.
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NEONATAL GRAVES: OLGU SUNUMU

Muhammed Selim Karadad, *’Kevser Ustiin ElImas, 2Funda Aydemir, *Miinevver Uluba, *Salih Cagri
Cakar, 3Erdal Eren, *Omer Tarim, *Hilal Ozkan, *Nilgiin Kéksal

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sadligi ve Hastaliklari Anabilim Dali

2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Endokrinoloji
Bilim Dali

GIRIS: Neonatal Graves Hastalig (NGH), maternal tiroid stimiilan antikorlarinin (TSAb) transplasental
gecisi ile fetusta tiroid hormon yapiminin uyarilmasi sonucu ortaya g¢ikmaktadir. Bu antikorlar,
yenidogan dolasiminda 8 ile 20 haftaya kadar bulunabilirler. NGH 25000 ila 50000 dogumda 1
gorulmekle birlikte Graves hastaligi (GH) olan annelerin gocuklarinda %1-5 oraninda gorilen nadir bir
hastaliktir. Bu olguda gebeligin 6. ayinda GH tanisi alan anneden 38 haftalik dogan NGH vakasi
sunulmustur.

OLGU: Yirmi yas anneden, 38 haftalik gebelikten normal vajinal yol ile APGAR 8-9, 2550 gr olarak
dogdu. Hastanin antenatal dykisiinde annenin gebeligin altinci ayinda GH tanisi konularak tedavi
baslanildigi ancak tedavi kullanmadigi 6grenildi. Soy ge¢misinde Ozellik olmayan hastanin fizik
muayenesinde vicut agirhg 2550 gr (10-50p), boy 50 (10-50p), bas cevresi 31 cm (<3p) izlendi, bilateral
egzoftalmusu mevcuttu. Birinci glin bakilan tiroit testlerinde TSH 3,95 ulU/ml (0.72-11 plU/ml), sT4
1,65 (0.93-1.70 ng/ ml), TSH R ab 100,3 IU/L (<3,1) saptandi. Hipertiroidi bulgular acgisindan izleme
alinan hastanin postnatal 7. glintinde tasikardisi saptanmasi ve ayni giin bakilan TSH 0.005 plU/ml
(0.72-11 piU/ml), sT3 >20 pg/ml (2.5-3.9 pg/ ml), sT4 >5 ng/dl (0.93-1.70 ng/ ml) ve tiroglobulin 1479
W/l (3,7-64,2) bulunmasi (izerine bebege NGH tanisi konularak 0.3mg/kg/glin dozunda metimazol
tedavisi baslandi. Tedavinin birinci haftasinda tasikardisi gerileyen tiroid ultrason goériintilemesinde
bilateral tiroid glandinda blylme izlenen hastanin tedavinin 7. glin bakilan tetkiklerinde sT3 4.58 pg/ml
(2.5-3.9 pg/ ml), sT4 1.32 (0.93-1.70 ng/ ml) olarak izlendi. Hastanin tedavisi metimazol 0,2 mg/kg/glin
olarak diizenlenerek postnatal 16. giiniinde taburcu edildi.

TARTISMA: GH kadinlarda %0,2 iken bu annelerin bebeklerinde NGH goriilme sikligl %1-5'tir. NGH’de
bebekte huzursuzluk, hiperaktivite, gbzlerde egzoftalmus, tasikardi, tasipne, vicut Isisinda artis ve
nemli deri olabilir. ileri etkilenmis bebeklerde viicut agirhiginda yetersiz artis, hepatosplenomegali ve
sarilik olusabilir. Tedavi hizli baslanmazsa 6limle sonuglanabilmektedir. Antitiroid ilag¢ tedavisi olarak
metimazol 0.25-1 mg/kg/glin olarak baslanilmalidir. Gebelik 6ncesi veya antenatal GH tanisi annelerin,
tedavi alsalar bile, bebeklerinde neonatal hipertiroidi gelisebilecegi akilda tutulmalidir. Erken dénem
taninin konularak tedaviye baslanmasi neonatal morbidite ve mortalite agisindan 6énem tasimasi
nedeniyle olgu tartisiimistir.
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PSODO-TORCH SENDROMU: OLGU SUNUMU

1cansu Ozaksoy, ’Kevser Ustiin ElImas, 2Funda Aydemir, *Muhittin Bodur, *Rabia Tiitiincii Toker,
2salih Cagri Cakir, 2Hilal Ozkan, *Nilgiin Kéksal

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sadligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sadligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim Dali

GIRIS: Psédo-torch sendromu klinik ve radyolojik olarak konjenital TORCH enfeksiyonuna benzeyen
otozomal resesif kalitima sahip heterojen bir hastalik grubudur. Psédo-torch sendromu nadir goriilen
erken c¢ocukluk déneminde baslayan noérogelisimsel bir hastaliktir. Kafa igi kalsifikasyonlar,
trombositopeni, mikrosefali, nobetlerin varligi ile karakterizedir. Dogumdan sonra intrauterin
enfeksiyon ile uyumlu klinik fenotipe sahip ancak laborotuvar degerlendirmelerinde enfeksiyon
saptanmayan hastalarda Psédo-torch sendromu dislintilmelidir. Burada Psédo-torch sendromu tanisi
konulan yenidogan olgusu, hastaligin nadir gérilmesi nedeniyle sunulmustur.

OLGU: Yirmi iki yas annenin 1. gebeliginden 1. yasayan olarak 39+2 haftalik gebeliginden sezeryan ile
APGAR 7-8 dogan bebek solunum sikintisi nedeniyle yenidogan yogun bakim {nitesine yatirildi.
Antenatal oyklsilinde periventrikiler kalisfikasyonlarinin ve fetal ekokardiyografisinde (EKO) aort
koarktasyonunun oldugu 6grenildi. Soy gecmisinde 6zellik olmayan hastanin fizik muayenesinde; viicut
agirhgr 3055 gr (10-50p), boy 51 cm (50-90p), bas ¢evresi 31 cm (<3p) mikrosefalisi mevcut olup
fontanel acik izlendi, hastanin enseden baslayip sag tarafa ilerleyen bas bdlgesinde kabarikhg
mevcuttu. ilk bakilan rutin laboratuvar tetkiklerinde 6zellik saptanmadi. Hastanin postnatal EKO’sunda
arkus aorta hipoplazisi ve muskiler ventrikiloseptal defekti saptandi. Kranial tomografisinde ve
manyetik rezonans gorintilemelerinde bilateral serebral ve serebellar kalsifikasyonlar,
ventrikiilomegali, beyaz cevher degisiklikleri, serebellar hipoplazi saptanan hastada bulgular
intrauterin enfeksiyonlar lehine degerlendirildi. izlemde kolestaz tablosu gelisen hastanin bakilan tim
viral tetkikleri normal bulundu. Hastanin izleminde nobeti olmasi (zerine antiepileptik tedavi
baslanildi. Goz degerlendirilmesinde vaskiler immatirasyon saptandi. Mevcut kranial patolojiler
TORCH enfeksiyonu ile uyumlu olup laboratuvar testleri negatif sonuglanan hastaya Psédo-torch
sendromu tanisi konularak postnatal 65. gininde ikili antiepileptik tedavi (fenobarbital ve
levatirasetam) ile taburcu edildi.

SONUG: Konjenital enfeksiyonlar yenidogan doéneminde mortalite ve morbiditenin 6nemli bir
nedenidir. Mikrosefali, intrakranial kalsifikasyon ve fasiyal dismorfik bulgulari olan hastalarda TORCH
enfeksiyonlarinin yani sira Psédo-torch sendromu akilda tutulmalidir. Yeterli genetik danismanligin
saglanmasi icin bu hastalarin erken tanimlanmasi 6nemlidir. Nadir gorilmesi nedeniyle tartisiimasi
acisindan sunulmustur.

88



20. Ulusal Uludag Pediatri Kis Kongresi & 20. Uludag Pediatri Hemsireligi Kis Kongresi

PERIOKULER HEMANJIOM TANILI OLGULARIN TEDAVi SONUGLARININ DEGERLENDIRILMESI

1Aytiil Temurodlu, *Nil Sena Efil, *Yunus Murat Ak¢abelen, 'Betiil Berrin Sevinir

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Onkoloji Bilim Dali
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglidi ve Hastaliklari Anabilim Dali

GIRIS: infantil hemanjiomlar cocukluk caginda %4-5 oraninda en sik gériilen benign vaskiiler
tiimorlerdir. Hemanjiomlar dogumdan sonraki 4-6 haftalik slirecte fark edilmeye baslarlar. Ortalama
1-3 ay siliren proliferasyon evresinden sonra bilylimede duraklama involiisyon evresi gorilir.
Genellikle 4 yasina kadar fibroz doku birakarak kaybolur. Hemanjiomlarin %10 kadar kismi periokiler
alanda yerlesim gosterir. Periokiiler hemanjiomlarin en korkulan komplikasyonu anizometropi ve
ambliyopiye bagli olusan gérme kusurlaridir. Bu nedenle bu olgularin dikkatlice izlenmesi ve erken
tedavi edilmesi ¢ok 6nemlidir. Bu c¢alismada periokiiler hemanjiom tanili hastalarimizin tedavi
sonuglarini incelemek istedik.

GEREC VE YONTEM: Bu calismaya 2013-2023 yillari arasinda Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi cocuk
onkoloji poliklinigine basvuran periokiiler hemanjiomu olan olgular dahil edildi. Olgularin verileri
hastane kayitlarindan elde edildi. Tedavi yanitlari fotograf arsivinden belirlendi.

SONUG: Calismaya c¢ocuk onkoloji poliklinigine basvuran 55 hastanin %67,3'G (n=37) kiz, %32,7’si
(n=18) erkekti. Calismaya dahil edilen olgularin tani aninda ortalama yasi 6,7 ay (min 1-max 36 ay)’dI.
Olgularin %25,5’inde (n=14) prematiire dogum o6ykisi vardi. Dort olgu PHACE sendromu (posterior
fossa anomalileri, hemanjiyom, arteriyel lezyonlar, kardiyak anormallikler/aort koarktasyonu, g6z
anomalileri) tanisi aldi. Olgularin %45,5'inde(n=25) hemanjiom (st géz kapaginda, %32,7’sinde alt goz
kapaginda, bes olguda paranasal bodlgede, bir olguda zigomatik alanda ve iki olguda temporal
alandaydi. Dért olgunun PHACE sendromu nedeniyle yaygin yerlesimli hemanjiomu vardi. Tablo 1'de
gorlilmektedir. Elli olguya (%90,9) oral propranolol, {i¢ olguya (%5,5) topikal timolol maleate tedavisi
basland. iki hastaya tedavi planlandi ancak aileleri kabul etmedigi icin baslanmadi. Ortalama tedaviye
baslama yasi 5,6 (£5,9) aydi. Olgularin %47,3’line (n=26) tedaviye ilk {i¢ ay icerisinde baslandi. PHACE
sendromu olan olgulara dogum sonrasinda hemen tedavi baslandi. Dogumdan sonraki ilk bir ay
icerisinde tedavi baslanan olgular hayati tehdit edici komplikasyonu olan veya géorme komplikasyonu
gelisebilecek olgulardi. Ortalama tedavi siiresi 12,8 (+9,8) aydi. Yirmi sekiz olguda (%50,9) tedaviye tam
yanit, yirmi olguda (% 36,4) kismi yanit alindi. Yedi olgu izleme devam etmedigi igin tedavi yanitlari
degerlendirilemedi. Gérme alanini etkileyebilecek hemanjiomu olan on iki hasta géz hastaliklari
hekimine yonlendirildi. Goz hastaliklari tarafindan takip edilen olgularin 5/12’sinde ampliyopi gelistigi,
digerlerinin tedaviye yanit verdigi gbzlendi.

TARTISMA: Periokiiler hemanjiomlar ambliyopi ve gérme kusurlarina neden olabilecekleri icin erken

tedavi ve yakin takip gerektiren durumlardir. Beta blokor tedavisi ile ambliyopi oranlari %20 oranlarina
gerilemistir.
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RIZOMELIK KISALIK ILE PRENATAL TESHIS EDILEN NADIR BiR OLGU; PETERS PLUS SENDROMU

1

Ayse Oren, lipek Giiney Varal, *Gaffari Tung, ?Kaan Pakay, *Orhan Gériikmez

1SBU Bursa Yiiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Yenidogan Klinigi, Bursa
2SBU Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Perinatoloji Klinigi, Bursa
3SBU Bursa Sehir Hastanesi, Genetik Klinigi, Bursa

GIRIS: Peter’s plus sendromu (PPS), gbziin 6n kamara defektleri, dismorfik yiiz gériinimd, kisa uzuvlar
ve norogelisimsel gerilikle karakterize nadir gérilen otozomozal resesif bir hastaliktir. Literatiirde 100
vaka bildirilmis ve ¢ok azi prenatal tani alabilmistir. Hastaliga protein glikolizasyonunda rol oynayan
Beta-1,3-glukoziltransferaz enzimini kodlayan ve 13g12.3 kromozomunda bulunan B3GLCT genindeki
bialelik mutasyonlar neden olmaktadir. Genetik taninin yaygin olarak kullaniimasiyla birlikte, klinik
spektrumun genisligi fark edilmistir.

OLGU: 20 yasindaki anne, ilk gebeliginin 20. haftasinda, bebekte intrauterin gelisme geriligi (IUGR)
saptanmasi lzerine hastanemize yonlendirilmisti. Perinatoloji kontroliinde fetiiste IUGR ve rizomelik
kisalik gorildi. iskelet displazisi 6n tanisi ile amniyosentez yapildi. Molekiiler karyotipleme analizinde;
B3GLCT geninde parsiyel delesyona neden olan 13g12.3 kromozomal bolgesinde homozigot delesyon
saptandi. Gebeligin 38. haftasinda, anhidroamnios nedeniyle, sezaryenle dogan bebegin viicut agirligi
2200gr (-2.69 SDS), boy uzunlugu 43cm (-3.01 SDS), bas ¢evresi 31,5 cm (-2.17 SDS) 6l¢lldi. Rizomelisi
ve brakidaktilisi olan hastanin muayenesinde ylz yuvarlak, alin belirgin ve bombe, gozler derin
yerlesimli, burun koprisi genis ve basik, kolumella hipoplastik, filtrum uzun, Ust dudak ince, ¢ene
mikrognatik, boyun kalin, anis anterior yerlesimliydi. Oftalmolojik muayenede sag gozde retinal atrofi,
solda kolobom saptandi. Ekokardiyografi, beyin MRI, abdominal ultrasonogrofi ve isitme testi
normaldi.

TARTISMA VE SONUG: Peter’s plus sendromunda klasik bulgulara ek olarak degisen oranlarda
konjenital kalp defektleri, genitoliriner ve anorektal anomaliler, yapisal beyin malformasyonlari,
konjenital hipotiroidizm ve iletim tipi isitme kaybi eslik edebilir. Olgumuzda klasik bulgulara ek olarak
yalnizca anterior yerlesimli anis saptanmistir. Aile 6ykls(i olmayan olgularin neredeyse tamami kornea
bulanikligi ve iridolentikilokorneal yapisikliklar ile karakterize Peter’s anomalisiyle taninmaktadir.
Olgumuzda ise PPS icin nadir bir gbz bulgusu olan kolobom saptanmis ve literatiirde 6n kamara defekti
olmadan tani konulan ilk hasta olmustur. Bu durum prenatal genetik testlerin 6nemini
vurgulamaktadir. Prenatal donemde yapilan ultrasonogrofi ile tani koymak zor olsa da PPS akilda
tutulmali ve rizomelik kisaligi olan olgularda destekleyici bulgular olmasa bile B3GLCT gen mutasyonlari
arastiriimalidir.
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VENTRIKULOMEGALI VE KORPUS KALLOZUM AGENEZiSi OLAN BiR YENIiDOGANDA NFIA GEN
DELESYONU; BRMUTD SENDROMU

2Sema Ari, lipek Giiney Varal, ‘Gaffari Tung, ‘Ayse Oren, *0Oguzhan Bahadir, *Kaan Pakay

1SBU Bursa Yiiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Yenidogan Klinigi, Bursa

2SBU Bursa Yiiksek ihtisas E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Klinidi, Bursa
3DiagnoSeq Genetik Hastaliklar Dederlendirme Merkezi, Ankara

4SBU Bursa Yiiksek ihtisas EGitim ve Arastirma Hastanesi, Perinatoloji Klinigi, Bursa

GIRiS: Niikleer faktér I/A (NFIA) geni, niikleer faktér | ailesine ait bir transkripsiyon faktériini
kodlamakta ve aksonal biiyime, glial hiicre farklilasmasi, néronal go¢ dahil olmak tizere bircok merkezi
sinir sistemi gelisim basamaginda anahtar rol oynamaktadir. 1p31.3 kromozom bélgesinde bulunur ve
literatlirde 1p32-p31 delesyon sendromu olarak anilan fenotiplerin ¢ogundan NFIA genindeki
fonksiyon kaybi sorumludur. NFIA genindeki delesyon ve mutasyonlar, en sik korpus kallozum agenezisi
olmak lzere beyin malformasyonlari ile karakterize, Uriner sistem patolojilerinin eslik ettigi veya
etmedigi BRMUTD Sendromuna neden olmaktadir. Sendromun ek 6zellikleri arasinda dismorfik yiz
gorinimi, makrosefali, nébet, gelisimsel gecikme, ventrikiilomegali ve hipotoni yer almaktadir.
Literatlrde bildirilen yaklasik olarak 30 vaka bulunmaktadir.

OLGU: 32 yasindaki annenin ilk gebeliginden 38.gebelik haftasinda C/S ile APGAR skoru 1. ve 5.dk 9-10
olarak dogurtulan erkek bebegin, ebeveynleri arasinda akrabalik 6ykisi yoktu. Hastanin intrauterin
takiplerinde, ventrikiler genisleme ve korpus kallozum agenezisi saptanarak amniyosentez yapilmisti.
Amniyon materyaline yapilan molekdler karyotipleme sonucunda 1p31.3 kromozomal bdlgesinde NFIA
geninin ortasina denk gelen 91.1 kb buylklGgiinde delesyon tespit edilmisti. Olgunun dogum agirlig
3650gr (50-90p), boy uzunlugu 50cm(50-90p) ve bas cevresi 39 cm (>97.persentil) 6l¢lildi. Hastanin
fizik muayenesinde makrosefali, burun koki basikhigl, genis alin, mikroretrognati, metopik sinostoz gibi
dismorfik yiz bulgular saptandi. Diger sistem muayeneleri normaldi. Yasamin ikinci gliniinde yapilan
beyin MR incelemesinde genislemis bilateral serebral ventrikiller, korpus kallozum hipoplazisi,
interhemisferik boélgede 32*29 mm boyutlarinda kistik lezyon goérildii. Hastamizda Uriner sistem
patolojisi mevcut degildi. Hastamiz mevcut genetik rapor ve klinik bulgularla BRMUTD Sendromu
olarak degerlendirildi ve yenidogan poliklinik takibine alindi.

TARTILMA VE SONUC: BRMUTD Sendromu, bizim vakamizda da oldugu gibi 6zgiil olmayan belirti ve
bulgulari nedeniyle bircok sendrom ile ayirici taniya girmektedir. Genetik calismalar ile
desteklenmedigi siirece tani koymak miumkiin degildir. Nadir gorilen bir sendrom olmasi nedeniyle
klinisyenler tarafindan iyi bilinmemekte ve belki de hastalarin bircogu tani alamamaktadir.
Literatlirdeki vakalarin ¢ogu yenidogan doneminden sonra tani almasina ragmen, bizim olgumuz
antenatal ultrasonografi bulgularindan stiphelenilerek yapilan genetik calisma sayesinde yenidogan
doneminde tani almistir. Yapisal beyin malformasyonlari olan hastalar, makrosefali, genis ve belirgin
alin, asagi ¢ekik palpebral fissurler, dislk yerlesimli malforme kulaklar, basik burun koki, antevert
burun delikleri, mikroretrognati, metopik sinostoz gibi dismorfik bulgular agisindan dikkatle
incelenmeli ve sliphelenilen olgularda NFIA gen analizi yapilmalidir.
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HIPERINSULINEMIiK HiPOGLISEMi VE KONJENITAL SiFiLiZ BiRLIKTELIGi

2Mehmet Akyar, lipek Giiney Varal, *Gaffari Tung, ‘Ayse Oren, *Yasemin Denkboy Ongen, “Eren
Cagan

1sBU Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Yenidogan Klinigi, Bursa

2SBU Bursa Yiiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Klinigi, Bursa
3SBU Bursa Yiiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrin Klinigi, Bursa

4SBU Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Klinigi, Bursa

GIRIiS: Konjenital sifilizz Treponema pallidum'un anneden fetiise bulasmasindan kaynaklanir.
Asemptomatik seyirden abortusa kadar ¢ok sayida farkli klinik prezentasyona yol agar ve son yillarda
diinya genelinde artis gostermektedir. Hiperinsilinemik hipoglisemi (HH) yenidogan ve c¢ocukluk
doéneminde en sik gorilen ciddi hipoglisemi nedenidir. Konjenital sifiliz ve HH birlikteligi daha 6nce
yalnizca bir olguda gecici HH olarak bildirilmis olup bu bildiride konjenital sifiliz ve HH birlikteligi olan
bir olguyu sunmayi amagladik.

OLGU: 30 yasindaki anneden G4A3P1 olarak 32+3 gebelik haftasinda hidrops fetalis ile 2450 gr olarak
dogdu. Annenin ilk trimester taramasinda yapilan treponemal testininin pozitif bulundugu, sifiliz tanisi
ile tedavi onerildigi ancak tedaviyi reddettigi 6grenildi. Dogumda plevral eflizyon ve asit mevcut olan
hastada akut faz reaktani yiiksekligi, kolestaz, trombositopeni ve anemi saptandi. Treponemal testler
pozitif bulundu ve konjenital sifiliz tanisiyla penisilin tedavisi uygulandi. Hastamizin takibinin
10.glintinde hipoglisemi saptandi (47 mg/dl). Es zamanl tetkiklerinde instlin 13.8 mU/L, ACTH 26.6
pg/ml, kortizol 20 mcg/dl, biyliime hormonu 7,75 ng/ml saptandi. Dekstroz inflizyonu normoglisemiyi
saglayacak sekilde arttirildi ve HH tanisi ile diazoksit tedavisi baslandi. 5 glin maksimum doz diazoksit
tedavisine ragmen hipoglisemisi devam eden olgu diazoksit yanitsiz olarak kabul edildi ve kademeli
olarak oktreotid, nifedipin, maltodekstrin ve glukagon tedavileri baslandi. Fokal/diffiiz ayrimi igin
Exendin PET gorintiilemesi ve genetik analiz yapildi. Pankreas basinda beta hiicre hiperplazisi ve fokal
pankreas basi lezyonu ile uyumlu goriiniim saptandi, FI8DOPA ile dogrulama yapilmasi planlandi, HH
gen panelinde (Exeter Universitesi 23 gen) degisim saptanmadi. Bu sonuglarla bu fokal lezyonun sifilize
bagli olabilecegini dislinildi. Hasta cerrahi konseyinde degerlendirildi. Fokal lezyonun gikartiimasi
planlandi ancak aile kabul etmedi. Kan sekeri regilasyonu somatostatin, nifedipin ve beslenmeye
maltodekstrin eklenmesi ile saglanarak ayaktan takibe alind..

TARTISMA VE SONUG: Sifiliz dlinyada ve tlkemizde goz ardi edilmemesi gereken bulasici bir hastaliktir.
Gebelik sirasinda sifilizin geg teshis ve tedavisi konjenital sifilizle sonuglanabilir. Hastamizin takibinde
HH tanisi konmasi, sifiliz enfeksiyonunun yeni klinik sonuclara yol agma potansiyeli hakkinda soru
isaretleri dogurmaktadir. Literatlirde daha 6nce sadece bir vakada konjenital sifiliz ve gecici HH
birlikteligi “tek doz diazoksit ile normoglisemi saglandi” seklinde bildirilmis olup olgumuz tiim detaylan
ve izlemi ile bildirilen ilk vakadir.
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TRAVMA SONRASI TEKRARLAYICI SEPTAL HEMATOM iLE TANI ALAN ANAPLASTiIK BUYUK HUCRELI
LENFOMA OLGUSU

1

Aylin Demirtas, ?Aytiil Temuroglu, *Yunus Murat Akcabelen, *Betiil Berrin Sevinir

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Onkoloji Bilim Dali

GIRIS: Anaplastik Biiyiik Hiicreli Lenfoma (ABHL), nadir goriilen, agresif seyreden, olgun T hiicrelerinin
anormal kontrolsiiz béliinmesi sonucu olusan bir non Hodgkin lenfoma turtdiir. Cocukluk ¢agi tim non
Hodgkin disi lenfomalarin yaklasik ylzde 10’unu olusturur. T hiicrelerinin genelde lenf nodlarinda
birikmesi beklenir fakat ABHL; toraks, abdomen, deri veya kemikte de tutulum gosterebilir. Burada
travma sonrasi septal hematom gelisip ABHL tanisi alan nadir bir olguyu sunmak istedik.

OLGU: Bilinen sistemik hastaligl olmayan 8 yas erkek hastanin tarafimiza basvurmadan (i¢ ay 6nce
kardesiyle oynarken burnuna darbe almasini takiben sag nazal kavitede sislik olusmasi Uzerine dis
merkezde yatirilarak opere edilmis. Operasyondan yaklasik bir ay sonra burnunu dizine ¢arpmasi
sonucu tekrar nazal kavitede sislik ve hematom olusan hasta KBB servisi tarafindan tekrar opere
edilmis. Ikinci operasyondan bir ay sonra travma olmaksizin burnunda sislik olan hasta hastanemiz KBB
servisi tarafindan opere edildi. Operasyonda hematom goriilmedi ¢ok sayida polip benzeri olusumlar
gorildi. Hastanin patoloji sonucu ALK+ anaplastik biyik hiicreli lenfoma olarak raporlanmasi lizerine
tarafimiza yonlendirildi. Yapilan fizik muayenesinde sag burun kanadinda massif blyime, lzerinde
hiperemik ve kurutlu alan mevcuttu. Sag nazal kavitede pihti tikaci vardi. Organomegali ve
lenfadenomegali yoktu. Olgunun positron emisyon tomografisi (PET) ile gorintilemesi sonucunda
metastatik lezyonu yoktu. Olguya NHL BFM 2012 protokoliine gore kemoterapi baslandi. Tedaviye ¢ok
hizli yanit veren olgunun tedavi kesim degerlendirmeleri sonrasinda remisyonda izlemine devam
edilmektedir.

TARTISMA -SONUG: Anaplastik blyiik hiicreli lenfoma lenf nodu haricinde ¢ok cesitli organlari
tutabilmektedir. Erken tani ve tedaviye baslanmasi prognoz agisindan énemlidir. Tedaviye ragmen
tekrarlayan polip benzeri olgularda malign sebeplerin akla gelmesi erken tani agisindan uyarici
olmalidir.

REFERANSLAR:*https://www.lymphoma.org.au/tr/types-of-lymphoma/lymphoma-in-
children/anaplastic-large-cell-lymphoma
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KARACIGER HASTALIGI OLAN VE BiOPSi YAPILMIS COCUKLARDA BiOPSi SONUGLARININ iKi
BOYUTLU SWE ELASTOGRAFI DEGERLERiIYLE RETROSPEKTiIF OLARAK KARSILASTIRILMASI

ismail Erokutan, ’Feyza Kabar, ‘Taner Ozgiir, >Enes Turan, *Ebru Tayfun Sentiirk, *Nergis Karayel,
1Zeynep Mustucu, *Tanju Ozkan

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gastroenteroloji BD, Bursa
2Sanlurfa Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Radyoloji
3Sakarya Editim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Gastroenteroloji

GIRIiS VE AMAG: Karaciger fibrozisinin dogru tanisi, hastaligin evresinin belirlenmesinde, hastanin
prognozunun degerlendirilmesinde ve tedavi yanitlarinin tahmin edilmesinde en énemli faktordar.
Ultrason bazl elastografi, hepatik fibrozisin degerlendirilmesinde invaziv olmayan yaklasimlar saglar.
Bu calismada karaciger hastaligi nedeniyle biopsi yapilmis olan ¢ocuklarda fibrozis derecesinin iki
boyutlu (2D)-SWE degerleriyle karsilastirilmasi amaglanmistir.

GEREC VE YONTEM: Calismada karaciger hastaligi nedeniyle Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Gastroenteroloji Poliklinigi’'ne 01.01.2020-01.10.2023 tarihler arasinda basvuran ve karaciger biopsisi
yapilmis cocuklarin fibrozis derecesi ile bu hastalara ayni dénemde yapilan iki boyutlu (2D)-SWE
degerleri dosya kayitlarindan geriye donik olarak incelenmistir.

SONUG: 20 hastanin 12’si kiz (%60), 8’i erkek (%40)’di. Hastalarin yasi 3-20 (11.2 + 5.45); tani yasi 1-17
(8.35 + 4.92) saptandi. Hastalarin 6’si Otoimmun hepatit, 3’4 NAFLD, 3’U Wilson hast., 2’si toksik
hepatit, 2’si idiopatik karaciger fibrozisi, 1’er tane de portal ven trombozu, bilier atrezi, sekonder
hemokromatozis ve PFIC 2 hastasiydi. Hastalar fibrozis Evre 0-3 (1. grup 15 hasta) ve fibrozis Evre 4-6
(2. grup 5 hasta) seklinde 2 gruba ayrildi. 1. grupta fibrozis degeri median 8.5 (6.1-35) kPa; 2. grupta
median 12.5 (5.6-30.2) kPa saptandi. Her iki grup da yapilan 2D share-vawe elastogram degerleriyle
karsilastirildiginda anlaml fark saptanmamistir(p: 0,99).

TARTISMA: Karaciger fibrozunun evresi prognozu, siirveyansi, tedavi onceliklerini ve geri donus
potansiyelini belirlemek icin dnemlidir. Fibrozis siireci dinamiktir ve altta yatan nedenlerin tedavisi ile
fibrozun gerilemesi miimkindir. Daha 6nce, fibrozun derecesini belirlemenin tek yontemi karaciger
biyopsisiydi. Ultrason elastografi tekniklerindeki son gelismeler, karaciger fibrozunun derecesinin
tahmin edilmesinde invaziv olmayan bir yonteme olanak sagladi. Karaciger biopsisinin cesitli
dezavantajlari ve invaziv bir girisim olmasi sebebiyle son yillarda noninvaziv yéntemler kullanilmaya
baslandi. Bu retrospektif calismada iki fibrozis grubu arasinda fibrozis degerleri arasinda bir farkhlik
gorllse de hasta sayimizin disik olmasindan dolayr istatistiksel olarak anlamli bir fark
bulunmamaktadir. Calismanin ileriki safhada genisletilerek veya saglikli kontrol grubu ile karsilastirma
yapilarak daha da ileri goétirilmesi gerekmektedir.
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BILATERAL GONADOBLASTOM iLE TURNER SENDROMU TANISI ALAN OLGU

1Ayse Giil Istkman Celik, Aytiil Temuroglu, 2Yunus Murat Akcabelen, 3Nizamettin Kilig, *Fatma
Ozatalay, Betiil Berrin Sevinir

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagdh§i ve Hastaliklari AD, Bursa

2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari AD, Cocuk Onkoloji BD. Bursa
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi AD, Bursa

“Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Patoloji AD, Bursa

GIRIS: Turner Sendromu (TS), X kromozomunun tam veya kismi yoklugu ile karakterize 2000-2500 canli
kiz dogumda bir goriilen boy kisaligi ve hipogonadizm ile karakterize en yaygin kromozomal
anomalilerden biridir. Hastalarda yele boyun, disiik ense sag ¢izgisi, ayrik meme baslari gibi klinik
bulgularin yani sira ¢ok degisik somatik bulgular da gorilebilir. TS'de mozaisizm sik gérildiugi icin tani
algoritmasinda dikkatli davranilmahdir. Morbidite ve mortalite genel popilasyona goére artmis
durumdadir. Yasamin tim evrelerinde birden fazla organ tutulumu olabildigi icin takip ve tedavisi
multidisipliner olarak yapilmalidir. Y kromozom varligina bagl gonadoblastom gorilme riski mevcuttur
ve gonadoblastom malign potansiyeli olan disgerminoma ilerleyebilecegi icin dikkatli olunmalidir.

OLGU: Bilinen sistemik hastaligi olmayan 14 yas kiz hasta karin agrisi sikayeti ile basvurusunda yapilan
fizik muayenesinde turuncu sac¢ rengi disinda Ozellik yoktu. Aile Oykislinde kardesi 1,5 yasinda
noroblastom nedeniyle kaybedilmisti. Ultrasonografik goriintilemesinde sag overde kalsifikasyonlar
iceren kitle saptanarak ¢ocuk cerrahi servisine yatirildi. Hastaya sag ooferektomi yapildi. Operasyon
sirasinda sol over streak(bant) seklinde goriilmesi lizerine biyopsi alindi. Patoloji sonucu sag over yolk
sac timori ve gonodoblastom sol over gonadoblastom ile uyumlu olan hastaya sol
salpingoooferektomi yapildi. Operasyon sonrasi hastaya kemoterapi baslandi. izleminde
alfafetoprotein (AFP) degerlerinin 6566 mg/L’den 1,4 mg/L’e geriledigi goruldl . Cocuk endokrinoloji
ile birlikte degerlendirilen hastaya yapilan genetik kromozom analizi sonucu periferik kan karyotip:
45,X[23]/46,X,i(Y)(p10)[27]; gonaddan bakilan karyotip 45X Turner sendromu ile uyumlu olarak
sonuglandi. Hastanin kemoterapisi tamamlanip izleme alindi. Cocuk endokrinoloji izleminde olan hasta
oral kontraseptif tedavisi almaktadir.

TARTISMA-SONUC: Turner Sendromunda en sik rastlanan kromozom bulgusu monozomi X olarak
belirlenmistir. Bu sendromla birlikte bildirilmis diger karyotiplerin sikliklari degismekle birlikte; X
kromozomu uzun (%10) ve kisa kolunda (%10) delesyonlar, izokromozom X (%15), ring X (%10), Y(q)
kolunda delesyon (%6-11) ve mozaik (%15) durumlari icerdigi goriilmistir. Nadir olsa da SRY geninde
mutasyonlarin neden oldugu 46,XY karyotipli Turner Sendromlu bireylere de rastlanmistir. Turner
Sendromlu disilerde Y kromozom materyalinin tespiti gonadoblastoma riski acisindan onemlidir.
Gonadoblastoma, lireme hicrelerinden kaynaklanan bir neoplazmadir ve gonadlarin gikarilmasi bu
hastalarda koruyucu olmasi acgisindan énemlidir. Hastalarin karyotipine gore farkli klinik tablolarin
olusmasi nedeniyle, tedavi ve takibin kisinin karyotip bulgularina gore dizenlenmesi 6nem
tasimaktadir. Bu nedenle, Turner Sendromundan stiphelenilen durumlarda karyotip analizi mutlaka
yapiimalidir.
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COCUKLUK CAGI KANSERLERINDE AiLE OYKUSU ONEMi: CMMRD SENDROMLU OLGU SUNUMU

1Cadla Soydemir, ‘Aytiil Temuroglu, Betiil Berrin Sevinir

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sadhdi ve Hastaliklari Anabilim Dali

GIRIS: Ailevi kanser sendromlari nadir olarak gérilmektedir. Mismatch onarim genlerinde(MSH?2,
MSH6, MLH1 VE PMS2) olusan mutasyonlar sonucunda konstitlisyonel mismatch repair deficiency
sendromu(CMMRD) goriilir. CMMRD sendrom olan hastalarin neredeyse tamami 18 yasindan 6nce,
genellikle ge¢ g¢ocukluk déneminde kansere yakalanir. Tani yasi kanser tiriine gore degisiklik
gostermektedir; CMMRD sendromlu kisilerde beyin tiimorleri, [6semi ve lenfomalar kolorektal kansere
gore daha geng yaslarda ortaya ¢ikma egilimindedir. Kansere yakalanan CMMRD sendromlu olgularin
ylzde 20-40'Inin daha sonraki yasamlarinda baska bir kansere yakalanacag tahmin edilmektedir.
CMMRD sendromunda gorilen beyin timorleri siklikla gliomalar veya glioblastomalardan olusur.
Ayrica bu hastalarda Norofibromatozis tip 1’de(NF1) oldugu gibi Cafe au lait lekeleri, Lisch nodiilleri
gorilebilir. Biz burada beyin tiimoéri nedeniyle tedavi alirken kolon adenokarsinomu tanisi alan
CMMRD sendromu dislindigtimiz nadir bir olguyu sunmak istedik.

OLGU: Dogdugundan beri viicudunda beyaz- siitli kahverengi lekeleri olan hastanin el ve bacaklarinda
kasilma sikayetiyle hastanemiz acil servise basvurusu sirasinda yapilan fizik muayenesinde yaygin cafe
au lait ve hipopigmente lekeleri mevcuttu. Aile éykisiinde anne baba arasinda 2. Dereceden akrabalik,
kardesinde medulloblastom 0Oykiisii ve babaannesinde 50 yasindan 6nce gorilen kolon ca oykisii
mevcuttu. Olguya cekilen kraniyal MRt ‘sol parietal lobda 69x54x55 mm boyutlarinda, T1A
goriintilerde hipointens, T2 A goriintllerde hiperintens, sol serebral pedinkiile uzanan, IVKM sonrasi
kontrastlanma gostermeyen, diflizyon kisitlanmasi izlenmeyen, santralinde kistik hemorajik alan
bulunan kitle izlenmektedir’ olarak raporlandi. NF1’den stiphelenilen olguya genetik testler planlanmis.
Olgu beyin cerrahisi tarafindan opere edildi. Kitleden génderilen patoloji sonucu pediatrik tip diffiz
ylksek gradeli glioma olarak sonuglandi. Olguya radyoterapi ve ardindan kemoterapi baslandi.
Kemoterapi tedavisi devam ederken olgunun aralikh karin agrilari ve kanh gayta sikayeti oldu. Olguya
kolonoskopi islemi yapildi, kolondan biyopsi oOrnegi gonderildi. Biyopsi sonucu intramukozal
adenokarsinoma infiltrasyonu olarak sonuclandi. Hastaya jejenum-ileum enterotomi islemi yapildi,
postoperatif yogun bakim izlemine alindi. Postoperatif 3. gliniinde hipotansif seyreden hasta izlem
sirasinda kaybedildi. Genetik sonucu takip edilmektedir.

TARTISMA: Cocukluk ¢aginda kanser tanisi alan olgularin aile 6ykdleri ayrintih alinmali, ailede 45 yas

oncesi kanser 6ykusi olan hastalara soyagaci cizilmelidir. Bu hastalar genetik agidan degerlendirilmeli
ve ailelere diger gebelikler icin bilgi verilmelidir.

96



20. Ulusal Uludag Pediatri Kis Kongresi & 20. Uludag Pediatri Hemsireligi Kis Kongresi

RETT SENDROMLU COCUK: OLGU SUNUMU

!Maleyka Karimova, ?Hamida Abbasova

YAzerbaycan Tip Universitesi, 2.Cocuk Hastaliklar: Anabilim Dali, Bakii, Azerbaycan
2Respublika Perinatal Merkezi, Bakii, Azerbaycan

GIRIS: Rett Sendromu ndrogelisimsel bir hastaliktir. Hemen tamamen kizlarda goriiliir. Normal gelisim
sonrasinda konusma becerilerinde kayip, amagli el hareketlerinde kayip, stereotipik el hareketleri, durus
ve yliriiyiis bozukluklar ile karakterizedir. Genetik zemininde ¢ogunlukla MECP2 geni mutasyonu rol
oynar. MECP2 geni yerlesimi Xq28’dir. Kimi olgulardan CDLK5 ve FOXG1 gen mutasyonlar
sorumludur. Hemen tiim vakalar sporadiktir. Cogunlukla MECP2 genindeki de novo mutasyonlara bagl
gelismektedir. Hemen tiim vakalarda baba kaynakli X kromozomundaki mutasyon sebeptir.

OLGU: 8 yasinda kiz hasta, dis merkezde ndromotor regresyon ve epilepsi tanisi ile izlemdeyken 3
dakika siiren jeneralize tonik klonik ndvbet gecirme sikayeti ile acil servisten ileri tetkik ve tedavi
amaciyla servisimize yatirildi. Hastanin prenatal, natal ve postnatal dykiisiinde bir 6zellik yoktu. Anne-
babanin 2.derece akraba oldugu 6grenildi. Basini dik tutmaya 1,5 yasinda, destekli oturmaya 2 yasinda,
desteksiz oturmaya 2,5 yasinda basladigi 6grenildi. Stereotipik hereketlerinin ise 3 yasinda ortaya ¢iktigi
belirtildi. Cocugun fizik muaynesinde : genel durumu orta, konusmasi zor, goz temasi kisitli, bas ¢evresi
: 43,5 cm (-2 SD), kaba yiiz goriiniimii, yiiksek damak, stereotipik bas ve el hereketleri vardi,
ekstremilerde hipotoni, konstipasyon, reflii, hirsutizm, kisa filtrum, uzun belirgin Kkirpikler,
norogelisimsel gerilik gézlemleniyor, diger sistem muayneleri dogaldi. Rutin laboratuvar tetikleri
normaldi. Cekilen EEG’de disorganize zemin ritmi ile birlikte multifokal dominans jeneralize ve
bisenkron diken/ diken dalga desarjlarinin zaman zaman zemin ritmini yavaslattig1 izlendi. Genetik
muaynede: “Yapilan ekzom sekanslama analizinde kiside MECP2 geninde (NM_001110792.2)
¢.982dup (p.Val328GlyfsTerl5) heterozigot, yiiksek olasilikla patojenik bir degisiklik tesbit edilmistir.
Bu gen “Rett Sendromu” na neden olmaktadir.

SONUC: Yeni nesil sekanslama yontemiyle konfirme edilmistir ve ayrica yapilan dizi analizi ¢aligmasi
sonucunda aile biyerlerinde de bu degisikligin olmadigi tesbit edilmistir. Bu durum hastada tesbit edilen
degisikligin yiiksek olasilikla “de novo” olustugunu goéstermektedir ve hastalik tanisini destekler
niteliktedir. “Sonug: Rett sendromu tanis1 detayli 6ykii, fizik muayne bulgular1 ve hastaliginn kendine
0zgili bulgular ile klinik olarak siibhelenerek genetik analiz ile kesinlestirilir. Bazen bu Sendrom tani
karmasasina yol agmaktadir. Ik 6 aya kadar normal mental motor gelisimi olan, 6 aydan sonra baslayan
mikrosefali, mental motor retardasyon, stereotipik el hereketleri, alic1 ve ifade edici dilde gerilik, goz
temasinin olmamasi ve novbetleri olan hastada Rett sendromundan siibhelenilmelidir.
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GCOK ERKEN BASLANGIGLI OTOIMMUN HEPATIT VAKASI: OLGU SUNUMU

Ylkcan Ergiin,?Taner Ozgiir, *Enes Turan, 2Ismail Erokutan, >Ebru Tayfun Sentiirk, *Nergis

Karayel, 2Zeynep Mustucu, *Nesrin Ugras, *Tanju Miinevver Ozkan

YUludag Qniversitesi Twp Fakiiltesi, Cocuk Saglhgi ve Hastaliklart ABD, Bursa
2Uludag Universitesi Cocuk Gastroenteroloji BD
3Uludag Universitesi Patoloji ABD

GIRIS: Otoimmiin hepatit(OIH); artmis serum aminotransaminaz(AST-ALT) diizeyleri, karaciger ile
iligkili serum otoantikorlar1 ve/veya hipergammaglobulinemi ile ortaya ¢ikan kronik bir enflamatuar
stiregtir. Serolojik otoantikor tiplerine gore iki ana tip otoimmiin hepatit tanimlanmaktadir: Tip1 ve Tip2.

OLGU: Bilinen sistemik hastaligi olmayan 17 aylik kiz hasta sarilik sikayeti ile bagvurduklar dis
merkezde alinan tetkiklerinde aminotransferaz (AST-ALT) degerlerinde yiikseklik goriilmesi tizerine
bir iist merkeze sevk edilmis. Ust merkezde tetkik edilen hastanin AST-ALT ve amonyak degerlerinde
ylkseklik saptanmasi {izerine akut karaciger yetmezligi On tanisi ile 6nce yogun bakima ardindan
karaciger nakli yapilabilen merkez olmasi nedeniyle tarafimiza sevk edildi.Tarafimizca alinan ilk
tetkiklerde ALT:2818 U/L, AST:1826 U/L, amonyak:71 pmol/L total bilirubin:6,48 mg/dL, direkt
bilirubin:4,59 mg/dL INR:1,8 PT:19,3 sn PT%:43,6 olarak sonuglanan hasta akut karaciger yetmezligi
on tanist ile yatirildi. Anamnezde ila¢ kullanimi veya mantar yeme Oykiisii olmayan hastanin olusan
klinik tabloyu agiklamaya yonelik alinan tetkiklerinden; viral enfeksiyon markerlari(hepatit, EBV,
CMV) negatif, kan aminoasitleri-tandem normal, anti-dokutransglutaminaz IgA negatif, ALP:590 U/L,
GGT:101 U/L, AFP:388 ug/L, alfa-1 antitripsin 1,28 g/L, gaitada sindirim testleri(yag, nisasta) normal,
anti-niikleer antikor(ANA) negatif, IgG 19,1 g/L, anti-LKM 1 otoantikor pozitifligi(+), idrarda rediiktan
madde 3+ olarak sonuglanmustir. Idrarda rediiktan madde pozitifligi olan hastadan galaktoz-1-fosfat
iiridiltransferaz (GALT) enzim aktivitesi ve idrarda seker kromatografisi tetkikleri de gonderildi.
Galaktoz-1-fosfat iiridiltransferaz(GALT) enzim aktivitesi normal olarak sonuglandi. Idrarda seker
kromatografisinde ise galaktoz pozitif sonugland1

SONUC-TARTISMA: Cocuklarda akut karaciger yetmezligi yasa gore farkli etiyolojilerden
kaynaklanan klinik bir sendromdur. Nedenin erken donemde tanimlanmasi 6nemlidir, ¢iinkii baz1 akut
karaciger yetmezligi nedenlerinin tedavisi giiniimiizde mevcuttur. Iste bu tedavisi mevcut olan
durumlardan birisi de otoimmiin hepatit tablosudur. Otoimmiin hepatit iliskili son donem veya fulminan
karaciger yetmezligi olan hastalarda karaciger nakli basarili olmustur. Hastalarin yaklasik %30
kadarinda nakilden sonra niiks goriilmektedir.
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KOLANJIT TABLOSUYLA BASVURAN KiST HIDATIK OLGUSU

‘Zeynep Mustucu, Ebru Tayfun Sentiirk, Yfsmail Erokutan, ‘Nergis Karayel, ' Taner Ozgiir, ‘Tanju
Basarir Ozkan

‘Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji ve Hepatoloji Bilim Dali

GIRIS: Ulkemizde hala yaygin olarak karsilasilan bir saglik sorunu olan kist hidatik, en sik karacigerde
goriilen organ tutulumuyla 6ne ¢ikar. Karacigerdeki kist hidatik hastaligi genellikle belirti vermez.
Ancak kistin biiyiimesiyle birlikte bast semptomlart gelisebilir ve biliyer sistemle iliskili
komplikasyonlara yol agabilir.

OLGU: 11 yasinda kiz hasta, karin agrisi, ates yliksekligi ve sarilik ile bagvurdu. Fizik muayenede ikteri
mevcuttu, karaciger kot alt1 3 cm palpe ediliyordu, sag iist kadranda hassasiyeti mevcuttu. Tetkiklerinde
ALT:19 U/L, AST:31 U/L, total bilirubin:4 mg/dL, direkt bilirubin: 3,37 mg/dL, CRP:230 mg/L,
prokalsitonin: 8,8mcg/L olarak sonuglandi. Kirsal bolgede yasayan hastanin képeklerle yakin temasi
oldugu 6grenildi. Batin USG’de “Karaciger sag lob igerisinde sag lobu neredeyse tamamen kaplayan
89*68mm boyutlarinda Tip 4 Kist Hidatik ile uyumlu alan ve intrahepatik safra yollarinda dilatasyon
izlendi.” Abdomen MR’da “Karaciger sag lobuna lokalize hidatik kistin biliyer sisteme acildigi, ¢coken
germinatif membranin ortak safra kanalindan duodenum liimenine prolabe oldugu saptanmis olup,
yarattig1 obstriiksiyon nedeniyle intrahepatik safra yollarinda siddetli dilatasyona yol agmistir. Karaciger
parankim igerisinde safra duktuslar1 ¢evresinde kolanjite bagli yaygin enflamasyon izlenmektedir.”
Mevcut bulgularla ¢ocuk enfeksiyon tarafindan albendazol tedavisi baslandi, ¢ocuk cerrahisi tarafindan
da total perikistektomi yapildi. Operasyonu izleyen giinlerde kolanjit tablosu geriledi.

SONUC VE TARTISMA: Karaciger hidatik kistlerin en sik goriildiigii yer olup (%50-70), siklikla sag
loba yerlesir. Kist hidatik yerlestigi organda komsu yapilar iizerinde baski olusturana kadar
asemptomatiktir. Ancak kistin igindeki hidrostatik basincin artmasi kistin riiptiire olmasina neden
olabilir. Safra yoluna hidatik kistin riiptiirii, karaciger kist hidatigi olan hastalarin %5-25'inde goriiliir
ve en sik goriilen komplikasyondur. Riiptiire olan hidatik kistin i¢erigi biliyer kanala atilir, safra yolunda
olusan obstiiksiyon nedeniyle kolestatik sarilik ve kolanjite neden olabilir. Bizim olgumuz da kolanjit
tablosuyla basvurdu, yapilan tetkikler sonucunda karacigerdeki kist hidatik riiptiiriine bagli oldugu
saptandi, tedavisi medikal ve cerrahi olarak gerceklestirildi.
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ERGEN COCUKTA BOGMACA SEYRINDE TEKRARLAYAN NOBET

"Mutlu Giil Can Dayi, >Mutlugiil Can Dayt, *Rabia Tiitiincii Toker, * Fatma Dilsad Aksoy, *Mustafa
Kemal Hacimustafaoglu

‘Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi

2Arastirma Gérevlisi, Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi

3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar: Anabilim Dali, Cocuk Néroloji
Bilim Dali, Bursa

*Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhigi ve Hastaliklar: Anabilim Dali, Cocuk Enfeksiyon
Bilim Dali, Bursa

BOGMACA: Bogmaca hastaligy, iist iiste gelen inat¢1 ve spazmodik oksiiriik nobetleri ile karakterize
cocukluk ¢aginin akut solunum yolu infeksiyonudur. Bogmaca hastaliginin en sik etkeni Bordetella
pertussisdir. Bulasma yolu = Dogrudan karsilasma ya da damlacik yoluyla olur. = Etken dis ortamda
yasayamaz. Bulagsma bu nedenle 6zellikle oksiiriik sirasinda yayilan damlaciklarla olur. Cocuklarda;
Paroksismal Oksiirik 0 Bogulma o Kusma o Solunum sikintisi o Nobetler ile gider. Ufak siit
cocuklarinda hipoksi ve kanamalara bagli olarak konviilziyonlar gelisebilir. Konviilziyonlar siklikla
hipoksemi sonucu gelisir ancak, pndmoni sirasinda fazla atrial natriiiretik hormon salinimina bagl
gelisen hiponatremi de buna neden olabilir. Insanlarda saptanan ndropatoloji bulgusu, beyinde
parenkimal hemoraji ve iskemik nekrozdur. Uzun siireli izleme dayali ¢alismalarda bogmaca gegiren
¢ocuklarda O6grenme sorunlarinin bogmaca gecirmeyen c¢ocuklara gore 3 kat daha fazla oldugu
saptanmuistir.

OLGU GIRIS: Nobet: Kortikal néronlarin anormal, hipersenkron aktivitesi sonucu santral sinir
sisteminin fokal veya yaygin gegici fonksiyon bozukluguna bagli olarak goriillen motor, duysal,
otonomik, psisik bulgulardir. Bu yazida 13 yasindaki bir kiz hastanin bogmaca enfeksiyonuna sekonder
gelisen konviilzyon tablosu sunulmustur.

OLGU 2: Daha 6nce nobet dykiisii olmayan on ii¢ yas kiz hasta yere yigilma, ellerde ayaklarda kasilma
ve titreme, ¢ende kilitlenme seklinde 1,5 dakika siiren nobet sikayeti ile acil servise bagvurmus. Dis
merkezde degerlendirilen hasta taburcu edilmis. Hasta aksam siralarinda yine benzer vasifta 1,5 dakika
siiren nobet gecirmis. Postiktal idrar kagirma ve halsizlik olmus. D1s merkez acil serviste degerlendirilen
hastaya BT ve EKG ¢ekilmis. Goriintiilemede patoloji goriilmeyen hastaya 750 mg levetirasetam
yiiklenmis; sonrasinda giin i¢inde 2 kez nobet gegirmesi nedeni ile tarafimiza sevk edildi. Hastanin
bilinen fmf tanis1 mevcuttu.Ailede epilepsi oykiisii olmadigi 6grenildi. Cocukluk ¢ag1 asilar1 Ulusal Ast
Takvimine gore diizenli olarak yapildig1 6grenildi. Fizik muayenesinde biling agik, postiirii normal,
Yiiriiyiisii normaldi. Oskiiltasyonda solunum sesleri dogald1. Derin duyu muayenesi dogal. Kas tonusu
dogaldl.derintendon refleksleri normoaktif Babinski bilateral negatif, Klonus bilateral negatifti.
Serebellar testler dogal.Sacli deride lezyon yok. Meningeal irritasyon bulgusu yoktu.Labaratuar
bulgular1 normaldi.Hasta tetkik ve tedavi amagli klinige yatirild1.2*400mg
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OMALIZUMAB iLE BASARILI SEKILDE TEDAVI EDILEN AKUAJENIK URTIKER OLGUSU

'Gozde Ozkan, *Yagmur Hazal Sadirvan Oguzkaya, ‘Siikrii Cekic, * Yakup Canitez, *Nihat Sapan
YUludag Univeristesi Tip Fakiiltesi

GIRIS: Urtiker dermisin iist tabakalarini tutan deriden kabarik, basmakla solan, sirlar1 belirgin,
genellikle ¢evresinde eritem halkas1 bulunan 6demat6z papiil/plaklarla karakterize kasintili lezyonlardir.
Alt1 haftadan kisa siiren klinik tablo akut iirtiker, alti haftadan uzun siiren ve hemen hemen her giin
ortaya ¢ikan klinik tablo ise kronik iirtiker olarak adlandirlmistir. (1,2). Akuajenik iirtiker, suyun
sicakligindan bagimsiz olarak ortaya ¢ikan 1-2 mm ¢apinda, eritemli olduk¢a nadir goériilen uyarilabilir
iirtiker tipidir. (3). Tedavide ikinci kusak antihistaminikler gerekirse dort kat dozda, yanitsiz hastalarda
omalizumab kullanilabilmektedir (4). Cocukluk yas grubunda oldukg¢a nadir goriilen vakamizin tani ve
tedavi yonetimini sunmay1 amagladik.

OLGU: 4 yaginda kiz hasta su ile temastan sonra ilgili bolgede kagintili lezyonlar olmasi sikayeti ile
poliklinigimize bagvurdu. Sikayeti 2 yasinda baglamis, oncesinde az siklikta olan durumun her su
temasindan sonra olmasi ile tarafimiza yonlendirilmis. Fizik muayenede dermografizm diginda 6zellik
yoktu. Tetkiklerinde tam kan sayimi normal, akut faz reaktanlari, tiroid ve ¢6lyak otoantikorlari, viral
serolojiler, H.pylori antijeni negatif, total IgE 88 kIU/L saptandi. Hastanin 1slak atlet testi pozitif olarak
sonuglandi, aquajenik Urtiker tanisi kesinlestirildi. 9 ay diizenli antihistaminik kullanimi sirasinda
hastanin sikayetlerinin geriledigi goriildii. 2 yil asemptomatik olan hasta 7 yasinda aym sikayet ile tekrar
basvurdu. 4 kat doz antihistaminik tedavisi ile sikayetleri devam etmesi iizerinde omalizumab tedavisi
baslandi, takibinde sikayetleri gerileyen hastanin omalizumab tedavisi doz araliklar agilarak 18 ayda
kesildi.

SONUC: Akuajenik tirtiker nadir goriilen bir fiziksel tirtiker tiriidiir. Farmakolojik 6nlemlere ragmen,
semptomlar siklikla tedaviye direnglidir. Bu hastalar dus almak gibi gilinliik yasam aktivitelerini
etkileyen sikint1 verici semptomlara sahip olduklarindan, yasam kalitelerinde 6nemli bir diisiis yasarlar.
Antihistaminik tedaviye direngli akuajenik {irtiker varliginda, giivenli ve etkili bir tedavi se¢enegi olarak
omalizumab denemesi dikkate alinmalidir.
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YENi BIR MUTASYON SAPTANAN AMISH TiP NEMALIN MiYOPATi OLGUSU

'Sula Birce Bilgic Sagwr, >Didar Arslan, *Caglar Odek

YUludag Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligr ve Hastaliklart Anabilim Dali
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali

GIRIS: Nemalin miyopati, genetik mutasyonlar sonucu kas liflerinde “rod cisimcikleri” birikimi ile
olusan bir konjenital miyopati tipidir. Yaklasik insidansi 1: 50.000/canlt dogum. Bugiine kadar Nemalin
myopatiye neden olan yaklasik 12 gen tanimlanmistir. Klinik bulgular yenidogan déneminden erigkine
kadar farkli donemlerde ortaya ¢ikabilir. Yenidoganda bulgu veren tipi agir olup genellikle yasamin ilk
aylarinda letal seyreder. Diger konjenital miyopatilerde oldugu gibi hipotonisite ve kas giigsiizligii
belirgindir. Aspirasyon pnomonisi ve solunum yetmezligi morbidite ve mortalitenin ¢ogundan
sorumludur.

OLGU: 6 ayliktan itibaren hipotonisitesi fark edilip nazogastrik sonda ile beslenen 1 yas kiz hasta
beslenme sonrast morarmasi, atesi ve gozlerde saga sola kaymasi olmasi {lizerine ailesi tarafindan
basvurdugu dis merkezden aspirasyon pnémonisi ve konviilziyon 6n tanilari ile sevk alindi. Hastaya
non-invaziv mekanik ventilator destegi, antibiyoterapisi baslandi ancak yatiginin birinci giiniinde
takiplerde kan gazlarinda CO2 retansiyonu olmasi ve hipoventile olmasi nedeniyle hasta entiibe edildi.
Genetik tetkikleri dis merkez c¢ocuk ndroloji boliimii tarafindan goénderilen hasta merkezimize
basvurdugunda genetik tetkikleri heniiz sonuglanmamisti. Hastanin soygeg¢misinde anne ve baba
arasinda ikinci derece akrabalik oldugu ve bir kardesinin spinal muskuler atrofi (SMA) nedeni ile
tetkiklerinde SMA delesyonu saptanmamusti. Hastanin fizik muayenesinde 6zellikle bas ve boyun
hareketinin azlig1; aksiyel hipotonisitesi ve alta gére proksimal kas gruplarinda belirgin kas gii¢siizligii
ve eklemlerde sertlik mevcuttu. Tedavisinde antibiyotik ve antiepileptik tedavi alan hasta ¢ocuk
metabolizma ve ¢ocuk norolojiye konsulte edildi. Hastanin metabolik tarama tetkikleri gonderildi.
Cocuk yogun bakima yatiginin ikinci haftasinda hastanin dis merkezde gonderilen genetik tetkiki
sonuglandi ve TNNT1 geninde homozigot c.452del (p.Lys151fs) varyant1 saptandi. Hastaya ¢ocuk
yogun bakim izleminin birinci ayimda trakeostomi ve gastrostomi acildi. Hasta yatiginin ikinci ayinda
septik sok nedeniyle kaybedildi.

SONUC: Bas ve boyun hareketlerinde azlik, aksiyel hipotoni, hipoventilasyon ve solunum yetmezIligi
bulgular1 nedeni ile hastamizda siiphelendigimiz genetik konjenital miyopati hastaliklarindan biri olan
Amish Tip Nemalin Miyopati nadir goriilmektedir. Nemalin miyopatiye sebep olan bir¢ok mutasyon
saptanmis olmasima ragmen hastamizda tespit edilen ve Amish Tip Nemalin Miyopatiye sebep olan
TNNT1 geninde homozigot c.452del (p.Lys151fs) varyanti daha once saptanmamistir ve genetik
veritabanlarinda bulunmayan bir varyanttir. Kardes 6liim Oykiisii ve hipotonisitesi olan hastalarda
genetik tetkikler de mutlaka génderilmeli ve aileye genetik danigmanlik verilmelidir.
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COCUKLUK CAGINDA NADIR BiR iNME NEDENiI: VASKULIT

’Rabia Tiitiincii Toker, *Mubhittin Bodur, *Elif Durbin, *Serkan Toker, ‘Zeynep Saglam, *Dilek
Saglam, “Melike Sezgin Evim, °Sara Sebnem Kil¢

‘Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar: Anabilim Dali
2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali

3Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Radyoloji Bilim Dali

*Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali

SBursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Bilim Dali

GIRIS: inme, beyin arter veya venlerinde ani tromboz ya da riiptiire olmas1 sonucu fokal serebral hasar
ve norolojik bulgularin goriildiigii klinik tablodur. Inmeden etkilenen beyin bolgelerine gére gesitli
belirtiler goriilebilir. Cocukluk ¢aginda inme nadir goriilen bir hastalik olmakla beraber, son yillarda
sikligmin giderek arttigi bildirilmektedir. Cocuklarda inme gelisiminde pek ¢ok risk faktoriiniin rol
oynadig1 bilinmektedir. Ozellikle kalp hastaliklari, pihtilasma bozukluklari, enfeksiyonlar, kollajen
doku hastaliklari, metabolik hastaliklar nedenler arasindadir. Bu yazida inme ile bagvuran ve vaskiilit
tanis1 alan bir kiz hasta kranial mrg anjio bulgularinin ¢ocuklarda nadir olmasi nedeni ile tartigilmistir

OLGU: Onalt1 yasinda kiz olgu sabah baslayan yiiziin ve viicudunun sag yarisinda olan uyusukluk
yakinmasi ile Acil Klinige bagvurdu. Olgunun immiin Trombositopenik Purpura tamisi ile Cocuk
Hematoloji tarafindan izlendigi, eklem deformiteleri nedeni ile farkli merkezlerde tetkik edildigi ancak
kesin tanismin olmadigi ve travma Oykiisiiniin olmadigi 6grenildi. Hastanin muayenesinde genel
durumu orta, biling agik, nazone konusmasi mevcuttu. Yiiz sag yarisinda hipoestezi tarifliyordu. Kas
glicli sag tsttte 3-4/5, sag alt ekstremitede 4-5/5di. Bilateral iist ekstremitede derin tendon refleksleri
alinmiyor, sag alt ekstremite de artmis alintyordu. Sag el ve ayak parmaklarin da deformiteler mevcuttu.
Hastanin ¢ekilen kontrastli kranial mrg de sol subraventrikiiller ve periventrikiiller derin beyaz cevherde,
presantral ve BOS santral girus diizeyinde daginik yerlesimli akut-subakut enfarkt alanlari izlenmistir.
Solda bazal ganglionlar ve insular korteks diizeyinde, sag talamusta milimetrik kronik lakiin
formasyonlar1 mevcuttur. Inme tanist alan hastadan etyolojiye yonelik tetkikleri planlandi,
ekokardiyografisi normal raporlandi. Kranial mrg anjiografide sol anterior serebral arterin, sol orta
serebral arterin sag posterior serebral arterin ince oldugu goriildii. Kranial MRG ve MR anjiyografi
bulgular vaskiilit lehine degerlendirilen hasta Cocuk Romatoloji ile konsiilte edildi. Hastaya Cocuk
Romatoloji tarafindan Rhupus Sendromu tanisi konuldu.

SONUC VE TARTISMA: Cocukluk yas grubunda serebral vaskiilit nadir goriildiigiinden dolay1
vaskiilite sekonder inme de cocuklarda oldukca nadirdir. Ozellikle etyolojisi bulunamayan inme
hastalarinda Kranial MR anjiografisinin vaskiilit a¢isindan degerlendirilmesi, vaskiilitin de inmede
etiyolojide diisiiniilmesini 6nermekteyiz
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WDR11 GEN MUTASYONU SAPTANAN HiPOGONADOTROPIK HIPOGONADIZMLi OLGU

'Sibel Baykut, *Hatice Nursoy, *Erdal Eren, *Halil Saglam, *Omer Faruk Tarim

YUludag Universitesi Cocuk Endokrinoloji

GIRIS: Hipogonadotropik hipogonadizm ile takip ettigimiz, Kallmann sendromuyla iliskili iireme
sistemi gelisiminde 6nemli bir gen olan WDR11 mutasyonu saptanan hastamizi sunacagiz.

OLGU: 14 yas 2 ayinda kiz hasta meme gelisimi olmamasi ve adet gorememe sikayetleri ile
bagvurmustu. 11 yasinda iken aksiller ve pubik tiiylenmesi baglamis .Boy:153cm -1,33 sds kilo:36kg -
3,26sds idi,Fizik muayenede,diisiik yerlesimli kulak, hipertelorizm, pitozis, epikantus, yiiksek damak,
pektus ekskavatus vardiMeme, Tanner evre 1, Pubars Evre 4 idi.LH:0,151U/L Estradiol<10 ng/L
idiHipofiz MR:Hipofiz glandi boyutu 3,2mm, yer kaplayici lezyon saptanmamustr., Uriner Sistem USG
normal ,Ekokardiografi normaldi Oykiisiinde sol koanal atreziden operasyon dykiisii olup, tekrar eden
dilatasyon girisimleri mevcut. Soygeg¢miste ailede bilinen infertilite Oykiisii yok.Sekonder seks
karakterlerinin gelismesi agisindan estradiol tedavisi baslandi,takibinde doz artis1 yapildi,en son meme
Tanner evre 4 idi WDR 11 geninde heterozigot mutasyon saptandi. Hastamizin klinigi ile uyumlu idi.
Annenin de ayn1 geni heterozigot tasidigi tespit edildi. 17 yasinda hormon replasmani almazken LHRH
uyari testi yapildi, pik yanit 60.dk da 11,6 idi. Hormon replasman tedavisi kesilerek 3ay izlenme plani
yapildi, FSH ,LH Estradiol diizeyleri goriilecek.

SONUC: WDR 11 mutasyonlar1 tipik olarak beyindeki gonadotropin salgilayan hormon
(GnRH)no6ronlarmin  kusurlu fonksiyonlarindan kaynaklanan Kallman sendromu ve konjenital
hipogonadotropik hipogonadizm ile iligkilidir. WDR 11 nakavt farelerin gonadlarinda énemli 6lgiide
daha az germ hiicresi bulunmasiyla ciddi infertilite gosterilmistir. Primer amenoreli, meme Tanner evre
1 olan hastamizda sekonder seks karakterleri gelismediginden oral kontraseptif baglanmis olup genetik
analizinde konjenital hipogonadotropik hipogonadizm ile ilgili WDR 11 geninde mutasyon saptanmustir.

Kaynaklar:  Jiyoung Lee, Yeonjoo Kim, Paris Ataliotis, Hyung-Goo Kim, Dae-Won Kim, Dorothy
C. Bennett, Nigel A. Brown, Lawrence C.Layman Loss of Kallmann syndrome-associated gene
WDR11 disrupts primordial germ cell development by affecting canonical and non-canonical Hedgehog
signallingdoi: https://doi.org/10.1101/2020.09.06.284927
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DIYABETIK KETOASIDOZ iLiSKiLi AKCIGER MUKORMIiKOZU; BiR OLGU SUNUMU

Tugba Tezel ince, *Fatma Dilsad Aksoy, 2Solmaz Celebi, *Mustafa Hacimustafaoglu

‘Bursa Uludag Qniversitesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklar
2Bursa Uludag Universitesi Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar:

GIRIS: Mukormikoz, Mucorales takimi tarafindan olusturulan, ¢cogunlukla bagisikligi baskilanmus
kisilerde firsat¢1 enfeksiyonlara yol acgan, akut baglangiclh, agresif ve fatal seyirli, anjiyoinvazif bir
hastaliktir. Konakta diabetes mellitus (kotii kontrollii, ketoasidoz olan veya olmayan),
immiinosiipresyon ve deri biitiinliigiiniin bozulmasi1 gibi durumlar, mukormikoz igin yiiksek risk
olusturur. Bu sunumda immun yetmezlik durumu olmayip kotii kontrollii diyabeti olan bir hastada
gelisen agir seyirli, akciger tutulumu yapan mukor olgusunu anlatmaktayiz.

OLGU: 15 yasinda kiz hasta, kan seker ylksekligi, oksiiriik, ates sikayetleri ve ketoasidoz tablosuyla
basvurdu. 2017 yilinda ketoasidozla tan1 aldigi; sonrasinda 4 kez ketoasidoz nedenli yatislar1 oldugu,
takip ve tedavisin diizenli olmadig1 6grenildi. HBalc:14,2ydi. Akcigerde dinlemekle bilateral ralleri,
dispnesi, grafide solda belirgin infiltrasyonlar1 mevcuttu. Hastaya Sefotaksim, klindamisin,
klaritromisin tedavileri baglandi. Ppd 5 mm, balgam ARB negatifti. Toraks BT de sol akcigerde biitiin
segmentlerde konsodilasyon izlendi. Takipte sol tarafta akciger seslerinin azalmasiyla akciger grafisi
¢ekildi. Toraks USG’de sol plevral aralikta 9 cm sivi goriilmesi {izerine hastaya toraks tiipii takildi.
Tedavi vankomisin, meropenem olarak diizenlendi. Plevral s1v1 eksudatif vasiftaydi. Takiplerde dispnesi
devam eden hastaya tekrar Toraks BT ¢ekildi. Her iki lobda artan konsolidasyon alanlari, sol bronsta
daralma ve sol ana pulmoner arterde kesintiye neden olan trombiis saptandi. DMAH baslandi. BT deki
bulgularin primer pulmoner lenfomay1 da temsil edebileceginden ayirici tani ic¢in biyopsi yapildi. Sol
ana bronsu daraltan, fungal enfeksiyon diisiindiiren beyaz, plak tarzi lezyonlar izlendi. Biyopsi
materyalinde ‘’mantar hifleri’” ve “’mukor’’ yapilar goriildii. Lipozomal Amfoterisin-B baslandi1 ancak
anaflaksi gelistigi i¢in Vorikonazol ve Mikofungine baslandi. Endikasyon disi oral Posakonazol’e
basvuruldu onay gelince oral Posakonazol ve mikafungin tedavisine ge¢ildi. Takipte Toraks BT ve
akciger grafisi ¢ekilip radyoloji konseyinde degerlendirildi. Konsodilasyon alanlarinda azalma goriiliip
tedaviden olumlu yanit alan hasta oral posakanazol tedavisiyle taburcu edildi. Taburculuk sonrasi
tedavinin 12. giiniinde acil servise masif pulmoner kanama ile kardiyak arrest olarak getirilen hasta
pulmoner arter anjiyoinvazyonuna bagli abondan kanamadan kaybedildi.

TARTISMA: Mukormikoziste klinik ve radyolojik bulgular nonspesifiktir ve bakteriyel pndmoni ile
karisabilen, nadir goriilen ancak hayati tehdit eden bir hastaliktir. Sonu¢ olarak mukormikozis,
immiinsuprese, kontrolsiiz diyabeti olan vakalarda; genis spektrumlu antibiyotiklere cevap vermeyen
uzamis ates, ploritik gogiis agrisi ve dispne gibi semptomlar olan hastalarda firsatci akciger enfeksiyonu
siiphesi yiiksek olmalidir.
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COCUKTA MEVALONAT KiNAZ EKSiKLiGi: OLGU SUNUMU

!Maleyka Karimova, ?Hamida Abbasova

YAzerbaycan Tip Universitesi, 2. Cocuk Hastaliklar: Anabilim Dali, Bakii, Azerbaycan
Respublika Perinatal Merkezi

GIRIS: Mevalonat Kinaz Eksikligi (MKE)veya Hiperimmiinglobiilin D sendromu tekrarlayan ates
ataklar1 ile karakterize otozomal resesif gecisli bir grup otoinflamatuvar bozukluktur.

OLGU: On bes yasinda erkek, tekrarlayan ates ataklar1 nedeniyle klinigimize bagvurdu. Ateslerin
lenfadenit, tekrarlayan oral aftlar, bulanti, kusma, karin agrisi, ishal, yaygin kas- eklem agrisi eslik
ediyordu. Fizik muayenede viicut 1s1s1 38, 6 derece C, TA: 115/75mmHg, nabiz: 92/dak idi. Laburatuvar
incelemesinde: Hb: 11, 4 g/dL, Hct: %37,6, MCV : 75,5 fL, MCHC : 30,3 g/dL, RDW: %27,4, 16kosit
sayist: 1788/mm3, trombosit sayist : 1684.000/mm3, periferik eozinofil sayisi : 70/ mm3, sodyum:
134mEqg/L, potasyum : 6, 32 mEg/L, kalsiyum : 10,8 mg/dL, ALT : 18U/L, AST: 22,1 U/L, LDH :
274U/,L, GGT : 33 U/ L, total protein: 8,91 g/dL, albiimin : 3,7 g/dL, iire : 29 mg/ dL, kreatinin : 0, 42
mg/dL, C-reaktif protein : 3, 83 mg/dL, eritrosit sedimantasyon hizi : 20 mm/h, serum amiloid A 0,27
mg/dL, C3 : 1,44 g/L, C4 : 0,31g/dL olarak saptandi. igG: 868 mg/dL, igA: 445 mg/dL, igM: 57 mg/dL,
IgD: 309mg/dL, igE: 61,7 iU/ml. MVK gen analizinde (12g24, Mevalonate kinaze, NM_000531,4)
geninde 8.ekzonda heterozigot ¢.748G>A((p.(Val250lle), rs 1048955339 ve 11.ekzonda heterozigot
c.1129G>A ((p.(Val3771le), rs28943897) mutasyonu saptandi. Hastaya, klinik-laboratuvar bulgulari ile
Mevalonat Kinaz Eksikligi tanis1 konuldu ve antiinterlokin-1 tedavisi tevsiye edildi.

SONUC: Rekurren ates, oral aft, lenfadenopati, gastrointestinal bulgular ve kas-iskelet sistemi

semptomlar1 olan hastalarda nadir goriilmesine ragmen Mevalonat Kinaz Eksikligi 6n tan1 olarak akilda
tutulmalidir.
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BENIGN ViRAL MiYOZIiT

'Giilsiim Mammadli, 2Rabia Tiitiincii Toker, >Mubhittin Bodur

YUludag Qniversitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg ve Hastaliklart Anabilim Dali
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklar: Anabilim Dali, Cocuk Néroloji Bilim
Dali

GIRIS: Benign viral miyozit okul ¢agindaki cocuklarinda viral iist solunum yolu enfeksiyonundan
sonra ortaya ¢ikan, simetrik baldir agrisi ve yiirime gii¢liigii, halsizlik ile karakterize olan ve tipik olarak
kreatin fosfakinaz (ck) diizeyinin yiikselmesi ile karakterize bir durumdur. Bir hafta i¢inde klinikteki
diizelme ile birlikte kreatin fosfokinaz diizeyi kendiliginden diigmektedir. Miyoglobiniiri ve ABY
goriilmez. Erkeklerde kizlara oranla daha sik rastlanmaktadir. Etiyolojide siklikla influenza tip A ve B
virtisleri, 6zellikle de tip B yer almaktadir.

OLGU SUNUMU: Klinigimizde 01/2023-01/2024 arasinda 10 viral miyozit tanili hasta yatarak
semtomatik tedavi almigdir. Hastalar grip benzeri lisye semptomlarindan sonra baslayan daha ¢ok baldir
kaslarinda olan yaygin kas agrilar1 ve yiiriiyememe sikayetleri ile ¢.acil servise basvurmusdur.
Hastalarin gelis CK degerlerine baktigimiza en yiiksek 10176 en diisiik 1607 olarak saptanmigdir.
Hastalarin gelis kan biokimya degerlerinde genelikle KCFT yiiksekligi eslik etdigi ve verilen
semptomatik tedavi ile CK ile uyumlu olarak KCFT degerlerinin de geriledigi goriilmiigdiir. 10 hastanin
yatisi sirasinda 9 hastaya solunum yolu PCR bakilmig, bakilan solunum yolu PCRda 2 hastada etken
saptanmamis 7 hastada infulenza pozitifligi saptanmisdir. Infuleanza pozitif hastalarin 3iinde etken
influenza A 4iinde influenza B oldugu gériilmiisdiir. Influenza pozitif olan hastalarin %100 de bakilan
tam kan degerlerinde nétropeni vardi. Diger 3 hastanin bakilan tam e degerlerinde etkan saptanamyan 1
hastada notropeni vardi. Hastalarin erkek/kadin dagilima baktigimizda %90 erkek oldugu
gOriilmiisdiir.bu sonug da literatiirlerle uyumluydu. Hastalarin toplam yatis siireleri 2-5 giin arasinda
degismekdeydi. Klinik izleminde iv idame s1v1 tedavisi ve semptomatik tedavi sonras1 CK degerlerinde
diisiikle beraber sikayetlerinde gerileme goriilmiisdiir.

SONUC: Cocukluk ¢ag1 benign akut miyoziti baslangic bulgularinin ani ve hizli olmasi ile endise edici
bir durum olarak ortaya ¢iksa da hizli ve kendiliginden diizelme ve sekelsiz iyilesme ile benign bir tablo
oldugu disiiniilmektedir. Yiirliyememe yakinmasi ile bagvuran olgularda ayirici tanida akilda tutulmasi
gerektiyor. Cocukluk ¢aginin benign akut miyozitinde elektromiyografi (EMG) ve kas biyopsisi gibi
ileri incelemelere seyrek olarak bagvuruldugu bildirilmektedir. Cocukluk ¢agi benign akut miyozitinin
iyi anlayabilmek i¢in genis populasyonlari kapsayan prospektif ¢aligmalara ihtiya¢ duyulmaktadir.
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PEDIATRIDE STREPTOCOCCUS GORDON:Ii AKCiGER VE BEYiN APSESi: NADIR OLGU RAPORU

1Ulkii Benan Sevim, 2Ulkii Benan Sevim, ‘ibrahim Etem Piskin

1Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi
2Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi

GIRIS: Streptococcus gordonii, viridans, non patojenik streptokoklardandir. Agiz florasinda bol
miktarda bulunur. Agiz hijyen yetersizliginde dental biofilm tabaka yaratarak kavitasyonlar
olusturabilmektedir

OLGULAR: 7 yasinda saghkli erkek hasta, Ozge¢misinde ensesinde agri, 3 giindiir halsizlik, bir kez
atesinin 39 dereceye ulasmasi, 5-6 kez art arda kusma 6ykdisi vardi. Acil basvurusu sirasinda 3 dakika
suren tonik-klonik nébet gecirdi. Manyetik rezonans goriintilemeyi degerlendirdigimizde sol frontal
lobda subdural mesafede 30x10 mm ve 17x8 mm boyutlarinda, sol frontal lob supraventrikiler
diizeyde ise subdural apse ile uyumlu 47x32 mm boyutunda lezyonlar tespit edildi. Beyin apsesi
nedeniyle ameliyat edildi. Akut faz belirtecleri ve beyaz kan hiicreleri de yiksek ¢ikan hastaya
seftriakson, vankomisin ve metronidazol baslandi, beyin 6demi nedeniyle deksametazon tedavisi de
eklendi. Nobet icin antiepileptik tedavi baslandi. Ameliyat sonrasi birkag¢ giin boyunca tekrarlayan
nobetler ve siddetli bas agrilari vardi. Bu nedenle gorintileme ¢alismalari tekrarlandi ve ayni bolgede
iki kez daha beyin apsesi olustugu gorildi. Pediatrik yas grubunda oldukga nadir gorilen bir etken olan
Streptococcus gordonii hastamizin apse materyalinde tespit edildi.11 yasinda saglikh kiz hasta, 1
haftadir siren yorgunluk, oksiiriik, ates, sirt ve goglis agrisi 6yklsiyle acil servise basvurdu. Fizik
muayenede agiz hijyeninin kot oldugu ortaya ciktl. sag orta ve bazal akciger seslerinde azalma.
Basvuru aninda cekilen akciger grafisinde sag akcigerin bazal ve orta kisimlarinda opasite gorildu.
Gogls bilgisayarli tomografisinde (BT) sag bazalposterior olgimde 3,5x5 cm diizgiin sinirli apse
olusumu gorildi. Sagda kiclik bir plevral eflizyon ve kompresyon atelektazisi mevcuttu. Apsenin
drenajina karar verildi. Apse materyalinden S.gordonii belirlendi.

SONUG: Akciger ve beyin apsesine neden olan patojenlerin ¢ogunun yani sira St.gordonii de bu
etkenlerden birisi olabilir.

TARTISMA: Agizici salgilarda bulunan ve dislerdeki biyofilm tabaka yaratarak tutunan etken; yetiskin
popilasyonda endokardit ve apse etkeni olarak saptanmistir. Pediatrik olarak apse olarak
saptanmamistir ve nadir vakalarda gosterimi mevcuttur. Agiz hijyeni iyi olmayan hastalarimizda bu
acidan da degerlendirmelerimizi yapmamiz, tedbirli olmamizi saglayacak ve klinik seyir agisindan
faydali olabilecektir.
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BiR FIiZIKSEL iSTISMAR TURU OLARAK “SARSILMIS BEBEK SENDROMU”; 2 OLGU SUNUMU

1Zeynep Gizem Ergiin Ozdel, Rabia Tiitiincii Toker, 2Muhittin Bodur, *Didar Arslan, *Caglar Odek

1Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Sosyal Pediatri Bilim Dali
2Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali
3Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk YogGun Bakim Bilim Dall

GIRIS: Sarsiimis Bebek Sendromu, tek basina veya bir darbe ile birlikte sarsiima ile meydana gelen kaza
disi, istismari bir kafa travmasi tiridir. Bebegin aglamasiyla tetiklenmekte ve bebegin sert bir ylizeye
¢arpmasi veya ¢arpmadan siddetle sallanmasi sonucu gelismektedir. Magdur bebeklerin % 80'i 1 yasin
altindadir.

Posterimizde benzer klinik bulgular ile gelen sit cocuklarinda tanimlanmis bir fiziksel istismar tiiri olan
sarsilmis bebek sendromunun taninmasinin, bildirilmesinin ve aileye verilecek destegin éneminin
vurgulanmasi amaclanmistir.

OLGU: Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesine konviilsiyon klinik bulgusu ile basvuran siit cocuklugu
doénemindeki 2 olguya c¢ekilen kranial manyetik rezonans goérintiilemede subdural hemoraji, goz dibi
muayenesinde retinal hemoraji saptanarak tani konulmus ve olgular adli olgu olarak bildirilmis aileler
sosyal hizmetler tarafindan takibe alinmistir.

SONUG: Klinik belirtileri, spesifik olmayan hafif bulgulardan siddetli ve klinik olarak hemen
tanimlanabilen bulgulara kadar cesitlilik gosterebilen Sarsilmis bebek sendromunun akla gelmesi
onemlidir. Stiphelenilen vakalarda Go6z dibi bakisi retinal hemoraji, Kranial MR kontiizyonlari,
hematomlari ve kanamalari ortaya gikarabilecegi icin taniyi destekleyici olacaktir.

TARTISMA: Sarsilmis Bebek tanisi konulsa bile bebeklerin yaklasik dortte biri 6lmekte geri kalan
bebeklerde ise ciddi noérolojik sekeller kalabilmektedir. Olgularimiz multidisipliner olarak gelisen
norolojik sekeller yoniyle yakin takip edilmekte ve tekrarlayacak istismarin 6nlenmesi igin aile destegi
verilmesi icin sosyal hizmetler ile is birligi yapilmaktadir.
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PERSISTAN OKSURUK, PNOMOMEDIASTINUM NEDENI iLE iZLENEN BiR PSIKOJENiK OKSURUK OLGU
SUNUMU

1Merve Korkmaz, *Yakup Canitez, Nihat Sapan

1Uludag Universitesi Cocuk Gégiis Hastaliklar

GIRiS: Spontan pnémomediastinum travma ile iliskili olmadan mediasten icinde serbest hava
bulunmasi durumudur. inatgi dksiiriik nedeni ile spontan trakea riiptiirii?, pnémomediastinumu olan
ve sonrasinda psikojenik 6ksiiriik tanisi alan 13 yasinda bir olgu sunulacaktir.

OLGU SUNUMU: Astim nedeni ile 5 yastan itibaren aralikli inhaler tedavi kullanim 6ykiisi olan hasta
yaklasik 2 haftadir devam eden siddetli ve direngli 6ksiiriik nedeni ile acil servise basvurdu. Prematiire
dogum oOykiisi, yenidogan doneminde oksijen veya mekanik ventilasyon ihtiyaci oykusi
bulunmamaktaydi. Anne baba arasinda akrabalik mevcut degildi. Sigara maruziyeti yoktu. Yapilan fiziki
muayenede oda havasinda oksijensiz saturasyonu: %100, solunum sayisi: 22/dk, kalp tepe atimi: 84/dk
ates 36,4 °C, orofarinks hafif hiperemik, sistem muayeneleri dogal olarak degerlendirildi. Bakilan
ASO(anti streptolizin 0), eosinofil, Total igE, immiinglobiilin degerleri, spesifik immiinglobulin
degerlerinde pozitiflik saptanmadi. Bir ay 6nce dis merkezde bakilan basit spirometride FEV1: 123 FVC:
127 FEV1/FVC: 98 oldugu gorildi. Olgunun eslik eden nefes darligl, solunum sikintisi, balgam, ates
yuksekligi mevcut degildi. Son iki gindir aralikli olan g6gls agrisi tariflemekteydi. Cekilen
posteroanterior iki yonli akciger grafisinde pnémomediastinum saptanmasi lizerine yatis planlandi.
izlemde cekilen kontrol akciger grafilerinde pnémomediastinumun geriledigi gorildii. Kontrastli toraks
bilgisayarli tomografisi (BT) normal olarak bulundu. Fleksible optik bronkoskopide riiptiir, yabanci cisim
veya anatomik defekt saptanmadi. izlemde pnémomediastinum spontan olarak geriledi. Olgunun uyku
esnasinda 6ksuruginin olmadigi izlendi. Bakilan solunum yolu viral pcr testinde respiratuar synsisyal
virts (RSV) pozitif saptandi. Postnasal akinti ve aralikh kulak agrisi olmasi tizerine paranasal BT ile kulak
burun bogaz gorisu alindi. Akut Ust solunum yolu enfeksiyonu olarak degerlendirildi. Oral amoksisilin-
klavulanat 90 mg/kg olarak baslandi. Nazal yikama baslandi. Gastrodsefageal reflii (GOR) agisindan
Osefagus mide-duodenoskopisi cekildi, refli izlenmedi. Floroskopik inceleme normal olarak
degerlendirildi. Abdominal ultrasonografi normal olarak degerlendirildi. Oksiiriik sikhginda azalma
olmadigindan oral pseudoefedrin, oral dekstrometorfan hidrobromir, oral desloratidin, nazal
mometazon furoat, inhale flutikazon propiyonat, inhale n-asetilsistein, oral kodein, oral montelukast,
oral pantoprazol ve inhale lidokain tedaviye eklendi. Olgunun okslrik sikliginda degisiklik
olmadigindan tedaviye 0,005 mg/kg/saat olacak sekilde, iv morfin inflizyonu eklendi. Takibinde
olgunun oksdrik sikhgi azaldi. MR ve EEG normal bulundu.

TARTISMA: Psikojenik okstrik, kronik oksiriige neden olan bir durumdur. Bizim olgumuzda oldugu
gibi karmasik sekilde basvuru durumlarinda akla gelmelidir.
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COCUKLUK CAGINDA iNTERSTISYEL AKCIGER HASTALIGININ NADIR BiR NEDENi: HERMANSKY-
PUDLAK SENDROMU TiP-2

IMerve Korkmaz, ’Ezgi Demirdégen, Yesim Keskin, 'Yakup Canitez, 'Nihat Sapan

1Uludag Universitesi Cocuk Gégiis Hastaliklar
2Uludag Universitesi Gégiis Hastaliklari

GiRIiS: Hermansky ve Pudlak tarafindan 1959 yilinda tanimlanan hastalik, otozomal resesif gecis
gostermekte olup okulokutandz albinizm (nistagmus, strabismus, gérme keskinliginde azalma),
trombosit agregasyon bozuklugu ve ceroid metobolizma bozuklugu (dokularda ceroid benzeri
“lipofuscin” pigment birikimi) ile karakterize bir hastaliktir. D6rt HPS tipinde interstisyel akciger
hastaligl ve pulmoner fibrozis gelisimi saptanmistir. Tip-2 daha ¢ok cocukluk ¢agi ve geng eriskinlik
doéneminde fibrozise neden olurken tip-1, tip-4 ileri yaslarda fibrozise neden olmaktadir.

OLGU SUNUMU: 1 yasa kadar néromotor gerilik, hipotoni nedeni ile izlenen olgunun ayni donemde
horizontal nistagmusu saptanmis. Okulokutan6z albinizm gérinimi bir yas civarinda daha da
belirginlesmis.izleminde tekrarlayan deri abseleri ve tekrarlayan kronik akintil otit nedeni ile coklu kez
antibiyotik kullanimi mevcut olup alti yasina geldiginde nétropeni ve trombositopeni saptanmasi
Gzerine izleme alinan olgunun takibinde bakilan NBT (nitroblue tetrazolium blood test), lenfosit subset
normal, on yasta yapilan genetik inceleme ile AP3B1 homozigot pozitif saptanan olgu Hermansky
Pudlak Sendromu (HPS) Tip 2 tanisi almis. Toraks bilgisayarli tomografisinde (BT) her iki hemitoraksta
interlobuler septal kalinlagsmalar, buzlu cam alanlari ve sentrlobuler amfizem ile uyumlu gérinim, sag
ve sol hemitoraksta fisslrlerde kalinlasma mevcut. Hematoloji izleminde graniilosit koloni stimile (120
mcg subkutan) dizenli olarak kullanimi mevcut olan olgu ondért yasinda olup acil servise solunum
stkintisi, 6ksirik, ates yakinmasi ile basvurdu. Oksijen saturasyon seviyesi oda havasinda %88 olarak
saptandi. Akciger grafisinde bilateral parakardiyak alanda ve alt zonlarda infiltrasyon, konsolidasyon
saptandi. Pndmoni On tanisi ile yatirildi. Kontrol BT’sinde her iki akciger parankiminde 6zellikle alt
loblarda interstisyel akciger hastaligi ile uyumlu inter ve intralobliler septalarda belirginlesme, yer yer
traksiyon bronsektazileri ve bal petegi ile uyumlu gériniimler saptandi. Dért yil 6nceki BT'ye nazaran
akciger parankimindeki bulgularin ilerledigi, bronsektazilerinde ve peribronsiyal kalinlaslamalarda artis
izlendi. Pulmoner fibrozis olarak yorumlanan olgunun FEV1:%44 FVC: %42, FEV1/FVC: % 103 olarak
saptandi.ilerleyici pulmoner fibrozis icin 1 mg/kg deltacortil oral olarak baslandi. On dért giin sonra
yapilan kontrol SFT’de FEV1:% 60, FVC: % 56, FEV1/FVC: % 105 DLCO_SB/VA: %68, z-skor: -2,68 olarak
saptandi. Efor dispnesinin geriledigi, spirometrinin iyilestigi izlendi.

SONUC VE TARTISMA: HPS Tip-2 olan bireylerde pulmoner fibrozis erken ¢cocukluk ¢caginda ve ilerleyici

olarak goriilmektedir. Olgumuz oral kortikosteroidden kismi fayda gormis olup diger diger tedavi
secenekleri (pirfenidone, nintedanib) acisindan degerlendirilmektedir.
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NADIR BiR HIPERTIROIDi OLGUSU

1

Aysenur Metin, ’Yasemin Denkboy Ongen

1SBU Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
2SBU Bursa VYiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

GIRIS: Hipertiroidizm, artan tiroid hormonu {retimine veya tiroid bezi harabiyeti nedeniyle ortaya
ctkan yiiksek serbest T4 ve T3 ile baskilanmis tiroid uyarici hormon (TSH) ile karakterizedir. En sik
Graves hastaligi (GH) sonucu ortaya gikan otoimmiin bir bozukluk olup, Hasitoksikoz, McCune-Albright
sendromu, TSH reseptdor gen mutasyonlar, toksik nodil ve TSH salgilayan hipofiz tlimorleri
tirotoksikozun diger nedenlerindendir. Bu bildiride poliklinigimize serbest T4 vyiksekligi ile
yonlendirilen bir olguyu sunmayi amagladik.

OLGU: 15 yas kiz hasta rutin tetkikinde TSH: 3,24 ng/dL (0,35-4,94) ve sT4: 1,95 ng/dL(0,7-1,48)
saptanmasi Uzerine ¢ocuk endokrin poliklinigimize basvurdu. Hastanin kilo kaybi veya ellerde titreme
sikayeti yoktu. Aralikli carpinti sikayeti mevcuttu. Evde kendi 6l¢limlerinde aralikh olarak kalp tepe
atiminin (KTA) 150 atim/dk olarak saptadigini belirtti. Fizik muayenesinde agirlik SDS:0.5, boy SDS:2.98
olan hastada eksoftalmus ve tiromegali yoktu, KTA:90atim/dk saptandi. Tetkiklerinde TSH:3.45 ng/dL,
St4:2,45 ng/dL, sT3:12.5 ng/dL(1,58-3,91), ANTI-TPO veANTI-TG negatif, TG:67.4 1U/mL(3,5-77)
saptandi. Anne, baba ve ablasinin TSH, sT4 ve sT3 degerlerinde normal saptandi. Kemik yasi boy yasi
ile uyumluydu. USG sonucunda hastada tiroid boyutlarinda hafif heterojen goriinim ve artmis
vaskdlarite gorildi, tiroid nodlli saptanmadi. Carpinti tarifleyen olguya ritm holter takildi: normal
saptandi tedavi 6nerilmedi. Bu bulgularla 6n planda TSH resept6r beta mutasyonu disliniilen olguda
genetik analiz istendi. Ayirici tanida TSHoma agisindan Hipofiz MR planlandi.

SONUG: Hipertiroidizmin en yaygin nedeni Graves Hastaligidir. Graves hastaliginda laboratuvar
bulgularinda T4 ve T3 yiksekligi ile TSH degerinde baskilanma goriilmektedir. Olgumuzda TSH'nin
baskili olmamasi sebebiyle 6n tanida baslica THB- ve TSHoma disinildi. Serbest T4 ve serbest T3
ylksekligi olan olgularda TSH baskili olmadigi zaman tedavi baslanmakta acele edilmemeli ve ayiric
tanilar akilda bulundurulmahdir.
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TiP 3 HEREDITER ANJIOODEM TANILI AILENIN FAKTOR 12 GENINDE C1681-7G>A VARYANTININ
FONKSIYONEL CALISMASI

1Merve Demirbad Karaali, 2Simpel Pantir Retzep, 2Elif Uz Yildirim, 3Yasin Karali, “Zuhal Karali,
Siikrii Cekic

1Bursa Uludag Universitesi Fen Edebiyat Fakiiltesi, Biyoloji ABD

2Bursa Uludag Universitesi Fen Edebiyat Fakiiltesi, Molekiiler Biyoloji ve Genetik ABD

3Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Cocuk immiinoloji BD
“Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Cocuk Alerji BD

GIRIS: Herediter anjioddem (HEA), tekrarlayan anjioddem ataklari ile karakterize nadir bir kalitsal
hastaliktir. Bu ataklar, hafif ekstremite sislig§inden hayati tehdit eden laringeal 6dem ataklarina kadar
degisen spektrumda ortaya c¢ikabilir. Herediter anjioddem (¢ alt gruba ayrilir: Tip 1'de C1 esteraz
inhibitor eksikligi, Tip 2'de C1 esteraz inhibitor fonksiyon bozuklugu ve Tip 3'te ise C1 esteraz inhibitor
miktar ve fonksiyonu normaldir, ancak 6zellikle menstriel siklusta tetiklenen 6dem ataklar gorilir.
Faktor 12 (F12) genindeki degisimlerin Tip 3 HEA'ya neden oldugu gosterilmistir.

METOT: Bu c¢alismada, ayni aileden dort olguda saptanan Faktér 12 genindeki ¢.1681-7G>A
(rs367745133) varyantinin fonksiyonel analizi yapilmistir. Bahsedilen varyant hem hastada hem de
annesinde Faktor 12 geninin intron 13-14 bolgesinde yer almaktadir ve in silico veri tabaninda "splice
region" sinifindadir. Bu varyantin F12 geni mRNA'sindaki kirpilma (splicing) deseninde degisiklik
yaratarak herediter anjioddem gelisimine katkida bulunup bulunmadigini anlamak icin hastalardan
elde edilen periferik kandan total RNA izole edilmis ve cDNA'ya cevrilerek dizilemesi yapilmistir.
Calismamiz BUU BAP Birimi tarafindan desteklenmistir (Proje No: THIZ-2022-1158).

SONUC VE TARTISMA: Dizileme sonucunda hastalardaki mRNA dizisi ile referans genom (saglikh
genom) dizisi arasinda herhangi bir fark olmadigi tespit edilmistir. Bu bulgu, F12 geninin intron 13-14
bolgesindeki DNA dizisindeki degisikligin mRNA sentezinde herhangi bir anomaliye sebep olmadigini
gostermektedir. Bu sonuclar, herediter anjio6dem hastaliginin genetik heterojenitesinin yliksek
oldugunu bir kez daha gostermis olup, calismadaki aileye 6zel daha ileri fonksiyonel deneylerin
yapilmasi gerekliligini vurgulamaktadir. Herediter anjioddem, genetik olarak kompleks bir hastaliktir ve
farkh genetik varyantlarla iliskilendirilmistir. Bu ¢alisma, belirli bir ailede F12 genindeki bir varyantin
fonksiyonel analizini yaparak hastaligin altinda yatan genetik mekanizmalari anlamaya katkida
bulunmustur. Bununla birlikte, bu ¢alismanin sinirliliklari ve daha genis 6rneklem gruplarinda yapilacak
calismalarin 6nemi tartisiilmalidir. Ayrica, farkli genetik varyantlarin ve diger faktorlerin hastalik
semptomlarini nasil etkiledigini anlamak icin daha fazla arastirmaya ihtiya¢ vardir. Bu calisma,
herediter anjioddemdeki genetik cesitliligi anlamak ve hastaligin tedavisi ve yonetimine katkida
bulunmak icin 6nemli bir adimdir.
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