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26 Mart 2026, Persembe AVRUPA SALONU

13.00-16.00

13.00-13.45

13.45-14.30

14.30-14.45

14.45-15.15

15.15-15.45

15.45-16.15

16.15-16.45

16.45-17.00

Klinik Arastirmalar Kursu

Kurs Agilisi ve Arastirmaya Giris
Dog. Dr. Hande Turan, Dog. Dr. Eren Er, Prof. Dr. Atilla Cayir,

Prof. Dr. Fatih Giirbliz, Prof. Dr. Hiiseyin Demirbilek

Hipotez Gelistirme ve ilkeleri: Tip 1 ve Tip 2 Hatalar, Etki Biiyiikligii ve
Gﬁg._UyggIamall Orneklem Biiyiikligii ve Gii¢ Analizi
Dr. Ogr. Uyesi Kamber Kasali

Tanimlayici ve Analitik Arastirmalar: Kohort, Kesitsel ve Vaka-Kontrol
Calismalari Miidahale Arastirmalari ve Klinik Deneyler Metodolojik
Arastirmalar:

Duyarlilik, Ozgiilliik ve Dogruluk Anket Hazirlama Teknikleri

Dr. Ogr. Uyesi Kamber Kasali

KAHVE ARASI [P

Tiirkiye’de Sen Sik Kullanilan Yapay Zeka Modelleri ve Kullanim Alanlari
Prof. Dr. Nihal Hatipoglu, Uzm. Hasan Bora Ulukapi

Kisa Makale (Editore Mektup, Olgu Sunumu vs)
Prof. Dr. Fatih Glirbiiz

Makaleye Referans Yerlestirme (6rneklerle)
Prof. Dr. Dr. Atilla Cayir

Makaleyi Dergi Formatina Uygun Hale Getirme ve Editére Mektup
Makalenin Revizyonu ve Revizyon Mektubu Hazirlama (Yapay zeka
destekli ve Orneklerle)
Prof. Dr. Dr. ihsan Esen

KAHVE ARASI [P




26 Mart 2026, Persembe AVRUPA SALONU

17.00-17.45

17.45-18.15

18.15-19.00
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TUBITAK, TUSEB Projeleri (1001, 1005 vb...)
Doc. Dr. Dogus Vuralli

TUBITAK, CEDD, ESPE Burs ve Destekleri
Prof. Dr. Hiiseyin Demirbilek

Forum: ESPE ve ISPAD Uyelikleri ve Onemi — ESPE ve ISPAD Okullari ve
Calisma Gruplari — ESPE Klinik ve Arastirma Fellowship Programlari,
Yurtdisi isbirligi ve Alaninda Spesifiklesmenin Akademik Etkileri

Prof. Dr. Olcay Evliyaoglu, Prof. Dr. Tiilay Gtiran,

Prof. Dr. Hiiseyin Demirbilek

I ANADOLU SALONU

14.00-16.00

14.00-14.45

14.45-15.00

15.00-16.00

Hipofiz MRG Kursu

Normal I-_I_ipofiz MR Gﬁrijn_'_cijler_pe, Anatomi ve Temel Prensipler
Prof. Dr. O. Suat Fitoz, Dr. Ogr. Uyesi Seda Kaynak Sahap

KAHVE ARASI (I

Olgularla Benign ve Malign Lezyonlarda Hipofiz MR Inceleme Bulgulari
Prof. Dr. O. Suat Fitoz, Dr. Ogr. Uyesi Seda Kaynak Sahap
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AVRUPA SALONU

08.15-10.00

08.15-08.45

08.45-09.15

09.15-10.00

Klinik Arastirmalar Kursu

Verilerin Kaydedilmesi ve Analize Hazirlik Veri Tiirleri ve
Tanimlayici istatistikler
Dr. Ogr. Uyesi Kamber Kasali

Istatistiksel Analiz Secimi: Parametrik ve Non-parametrik
Onemlilik Testleri
Dr. Ogr. Uyesi Kamber Kasali

Orijinal Makale Nasil Yazilir (Yapay zeka destekli)?
Prof. Dr. Tiilay Gliran

I  ANADOLU SALONU

08.00-10.00

08.00-08.20

08.20-08.50

08.50-09.10

09.10-09.30

09.30-10.00

10.00-10.15

Olgularla Siirekli Glukoz Monitorizasyon Sistemleri (SGMS) Masterclass
Oturum Baskani: Dog. Dr. Eren Er

Ayakta Glikoz Profil (AGP) Raporlarinin Yorumlanmasi
Dog. Dr. Eren Er

Tip1 Diyabette Hastalik donemi ve Egzersiz Yonetimi
Dr. Elif Gbkge Basa

Hipoglisemi ile Giden Durumlarda SGMS Kullanimi
Dr. Emrullah Arslan

Neonatal Diyabette SGMS Kullanimi
Dr. Elif Gokge Basa

Tipl Diyabet Disi Nadir Durumlarda SGMS Kullanimi
Dr. Emrullah Arslan

KAHVE ARASI (Il
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10.15-10.30

Kongre Acilisi

10.30-11.20

10.30-10.55

10.55-11.20

11.30-12.15

12.15-13.00

13.00-14.30

13.00-13.20

13.20-13.40

13.40-14.05

14.05-14.30

14.30-14.45

Dernek Baskani: Prof. Dr. Saadet Olcay Evliyaoglu
Kongre Onursal Baskani: Prof. Dr. Merih Berberoglu
Kongre Baskanlari: Do¢. Dr. Hande Turan, Dog. Dr. Eren Er

Biiyiime ve Puberte Oturumu
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Merih Berberoglu, Prof. Dr. Nihal Hatipoglu

Boy kisaliginda kombine tedaviler
Dr. Berna Eroglu Filibeli

Yapisal puberte gecikmesi yonetimi
Dog. Dr. Serkan Bilge Koca

SANDOZ

Uydu Sempozyumu
Biliyiime Hormonu Tedavisi ve Tedavide Somatropinin Yeri
Oturum Baskani: Dog. Dr. Eren Er

Konusmacilar: Dr. Emrullah Arslan, Dog. Dr Esin Karakilic Ozturan
e W e Q w
OGLE YEMEGI (Qj

Diyabet — Obezite Oturumu )
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. EImas Nazli Gong, Prof. Dr. Samim Ozen

Monogenik Obezite Yonetimi
Dr. Ogr. Uyesi Yagmur Unsal

Ekzojen Obezitede Tedavi
Doc. Dr. Aylin Kiling Ugurlu

Tip 2 Diyabet Yonetimi
Doc. Dr. Ferda Evin Kunay

Tip 1 Diyabette Yeni Siniflandirma
Dr. Elif Eviz

KAHVE ARASI (P
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14.45-16.00 Adolesan Oturumu
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Zehra Aycan, Prof. Dr. Filiz Tiitiinciiler Kokenli

14.45-15.10 Hirsutizmde Tedavi Segenekleri
Dog¢. Dr. Ulkii Giil Siraz

15.10-15.35 Olgular Esliginde Adet Diizensizligine Yaklasim
Dr. Tugba Kontbay Cetin

15.35-16.00 Pubertal Jinekomasti ve Yonetimi
Dr. Bilge Behram Aydin

16.00-17.00 Sosyal Konular
Hekimin cezai sorumlulugu ve Bilirkisilik
istenmeyen Gorevlendirme/icap/ Randevu
Hasta Takip Etmek istemezsem Sorumlulugum Nedir?
Refakat Raporu Kimlere Cikarnilabilir?
Kvkk Konunun Ne Kadar Farkindayiz?
Adli Tip - Prof. Dr. Kemalettin Acar

Avukat - Cengiz Bayram

Cocuk Endokrinoloji - Prof. Dr. Fatih Giirbiiz




3. GENC PEDIATRIK 2520 wat 2025 |

ENDOKRINOLOGLAR
SEMPOZYUMU

28 Mart 2026, Cumartesi AVRUPA SALONU

08.00-09.00

S$S-01

$S-02

SS-03

SS-04

SS-05

$S-06

Sozel Sunum 1
Oturum Baskani: Dog¢. Dr. Asli Derya Kardelen Al

Cocukluk Caginda Santral Hipotiroidi: Silik Belirtiler ve Normal TSH
Tanida Yaniltici Olabilir
Nurhan Ozcan Murat, Emre Sarikaya

Obez Cocuk ve Ergenlerde Uyku Bozukluklarinin Degerlendirilmesi
Kiirsat Cetin, Zeynep Donbalodlu, Hale Unver Tuhan, Mesut Parlak

Malnutrisyon Tani Kriterleri Tasimayan Cocuklarda, Serum IGF-1
Diizeyinin Orta Kol Cevresi, Deri Kivrim Kalinligi ve Boy ile iliskisi
Aysun Ata, Aysun Soyugtizel, Didem Glilcii Taskin

Cocuk ve Adélesanlarda, Kistik Fibrozis iliskili Diyabet Taramasinda
HbA1c Esik Degerinin Belirlenmesi: OGTT Gereksinimi Azalabilir mi?

N. Berna Celik Ertas, Mehmet Besrek, Dicle Canorug¢ Emet, Yagmur Unsal,
Dogus Vuralli Karaoglan, E. Nazli Gong, Z. Alev Ozon

Adolesanlarda Menstriiel Diizensizlik: PKOS Spektrumu ve
Klinik Yansimalar
Sema Nilay Abseyi

Morbid Obez Cocuklarda 6 Aylik Klinik ve Metabolik izlem Sonuglari
Berna Singin, Ebru Barsal Cetiner
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28 Mart 2026, Cumartesi ANADOLU SALONU

08.00-09.00

SS-07

SS-08

SS-09

SS-10

$S-11

SS-12

Sozel Sunum 2
Oturum Baskani: Do¢. Dr. Emine Ay¢ca Cimbek

Genetik Analize Kimi Gondermeliyiz — Prematiir Pubarsta ACTH Testi
Rehber Olabilir mi?
Emre Sarikaya, Nihal Hatipoglu

Graves Hastaligi Tanili Cocuk ve Adodlesanlarda Antitiroid Tedavi
Siirecinde Antropometrik Parametrelerin Seyri
Goézde Akin Kadizmanli, ibrahim Mert Erbas

Prematiir Adrenarsh Hastalarda Standard Doz Acth Testinin Nonklasik
Konjenital Adrenal Hiperplazi Tanisindaki Yeri

Behiye Sarikaya Ozdemir, Giilin Karacan Kiiciikali, Ceren Yiiceer Pelioglu,
Senay Savas Erdeve, Keziban Asli Bala

Disglisemili Obez Cocuklarda OGTT Temelli B-Hiicre Fonksiyonu ve
insiilin Duyarlihgi Degerlendirmesi
Meliha Esra Bilici, Rukiye Uyanik

Cocuk ve Adolesan Obezitesinde GLP-1 Reseptor Agonisti Tedavisinin
Antropometrik ve Viicut Kompozisyonu Uzerine Etkileri: Tek Merkez
Gergek Yasam Verisi

Bilge Aydin Behram, Leyla Gizem Bolag¢ Ozyilmaz, Ahmet Ucar

Ergenlerde Uyku Siiresi, Uyanma Zamani ve Yasam Tarzi Aligkanliklarinin
Obezite ile iliskisi

Banu Turhan, Gonlil Biiyiikyilmaz, Demet Tas,

Mehmet Ali Sungur, Mehmet Boyraz
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28 Mart 2026, Cumartesi AVRUPA SALONU

09.00-10.30

09.00-09.30

09.30-10.00

10.00-10.30

10.30-10.45

10.45-12.00

10.45-11.10

11.10-11.35

11.35-12.00

12.00-12.45

Adrenal Oturumu ]
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Zeynep Siklar, Dog¢. Dr. Ihsan Turan

Konjenital Adrenal Hiperplazi Yonetiminde Rutin Digi Tedaviler
Dr. ilkay Ayranci

Nonklasik Konjenital Adrenal Hiperplazide Tedavi Stratejileri
Doc¢. Dr. Semih Bolu

Adrenal Kitleye Yaklagim ve Yonetimi
Dog. Dr. Elif Ozsu

KAHVE ARASI (Il

Tiroid Oturumu
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Olcay Evliyaoglu, Dog. Dr. Sezer Acar

Olgular Esliginde Tiroid Nodiillerine Yaklasim
Dr. Ebru Barsal Cetiner

Nadir Goriilen Tiroid Fonksiyon Bozukluklarinin Yonetimi
Dog. Dr. Tarik Kirkgéz

Tirotoksikozda Ayirici Tani ve Olgularin Yonetimi
Dr. Ogr. Uyesi Cem Mete

GUTRICIA

Numil Gida Uriinleri San. ve Tic. A.S.

Uydu Sempozyumu
Pediatrik Endokrinolojide Malniitrisyon: Biiyiime, Hormonlar ve
Enteral Beslenme Uriinleri

Doc. Dr. Hande Turan
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12.45-13.30 Ogle Yemegi & Poster Bildiri Sunumlari TO“IU

Prof.Dr. Hakan Déneray, Dog. Dr. Giirkan Targin

PS-01 Fonksiyonel Gida Tiiketimine Bagli Geri Doniisiimlii Prematiir Telars:
Manuka Bal ile iliskili Bir Olgu Sunumu
Arzu Jalilova, Gamze Avci

PS-02 Prematiir Adrenars Tanili Hastalarin Retrospektif Olarak Degerlendirilmesi
Merve Nur Hepokur, Burgin Cicek, Sare Betiil Kaygusuz

PS-03 Prader-Willi Sendromlu Hastalarda MC4R Varyant Analizi: Tek Merkez Deneyimi
Emre Ozer, Peter Kiihnen, Esra Yazarli, Nursel Kara Ulu, Dicle Canorug Emet,
Gonlil Yardimci, Seving Odabasi Giines, Onur Akin

PS-04 DAX1 (NROB1) Mutasyonu ile Birlikte Duchenne Muskiiler Distrofi ve
Gliserol Kinaz Eksikligi
Can Aydin, Ozlem Udur Aydin

PS-05 GNAS iliskili Coklu Hormon Direnci: Konjenital Hipotiroididen PHP1A Tanisina
Ziilal Ozdemir Uslu, Yuksel Yasartekin, Nalan Yildirim, Derya Bulus

PS-06 Adéblesanlarda Demir Eksikliginin Menstriiel Siklus Uzerine Etkisi
Leyla Kara

PS-07 Hiperprolaktinemisi olan addlesanlarin klinik 6zelliklerinin ve makroprolaktinemi

sikhginin degerlendirilmesi
Berna Eroglu Filibeli, Giiliimay Vural Topaktas, Bumin Diindar

PS-08 Pes Planus Tanisi Olan Cocuklarda Nutrisyonel Rasitizm ve D Vitamini Yetersizligi
Niyazi Erdem Yasar, Banu Turhan

PS-09 Erken Baslangigh Normokalsemik Hiperparatiroidide Ailesel izole Hiperparatiroidi
Olasiligi: Bir Ad6lesan Olgu
Esra Kocyigit, Hiilya Kaynak Balkis, Murat Yavuz

PS-10 Nadir Hastalikta Umut Verici Sonug: Kleidokranial Displazide Biiyiime Hormonu
Tedavisinin Dramatik Etkisi - Olgu Sunumu ve Literatiir incelemesi
Serpil Albayrak, Tuba Seven Menevse, Hatice Albayrak
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28 Mart 2026, Cumartesi AVRUPA SALONU

13.30-14.45

14.45-15.00

15.00-15.45

15.45-16.00

Hipofiz Oturumu
Oturum Baskanlari: Dog¢. Dr. Dogus Vuralli Karaoglan,
Prof. Dr. Hakan Déneray

Hipofiz Kitlesine Yaklagim
Dr. Elif Kelestemur

Hipofiz Cerrahisi Sonrasi Akut Donem Yonetimi
Dog. Dr. Génlil Biiyiikyilmaz

Hipofiz Cerrahisi Sonrasi Uzun D6nem Yonetimi
Dog¢. Dr. Ayse Ozden

KAHVE ARASI (Il

@ Pﬁzer

Uydu Sempozyumu
Genotropin ile 28 Yildir Birlikte Biiyiimeye Devam!

Prof. Dr. Giilay Karagiizel, Dog¢. Dr. Elvan Bayramoglu

KAHVE ARASI [P
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28 Mart 2026, Cumartesi ANADOLU SALONU

16.00-18.00

Yuvarlak Masa Toplantilari

Masa 1 - Adrenal Sistem Hastaliklar
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Tiilay Giiran, Dog. Dr. Edip Unal

Olgu 1: Dr. Ogr. Uyesi Aysegiil Ceran

Olgu 2: Dr. Burgin Cicek

Masa 2 - Kalsiyum Fosfor Metabolizmasi Bozukluklari

Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Giilay Karagiizel, Prof. Dr. Keziban Asli Bala
Olgu 1: Dr. Ahmet Kahveci

Olgu 2: Dr. Suat Tekin

Masa 3 - Glukoz ve Elektrolit Bozukluklar

Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Hiiseyin Demirbilek, Dog¢. Dr. Melek Yildiz
Olgu 1: Dr. Sebla Giines

Olgu 2: Dr. Senem Esen

Masa 4 - Biiyiime ve Beslenme Bozukluklari

Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Senay Savas Erdeve, Dog. Dr. Onur Akin

Olgu 1: Dr. Kadriye Cansu Sahin

Olgu 2: Dog. Dr. Can Celiloglu
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08.00-09.15

08.00-08.25

08.25-08.50

08.50-09.15

09.15-09.30

09.30-11.00

Cinsiyet Gelisim Bozuklugu Oturumu
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Semra Cetinkaya, Dog¢. Dr. Emine Camtosun

46 XY Cinsiyet Gelisim Bozuklugu
Dr. Ogr. Uyesi Giil Trabzon

Ge¢ Tani Alan Olgularin Yonetimi
Dog¢. Dr. Deniz Ozalp Kizilay

Mikst Gonadal Disgenezili Olgularda Tedavi
Doc. Dr. Zeynep Donbaloglu

KAHVE ARASI (I

Kemik Oturumu
Oturum Baskanla r: Prof. Dr. Serap Demircioglu Turan,
Prof. Dr. Bayram Ozhan

Hipofosfatemik Rikets Gilincel Tedavi Protokolii
Dr. Mevra Cay

Ostg_ogegezis imperfecta Yonetimi
Dr. Ogr. Uyesi Sare Betiil Kaygusuz

Prematirite Osteopenisi
Dr. Banu Turhan
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11.00-11.30

11.30-11.45

11.45-12.30

Uluslararasi Geng Endokrinoloji Ve Diyabet Uzmanlari Oturumu
Oturum Baskanlari: Dog. Dr. Eren Er, Dr. Dyt. Didem Giines Kaya

The International Society for Pediatric and Adolescent Diabetes (ISPAD)
geng grubu: Juniors in Educational Networking and International
Research Opportunities: United Sessions Group (JENIOUS)

Dr. Apoorva Gomber

European Society For Paediatric Endocrinology (ESPE) geng grubu:

The Young ESPE (YES) ONLINE
Dr. Tiago Jeronimo

Kapanis

OGLE YEMEGi Q]
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Sozel Bildiriler
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Cocukluk Caginda Santral Hipotiroidi: Silik Belirtiler ve Normal TSH
Tanida Yaniltici Olabilir

Nurhan Ozcan Murat, Emre Sarikaya
Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Kocaeli

AMACG: Santral hipotiroidi (SH), tirotropin salgilatici hormon veya tiroid uyarici hormon salinimindaki kusurlar
nedeniyle gelisen, nadir bir tiroid hormon eksikligidir. Cocukluk gaginda tiroid hormonlari, saghkh biyime ve
noérogelisim agisindan elzemdir. Ancak SH, c¢odu zaman klasik hipotiroidi bulgulari olmaksizin
seyredebildiginden tanisi gozden kacabilmektedir. Bu calismada, levotiroksin tedavisi gereksinimi olan SH
olgularinin klinik, laboratuvar, radyolojik, genetik ve izlem Ozelliklerinin dederlendirilmesi amaclandi.
GEREG-YONTEM: Kocaeli Sehir Hastanesi’ne Nisan 2023-Eyliil 2025 tarihleri arasinda basvuran ve yeni tani
alan 2-18 yas arasi santral hipotiroidi olgular retrospektif olarak incelendi. Kranial timéri veya radyoterapi
oOykiasu olan olgular calismaya dahil edilmedi. Olgular; tani yasi, cinsiyet, basvuru sikayetleri, laboratuvar
bulgular, eslik eden hormon eksiklikleri, hipofiz MRG ve genetik sonuglar acisindan dederlendirildi.
TSH dizeyleri, ilgili laboratuvarin referans araliklarina gore siniflandirilirken, Serbest T4 dlizeyleri referans
alt sinirnna goére ylizde dilimlerine ayrildi. Genetik dederlendirme igin hedef gen paneli kullanildi.
BULGULAR: Calismaya yas ortalamasi 11.1 yil (3,8-16 yas) olan toplam 19 olgu (15 kiz, 4 erkek) dahil
edildi. Basvuru sikayetleri oldukga degiskendi; rutin kontrol, kilo alimi, boy kisaligi ve erken ergenlik siphesi
en sik basvuru nedenleri arasinda yer aldi.

Laboratuvar degerlendirmesinde; yalnizca 3 olguda TSH referans dederinin Uzerinde saptanirken, higbir
olguda referans araliginin altinda degildi. Olgularin 6nemli bir kisminda TSH dlizeyleri normal aralikta veya
normalin Ust sinirina yakin bulundu. Buna karsin serbest T4 dederleri tim olgularda referans altinda idi. Bu
bulgu, TSH’nin santral hipotiroidi tanisinda yaniltici olabilecedini ve taninin serbest T4 dizeylerine dayanmasi
gerektigini gostermektedir. Serbest T4 referans alti oranlarin dagilimina bakildiginda ise; 9 olgu %90-99, 5
olgu %75-89 ve 5 olgu %51-74 aralidinda yer aldi.

Eslik eden hipofizer hormon eksikligi sadece 4 olguda gortldi. Hipofiz MRG incelemelerinde olgularin yaklasik
yarisinda normal veya non-spesifik bulgular izlendi. Genetik panel analizi yapilan 15 olgunun tamaminda
sonuglar normaldi. Serbest T4 dederlerine gore klinik, laboratuvar ve radyolojik 6zellikler Tablo-1'de
O6zetlenmistir.

Tum olgulara levotiroksin tedavisi baslandi; 4 olguda erken dénem serbest T4 dizeylerinin normallesmesiyle
tedavi kesildi. Bu olgular izlemde 6tiroid seyretti.

SONUG: Santral hipotiroidi cocukluk caginda 6zgil olmayan, hatta tamamen belirtisiz bulgularla seyredebilir.
Normal TSH diizeyleri yaniltici olabilir ve tani yalnizca serbest T4 dizeylerine bakarak konulmalidir. Klinik
pratikte TSH’e glivenmek yerine serbest T4'e odaklanmak, taniyi kagirmamak igin kritik &nemdedir.

Anahtar Kelimeler: santral hipotiroidi, serbest T4, TSH, hipofiz MRG




Tablo-1: Serbest T4 diizeylerine gore olgularin demografik, klinik, laboratuvar ve radyolojik
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ozellikleri
Serbest T4 diizeyi Referans Referans Referans
alt simirinin alt simirinin alt sininnin
%51-74 araligi %75-89 araligi %90-99 aralig
n 5 5 9
Yas ortalama (yil) 9.7 11.8 11.4
(alt-iist) (3.8-14.5) (9.3-16) (8.4-15.6)
Cinsiyet (n)
Kiz 4 4 7
Erkek 1 1
Bagvuru sikayeti (n)
Rutin kontrol 1 3
Kilo alimi 3 1
Boy kisahg 1 1
Boy-kilo azlig 2 1
Erken ergenlik stiphesi 1 1 1
Terleme 1
Menometroraji 1
Adet gbrememe 1
TSH diizeyi (n)
Referans st 2 1
Referans iginde 5 3 8
Eslik eden hormon eksikligi (n)
izole santral hipotiroidi 1 5 9
Tek hormon eglik eden 2
Birden fazla hormon eslik eden 2
Eslik eden hormon (n)
Blyime hormonu 3
ACTH eksikligi 2
ADH eksikligi 1
Gonadotropin eksikligi 1
MR Goriintiileme (n)
Normal 1 3 4
Mikroadenom 2 5
infindibuler lezyon 1
Parsiyel empty sella 1
Hipofiz sapi kesilme sendromu 1
Hipofiz hipoplazisi/ektopik ndrohipofiz 1
Tedavi kesimi (n) 1 3
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Obez Cocuk ve Ergenlerde Uyku Bozukluklarinin Degerlendirilmesi

Klrsat Cetinl, Zeynep Donbaloéluz, Hale Unver Tuhanl, Mesut Parlak!

1 akdeniz Universitesi Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Antalya
2Ant“a/ya Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Antalya

AMAC: Cocukluk cagi obezitesi, son yillarda ciddi bir halk saghgi sorunu haline gelmistir. Obezite yalnizca
fiziksel saglik Gzerinde dedil, ayni zamanda psikososyal ve noérofizyolojik islevler lizerinde de olumsuz
etkiler yaratmaktadir. Bu slirecte, gcocuklarin biyiime, gelisme ve psikolojik iyilik halleri igin temel bir
gereksinim olan uyku; obezite ile iliskili 6Gnemli ancak siklikla g6z ardi edilen bir bilesen olarak dikkat
cekmektedir. Bu calismanin amaci, obez ¢ocuklarda uyku bozukluklarinin dederlendirilmesi ve uyku
bozukluklarinin vicut kitle indeksi ile iliskisini incelemektir.

GEREC-YONTEM: Bu calisma, kesitsel bir vaka-kontrol arastirmasi olarak tasarlanmis olup, 6-18 yas
arasindaki 125 katiimcidan (55 obez, 70 kontrol grubu) olusmaktadir. Obez grubunun Cocuklar igin Uyku
Bozukluklar Olgedi (CUBO) puanlar, kontrol grubununkilerle karsilastinimistir.

BULGULAR: Obez grubun yas ortalamasi 12,38 £ 2,79 yil iken, kontrol grubunun 11,63 + 2,67 yildi
(p=0,128). Obez cocuklarin %54.5’i ve kontrol grubunun ise %57.1'i kizdi. GUBO skorlamasinda uyku
bozukluklarinin gosterge esigi olan 39 puani asan bireylerin orani sirasiyla obez grubunda % 85.5 ve
kontrol grubunda % 44.3 olup (p<0.001) obez gocuklarda uyku bozukluklari anlamli olarak ylksek
bulundu. Obez gocuklarda "Uykuya Dalma ve Uykuya Devam Etme Problemleri”, “Uyku Solunum
Bozukluklari”, "Uykuda Asiri Terleme” ve “Asiri Uyku Egilimi Bozukluklar” kontrol grubuna gére anlamli
olarak fazlaydi (p<0.05). Obezlerde viicut kitle indeksi ile uyku bozuklugu skorlari arasinda da pozitif
korelasyon saptandi (r=0.61, p<0.001)

SONUG: Obez gocuk ve ergenlerde uyku bozukluklari prevalansi saglikl yasitlarina gére daha fazla
bulundu. Uyku bozukluklarinin; metabolik denge, ve davranissal sliregler lizerinden obezite ile iliskili riskleri
artirabilecegi bilinmektedir. Bu nedenle, obez gocuklarda uyku bozukluklarini taramaya dahil etmek obezite
yonetimine klinik fayda saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: Obezite, Uyku bozukluklari, Cocuk gadi, Viicut kitle indeksi

Katimcilarin GUBO skorlari

o Olepafis Kontrol grubu 2 s

Degisken grlibu (n=70) p degeri
(n=55)

Uykuya dalma ve uykuyu sirdirme sorunlar 12 (9-22) 11 (7-19) 0.005%*
Uykuda solunum bozukluklari 5 (3-10) 4 (3-12) 0.048*
Uyanma bozukluklar 4 (2-10) 4 (3-9) 0.776
Uyku-uyanma gegis bozukluklar 6 (3-10) 6 (3-10) 0.074
Asiri uyku egilimi bozukluklari 10 (5-16) 7 (3-10) <0.001%*
Uykuda asiri terleme 5 (2-10) 3 (2-6) <0.001*
Toplam GUBO skoru 43 (30-56) 40 (24-43) <0.001*

Veriler medyan (min - max) olarak sunulmustur. Iki grup karsilagtirmalari igin Mann-Witney U testi kullaniimistir. CUBO: Cocuklarda uyku
bozuklugu blgegi.
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Malnutrisyon Tani Kriterleri Tagimayan Cocuklarda, Serum IGF-1
Diizeyinin Orta Kol Cevresi, Deri Kivrim Kalinligi ve Boy ile lligkisi

Aysun Atal, Aysun Soyugijzelz, Didem Glilclu Taskm3

1Afyonkarahisar Sadlik Bilimleri Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali
2Afyonkarahisar Sadlik Bilimleri Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sadlidi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali
3Adana Sehir Hastanesi, Sadlik Bilimleri Universitesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali

AMACG:Cocuklarda boy kisali§inin en énemli nedeni beslenme yetersizligidir. Beslenme yetersizligi tanisi VKI
Z skor, adirlik Z skor gibi antropometrik 6lgiimlerle konulmaktadir ancak klinik pratikte bu 6lgimlerin degeri
bazi hasta gruplarinda sinirhdir. Ozellikle kronik malnitrisyonu olan hastalarda bu &lgiimler tani
koyamamaktadir. Calismanin amaci pediatrik hastalarda, serum IGF-1 dizeyinin antropometrik dlgimler ve
deri kivrim kalinhdi ile iligkisinin dederlendirilmesidir.

YONTEM: Cocuk Endokrinolojisi poliklinigine gelisme geriligi, boy kisaligi yakinmalariyla basvuran, élgiimler
sonucu 5 yas alti agirhk>-2 SDS, 5 yas Usti viicut kitle indeksi (VKi)>- 2 SDS saptanarak malnutrisyon
dislanan, uzama hizi ile biytime hormonu eksikligi dislanan 2-18 yas pediatrik hastalar calismaya dahil edildi.
Antropometrik 6lglimler Turk gocuklar persentil egrileri kullanarak hesaplandi. SPSS 25.0 programi ile veriler
analiz edildi. IGF-1 ile antropometrik parametreler arasindaki iliskiler Pearson korelasyon analizi ile
degerlendirildi. Anlamli iliski saptanan degiskenler icin dogrusal regresyon analizi yapildi. Istatistiksel
anlamlilik sinir p <0,05 olarak kabul edildi.

BULGULAR: Calismaya toplam 314 gocuk dahil edildi. Olgularin 162’si (%51,6) kiz, 152'si erkek (%48,4)
cinsiyetindeydi. Ortanca basvuru yasi 7,31(minimum: 2,3 maksimum:17,5) yil idi. Ortalama boy SDS -1,64
+ 0,60 saptandi. Boy kisaligi olan olgu sayisi (Z skoru < —2) 102 (%32,7) idi. IGF-1 dusukliga olan 50
(%15,9) olgu gozlendi. Olgularin serum IGF-1 dlzeyi ile deri kivrim kalinlidi arasinda pozitif yonde anlamli
iliski saptandi (r=0.29, p<0.01). IGF-1 ile orta kol gevresi (OKC) arasinda istatistiksel olarak anlamli iligki
saptandi (r=0.22, p<0.05). IGF-1 ile VKi SDS arasinda anlamli iliski izlenmedi (r=-0.11, p>0.05).
SONUG: Sonug olarak, VKI SDS’ye gére malniitrisyon saptanmayan olgularda, deri kivrimi kalinligi ve orta
kol gevresi IGF-1 ile anlaml iliski gdsterirken, VKI Z skoru iliski gdstermemistir. Deri kivrimi kalinlidi ile
saptanan pozitif iliski, IGF-1'in enerji depolari ve beslenme durumuyla olan iligskisine dikkat cekmistir. OKC
ile gézlenen iliski ise IGF-1'in hem yag hem de kas kitlesi ile iliskisini desteklemektedir. Buna karsin VKi Z
skoru ile anlaml iliski bulunmamasi, VKi'nin kronik malnitrisyonda yetersiz tani koydurucu &zelligini
gbstermektedir.

Boy kisaligi ile basvuran, diger patolojiler dislanan ve glincel antropometrik kriterlerle malnitrisyon
saptanmayan olgularda, IGF-1 dederi normal aralikta saptansa dahi, beslenme igeriginin dederlendirmesi ve
gerekli mudahalenin énemi bir kez daha vurgulanmak istemistir.

Anahtar Kelimeler: OKC, Malnutrisyon, IGF-1, Boy kisalidi, Deri kivrim kalinhgi

*Boy kisaliginin SUT kriterlerinde EBS yazim sartlarindan gikarilmasi, kronik malnutrisyonu olan hastalarin
tedaviye ulasimini engellemistir. galismaya katilan hastalarin higbirine ebs raporu cikarilamamis ve
tedavisiz kalmislardir. Ancak beslenmedeki protein iceriginin karsilanmasnini igf-1 dederi ve boy Gzerindeki
pozitif etkileri asikardir. Ne yazikki kronik malnutrisyona neden olan fakirlik, egitim dlzeyi, kardes sayisi
gibi faktorlerin hicbirisi degistirilemedidi icin bu hastalarda tek basina diyetisyen destedi cogu zaman yeterli
olamamaktadir. Calismanin amaci boy kisaligi olan bu gocuklara tekrar EBS yazilabilmesi igin ses olmaktir.
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Gocuk ve Addlesanlarda, Kistik Fibrozis iligkili Diyabet

Taramasinda HbA1c Esik Degerinin Belirlenmesi: OGTT Gereksinimi
Azalabilir mi?

N. Berna Celik Ertasl, Mehmet Besrekz, Dicle Canorug Emetl, Yagmur Unsall, Dogus Vurall Karaocjlanl, E.
Nazh Goéncl, Z. Alev Ozon?

1Hacettepe Universitesi, Cocuk Sadlidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dall,
Ankara

2Hacett“epe Universitesi, Cocuk Sadli§i ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

GIRIS: Kistik fibrozis iliskili diyabetin (KFID) erken tani ve yénetimi klinik belirteglerin diizeltiimesi icin
dnemlidir. Tani ve taramada oral glukoz tolerans testi (OGTT) altin standarttir. Ote yandan OGTT zaman alici
ve hasta uyumunu gerektiren bir yontemdir. HbA1lc, duyarliiinin diisik olmasi nedeniyle rutin kullanima
girmemistir. Bu calismada kistik fibrozis (KF) tanili cocuk ve adélesanlarda KFID tanisinda HbAlc esik
dederinin belirlenmesi amaglanmistir.

GEREG-YONTEM: KF'li olgularin, yas, cinsiyet, puberte evresi, viicut kitle indeksi (VKI) persentili, birinci
saniyedeki zorlu ekspiratuvar volim ytzdesi (FEV1%), balgam kultirinde tGreme, ADA kriterlerine gore
OGTT sonucu ve OGTT'nin yapildidi Ug ay icerisindeki HbAlc dlizeyi kaydedildi. OGTT referans yontem
alinarak HbA1c'nin farkli esik-dederlerdeki performansi dederlendirildi.

SONUGC: Calismaya ortalama yaslan 13,1£3,2 yil olan 181 olgu (96 kiz, %53) dahil edildi. Olgularin %?25’i
prepubertaldi (45/181). Ortalama FEV1 %84,3+8,7, ortanca VKI persentili 29,8 (IQR:53) saptandi.
%81,2’sinin balgam kiiltiirinde Greme vardi. Olgularin %10’unda KFID saptandi. Lojistic regresyon
analizinde Hbalc (OR (Exp(B))=8,062, %95 GA 2,090-31,094, p=0,002) ve FEV1 (OR (Exp(B))=0,923, %95
GA 0,875-0,974, p=0,004) KFID varligini bagimsiz olarak éngérdii (OR’lar sirasiyla HbAlc'de ve FEV1'de %1
artis igin). ROC analizinde %5,9 HbAlc KFID'i ayirt etmede %78 duyarlilik, %63 6zglllik (AUC 0,719, %95
GA 0,617-0,821, p=0,002) sagladi. Bu esik deder kullanildidinda 114 (114/181, %63) olguya OGTT yapilmasi
gerekmiyordu; ancak NPV (negative predictive value) %94,7, LR- (negative likelihood ratio) 0,34 idi. HbAlc
%>5,9 ve FEV1 %80 esik-degerleri birlikte kullanildiginda OGTT yapilmasi gerekmeyenlerin sayisi 84’e distil
(84/181, %46,4); bu kombinasyonla NPV %96,4'e ylukseldi, LR- 0,001’e geriledi. ROC analizinde %5,6 icin
%100 duyarllk, %30 6zgullik saptandi. Bu esik dederle 51 olguya (51/181, %?28) OGTT yapilmasi
gerekmiyordu ve NPV %98, LR- 0 saptandi. FEV1 %80 esik-dederinin eklenmesi NPV ve LR-'yi dedistirmedi.
%>5,5 kullanildiginda ise 44 olguya (44/181, %24) OGTT yapilmasi gerekmedi ve bu dedgerde NPV %100, LR-
0 saptandi.

TARTISMA: Bu calismada HbA1lc'nin KFID taramasinda tek basina yeterli duyarliia sahip olmadigi, ancak
2>%~5.5-5.9 esik dederlerinin OGTT gereksinimini belirlemede yardimci olabilecegi gosterilmistir. HbA1c igin
%5,5 tiim KFID'li olgularin yakalanmasini saglarken daha yiiksek esik-degerlerde duyarllik ve 6zgulligi
artirmak icin ek klinik belirtecler gerekmektedir. HbA1c'nin KFID taramasinda kullanilabilmesi icin daha fazla
hasta sayili kohortlarda ek klinik belirteglerin incelenmesi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: HbA1c, Kistik fibrozis, Kistik fibrozis iliskili diyabet, Oral glukoz tolerans testi
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Adolesanlarda Menstriiel Diizensizlik: PKOS Spektrumu ve Klinik
Yansimalar

Sema Nilay Abseyi
Saglik Bakanldi Ankara EJitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Ankara

AMAC: Adolesan donemde goriilen menstriel diizensizliklerde fizyolojik anovulasyon ile erken polikistik over
sendromunun (PKOS) ayirt edilmesi klinik agidan zorluk olusturmaktadir. Bu calismada menstriel
yakinmalarla basvuran adolesanlarin klinik 6zelliklerinin, laboratuvar bulgularinin ve tedavi yaklasimlarinin
dederlendirilmesi, ozellikle PKOS spektrumu ozelliklerinin incelenmesi amaclanmistir.
GEREG-YONTEM: Bu retrospektif calismaya, son 12 ay iginde diizensiz, uzamis veya yodun menstriel
kanama nedeniyle basvuran 10-18 yas arasi 139 adolesan dahil edilmistir. Klinik, antropometrik, laboratuvar
ve gérintuleme verileri analiz edilmistir. PKOS tanisi, menstriel dizensizlik ile klinik ve/veya biyokimyasal
hiperandrojenizmin birlikte bulunmasi ve diger nedenlerin dislanmasi ile konulmustur. Tek bulgusu olan
hastalar (menstriiel diizensizlik veya hiperandrojenizm) “PKOS agisindan riskli” olarak siniflandiriimistir.
BULGULAR: Calismaya dahil edilen 139 adolesanin yas ortalamasi 15,29+1,52 yil olup en sik bagvuru nedeni
dizensiz menstriel kanama olmustur (%71,9; n=100). Progesteron diizeyi 6lgilen olgularin %57,6'sinda
(n=80) progesteron <1 ng/mL saptanmis olup bu durumun anovulatuvar paterni destekledigi
distnulmusttr. Demir eksikligi belirgin olup hastalarin %50,4’inde (n=70) ferritin <30 ng/mL bulunurken,
%16,5'inde (n=23) anemi tespit edilmistir. Olgularin %21,6’sinda (n=30) VKI-SDS >2 saptanmis ve bu
grupta akantozis nigrikans ile stria varligi anlamli olarak daha ylksek bulunmustur (p<0,001). Total
testosteron ylksekligi %8,3 oraninda (n=10/121) saptanmistir. Olgularin %70’ine (98/139) pelvik USG
cekilmis olup, PKOS tanisinda kullanilmamis olmakla birlikte hastalarin %52,0’sinde (n=51/98) polikistik over
morfolojisi bildirilmistir. Kesin PKOS tanisi %7,9 oraninda (n=11) saptanirken, hastalarin %63,3’G (n=88)
PKOS agisindan riskli olarak degerlendirilmistir. Tedavi yonetiminde; olgularin %62,6’si (n=87) izlem-adet
takvimi ile takip edilmis, %12,2'sine (n=17) siklik progesteron, %8,6'sina (n=12) kombine oral kontraseptif
ve 3 olguya metformin tedavisi baslanmistir. Obezitesi veya PKOS iliskili bulgulari olan hastalarda
farmakolojik tedavinin daha sik baslandigi gézlenmistir.

SONUG: Adolesanlarda menstriiel yakinmalarin buylk cogunlugunda ovulatuvar disfonksiyon saptanmis
olup, olgularin yaklasik Ggte ikisinin (%63,3) PKOS acisindan riskli grupta yer aldigi gosterilmistir. Demir
eksikliginin hastalarin yarisinda (%50,4) bulunmasi ve obezite oraninin (%21,6) dikkat gekici dizeyde
olmasi, menstriel dilizensizliklerin yalnizca gegici pubertal bir durum olmayabilecedini distindirmektedir.
Bulgularimiz, bu hastalarda erken dénemde metabolik risk dederlendirmesi ve yapilandiriimis izlem
gerekliligini ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: PKOS, adolesan, menstriel dizensizlik
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Morbid Obez Gocuklarda 6 Aylik Klinik ve Metabolik izlem
Sonuglar

Berna Singin, Ebru Barsal Cetiner
Antalya Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya

AMAC: Bu calismanin amaci, morbid obez cocuklarda 6 aylik izlem slirecinde antropometrik &élcimler,
glisemik  parametreler ve insilin  direnci  gOstergelerindeki  dedisimleri  dederlendirmektir.
GEREC-YONTEM: Bu retrospektif calismada, morbid obezite tanisi ile izlenen 40 cocuk hastanin verileri
dederlendirildi. Hastalarin antropometrik Olgimleri ile glukoz, instlin, HOMA-IR ve HbAlc dederleri
baslangicta, 3. ayda ve 6. ayda kaydedildi. Baslangig karaciger enzimleri, lipid profili, hepatik steatoz varligi
ve komorbiditeler kaydedildi. izlem siiresince tiim hastalara yasam tarzi degisikligi 6nerileri (beslenme
dizenlemesi ve fiziksel aktivite artisi) verildi; klinik gereklilik dogrultusunda metformin ve/veya GLP-1
reseptor agonisti gibi farmakolojik tedaviler uygulandi. Zaman igindeki dedisimler istatistiksel yéntemlerle
analiz edildi. Sureklilik gésteren dediskenlerin zamana bagl karsilastirmalarinda Friedman testi kullanildi.
BULGULAR: Calismaya morbid obezite tanisi ile izlenen toplam 40 hasta dahil edildi. Hastalarin medyan yasi
14.45 (IQR: 3.20) yil olup, %35.0'i erkekti. Olgularin biytk cogunlugu pubertal donemdeydi (%95.0). Ailede
obezite ve/veya diyabet 6ykisl %70.0 oraninda saptandi. Baslangigta sistolik ve diyastolik kan basinci
medyan dederleri sirasiyla 129 (11.75) mmHg ve 85 (7.00) mmHg idi. Tim olgularda ultrasonografide
hepatosteatoz saptanmis olup, en sik grade 2 hepatosteatoz izlendi (%52.5). Komorbidite varligi %47.5 olup,
en sik eslik eden durumlar hipertansiyon (%15.0), adet dlizensizligi (%12.5) ve sekonder amenore (%10.0)
idi. Izlem siresince hastalarin codu yalnizca yasam tarzi degisikligi ile takip edilirken, bazi hastalara
metformin tedavisi, iki hastaya ise GLP-1 reseptdr agonisti tedavisi verildi.

Alti aylk izlem stirecinde antropometrik ve glisemik parametrelerde anlamli dedisiklikler gézlendi. Viicut kitle
indeksi standart sapma skoru (VKI SDS) 0., 3. ve 6. aylar arasinda istatistiksel olarak anlamli azalma gosterdi
(Friedman testi, p<0.001). Benzer sekilde glukoz, insilin, HOMA-IR ve HbA1lc dlizeylerinde izlem sliresince
anlamli iyilesme saptandi (timu igin p<0.001).

Alti aylik izlemde BMI SDS’de >0.5 azalma gésteren olgular iyi yanit veren grup olarak tanimlandi. lyi ve
zayIf yanit veren gruplar arasinda baslangi¢ yasi, BMI SDS, HbAlc ve ALT dlzeyleri agisindan anlamli fark
saptanmadi (timu igin p>0.05). Ancak baslangic HOMA-IR dizeyleri iyi yanit veren grupta daha distk olma
egilimi gosterdi (p=0.098).

SONUC: Morbid obez cocuklarda 6 aylk izlem slirecinde antropometrik dlgiimler ile glisemik parametreler
ve insllin direnci gostergelerinde iyilesme izlenmistir. Kisa donem izlem bile morbid obezitede klinik ve
metabolik agidan anlamli degisimlerin gosterilmesine katki saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: cocukluk cagi, glisemik parametreler, instlin direnci, izlem, morbid obezite

Morbid obez gcocuklarda 0-3-6 aylik izlemde antropometrik ve glisemik parametrelerdeki
degisimler

Degisken Baslangig 3. ay 6. ay p

Kilo (kg) 97.65 (25.22) 93.75 (23.85) 92.15 (25.25) <0.001
Kilo SDS 4.16 (1.18) 3.75(1.23) 3.64(1.18) <0.001
Boy (cm) 163.6 (11.53) 164.2 (10.88) 164.0 (9.55) <0.001
Boy SDS 0.40 (1.29) 0.38(1.45) 0.53(1.33) 0.294
VKi (kg/m?2) 36.99 (6.13) 36.76 (5.76) 34.53 (5.95) <0.001
VKI SDS 3.46 (0.50) 3.33(0.63) 3.12(0.67) <0.001

Glukoz (mg/dL) 89.5 (10.5) 86.5(8.75) 83.0 (6.75) <0.001
insilin (pIU/mL) 27.3 (16.0) 22.9 (14.43) 21.1(9.90) <0.001
HOMA-IR 6.09 (4.12) 4.79 (3.18) 4.15(1.92) <0.001
HbA1c (%) 5.65 (0.60) 5.50 (0.40) 5.30(0.57) <0.001
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Veriler medyan (ceyrekler arasi aralik 25—75 persentil) olarak verilmistir. VKI: viicut kitle indeksi; SDS: standart sapma skoru; HOMA-IR:
homeostasis model assessment of insulin resistance; HbA1c: Glikozile hemoglobin.

Morbid obez gocuklarin baslangig klinik ve metabolik 6zellikleri

Dedisken Deder

Yas (yil) 14.45 (3.20)

Erkek cinsiyet, n (%) 14 (35.0)

Pubertal, n (%) 38 (95.0)

Ailede obezite ve/veya diyabet 6yktisi, n (%) 28 (70.0)

SBP (mmHg) 129 (11.75)

DBP (mmHg) 85 (7.00)

ALT (U/L) 27.0 (37.75)

AST (U/L) 23.0 (15.00)

TC (mg/dL) 160.0 (49.50)

LDL-C (mg/dL) 95.5 (31.50)

HDL-C (mg/dL) 38.0 (5.75)

TG (mg/dL) 110.0 (54.00)
Grade 1: 15 (37.5)

Hepatosteatoz (USG), n (%) Grade 2: 21 (52.5)
Grade 3: 4 (10.0)

Komorbidite varhdi, n (%) 19 (47.5)

Tiim olgularda hepatosteatoz saptanmistir. Veriler medyan (¢eyrekler arasi aralik 25—75 persentil) veya n (%) olarak verilmistir. SBP:
Sistolik kan basinci; DBP: Diyastolik kan basinci; ALT: Alanin aminotransferaz; AST: Aspartat aminotransferaz; TG: trigliserid; LDL-C:
diisiik yogunluklu lipoprotein kolesterolii; TC: total kolesterol; HDL-C: yiiksek yogunluklu lipoprotein kolesterolii; USG: Ultrasonografi.

Yanit veren ve zayif yanit veren olgularin baslangic 6zelliklerinin karsilagtirilmasi

Baslangic degiskeni Zayif yanit (n=28) lyi yanit (n=12) p

Yas (yil) 14.6 (3.20) 14.15 (3.23)  0.734
BMI SDS 3.51 (0.51) 3.40 (0.46) 0.679
HbA1c (%) 5.60 (0.50) 5.75 (0.75) 0.657
ALT (U/L) 27.0 (40.75) 28.5(20.50)  0.575
HOMA-IR 5.69 (3.38) 7.04 (5.05) 0.098

Tanim: lyi yanit: 6 ayda ABMI SDS 2 0.5 Zayif yanit: ABMI SDS < 0.5 Veriler medyan (IQR) olarak sunulmustur. Gruplar Mann-Whitney U
testi ile karsilastinimistir. P<0.05 istatistiksel olarak anlamli kabul edilmigtir.

izlem siiresince uygulanan tedavilerin dagilimi

Tedavi yaklagimi n (%)
Yalnizca yasam tarzi degisikligi (diyet ve fiziksel aktivite) 14 (35.0)
Yasam tarzi degisikligi + metformin 24 (60.0)
Yasam tarzi dedisikligi + GLP-1 reseptor agonisti 2 (5.0)
Toplam 40 (100)

Tiim hastalara yasam tarzi degisikligi énerileri verilmis olup, farmakolojik tedaviler klinik gereklilik dogrultusunda baslanmistir. Bu
calismada tedavi gruplari arasinda kargilagtirma yapiimamistir.
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Kime Genetik Analiz Gondermeliyiz- Prematiir Adrenarsta ACTH
Testi Rehber Olabilir mi?

Emre Sarlkayal, Ulka Gal Sirazz, Leyla Ak|n3, Nihal Hatipoéluz, Mustafa Kendirciz, Selim Kurtoc_jlu2
Ixocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bélimd

2Erciyes Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

319 Mayis Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

GIRiS: Prematiir adrenars (PA) bulgulariyla basvuran ¢ocuklarin %5-20’sinde altta yatan neden konjenital
adrenal hiperplazi (KAH) formlar olup, bu durum zamaninda teshis edilmezse hizlanmis kemik
maturasyonu ve final boy kisaligina yol acabilmektedir. Steroidogenez kusurlarini netlestirmek ve adrenal
yetmezligi dislamak icin altin standart yontem standart doz ACTH (Synacthen®) uyan testidir. Bu
calismada hiperandrojenizm bulgulari ile bagvuran gocuklarda KAH formlarini dislamak amaciyla uygulanan
ACTH testlerinin ve genotip analizlerinin tanisal basarisini sunmay! amagladik.

METOD: Klinigimizde 2012-2021 yillari arasi on yillik stiregte hiperandrojenizm bulgulari (eriskin tipi viicut
kokusu, pubik-aksiller killanma, hizli boy uzamasi) ile bagvuran ve ileri tani amaciyla standart doz ACTH
testi yapilan 8 yas alti kiz ve 9 yas alti erkek gocuklarin verileri retrospektif olarak tarandi.

BULGULAR: Calisma kohortu 99 (79 kiz, 20 erkek) hastadan olusmaktaydi. Genetik analiz yapilan 44
hastanin 34’tnde KAH iliskili varyant saptanirken (33’0 CYP21A2, 1'i CYP11B2), bu olgularin 23’Unde
(%52,2) patojen veya olasi patojen varyant (P/LP) tespit edildi. Bu vakalarin altisi NK-KAH, biriyse klasik
KAH tanimli varyant homozigot veya bilesik heterozigottu. KAH iliskili varyant tespit edilen olgularin
idiopatik prematir adrenarslilarla arasinda (PA) boy-SS ve ACTH test 60.dk kortizol ile O ve 60. dk total
testosteron, androstenodion, 17-hidroksiprogesteron (17-OHP) dizeyleri agisindan anlamh fark vardi
(Tablo 1). Genetik olarak dogrulanmis patojenik grupta vizit sirasindaki 17-OHP seviyeleri, PA grubuna
gore anlaml derecede ytlksekti (5,2 ng/ml'ye 2,3 ng/ml; p=0,011). En sik gérilen patojen varyant
p.V281L (n=14) olup bunu IVS2-13C>G (n=5) ve p.Q318X (n=3) izledi. Patojenik varyanti olan olgulari
saptamada yapilan ROC analizinde; ACTH testi 60. dakika 17-OHP dizeyi icin 4,84 ng/ml esik dederinin
%91,3 duyarlilik, %89,3 6zglllik ve 0,898 AUC (p<0,001) ile en gligli tanisal parametre oldugu saptandi.
Bazal 17-OHP dizeyi icin 2,48 ng/ml esik dederi ise %69,6 duyarlik, %89,3 6zgullik ve AUC 0,799
(p<0,001) sagladi. Vizit 17-OHP dlizeyi igin 4,04ng/ml esik dederiyse %53,3 duyarlik, %92,5 6zglllik ve
AUC 0,722 (p=0,012) bulundu. KAH tanili olgulari saptamada ACTH testi 60. dakika 17-OHP dizeyi icin
6,02 ng/ml esik dederinin %100 duyarhlik, %76,9 6zgullik ve 0,928 AUC (p<0,001) ile miikemmele yakin
tanisal parametre oldugu saptandi. Bazal 17-OHP dizeyi igin 5,18 ng/ml esik dederi ise %71,4 duyarlik,
%96,7 6zgullik ve AUC 0,863 (p=0,001) ile iyi belirleyicilik sagladi.

SONUC: Calismamizda, ACTH testi 60. dk 17-OHP diizeyinin (6,02 ng/ml esigi), genetik olarak
dogrulanmis KAH vakalarini saptamada yuksek tanisal glice sahip oldugu gosterildi. Bu esik deder, maliyetli
olan genetik analize aday hastalari segmede kullanilabilir. Ayrica PP kohortunda non-klasik KAHtan
sorumlu en sik varyantin p.V281L oldugu teyit edilmistir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital adrenal hiperplazi, prematir adrenars, premattr pubars, standart ACTH
testi, 17-OHP.
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Konjenital adrenal hiperplazi iliskili tanimh patojenik varyanti olan olguyu tespit etmede 17-
hidroksiprogesteron esik degerleri

\iit17-OHP
Test 0.dk 17.0HP

Test 60.0k 17-OHP
Beletans,

04 086
1 - Specificity

Diagonal segments are produced by ties

Vizit 17-hidrokslprogesteron 4,04ng/mt Igin 9653,3 duyarlik %92,5 dzgullik %85CI(0,551-0,893) AUC 0,722 p=0,012
ACTH test 0.dk 17-hidroksiprogestaron 2,48ng/mligin %69,6 duyaruk %69,3 ozgulluk %95C1(0,673-0,926) AUC 0,759 p<0,001
ACTH test 60.dk 17-hidroksiprogesteron 4,84ng/ml igin %691,3 duyarlik %681,3 zg0llCk %95C1(0,821-0,975) AUC 0,898 p<0,001
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Hastalarin karakteristikleri ve idiopatik prematiir adrenars ve konjenital adrenal hiperplazi
iligskili genetik varyant sahibi olgularin karsilastirilmasi

Idiopatik Prematiir ::ﬁ;ilifﬁiggj)ryant &
Adrenars (N=65)

Yas (yil) 7,6x1,2 7,5+1,3 0,604
Tarti-SS 1,0+1,3 1,3+1,3 0,337
Boy-SS 0,6+1,1 1,1+1,0 0,034
VKi-Sss 0,9+1,2 1,1+1,1 0,427
Kemik yasi (yil) 8,9+1,5 8,9+1,8 0,994
Aile Hedef Boy-SS -0,61+1,1 -0,4+0,7 0,545
Dogum agdirigi (kg) 2,8+0,7 3,1+0,5 0,134
Dogum haftasi 33,3+4,7 35,3+1,2 0,338
DHEAS (pg/dL) 146+76 162484 0,144
Vizit Testosteron (ng/dL) 11+9 17£8 0,357
Vizit Androstenodion (ng/mL) 1,0£0,9 1,0+0,9 0,982
Vizit 17hidroksiprogesteron (ng/mL) 2,1+1,9 4,1+3,1 0,070
ACTH Test Acth 0.dk (pg/mL) 39,9+34,9 52,9+55,4 0,159
ACTH Test Kortizol 0.dk (ug/dL) 15,9+7,5 14,9+7,3 0,527
ACTH Test Kortizol 60.dk (ug/dL) 30,7+7,0 27,2+9,4 0,044
ACTH Test DHEAS 0.dk (pg/dL) 141+68 151475 0,509
ACTH Test Testosteron 0.dk (ng/dL) 9,6+8,9 21,9+11,1 0,003
ACTH Test Testosteron 60.dk (ng/dL) 13,7+11,4 30,7+21,1 <0,001
é—\:;l:q‘ll:()ast Androstenodion 0.dk 0,8+0,5 1,741,2 0,035
é—\:;l:q‘ll:()ast Androstenodion 60.dk 1,1£0,7 2.4%1,4 0,010
ACTH Test 11deoksikortizol 0.dk 3,542,1 e Eols 0,171
(ng/mL)

é—\:;l:q‘ll:()ast 11deoksikortizol 60.dk 5,9+3,2 10,1£5,1 0,065
é—\:;l:q‘ll:()ast 17hidroksiprogesteron 0.dk 1,4+0,9 6,0+3,3 0,003
ACTH Test 17hidroksiprogesteron 2 e o 13,74£12,2 <0,001

60.dk (ng/mL)

N: sayi, SS: standard sapma, VKI: viicut kitle indeksi, KAH: konjenital adrenal hiperplazi, DHEAS: dehidroepiandrostenodionsiilfat, ACTH:
adrenocorticotropinhormon. P independent (Student) T-test igin, istatistiki anlamlilik p <0,05 kabul edild!.
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Graves Hastaligi Tanili Gocuk ve Adolesanlarda Antitiroid Tedavi
Siirecinde Antropometrik Parametrelerin Seyri

GOZDE AKIN KAGIZMANLI, Ibrahim Mert Erbas
SBU Dr. Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi
Bilim Dali, Izmir

GIRIS-AMAG: Graves hastaligi (GH), cocuk ve adélesanlarda primer hipertiroidinin en sik nedenidir ve ilk
basamak tedaviyi antitiroid ilaglar (ATI) olusturur.Eriskinlerde ATI tedavisinin viicut agirhigi (VA) ve viicut
kitle indeksi (VKI) Gizerine etkileri gdsterilmis olsa da pediatrik grupta veriler sinirhdir.Bu calismada, GH tanili
cocuk ve addlesanlarda ATI tedavisinin 12 aylik izlem sirecinde antropometrik parametreler (izerindeki
etkilerinin degerlendirilmesi amacglanmistir.

GEREG-YONTEM: 2013-2025 yillari arasinda merkezimizde GH tanisiyla izlenen ve en az 12 ay metimazol
(MMI) tedavisi alan 47 hasta calismaya dahil edildi.Demografik 6zellikler, klinik bulgular, tiroid fonksiyon
testleri, tiroid ultrasonografisi ve tedavi dozlari kaydedildi. Antropometrik parametreler (VA SDS, boy SDS,
VKi SDS), tani ani referans alinarak 1., 3., 6. ve 12. aylarda degerlendirildi. Olgular ayrica 12. aydaki VA
degisimine gore <%5, %5-20 ve >%?20 artis olmak lUzere g gruba ayrildi.

BULGULAR: Olgularin (n=47; K/E=34/13) ortalama tani yasi 13,2+3,6 yil olup, %79,2'si pubertaldi. En sik
basvuru yakinmalari ¢arpinti (%40,4), tremor (%31,9) ve kilo kaybi (%25,5) idi.Otuz bes hastada (%74,5)
guatr, alti hastada ise (%12,8) oftalmopati saptandi.Tiroid bez hacmi ortanca 5,1 SDS (2,66-9,51) olarak
Olguldu. Baslangigc MMI dozu ortanca 0,38 (0,3-0,5) mg/kg/gln idi.VA SDS dederleri, tani anina gore 3., 6.
ve 12. aylarda anlamli artis gésterdi (timii p<0,001), ancak ilk ayda anlamli bir degisiklik izlenmedi. Ugiinci
aydan sonraki karsilastirmalarda (3-6. ay ve 3-12. ay) ek degisiklik gozlenmedi. Boy SDS dederleri 12 aylik
izlem boyunca anlaml farklilik géstermedi. VKI SDS ise taniya gére tiim izlem dénemlerinde anlaml olarak
artti (p<0,05) ve artisin 6zellikle tedavinin ilk 1-3 ayinda belirgin oldugu goérildi. On ikinci ay sonunda
olgularin ortalama VA artisi %15,7+12,4 olarak hesaplandi.Agirhk dedisimi gruplandiriidiginda olgularin
%14,9'unda <%5, %53,2'sinde %5-20 ve %31,9'unda >%20 artis saptandi.VA artisi, yas ile negatif (r=-
0,417;p=0,004) ve baslangigc MMI dozu ile pozitif koreleydi (r=0,42;p=0,003).Ayrica tani anindaki sT3 dizeyi
ile de anlamli pozitif korelasyon mevcuttu (r=0,337;p=0,021).Buna karsin tani anindaki VA SDS, VKi SDS,
TSH, sT4 ve TRAb duzeyleri ile anlamh bir iliski saptanmadi.

SONUG: ATI tedavisi, GH tanili cocuk ve adélesanlarda 6zellikle ilk (ic ayda belirgin VA ve VKI artisina yol
agmistir.Boy SDS’de anlamli dedisiklik izlenmemistir.Daha kiiglik yas, yliksek baslangic MMI dozu ve ylksek
sT3 diizeyi daha fazla agirlik artisi ile iliskili bulunmustur.Bu bulgular, erken dénemde VA ve VKI izleminin
6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Graves hastaligi, antiroid ilag, cocukluk cadi, kilo artisi, antropometri.
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Graves hastaligi tanili olgularda tani ani ve tedavi siirecinde antropometrik ve biyokimyasal
parametrelerin zaman igindeki degisimi.

Tani ani l.ay 3.ay 6.ay 12.ay

Vacutagirligl, g 1011 28a,b,c 0,04+1,25d,e 0,20+1,31a,d 0,31+1,37b,e 0,28+1,40c  <0,001

SDS
Boy, SDS 0,15+1,15 0,15£1,15 0,16+1,14  0,17#1,13  0,19%1,14 0,9
i\gfj(;ulfs:(,i%%s -0,29+1,26f,g,h,i 6105i1108m,k 0,18+1,10g,j 0,25+1,16hk 0,19+1,22i <0,001
e L 8:81)(0,008— 8:8.1,)(0'01_ gigi)(o,m— ;:gg)(o,m— égg)(o,oz— 0,001
sT4, ng/dl 2,77 (1,97-3,96) 1:;3)(0'90' 1:;8)(0'89‘ 1:22)(0'95‘ 1:;%1,0— <0,001
. Q7030 4103 g002 amas- 3868 oo
oz, ma/ko/g 038 ©3-0,5)  grag (021 Q0T DatX00T G T <000t

Normal dagilim gbsteren veriler ortalama + standart sapma, normal dagilmayan veriler ortanca (25.—75. persentil) olarak sunulmustur.
Zaman igindeki degisiklikler normal dagilan degiskenler igin tekrarli 6lgiimlerde ANOVA, normal dagilmayan degiskenler icin Friedman
testi ile degerlendirilmistir. Ust simge harfler istatistiksel olarak anlamli farkliliklari géstermektedir (p<0,05); a,b,c p<0,001, dp=0,001,
ep=0,002, fp=0,048,9p<0,001,hp=0,001,ip=0,002, jp=0,002, kp=0,009.
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Prematiir Adrenarsli Hastalarda Standard Doz Acth Testinin
Nonklasik Konjenital Adrenal Hiperplazi Tanisindaki Yeri

Behiye Sarikaya Ozdemirl, Gllin Karacan KUgUkaIil, Ceren Ylceer PeIioc_qul, Senay Savas Erdevez,

Keziban Asli Bala?
1ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi
2Ankara Etlik Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi; Saglik Bilimleri Universitesi

GIRiIS: Kizlarda 8 vyas, erkeklerde 9 yas oncesi pubarsin baslamasi prematiir pubars olarak
tanimlanmaktadir.21hidroksilaz (210HD) eksikligine bagh non-klasik konjenital adrenal hiperplazinin(KAH)
ilk bulgusu %10-30 olguda prematir adrenars (PA) olabilir.Bu galismada PA hastalarda nonklasik KAH
varligini 6ngorebilecek klinik, biyokimyasal parametreler ve standart doz ACTH testinin dederlendirilmesi
amaglandi.

GEREG-YONTEM: Bu calisma Ocak 2023-Subat 2025 tarihleri arasinda retrospektif olarak incelenen ve
calisma kriterlerini karsilayan 96 olgu ile gergeklestirildi.Prematlr pubars nedeniyle merkezimize basvurup
standart doz ACTH testi yapilan olgular galismaya dahil edildi. Demografik, klinik ve antropometrik veriler
(boy, kilo, VKI, hedef boy ve SDS dederleri), hormonal parametreler (LH, FSH, E2, ACTH, A4-
androstenedion,DHEA-S, sabah erken saat 170HP, bazal ve pik kortizol ve 170HP) ile kemik yasi
dederlendirildi. Klinik 6zellikler ve hormon duzeyleri karsilastirildi.

BULGULAR: Doksan bes olgunun 74'4(%78,1) kiz, 21'i (%21,9) erkekti.Basvuru yasi kizlarda 7,58 (2,6-
9,5) vyil, erkeklerde 8,3+1,05 yildi. Sikayet baslama yas! kizlarda 7,10(2,0-8,4), erkeklerde 8,08 (5,66-9,3)
yil olarak saptandi.Basvuru sikayetleri; 57(%59,4) olguda pubik killanma, 10(%10,4) olguda aksiller
killanma, 10(%10,4) olguda pubik ve aksiller killanma olup; diger olgular akne ve ter kokusu sikayetleri ile
basvurmustu.Erkek olgularda DHEA-S dizeyleri kizlara goére anlamli derecede ylUksek bulundu (p:0,002).KY-
TY agisindan cinsiyete gore fark saptanmadi.Bir olgu basit virilizan KAH tanisi aldi.Yedi olgu (%7,2) nonklasik
KAH tanisi aldi, bunlarin 4G erkekti.Ug olgu(2 kiz) tasiyici olarak saptandi.Klinik ve laboratuvar olarak siipheli
bulunan (170HP >2 ng/mL ve pik deder sinirda yliksek) alti olgu icin genetik inceleme génderildi.Nonklasik
KAH olan olgularin tamaminda bazal 170HP dizeyleri >2 ng/mL idi. Her iki cinsiyette de kemik yasi-takvim
yas farki ile 170HP ve DHEA-S dizeyleri arasinda anlaml korelasyon saptanmadi (p>0,05).Sabah erken
saat 17-OHP igin ROC analizinde 2,71 ng/mL esik deder %100 duyarlihk ve %97,4 06zglllik sadladi
(AUC=0,997).

SONUGC: Verilerimiz PA’ll olgularda nonklasik KAH prevalansinin %7,2 oldugunu gdstermektedir.Sabah erken
saatte bakilan 170HP dederinin >2,71 ng/mL olmasi nonklasik KAH hastalarina tani koydurucu
olmustur.Bununla birlikte hasta grubunun gorece klgik olmasi (n=8), duyarliik ve 6zgullik dederlerinin
yorumlanmasinda dikkatli olunmasini gerektirmektedir.Calismamizda DHEA-S yliksekligi ve ileri kemik yasi
nonklasik KAH igin yeterli 6zgtlltige sahip prediktif belirtecler olarak saptanmamistir.PP hastalarda ACTH testi
yapilmasinin gerekliligi igin analiz yéntemine bagh olarak farklilik gésterebilen bir esik deger ile 170HP’'nun
bazal diizeyine baglh bir secim stratejisi dneriyoruz.

Anahtar Kelimeler: ACTH stimlilasyon testi,; DHEA-S,Nonklasik konjenital adrenal hiperplazi, 17-OHP,
Prematir adrenars;
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BASIT VIRILIZAN KAH, NON-KLASIiK KAH OLGULARINDA KLINiK VE LABORATUVAR OZELLIKLER

Yas
(basvuru/sikayet
baslangici)
Cinsiyet

Bagvuru sikayeti

Boy (cm) /

Boy SDS

VKi (kg/m) /

VKI SDS

Tanner evresi
(T/1v/P/AK)

KY — Takvim yasi
() (Detta KY)
DHEA-S04 (pg/dL)

Total testesteron
(ng/di)

17-OH
progesteron
(ng/ml) (sabah
erken saat)
17-OH
progesteron
(ng/mi)(bazal/pik)
Kortizol {pg/dL)
(bazal/pik)

ACTH (ng/L)

Aldig tedavi

Genetik

Olgul Olgu2 Olgu3 Olgud Olgu 5
4,83/4,83 71/71 8/6 75/7 5,75 /5,66
Kiz Erkek Erkek Kiz Erkek
Akne, pubik Akne, pubik Pubik Pubik kllanma  Ter kokusu
125/3,72 1265/084 | 1305/0,68 131/126 117,8 /0,63
16/04 1525/-0,34 | 209/1,93  238/245 16,65 /0,77
T1/P3/AK - TV2/P2/AK- | TV1/P2/AK- | T1/P2/AK- TV1/P2/AK-
4,58 -0,17 2 3,5 19
104 145 169 193 135
85,4 11,7 <25 226 <25
106 8445 4,67 143 11,08

106,6/144,92  -/74,95 9,41/81 8,52/17,22
5/- 204/21 123/152 | 7,77/119 17 /204
101 107 64,1 39,7 434
Hidrokortizon Hidrokortizon | - Hidrokortizon Hidrokortizon
CYP21A2 CYP21A2 CYP21A2 CYP21A2 CYP21A2 10.
c.518T>A 7.ekzonda 7.ekzonda c183A>T ekzonda
p.(le173Asn) ©.844G>T €.844G>T p.(His63Leu) c.1360C>T
homozigot, (pVal282leu)  (pVai282leu)  rsS378252 (p.Pro454Ser)
patojenik ve 8.ekzonda varyanti ekzon 2 varyanti
€.955CT igot, H i i
(p.Gin319Ter)] = patojenik ve Pztojen patojenik
heterozigot, CYP21A2 CYP21A2
patojenik MLPA ©.844G>T
heterozigot  p.(Val282Leu)
ekzon 7 rs6471 Ekzon
delesyonu 7 Heterozigot
(bilesik Patojen
heterozigot) MLPA:CYP21A2
geninin
tumind igeren
kopya sayist
kaybi
(heterazigot
delesyon) ile
uyumlu

Olgu 6

8,83 /8,83

Erkek

Ter kokusu,
hizli uzama

137 /1,72
20,78 /1,84

TV2/P1/AK-

164
17,4
2,86

34,04/
97,89

158/18

45,8

Genetik
sonucu takip
ediliyor.

Olgu7

10/9

Erkek

Akne, hizh uzama

136 /-0,54
16,22 /0,52

TV1/P1/AK-

264
251

35,9

52,9/529

21,1/214
120
Hidrokortizon

CYP21A2 dizi ve MLPA
analizi: Maternal
zllelde CYP21A2
€.844G>T(p.Val282Leu)
varyanty, patarnal
sllelde ise 1-3.
ekzonlan iceren
delesyon (Birlesik
heterozigot)

Olgug

588/5,8

Kiz

Akne, pubik
killanma

116,7 /
0,48

16,52 /
0,58
T1/P2/AK -
1,25

28,1
<25
3,83

0,61/9,11

153/29,2

13,2

| cvp2182

MLPA: 1ve
3. Ekzonlan
iceren
heterozigot
delesyon

| 345

Olgu9

85/8

Kiz

Akne, pubik
killanma

128,4 /-0,02
20,01 /1,41
T1/P2/ AK-

0,33

3,17

3,17 /27,86

8,55/32,9

6,37

CYP21A2
4.ekzonda
c.518T>A
p-(lle173Asn)
varyant
heterozigot,
patojenik
(Tagnypailikia
uyumlu)

Olgu 10

7,41/7,25

Kiz

Aksiller ve
pubik
kllanma
123,8 /0,06
17,55/0,84

T1/P2/AK+

158
19,7

185

21,62/
36,63

12,7/16,7

46,4

Genetik
sonucu takip
ediliyor.

Olgu 11

9,14/87

Erkek

Aksiller ve
pubik
killanma
1285/-
0,78
16/-0,28

TV1/P2/AK+
0,66

93,1

<25

157/5,38

148/21

147

CYP21A2

7. ekzonda
€.844G=T(p.
Val282Leu)
varyanti
heterozigot
(Tagnypailikia
uyumlu)

Kisaltmalar: T: Telars, TV: Testis voliimii P: Pubars, AK: Aksiller killanma, KY: Kemik yagi, DHEA-SO4: Dehidroepiandrosteron silfat, ACTH: Adrenokortikotropik hormon




TABLO 1 VE 2

Tablo-1: Olgularn cinisyete géire antropometrik ve laboratuvar dzellikleri
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Kiz Erkek p degeri
Basvurn yasi (desimal yil) 7,58 (2.6=9.50) 8.39=1,05 0,001
Sikayet baglama yasi(Desimal yil) T10(2,0-8.4) 8,08 (5,66-9,3) 0,000
Dogum haftas 39(32-42) 40 (35-40) 0.680
Boy SDS 11+1.03 0,63 (-0,78-2.98) 0,083
Kilo SD5 1.48 (-3,38-3.88) 1=1,04 0,094
VKI SDS 1,27 (-2,95-2.94) 0,7=0095 0,077
DHEAS(pg/dL) 123 (75-193) 204 (56-264) 0,002
Sabah random 17-OHP(ng/mL) 0.8 (0,12-106) 0,78 (0,29-84 45) 0,459
Test pik kortizol(ng/dL) 26,34 = 4,46 23,18+£39 0,019
Test bazal 17-OHP{ng/mL) 0,58 (0,14-21,62) 0,63 (0,3-106,6) 0,342
Test pik 17-OHP(ng/mL) 2,15(0,76—81) 2,05 (0,62-144,92) 0,713
KY-TY (Y1) 1,52+ 1,08 1,38 +0091 0,173
EY: Kemik vasi

TY: Takvim yasi

(Normal dagilim gésteren veriler icin mean =508, normal dagilim gostermeyen veriler median (minimum-maksimum) olarak ifade edildi.)

Tablo-2: Saghkh ve Non-klasik KAH olgularmimn laboratuvar dzelliklerinin karsilastirmasi

Deegisken

Boy 5DS

VASDS

VEI 5DS

Taotal Testosteron (ng'dL)
Sabah random 17-0HF{ng'mL)
Androstenedion(ng ml.)
DHEAS(ug/dL)

Test pil: kortizoling/dL)
Test bazal 17-OHP{nz/mL)
Test pil: 17-0OHF{ng'ml.)
KY-TY(¥u)

EY: Kamik vag

TY: Tekvim yag

Hasta (p=8§)

0,76 (0,54 3,7
1,56 (0,64 — 2,76)
0,81 (0,52 - 2,45
18,70/ (2,50 — 85 40)
16,40 (2,86 — 106,000
1,21 (0,33 —2,30)
161,0 (104 — 264)
16,70 (11,80 — 21 40)
27,84 (8,51 — 1046,60)
74,85 (17,22 — 144.92)
2,00 (0,17 - 4,58)

Saglikhi (n=78)
1,15 (—2,60 - 2,98)
148 (-3,38-3.88)
1,20 (=205 — 2,84)
345 (2,50 - 16,60}
0,57 (0,12 - 3,00}
0,30 (0,30 - 3,39)
123,5 (26,2 — 425)

26,10 (17,40 — 38,80}

0,50 (0,14 1,04)
1,36 (0,62 — 4,31}
1,54 (-1,33 - 3,25)

p degeri
0,567
0,812
0,518
0,018
<0001
0,009
0,055
0,001
0,001
«0,001
0,173
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Tablo-1: Olgularin cinisyete gore antropometrik ve laboratuvar 6zellikleri

Kiz Erkek p degeri
Basvuru yasi (desimal yil) 7,58 (2,6—9,50) 8,39 £ 1,05 0,001
Dogum haftas 7,10 (2,0—8,4) 8,08 (5,66—9,3) 0,000
gikgyet baslama yasi(Desimal yil) 39 (32-42) 40 (35—40) 0,680
ogum haftasi
Boy SDS 1,1 +£1,05 0,63 (-0,78—2,98) 0,083
Kilo SDS 1,48 (-3,38—3,88) 1+£1,04 0,094
VKI SDS 1,27 (-2,95—2,94) 0,7 £ 0,95 0,077
DHEAS(ug/dL) 123 (75-193) 204 (56-264) 0,002
Sabah random 17-OHP(ng/mL) 0,8 (0,12—106) 0,78 (0,29—84,45) 0,459
Test pik kortizol(pg/dL) 26,34 £ 4,46 23,18 £ 3,9 0,019
Test bazal 17-OHP(ng/mL) 0,58 (0,14—21,62) 0,63 (0,3—106,6) 0,342
Test pik 17-OHP(ng/mL) 2,15 (0,76—81) 2,05 (0,62—144,92) 0,713
KY-TY(Y1l) 1,52 £ 1,08 1,38 £ 0,91 0,173

KY: Kemik yasi TY: Takvim yasi (Normal dagilim gésteren veriler icin mean +SDS, normal dagilim géstermeyen veriler median (minimum-
maksimum) olarak ifade edildi.)

Tablo-2: Saghikh ve Non-klasik KAH olgularinin laboratuvar 6zelliklerinin karsilagtirmasi

Degdisken NON-Klasik KAH (n=8) Sadglikh (n=78) p degeri
Boy SDS 0,76 (—-0,54 - 3,72) 1,15(-2,60 - 2,98) 0,567
VA SDS 1,56 (—0,64 - 2,76) 1,48 (-3,38 -3,88) 0,812
VKi Sbs 0,81 (-0,52 - 2,45) 1,20 (2,95 - 2,94) 0,518

Total Testosteron 19,70 (2,50 - 95,40) 3,45 (2,50 -16,60) 0,018
Sabah random 17-OHP 16,40 (2,86 - 106,00) 0,57 (0,12 - 3,90) <0,001
Androstenedion 1,21 (0,33 - 2,30) 0,30 (0,30 - 3,39) 0,009
DHEAS 161,0 (104 - 264) 123,5 (26,2 - 425) 0,055
Pik Kortizol 16,70 (11,90 - 21,40) 26,10 (17,40 - 39,80) <0,001
Test bazal 17-OHP 27,84 (8,52 - 106,60) 0,50 (0,14 - 1,94) <0,001
Test pik 17-OHP 74,95 (17,22 - 144,92) 1,86 (0,62 - 4,51) <0,001
KY-TY 2,00 (-0,17 - 4,58) 1,54 (-1,33 - 3,25) 0,173

KY: Kemik yasi TY: Takvim yasi
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pisglisemili Obez Cocuklarda OGTT Temelli B-Hiicre Fonksiyonu ve
Insiilin Duyarlihgi Degerlendirmesi

Meliha Esra Bilicil, Rukiye Uyanik?

IZongu/dak Biilent Ecevit Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Departmani

GIRiIS: Cocukluk cagi obezitesi, glukoz metabolizmasinda erken bozulma ile yakindan iliskilidir ve
prediyabetin zamaninda saptanmasi,ileride gelisebilecek tip 2 diyabet riskinin azaltiimasinda kritik énem
tasir. Aglik glukozu,2. saat OGTT glukozu ve HbA1lc gibi geleneksel glisemik gbéstergeler,cocukluk cagindaki
metabolik heterojeniteyi her zaman yeterince yansitamayabilir. Bu nedenle OGTT’'nin dinamik yanitini
dederlendiren tiaretilmis parametrelerin erken glisemik bozulmanin daha duyarli belirtecleri olabilecedi
dustnidlmektedir.Bu calismada obez cgocuk ve ergenlerde prediyabeti 6éngérmede OGTT'den tlretilmis
parametrelerin,HbA1lc'nin ve insllin duyarhlik indekslerinin tanisal performansinin karsilastirilmasi ve puberte
evresinin bu gostergeler lzerindeki etkisinin dederlendiriimesi amaglanmistir.

YONTEM: Bu retrospektif calisma,Nisan 2021-Aralik 2024 déneminde Zonguldak Biilent Ecevit Universitesi
Pediatrik Endokrinoloji Klinigi'nde OGTT uygulanmis, VKI Z-skoru >1 olan 5-18 yas arasi 124 obez cocuk ve
ergeni kapsamaktadir.Olgular ADA 2024 kriterlerine gdére normal glukoz metabolizmasi(NGM) ve glukoz
metabolizma bozuklugu(GMB)olarak siniflandiriimis;GMB grubu prediyabet ve tip 2 diyabet (T2DM) alt
gruplarina ayrilmistir.OGTT sirasinda 0.,30.,60.,90. ve 120.dakikalarda glukoz ve insilin dlzeyleri
6lcllmUs;insilinogenik indeks,oral disposition indeksi (oDI),Matsuda indeksi,SPiSE indeksi,toplam insllin
yaniti,pik glukoz zamani ve 60.dakika glukoz diizeyi hesaplanmistir.Pubertal durum Tanner evrelerine gére
prepubertal(T1),pubertal gegis(T2-3-4) ve postpubertal(T5) olarak degerlendirilmistir. Istatistiksel
analizlerde tek yonlu ve iki yonla varyans analizleri ve ROC analizi kullaniimistir.

BULGULAR: Kohortun yas ortancasi 13,6 yil olup %62,1'i kizdi;%47,6'sI siddetli obezdi.OGTT sonuglarina
gére olgularin  %58,9'u(n=73) NGM, %35,5i(h=44) prediyabet ve %5,6'si(hn=7) T2DM
grubundaydi.Prediyabet/diyabet grubunda BMI, BMI SDS ve aclk glukoz diizeyleri anlamli olarak daha
yuksekti.OGTT'den tiretilen parametreler arasinda 60. dakika glukoz diizeyi NGM'den prediyabet ve T2DM’ye
dodgru kademeli ve anlamh artis gosterdi (p<0,001), buna karsilik oDI belirgin olarak azaldi
(p=0,001).Matsuda indeksi disglisemi grubunda daha dlstk olmakla birlikte ayirt ediciligi sinirliydi.SPiSE,
HOMA-IR, IGI ve toplam insulin dizeyleri gruplar arasinda anlamli farkhlik géstermedi.ROC analizinde 60.
dakika glukoz duzeyi disglisemiyi 6ngérmede en ylksek performansi sergiledi(AUC=0,820).Optimal esik
dederi yaklasik 140 mg/dL olup,duyarliik %76,5,6zgullik %60,3 olarak bulundu.Buna karsin Matsuda
(AUC=0,361),0DI (AUC=0,318),IGI (AUC=0,438),SPISE (AUC=0,535) ve toplam insulin (AUC=0,570)
disglisemiyi 6ngérmede disilik performans gosterdi.Puberte evresinin glukoz metabolizmasi lizerine bagimsiz
etkisi saptanmadi.

SONUC: OGTT'den tiliretilen goéstergeler arasinda 60.dakika glukoz dizeyi,gocukluk cadi obezitesinde
prediyabeti 6ngérmede en duyarli parametre olarak 6ne cikmaktadir.Post-load hiperglisemi, pubertal
fizyolojik insulin direncinden bagimsiz olarak erken B-hiicre disfonksiyonunun énemli bir gostergesi olabilir.Bu
bulgular, klinik uygulamada OGTT'nin dinamik dederlendirilmesinin erken glisemik bozulmanin saptanmasina
katki saglayabilecedini distndirmektedir.

Anahtar Kelimeler: gocukluk gadi obezitesi, matsuda indeksi, spise indeksi, 60. dk glukoz diizeyi, hbalc
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Disglisemiyi 6ngormede OGTT'den tiiretilmis parametrelerin ROC egrileri.

ROC Curve
10 >
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I Curve
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Sekil 2: Glukoz metabolizmasi durumuna ve ergenlik evresine gore (A) 1. saat OGTT glukozu ve (B)
oral dispozisyon indeksinin dagilimi
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Cocuk ve Adolesan Obezitesinde GLP-1 Reseptor Agonisti
Tedavisinin Antropometrik ve Viicut Kompozisyonu Uzerine Etkileri:
Tek Merkez Gergek Yasam Verisi

Bilge Aydin Behram, Leyla Gizem Bolag 6zyilmaz, Ahmet Ugar
Sisli Etfal Hamidiye Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrin istanbul

GIRIS-AMAG: GLP-1 reseptdér agonistleri adélesan obezitesinin farmakolojik tedavisinde giderek daha
yaygin kullanilmaktadir. Ancak pediatrik yas grubuna ait gergek yasam verileri sinirhdir. Bu galismada, GLP-
1 reseptor agonisti baslanan obez adélesanlarda antropometrik yanit ve viicut kompozisyonu degisikliklerinin
dederlendirilmesi amaglandi.

YONTEM: Obezite tanisi ile GLP-1 reseptdr agonisti tedavisi baslanan addlesan hastalarin verileri geriye
donlk olarak incelendi. Baslangig ve izlem vizitlerine ait demografik ve antropometrik élgimler kaydedildi.
VKi-SDS degisimi eslestirilmis érneklem analizi ile dederlendirildi. Semaglutid ve liraglutid kullanan hastalar
karsilastirildi. Viicut kompozisyonu 6lgimi bulunan alt grupta yag ve yadsiz kitle dedisimleri ayrica analiz
edildi.

BULGULAR: Calismaya toplam 18 addélesan dahil edildi (ortalama yas 16,1 + 1,3 yil; %72,2 kiz). Baslangigta
ortalama boy 166,0 + 5,5 cm, viicut agirhgi 119,4 + 21,6 kg, VKi 43,2 + 6,3 kg/m?2 ve VKI-SDS 2,65 +
0,33 idi. Hastalarin 12’si (%66,7) semaglutid, 6'si (%33,3) liraglutid kullaniyordu. izlem siresince VKi-
SDS'de istatistiksel olarak anlaml azalma saptandi (ortalama dedisim —0,12 + 0,13; Wilcoxon eslestirilmis
test, p=0,007; n=12). VKI-SDS azalmasi agisindan tedavi gruplari arasinda anlamli fark izlenmedi (p=0,18).
>%5 kilo kaybi orani semaglutid ve liraglutid gruplarinda benzerdi (sirasiyla %33,3 ve %33,3; p=1,00).

Vicut kompozisyonu verisi bulunan yedi hastada yag kitlesinde azalma edilimi gézlendi (—4,88 + 2,85;
p=0,063), buna karsin yagsiz kitlede anlamh dedisiklik saptanmadi (-0,70 = 1,17; p=0,44).

SONUG: GLP-1 reseptér agonisti tedavisi, addlesan obezitesinde VKI-SDS’de anlamli azalma ile iliskilidir.
Kilo kaybinin adirlikli olarak yag kutlesindeki azalmaya bagli olmasi ve yagsiz kitlenin korunmasi dikkat
cekicidir. Semaglutid ve liraglutid arasinda kisa dénem antropometrik yanit acisindan anlaml fark
izlenmemistir. Daha genis érneklemli ve uzun sureli galismalara gereksinim vardir.

Anahtar Kelimeler: obezite,cocuk ve adélasan obezitesi, GLP-1 analoglari
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Ergenlerde Uyku Siiresi, Uyanma Zamani ve Yagam Tarzi
Ahliskanliklarinin Obezite ile lligkisi

Banu Turhanl, Gonul Buyukyilmazz, Demet Tas3, Mehmet Ali SUNGUR4, Mehmet Boyraz2
1 Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
2Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

3Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Adélesan Saglidi Bilim Dali, Ankara

4Diizce Universitesi Tip Fakliltesi, Biyoistatistik ve Tibbi Bilisim Anabilim Dali, Dizce

AMACGC: Obezite gelisiminde genetik, sendromik ve hormonal faktérlerin yani sira asiri kalori alimi, uyku
davranislari ve gevresel faktorler de rol oynamaktadir. Uyku sliresi ile obezite arasindaki iliskiyi inceleyen
cok sayida calisma bulunmakla birlikte, sabah uyanma saatinin obezite ile iliskisini arastiran galismalar
sinirhdir. Ergenlik donemi; biyolojik ritimde dedisimlerin, uyku zamanlamasinda gecikmenin ve yasam tarzi
aliskanliklarinda belirgin farklilasmanin gorildigu kritik bir gelisim evresidir. Bu galismada, 15-17 yas arasi
ergenlerde uyku o6rintlleri, 6zellikle sabah uyanma zamani, yasam tarzi aliskanlklar ve sosyodemografik
faktorlerin obezite ile iliskisinin dederlendirilmesi amaglanmistir.

GEREGC-YONTEM: Aralik 2023-Kasim 2024 tarihleri arasinda Ankara Bilkent Sehir Hastanesi Cocuk
Endokrinoloji Poliklinigine basvuran 453 ergen (217 normal kilolu, 236 obez) calismaya dahil edildi.
Metabolik, endokrin, genetik veya kronik hastaligi olan bireyler dislandi. Katihmcilara yiz ylize 18 soruluk
yapilandirilmis anket uygulandi. Demografik veriler, uyku siresi, yatis saati, sabah uyanma zamani, fiziksel
aktivite diizeyi, sedanter siire ve beslenme aliskanliklari sorgulandi. Obez bireyler viicut kitle indeksine (VKI)
gore Sinif 1 ve Sinif 2-3 olarak gruplandirildi.

BULGULAR: Calismada normal kilolu ve obez gruplar arasinda yas acisindan sorgulanan parametrelerde
herhangi bir fark saptanmadi (p>0,05). Obez grupta anne ve baba egitim diizeylerinin daha distk oldugu,
buna karsin hane geliri ve kardes sayisinin benzer oldugu gértldi (sirasiyla p=0,016 ve p=0,019; p>0,05)
(Tablo 1). Hafta ici uyku slresi normal kilolu grupta siklikla 7-8 saat iken, obez grupta >9 saat uyku daha
yaygindi (p=0,002). Obez ergenlerin hafta ici sabah daha geg uyandigi saptandi (p=0,001). Normal kilolu
ergenlerin gogu 07:00-08:00 arasinda uyanirken, obez grubun daha blylk bir kismi 09:00’dan sonra
uyanmaktaydi. Sedanter strenin >3 saat olmasi obez grupta daha yayginken (p=0,022), yatmadan &énce
yeme aliskanhdi normal kilolu grupta daha sik bulundu (p=0,020). Obezite alt siniflarinda, 6zellikle Sinif 2—
3 grupta, fiziksel inaktivite (p=0,006), uzun sedanter siire (p=0,013) ve geg uyanma saatlerinin daha belirgin
oldugu saptandi (p<0,001).

SONUCLAR: Azalmis fiziksel aktivite ve artmis sedanter davranislar obeziteyi olumsuz etkilemektedir.
Ebeveyn tutumu ve gevresel/psikososyal faktorler de obezitenin olusumunda rol oynamaktadir. Bu nedenle
obeziteyi dnlemeye ydnelik okullar ve ailelere ydnelik programlarda uyku hijyeninin iyilestirilmesi, dtzenli
fiziksel aktivitenin tesvik edilmesi ve davranissal farkindalik egitimlerinin yer almasi gibi bttinctl yaklagimlar
6nem arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Ergen, Obezite, Sedanter davranis, Uyku-uyaniklik diizeni, Yasam tarzi
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Tablo 1: Normal kilolu ve obez ergenlerin sosyo-demografik 6zellikleri
Normal Obez
(n=217) (n=236) -

Anne Egitim, n (%)
Okur yazar degil 8(3,7) 3(1,3)
Okul bitirmemis 8 (3,7) 3(1,3)
Ik dgretim mezunu 77 (35,5)° 106 (44,9)* 0,016
Lise mezunu 69 (31,8) 84 (35,6)
Universite mezunu 55 (25,3)* 40 (16,9°

Baba Egitim, n (%)
Okul bitirmemis 6 (2,8)" 1(0,4°
Ik 6gretim mezunu 66 (30,4) 79 (33,5) 0.019
Lise mezunu 71 (32,7) 97 (41,1) i
Universite mezunu 74 (34,1)° 59 (25,0)°

Gelir, n (%)
<15bin TL 42 (19,4) 33 (14,0)
15-45bin TL 106 (48,8) 132 (55,9) 0,206
>45 bin TL 69 (31,8) 71 (30,1)

Ek Hastalik, n (%)
Yok 217 (100) 235 (99,6)
Var 0(0,0) 1(04) 099

Kardes, n (%)
Yok 17 (7,8) 26 (11,0) 0.248
Var 200 (92,2) 210 (89,0) >

Kardes Saysi, n (%)
1 108 (54,0) 91 (43,3)
2 56 (28,0) 85 (40,5)
3 24 (12,0) 26 (12,4) 0,086
4 94,5 6 (2,9)
5 3 (1.5 2(1.0)

Sistemden tablo olusturamadigimiz igin figiir olarak ekledik. Calismaya ait toplamda 7 adet tablomuz olup buraya sadece sosyo-
demografik ézellikler tablosu eklenmisgtir.
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Prematiir Adrenars Tanili Hastalarin Retrospektif Olarak
Degerlendirilmesi

Merve Nur Hepokur, Burgin Cigek, Sare Betil Kaygusuz
Istanbul Medeniyet Universitesi, Goztepe Prof. Dr. Siileyman Yalcin Sehir Hastanesi

AMAGC: Ergenlik 6ncesi donemde adrenal androjen fazlaligi ve hiperandrojenik semptomlarla karakterize
edilen prematir adrenars (PA), premattire dogum, gebelik yasina gore dusik dogum agirligi (DDA), hizli kilo
alimi ve obezite gibi faktorlerle iliskilendirilmektedir. Bu belirleyicilerin ortaya konmasi, PA'nin erken
taninmasi ve izlem stratejilerinin gelistiriimesi acisindan énem tasimaktadir. Bu calismada prematir adrenars
gelisiminde premattlirite, SGA, obezite ve hizli kilo aliminin etkisini dederlendirmek amaglanmistir.

GEREG-YONTEM: Géztepe Prof. Dr. Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi cocuk endokrin kliniginde 1 Ocak 2024
-1 Ocak 2026 tarihlerinde arasinda premattir adrenars tanisi alan 114 hasta calismaya dahil edildi. Hastalarin
boy, kilo, basvuru sikayeti, dogum haftasi ve agirligi, kemik yasi, DHEAS ve 17-OH progesteron dizeyleri
hasta dosyalarindan retrospektif olarak elde edildi.

BULGULAR: Toplam 114 hasta alindi. Bunlarin 109°u (%95,6) kiz, 5'i (% 4,4) erkekti. Kiz hastalarin ortalama
basvuru yasi 7.12 £+ 0.76 iken, erkek hastalarda 8.47 + 1.18 idi. Hastalarin %22,7’si prematir dogmus ve
% 25'inde gebelik haftasina gére distk dogum agirhdina sahipti. Basvuruda olgulari % 20,5'i fazla kilolu
iken, %25,9' u obezdi. Basvuru sikayeti hastalarin % 79,8‘inde pubik killanma, %25,4 Gnde aksiller killanma,
%?2,63'linde ter kokusu ve %1,7'sinde akne idi. Hastalarin median (IQR) DHEAS dtlizeyi 89 mcg/dl (65.0 -
127.75) idi. Kohortta fazla kilolu/obez sikhdi fazla olmakla birlikte (% 46) DHEAS dizeyleri ile obezite ve hizli
kilo alma arasinda anlamli iliski bulunmadi. Egzajere adrenarsi olan hastalarda PM sikligi % 38,1 iken, diger
hastalarda % 13,4 bulunmus olup her iki grup arasinda istatistiksel olarak anlamli fark saptandi (p:0,02).

SONUG: Bu calismada prematlir adrenars tanili olgularda premattire dogum (%22,7), DDA (%?25) ve fazla
kilolu/obezite (%46) oranlari oldukga ylksek saptandi. Ekzajere adrenars grubunda prematire dogum
sikliginin anlamh olarak daha ylksek bulunmasi erken yasam faktorlerinin PA fenotipinin siddetiyle iliskili
olabilecegini dislindirmektedir. Prematiir adrenarsin risk faktérleri hentiz net olarak ortaya konmamis olsa
da prematire dogum, disiik dogum agirhdi ve obezite gibi etmenler olasi risk belirleyicileri olarak 6ne
clkmakta; ayrica eriskin dénemde PCOS ve metabolik hastaliklarla iliskisinin giderek daha fazla arastiriimasi,
bu etiyolojik faktdrlerin erken dénemde tanimlanmasinin gelecekteki komplikasyonlarin 6nlenmesi agisindan
onemli olabilecedini distindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: prematire adrenars, DHEAS, egzajere adrenars
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Prader-Willi Sendromlu Hastalarda MC4R Varyant Analizi: Tek
Merkez Deneyimi

Emre Ozerl, Peter Kijhnenz, Esra YazarI|3, Nursel Kara Ulu3, Dicle Canorug Emetl, Gondal YardlmC|1, Seving
Odabasi GUnesl, Onur Akin3

lg‘ocuk Endokrinoloji Klinigi, Gilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara, Tlrkiye

ZCocuk Endokrinolojisi Enstitiisii, Charité Tip Universitesi Berlin, Almanya

3'Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Saglik Bilimleri Universitesi, Giilhane Tip Fakiiltesi, Ankara, Tiirkiye

GEREG-YONTEM: Calismaya, tek merkezde izlenen genetik olarak dogrulanmis PWS tanili 10 hasta dahil
edildi ve tumunde MC4R gen analizi uygulandi. Hastalara ait yas, cinsiyet, vicut kitle indeksi-standart
deviasyon skoru (BMI-SDS), PWS genetik alt tipi [kopya sayi dedisikligi (CNV) veya maternal uniparental
dizomi (UPD)] ve MCA4R dizileme sonuglar kaydedildi.

BULGULAR: Toplam 10 olgunun 7’si erkek (%70), 3'G kizdi (%30). Yas ortalamasi 5,47+4,08 yil, medyan
5,14 yil idi. BMI-SDS ortalamasi 0,38+2,70 bulundu. PWS genetik alt tipi 9/10 hastada delesyon (%90),
1/10 hastada uniparental dizomi (%10) idi. MC4R tek gen dizileme analizinde 9/10 hastada normal (vahsi
tip) (WT, %90), 1/10 hastada heterozigot c.307G>A (p.V103I) varyanti (bening) saptandi (%10).
Patojenik/olasi patojenik MC4R varyanti saptanmadi.

SONUGC: PWS’de hiperfajinin, tek bir gen kusurundan ziyade hipotalamik tokluk regiilasyonundaki bozulma
ve henlz tam aydinlatilamamis néroendokrin sireglerle iliskili oldugu gortst giderek gliclenmektedir. Bu
baglamda, serimizde patojenik/olasi patojenik MC4R varyanti saptanmamis olmasi, klinigin ek bir MC4R
defektinden badimsiz olarak gelisebilecedini desteklemektedir. Saptanan tek dedisiklik olan heterozigot
MC4R:c.307G>A varyanti, veritabanlarinda benign kabul edildigi icin bu hastada hiperfajinin primer nedeni
olarak distnilmemektedir. Bu bulgular, tipik PWS olgularinda rutin MC4R sekanslamasinin tanisal katkisinin
sinirl kalabilecegini disundiartmektedir. Buna karsilik, atipik fenotip, beklenenden agir ya da erken baslayan
obezite, hizli kilo artisi veya glgll aile 6ykist varliginda genetik inceleme hedefli bicimde planlanmalidir.
PWS’de daha guvenilir ve genellenebilir klinik sonuglara ulasilabilmesi igin, daha buylk 6érneklemli, cok
merkezli ve prospektif galismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Genetik obezite, Hiperfaji, MC4R, Prader Willi sendromu
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DAX1 (NROB1) Mutasyonu ile Birlikte Duchenne Muskiiler Distrofi
ve Gliserol Kinaz Eksikligi

Can Aydin?, Ozlem Ugur Aydin?
1Balikesir Atatiirk Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Balikesir Atatiirk Sehir Hastanesi Cocuk Néroloji Bilim Dali

GIRiS: DAX1 (NROB1) gen mutasyonlari, X'e bagli resesif kalitim gdsteren ve konjenital adrenal yetmezlik
basta olmak UGzere endokrin, metabolik ve néromiuskiler sistemleri etkileyebilen nadir genetik hastaliklardir.
Duchenne muskuler distrofi (DMD) ve gliserol kinaz eksikligi ile birlikteligi oldukga nadir olup, tanisal slireci
guglestirmektedir.

OLGU: Yenidogan déneminde kilo alamama, hiponatremi ve hiperkalemi nedeniyle dederlendirilen erkek
hastada ACTH >1250 pg/mL saptanmis ve konjenital adrenal yetmezlik tanisi ile hidrokortizon ve
fludrokortizon tedavisi baslanmistir. izlemde motor gelisim geriligi, konusma gecikmesi ve progresif kas
gligstizliglu gelismistir. Yapilan muayenede proksimal kas gligsiizligu, azalmis kas tonusu ve bilateral baldir
kaslarinda psodohipertrofi saptanmistir. Serum kreatin kinaz dizeyleri belirgin ylksek bulunmustur.
Molekiller genetik incelemede distrofin geninde coklu ekzon delesyonlari gésterilerek DMD tanisi
dogrulanmigtir. Es zamanl analizlerde DAX1 (NROB1) mutasyonu saptanmis, klinik ve metabolik bulgular
gliserol kinaz eksikligi ile uyumlu bulunmustur. Ayrica COL4A4 geninde Pro482Ser, Vall1327Met ve
Ser1403Pro basta olmak Uzere coklu heterozigot aminoasit dedisiklikleri  saptanmistir.
TARTISMA: Bu olgu, DAX1 mutasyonlarinin izole endokrinopatilerle sinirli kalmayip DMD ve metabolik
bozukluklar gibi agir néromuskdler tablolarla birlikte seyredebilecedini gostermektedir. Yenidogan doneminde
adrenal yetmezlik ile izlenen hastalarda gelisen kas glgstuzliglu tanisal yaklasimin yeniden
dederlendirilmesini ve norolojik izlemi gerektirmektedir. Eslik eden COL4A4 varyantlari, genotip-fenotip
iliskisinin karmasikhdini artirmaktadir.

SONUG: Adrenal yetmezlik tanisi ile izlenen erkek hastalarda, gelisen progresif kas glgslzligu varliginda
coklu genetik etiyolojiler mutlaka g6z 6niinde bulundurulmalidir. Olgumuz, erken dénemde endokrin
bulgularla baslayan klinik tablolarin zaman iginde néromuskuler hastaliklarin gelisebilecedini gostermekte;
kapsamli genetik dederlendirme ve multidisipliner yaklasimin tanisal dogruluk ve klinik yonetim acisindan
belirleyici oldugunu ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: DAX1 mutasyonu, Duchenne Muskiiler Distrofi, Gliserol Kinaz Eksikligi, Konjenital
adrenal yetmezlik
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GNAS iliskili Goklu Hormon Direnci: Konjenital Hipotiroididen
PHP1A Tanisina

Zilal Ozdemir Uslu, Yuksel Yasartekin, Nalan Yildirim, Derya Bulus
Cocuk Endokrinolojisi BD, Atatiirk Sanatoryum EJitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara, Tirkiye

GIRiS: Psodo-hipoparatiroidizm (PHP), uyarici G proteininin (Gsa) a alt birimi araciliiyla adenilil siklaz
aktivasyonuna badgli reseptorler Uzerinden hormonal sinyallesmenin bozulmasina yol acan molekiler
kusurlarla iliskili; nérokognitif, fiziksel ve endokrin anomalilerle seyreden bir hastalik grubudur. Biyokimyasal
olarak hipokalsemi ve hiperfosfatemi ile karakterizedir ve temel mekanizma paratiroid hormonuna (PTH)
hedef doku direncidir. Bazi olgularda TSH, gonadotropinler ve GHRH gibi diger hormonlara karsi da direng
gorulebilir. PHP1A olgularinda Albright herediter osteodistrofisi (AHO) bulgular eslik edebilir. Bu yazida
konjenital hipotiroidi nedeniyle izlenen, heterotopik ossifikasyonlari bulunan ve takipte PHP1A tanisi alan bir
olgu sunulmustur.

OLGU: Postnatal 13. glinde TSH yiksekligi saptanan olgu gocuk endokrinoloji kliniginde dederlendirildi. Fizik
muayenesi dogaldi. sT4: 9,58 pmol/L (]), TSH: 19,4 mU/mL (1) saptandi, tiroid ultrasonografisi normaldi ve
4,5 pg/kg/gin Na-LT4 baslandi. izlemde TSH diizeyleri normal referans aralikta seyretti; ancak olgu
takiplerine diizensiz geldi. Ug yasinda Na-LT4 tedavisi kesildiginde hipotiroidi gelismesi (izerine Na-LT4
yeniden baslandi. Ug bucuk yasta yapilan tetkiklerde kalsiyum diisiik-normal, fosfor yiiksek, PTH belirgin
ylksek ve D vitamini distk saptandi; bébrek fonksiyonlari ve magnezyum dizeyi normaldi. Muayenede 4-
5. metakarplarda brakidaktili (Resim 1) vardi, ancak belirgin kisa boy ve AHO fenotipi yoktu. Oyki
derinlestirildiginde, takip disi donemde atrofik cilt lezyonlarindan yapilan biyopsinin osteoma cutis ile uyumlu
oldugu o6drenildi. Dizi analizinde GNAS:c.91C>T patojenik varyant saptandi ve PHP1A tanisi konuldu.
Kalsitriol tedavisi baslandi.

Kiguk kardesine ulusal topuk kani taramasindan dénlds olmus, postnatal 12. gliinde konjenital hipotiroidi
tanisi ile dis merkezde Na-LT4 baslanmisti. 1 yasinda iken alinan tetkiklerinde kalsiyum, fosfor, 25-OH-
Vitamin D dlzeyleri normal, PTH yliksek saptandi. Anneye 1.gebeliginde TSH yiksekligi nedeni ile Na-LT4
baslandidi; son tetkiklerinde hipokalsemi, vitamin D eksikligi ve PTH ylksekligi (fosfor: Normal) ile stoss
tedavisi verildi 6grenildi. Olgumuzdakine benzer atrofik cilt lezyonlari annede de mevcuttu. Anne ve kardes
icin genetik analiz planlandi.

SONUG: PHP'de PTH direnci dogumda bulunmayabilir ve zamanla gelisir; buna karsin TSH direnci yenidogan
déneminde konjenital hipotiroidi tanisina yol agabilir. Konjenital hipotiroidi ile izlenen olgularda hipokalsemi
ve heterotopik ossifikasyon acgisindan dikkatli dederlendirme ve ayrintili cilt muayenesi, erken taniya katki
saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital hipotiroidi, brakidaktili, osteoma cutis, TSH direnci, PTH direnci,
Psddohipoparatiroidi

Resim 1 Bilateral 4-5. metakarplarda brakidaktili
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Adolesanlarda Demir Eksikliginin Menstriiel Siklus Uzerine Etkisi

Leyla Kara
Kayseri Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji

AMAC: Bu calismada, addlesan kizlarda anovulatuvar siklus ve asiri menstrual kanama ile hemoglobin ve
ferritin dlizeyleri arasindaki iliskinin dederlendirilmesi amaglandi.

MATERYAL VE YONTEM: Nisan 2023-Nisan 2024 tarihleri arasinda Kayseri Sehir Hastanesi Cocuk
Endokrinoloji  Poliklinigi'ne basvuran 161 addlesan kiz retrospektif olarak dederlendirildi. Katilimcilar
anovulatuvar siklus, PCOS, normal menstrual siklus ve asiri menstrual kanama gruplarina ayrildi. Hemoglobin
(Hb), ferritin ve hormonal parametreler (FSH, LH, E2, TT, SHBG, DHEASO4) o6lglldi. Gruplar arasi
karsilastirmalar ve korelasyon analizleri yapildi.

BULGULAR: Katilimcilarin ortalama yasi 15.76 (14.47-16.71) yil, menars yasi 12 (12-13) yil ve jinekolojik
yas 3.28+1.37 yil idi. Demir eksikligi anemisi %30, demir eksikligi %55 olarak saptandi. Anovulatuvar siklusu
olanlarda hemoglobin dizeyleri normal sinirlarda kalirken, ferritin dizeylerinde anlamli disiklik goézlendi
(p=0,007). Asiri menstrual kanama grubunda hem demir eksikligi hem de demir eksikligi anemisi en yiksek
oranlarda bulundu. Hemoglobin ile total testosteron arasinda pozitif iliski (r=0.243, p=0.002), ferritin ile
DHEASO4 arasinda da pozitif korelasyon saptandi (r=0.190, p=0.029). Diger hormonlar ve antropometrik
parametrelerle anlamli iliski bulunmadi.

SONUG: Anovulatuvar siklusu ve asiri menstrual kanama, addlesanlarda demir eksikligi ve ferritin dlistkIUgu
icin risk faktoradur. Hemoglobin normal sinirlarda olsa da ferritin erken dénemde demir eksikligini
gosterebilen duyarl bir belirtectir. Ayrica hemoglobin ile total testosteron ve ferritin ile DHEASO4 arasindaki
iliskiler, hiperandrojenizmin eritropoez ve demir metabolizmasi Uzerindeki potansiyel etkilerini
desteklemektedir. Bulgular, addlesanlarda menstrual dizensizliklerle demir durumunun birlikte izlenmesinin
6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Adolesan, Demir Eksikligi, Anovulatuvar Siklus, Hipotalamo-Hipofiz-Over Aksi,
Ferritin, Testosteron

Katihmcilarin Demografik ve Klinik Ozellikleri

Degisken

Demografik/Antropometrik

Yas, yil 15.76 (14.47-16.71)
Menars yasl, yil 12 (12-13)
Jinekolojik yas, vil 3.28 £1.37

VA, kg 58 (50.9-70)

VA, SD 0.53 £ 1.47

Boy, cm 159 (156-163)
Boy, SD -0.35 £ 0.86
VKi, kg/m?2 23 (19.91-27.84)
VKi, SD 0.76 + 1.43
Obezite varligi, % 31 (19.3)
Menstriel siklus

Siklus suresi, ay 2 (1-3)

Kanama siresi, glin 5 (3-6)

mFGS2>7, % 18 (11)

Akne varlidi, % 9 (5)

FSH, 1U/L 5.06 £ 1.69

LH, TU/L 11 (6.9-16.7)
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E2, pg/ml 57.2 (43.5-91.6)
TT, ng/L 0.37 (0.22-0.53)
SHBG, nmol/L 40.24 + 19.2
DHEASO4, pg/L 2209 (1421-3205)
PCOM varhgi (%) 50 (31)
Hematolojik

Hb, g/dl 13.5 (12.4-14.2)

Ferritin, ng/ml 24 (11-42.25)
Demir eksikligi anemisi varligi, % 30 (18.8)
Demir eksikligi varhdi, % 88 (55)

VA: Viicut agirhigi; VKI: Viicut kitle indeksi; mFGS: Modifiye Ferriman-Gallwey skoru; FSH: Folikiil stimiile edici hormon; LH: Luteinizan
hormon; E2: 17B-estradiol; TT: Total testosteron; SHBG: Seks hormonu baglayici globulin; DHEASO4: Dehidroepiandrosteron stilfat; Hb:
Hemoglobin; PCOM: Polikistik over morfolgjisi. Degerler median (Q1-Q3) veya ortalama + SD seklinde sunulmustur.

Alt Gruplara Gore Katilimcilarin Demografik ve Klinik Ozellikleri

Degdisken

Anovulatuvar siklus PCOS

Normal menstrual

Asiri menstrual

(n=43) (n=45) siklus (n=42) kanama (n=30)

Yas, yil 15.65 + 1.39 il 15.59 + 1.63 15 + 1.68 0.089

HIENELEVEED 5 TR o s 12.13 + 0.91ab  11.86 + 1.35b 0.009

yil 1.11ab

ii::k;'fj‘k 2.89 + 1.29 3.64 + 1.36 |3.45 £ 1,37 3.14 £1.39 0.055

VA, kg 59.8 + 14.81 61.8 + 13.8 64 % 15.57 57.11 % 13.02 0.226

VA, SD 0.45 + 1.54 0.50 £1.50 0.70 + 1.56 0.42 + 1.25 0.847

Boy, cm 159.2 + 5.34 158 + 5.54 160 + 4.51 160 + 5.70 0.266

Boy, SD -0.40 + 0.87 ~0.63 + 0.89 -0.20 £ 0.77 0,10 % 0.87 0.039

VKi, kg/m2  24.04 % 6.2 ity 24.45 + 5.41 22.35 + 5.07 0.264

VKi, SD 0.76 + 1.68 0.91 + 1.35 0.76 + 1.39 0.50+ 1.24 0.701

FSH, IU/L  5.35 + 1.81ab 543 £ 1.4b 4.79 £ 1.6ab 4.32 + 1.67a 0.014

LH, TU/L 12 (7.22-17.17)ab Z'gs()lbz's' 7.6 (4.5-11.7)ab 7.5 (4.8-12.05)a  <0.001

E2, pg/ml  49.8 (40.9-72.9) gé'g)(‘”'"" 56.7 (34.7-103.6) 62 (44.1-119.5)  0.519
0.610

TT, ng/L 0.31 £ 0.11a 2o 0.31 + 0.16a 0.26 % 0.13a <0.001

=hilEs, 40.4 + 21.2 40.1 % 23.1 41 + 17.03 39.31 £12.75 0.997

nmol/L

E:/EASO“' 19364829 3016 + 1548 2437 + 1094 2055 + 1256 0.436
13.8 (13-

Hb, g/dl 13.5 (12.4-14.2)a ;500 13.4 (12.8-14.4)a 12.4 (10.7-13.6)b 0.003

Ferritin 19 (9-32)a 2;)(b13.5- 33 (12-49)b 14 (7-29.75)a 0.007

Hb: Hemoglobin; SD: Standart sapma; VKI: Viicut kitle indeksi; VA: Viicut agirhgi; FSH: Folikiil stimiile edici hormon; LH: Luteinizan
hormon; E2: 17B-estradiol; TT: Total testosteron; SHBG: Seks hormonu baglayici globulin, DHEASO4: Dehidroepiandrosteron siilfat.
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Degerler median (Q1-Q3) veya ortalama + SD seklinde sunulmustur. p degerleri gruplar arasindaki farkin anlamiiligini belirlemek igin
ANOVA veya Kruskal-Wallis testi ile hesaplanmisgtir. Ikili grup kargilastirmalari igin Bonferroni diizeltmesi uygulanmstir; farkli harfler (a,b)
gruplar arasinda anlamli farki gésterir (p<0.0083).

Alt Gruplara Gore Katilimcilarin Demir eksikligi ve Anemi durumu

Dedisken Anovulatuvar siklus PCOS Normal menstrual Asiri menstrual

g1 (n=43) (n=45)  siklus (n=42) kanama (n=30) P
5OEA varlgl, g (1) 5(11) 4 (9) 13 (43) 0.001
50'5 EL S N ) 20 (44) 16 (38) 23 (76) 0.001

p degerleri gruplar arasindaki farklarin anlamliligini belirlemek igin chi-kare testi ile hesaplanmigtir. Demir eksikligi anemisi (DEA): Hb <12
g/dL ve serum ferritin <15 ng/ml; Demir eksikligi (DE): Hb 212 g/dL ve ferritin <30 ng/mL. Veriler n (%) olarak verilmistir.

Hemoglobin ve Ferritin ile Antropometrik ve Hormonal Parametreler Arasindaki Korelasyon
Dedisken Hb (r) Hb (p) Ferritin (r) Ferritin (p)

Yas, yil -0.010 0.903 0.102 0.231

Menars yasl, yil -0.108 0.176 -0.046 0.584

Jinekolojik yas, yil 0.083 0.296 0.155 0.066

VA, kg 0.020 0.804 0.091 0.285
VA, SD -0.018 0.827  0.083 0.341
Boy, cm -0.066 0.414  0.034 0.693
Boy, SD -0.056 0.488  0.009 0.920
VKi, kg/m2 0.067 0.405 0.090 0.293
VKi, SD 0.035 0.663 0.080 0.354
FSH, IU/L 0.108 0.174 -0.015  0.864
LH, IU/L 0.138 0.084 0.114 0.180
E2, pg/ml -0.005 0.955 -0.060  0.489
TT, ng/L 0.243 0.002** 0.136 0.111

SHBG, nmol/L  0.064 0.603 -0.0150 0.241
DHEASO4, yg/L  0.140 0.089 0.190 0.029*

Hb: Hemoglobin; SD: Standart sapma; VKI: Viicut kitle indeksi; VA: Viicut agirhidi; FSH: Folikiil stimiile edici hormon; LH: Luteinizan
hormon; E2: 17B-estradiol; TT: Total testosteron; SHBG: Seks hormonu baglayici globulin; DHEASO4: Dehidroepiandrosteron stilfat.
Korelasyon katsayisi (r) Pearson yéntemi ile hesaplanmistir. Anlamlilik isaretleri: *p <0.05, **p < 0.01.
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Pes Planus Tanisi Olan Cocuklarda Nutrisyonel Rasitizm ve D
Vitamini Yetersizligi

Niyazi Erdem Yasarl, Banu Turhan?
15a§l/k Bilimleri Universitesi, Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, Cocuk Ortopedi Servisi, Ankara
2 Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

AMAG: Pes planus (PP) ve ige basma, gocuk ortopedi polikliniklerine en sik basvuru nedenleri arasinda yer
almakta ve codu olguda benign ortopedik varyantlar olarak kabul edilmektedir. Bununla birlikte, bu klinik
bulgularin altta yatan metabolik kemik hastaliklarinin, 6zellikle nutrisyonel rasitizmin erken gostergeleri
olabilecegi giderek daha fazla vurgulanmaktadir. Turkiye'de cocukluk cadi rasitizm sikhdinin %0,02-19
arasinda degistigi, PP'li gocuklarda ise bu oranin %20-35’e kadar c¢ikabildigi bildirilmektedir. Bu galismanin
amaci, dliztaban ve ice basma sikayetiyle cocuk ortopedi poliklinigine bagvuran 2-8 yas arasi cocuklari gocuk
endokrinolojisi bakis acisiyla dederlendirmek; bu hasta grubunda rasitizm ile D vitamini eksikligi ve
yetersizliginin siklidini incelemek ve gocuk ortopedi—-gocuk endokrinolojisi is birliginin erken tanidaki énemini
ortaya koymaktir.

GEREG-YONTEM: Bu retrospektif calismaya, PP tanisi ile cocuk ortopedi poliklinigine basvuran, 2-8 yas
araliginda ve ek kronik hastalidi olmayan gocuklar dahil edildi. Kontrol grubunu, ayni yas aralidinda olup PP
bulgusu olmayan saglikh cocuklar olusturdu. Tim olgularda yas, cinsiyet ve antropometrik dlcimler (boy,
kilo, VKI ve SDS degerleri) kaydedildi. Sol el bilek grafileri rasitizm agisindan degerlendirildi. Serum kalsiyum,
fosfor, magnezyum, ALP, PTH ve 25-hidroksi vitamin D dlizeyleri analiz edildi. Glines maruziyeti siresi ile D
vitamini ve oral kalsiyum kullanimi dykuleri sorgulandi. Uygun istatistiksel testlerin yani sira korelasyon ve
cok dediskenli regresyon analizleri uygulandi.

BULGULAR: Toplam 69 cocuk degerlendirildi; 31'i PP grubunda, 38’i kontrol grubundaydi. PP grubunun yas
ortalamasi kontrol grubuna gére daha yiksekti. VKI SDS degerleri ise kontrol grubunda anlamli derecede
daha yuksekti. Rasitizm siklidi PP grubunda daha yuksek olmakla birlikte fark istatistiksel olarak anlamli
degildi. Serum 25-hidroksi vitamin D dlizeyleri PP grubunda anlamli derecede daha disukti. Vitamin D dizeyi
ile glines maruziyeti arasinda pozitif; rasitizm bulgulari, PTH ve ALP dlzeyleri ile negatif ydonde korelasyon
saptandi. Cok dediskenli analizlerde vitamin D dizeylerindeki farkhilidin yalnizca giines maruziyeti veya tedavi
dykusu ile aciklanamadigi gorildi. Lojistik regresyon analizinde VKi SDS ve vitamin D kullanimi, PP varhgi
icin bagimsiz belirleyicilerdi.

SONUCLAR: PP bulunan gocuklarda nutrisyonel rasitizm ile D vitamini eksikligi ve yetersizligi g6z ardi
edilmemelidir. Ortopedik dederlendirme sirasinda metabolik kemik hastaliklarinin ve rasitizmin farkl alt
tiplerinin akilda tutulmasi dnemlidir. Bulgularimiz, gocuk ortopedi ve gocuk endokrinolojisi arasinda kurulacak
multidisipliner yaklasimin erken tani ve uygun tedavinin planlanmasinda kritik rol oynadigini géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk Endokrinoloji, Cocuk Ortopedi, Pes planus, Rasitizm, Vitamin D,
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Erken Baslangich Normokalsemik Hiperparatiroidide Ailesel izole
Hiperparatiroidi Olasihgi: Bir Adolesan Olgu

Esra Kogyig"itl, Hilya Kaynak Ba|kI$2, Murat Yavuz3

Lsiirt Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji
2Siirt Egitim Arastirma Hastanesi Endokrinoloj ve Metabolizma
3Batman Egitim ve Arastima Hastanesi Tibbi Genetik

GIRiS: Primer hiperparatiroidizmin(PHPT), tahmini prevalansi 100.000’de 2-5 olup,pediatrik yas grubunda
semptomatik hiperkalsemi ile tani almakta iken, son yillarda biyokimyasal taramalarin artmasiyla birlikte
normokalsemik/asemptomatik olgularda bildirilmektedir.

Cocuklarda PHPT'nin kalitsal formlari sendromik/ailevi seklinde siniflandiriimakta, eriskinlere kiyasla daha
yuksek oranda goértilmektedir. Ailesel hiperparatiroidi, erken baslangigh hiperparatiroidi ile karakterize olup
diger endokrin bulgular gorilmeyebilir.

Bu yazida, kemik iligi transplantasyonu 6ykUsl bulunan, rutin izlem sirasinda asemptomatik parathormon
ylksekligi saptanan adélesan olgunun tanisal dederlendirme slreci ayiricl tani yaklasimi sunulmaktadir.
OLGU: On bes yas iki aylk, birinci derece kuzen evliliginden dogmus erkek hasta, Costmann sendromu
nedeniyle dokuz yil 6nce ablasindan kemik iligi transplantasyonu yapilmis, rutin kontrol amaciyla
dederlendirildi. Laboratuvar incelemesinde duzeltilmis kalsiyumu 9,3 mg/dL(8,5-10,7), fosfor 4,74
mg/dL(2,9-5,7), parathormon(PTH)208 pg/mL(50-75), alkalen fosfataz(ALP)380 U/L ve 25-OH vitamin D
20,85 ng/mL saptandi.

Hastanin agirligi 21 kg(—1,48 SDS), boyu 154 cm(-0,84 SDS), hedef boyu 169 cm(1,17 SDS) idi. Puberte
Tanner evre 5 ile uyumlu, sendromik fenotipik 6zellik saptanmadi. Vitamin D yetersizligi nedeniyle 3000
IU/gun 25-OH D vitamini baglandi. Tedavi sonrasi 25-OH vitamin D dizeyi 28ng/mL’ye yukselirken PTH
dizeyi 150pg/mL'ye geriledi.

Boyun ultrasonografisi normal; paratiroid sintigrafisinde adenom saptanmadi. Yirmi dort saatlik idrarda
kalsiyum atiimi 125mg/glin, renal ultrasonografi normaldi. Elektrokardiyografide aritmi izlenmedi. Kan
basinci 120/70 mmHg idi ve 6n hipofiz hormonlar normal sinirlardaydi. DEXA Z skoru yasina gére 0,1gr/cm2
olup, sendromik hiperparatiroidi acisindan bakilan kalsitonin ve katekolamini normal araliktaydi.
Aile taramasinda; ablanin dizeltilmis kalsiyumu 8,9mg/dL, fosforu3,13 mg/dL, PTH268,2pg/mL ve 25-OH
vitamin D 21,93ng/mL; annenin dizeltilmis kalsiyumu 8,81mg/dL, fosforu 3,13mg/dL, PTH 146,2 pg/mL ve
25-OH vitamin D5,45ng/mL; babanin ise dlzeltilmis kalsiyumu 9,34mg/dL, fosforu3,21 mg/dL, PTH
160,2pg/mL ve 25-OH vitamin D 4,2ng/mL olarak saptandi, ileri degerlendirme amaciyla eriskin endokrinoloji
bélimine yonlendirildi. Olgunun son kontroliindeki diizeltiimis kalsiyum 9,27 mg/dL, fosfor 4,42mg/dL, PTH
150pg/mL ve ALP 363U/L olarak izlenmisti. Sendromik hiperparatiroidi agisindan genetigi gonderildi.
Sonug. Bu olguda normokalsemiye ragmen persistan parathormon yiksekligi saptanmis, aile bireylerinde de
normokalsemik PTH ylksekliginin izlenmistir. Sekonder nedenler dislanmali ve 6zellikle erken baglangigh
asemptomatik olgularda, diger endokrin neoplaziler gériilmezse ayirici tanida ailesel hiperparatiroidi de goz
6nunde bulundurulmalidir. Asemptomatik veya genetik olarak yatkin hastalarn ydnetmek karmasik,
bireysellestiriimis yaklasimlara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Primer hiperparatiroidizm, Ailesel hiperparatiroidi, Normokalsemik hiperparatiroidizm
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Nadir Hastalikta Umut Verici Sonug: Kleidokranial Displazide
Biiyime Hormonu Tedavisinin Dramatik Etkisi - Olgu Sunumu ve
Literatiir Incelemesi

Serpil. Albayrakl, Tuba Seven Menevsez, Hatice Albayrak3

1Cengiz Gokcek Kadin Dogum ve Cocuk Hastanesi, Gaziantep
2Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Meram Tip Fakiiltesi, Necmettin Erbakan Universitesi, Konya
3'Cocuk Genetik Bilim Dali, Meram Tip Fakdltesi, Necmettin Erbakan Universitesi, Konya

Kleidokranial displazi (KKD), kemik ve kikirdak gelisiminde kritik rol oynayan RUNX2 genindeki mutasyonlar
sonucu ortaya ¢ikan nadir bir genetik bozukluktur. Bu otozomal dominant kalitsal hastalik, milyonda bir
gortlme siklidi ile oldukca enderdir ve cinsiyet ayirimi gostermez.KKD'li hastalarda boy kisaliginin
nedenlerinden biri biyime hormonu eksikligi olabilir. Bu durumda blyime hormonu tedavisi umut verici bir
secenek haline gelmektedir.

OLGU: Bes buguk yasinda bir kiz gocugu, boy kisaligi ve dismorfik ¢zellikleri nedeniyle arastirildi o ilk yapilan
ilk muayene bulgularina gére antropometrik dlgimleri boyu 03.3 cm(-2.81 SDS); kilosu 17 kG(-1.6 SDS);
viicut kitle indeksi (VKI) 15,9 (0.32 SDS); bas gevresi 53 cm (0.81 SSD); (ist/alt segment orani 1,2 (>+2
SDS); takvim yasl 6 yas 1 ayliken kemik yasi 4 yas idi.Ebeveynlerde konstitlisyonel ergenlik ve blylime
gecikmesi 0yklsl yoktu. Hastanin hipertelorizm, belirgin alin, ylksek damak, orta yliz hipoplazisi ve asagi
edimli palpebral fisstrleri olan dismorfik bir ylizi vardi. Ayrica makrosefali, blylk 6n fontanel, artmis 6n-
arka godgus capi vardi.Omuzlar birbirine yakindi ve klavikulalari ok kisa goriintyordu. Norolojik muayenesi
ve gelisimi normaldi. Grafilerinde bilateral hipoplastik klavikulalar, genis ve agik 6n fontanel, iliak kemik
hipoplazisi ve genis simfiz pubis gorildi.Ek olarak koni seklinde epifizler, ikinci metakarpal kemikte psédo-
epifiz, distal falankslarda koniklik ve genis falanks epifizi gérildi. Kronik hastalik ve malnutrisyon 6ykusu
yoktu. Yillik boy uzama hizi 2,8 cm/yil idi.Hastanin izleminde buylime hizi yetersizligi nedeniyle yapilan
blylime hormon uyari testlerinde L-dopa testine pik yanit:6.7 klonidin ile uyarilmis buyime hormon uyari
testine pik yanit 8.9 idi hastaya kismi blylme hormon eksikligi nedeniyle blylime hormon tedavisi
baslanmisti. Bu bulgular ile yapilan genetik galismasinda RUNX2 c.674C>A heterozigot mutasyonu KKD
tanisiyla uyumluydu.Tedavinin ilk yilinda boy 112 cm (-2,02 SDS), kilo 19.2 kg (-1,4 SDS) ilk yilinda 8,7
cm/yil, tedavinin ikinci yilinda boyu 119 cm (-1.91 SDS), adirlik 22 kg (-1,19 SDS) olup, ikinci yilda ortalama
7 cm/yil uzama hizi gésterdi.

SONUGC VE ONERILER: Kleidokranial displazi ile biilyiime hormonu eksikliginin birlikte gériilebilecegdini ve
erken dénemde baslanan hormon tedavisinin garpici sonuglar verebilecedini ortaya koymaktadir. Hastamizda
siddetli boy kisaliginda, bilylime hormonu tedavisi boy SDS'inde 0,9 SD'lik bir kazanim elde
edilmistir.Literatlirde kleidokranial displazili hastalarda blyime hormonu tedavisinin etkinligini gosteren
sinirli sayida galisma bulunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kleidokranial displazi, RUNX2, bliylime hormonu, boy kisaligi
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Pediatrik Hipertansiyonun Nadir Bir Nedeni, Feokromasitoma

Aysegul Ceran

GIRiIS: Feokromasitoma, cocukluk g¢agi hipertansiyonlarinin %1.7'sini olusturur. Olgular hipertansiyon,
terleme, bas agrisi, carpinti ve %30 oraninda gastrointestinal ve psikiyatrik semptomlarla basvurabilir. Kesin
tanisi patolojik dederlendirmeyle konulur. Cocuklarda yliksek oranda genetik sendromlarla birliktelik
nedeniyle genetik galisma yapilmasi ve 6mir boyu izlem énemlidir.

OLGU:10 yasinda erkek hasta,acil poliklinigine bir stredir olan gece terlemesi, bas adrisi ve giderek
siddetlenen kusma sikayetleriyle bagvurdu. Hastanin ilk basvurusunda kan basinci(KB) 160/100
mmHg(>95th) olarak o6lclllp, izleminde 190/120 mmHg seviyesine ylikselmesi lzerine pediatri servisine
yatinldi.

Hastanin 6ykisinden;3 ay 6nce karin agrisi, bulanti, kabizlik ve terleme sikadyetleri ile dederlendirildigi;
yapilan endoskopisinde Gastrodzofageal Refli(GOR), aktif kronik gastrit ve Helikobakter Pilori enfeksiyonu
tanisi alarak antibiyotik ile proton pompasi inhibitori(PPI) tedavisi basladidi, ancak izleminde sikayetleri
devam ettigi;cocuk psikiyatrisinde panik atak nedeniyle takip edildigi ve paroksetin kullandigi 6grenildi.

Fizik muayenesinde kan basinci yliksekligi disinda dider vital bulgulari normal, boy:137 cm,boy SDS:-0,27,
VA:28 kg,%VKi:83,69 idi. Puberte evresi Tanner evre 1,dier sistem bulgulan normaldi.Laboratuvar
tetkiklerinde karaciger ve bébrek fonksiyon testleri,elektrolitleri,kan gazi,akut faz reaktanlar,lipid profili
normal,tam idrar tetkikinde idrar dansitesi:1010,pH:5,5,protein: yok, plazma renin aktivitesi ve aldosteron
duzeyleri normal saptandi.

Hastaya yiiksek kan basinci nedeniyle amlodipin ve nifedipin tedavileri baslandi. izleminde kan basinci
yUkseinéi_ devam etmesi ve 210/120 mmHg'ya ylkselmesi Uzerine intravendz Na nitroprussid inflizyonu
baslandi. Inflizyon sonrasi kan basinci 125/75 mmHg‘'ya geriledi.

Son organ hasari ve etyolojiye yonelik yapilan ekokardiyografisi, gdz dibi muayenesi, renal ve renkli doppler
ultrasonunda patolojik bulguya rastlanmadi. Abdomen ultrasonunda sag sirrenal lojda kitle tespit edilmesi
Gzerine cekilen abdomen tomografisinde sag sirrenal lojda heterojen kontrastlanan, yaklasik 3x4 cm boyutta
dizgin konturlu lezyon tespit edildi. Komsu organlarda invazyonla uyumlu bulgu saptanmadigi
raporlandi.Hipertansiyon ve adrenal kitle birlikteligiyle ilk kez cocuk endokrinoloji béliimine konsulte edilen
hastadan feokromasitoma 6n tanisiyla kan ve idrar katekolamin ve metabolitleri istendi. Hastanin 24 saatlik
idrarda normetanefrin ve vanil mandelik asit dizeyleri normalin 4 kati kadar ylksek saptandi. Eslik
edebilecek multipl endokrin neoplazi(MEN) sendromlari varhdini arastirmak Uzere kalsitonin, parathormon,
gastrin diizeyleri,6n hipofiz hormonlari,tiroid fonksiyon testleri ve tiroid ultrasonu gérildi.ilk alinan gastrin
dizeyi 418,2pg/ml(25-111) olarak sonuglandi. Gastrinoma siphesiyle cocuk gastroenterolojiye danisilan
hastanin dispeptik sikayetleri nedeniyle kullanmakta oldugu lansoprazol tedavisi, 6nerildigi Gzere, 1 hafta
kesildi ve yeniden gbénderilen gastrin diizeyi 79,3 pg/ml olarak sonuglandi.

Hastanin preoperatif hazirlik stirecinde tedavisine doksazosin eklendi. Doksazosin, propranolol ve amlodipin
tedavileri altinda normotansif olarak yatisinin 15.giiniinde opere edildi. Intraoperatif kitle kapsdl intak bir
sekilde cikarildi. Operasyon sirasinda komplikasyon izlenmedi.Postoperatif ilagsiz sekilde normotansif
izlemine devam edildi.14.glinde bakilan 24 saatlik idrar katekolamin metabolitleri normal saptandi.Patoloji
sonucu feokromasitoma ile uyumlu raporlandi.

Hastanin 18-25 yas araligina kadar uzanan uzun dénem izleminde nliks veya rezidli saptanmadi. Kan basinci
ve hormonal dederleri normal sinirlarda seyretti.

SONUGC: Feokromasitoma, dodgru yaklasim acisindan akla gelmesi 6énemli olan bir ikincil hipertansiyon
nedenidir.Olgumuzda oldugu gibi tedaviyle sadalmayan dispeptik sikayetleri ve psikiyatrik bulgular olan
hastalarda akilda tutulmalidir. Multidisipliner bir ekibin varligi;basarili operasyon silireci ve uzun dénem
komplikasyonsuz izlem agisindan 6nemlidir.Cocukluk gaginda tani alan olgularda glincel uzlasilarda 6nerildigi
uzere mutlaka genetik galisma yapilmaldur.
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21 Hidroksilaz eksikliginde TART: tanida zorluk

Dr. Burcin Cicek

Goztepe Prof. Dr. Sileyman Yalgin Sehir Hastanesi

Dogumda tuz kaybi ile klasik konjenital adrenal hiperplazi (KAH) tanisi alan hastanin genetik mutasyonu
CYP21A2 Q319X Homozigot mutasyon. Tedavi uyumu kétl olan hastanin aile dyklsiinde Day! 18 yasinda
testis tiimorinden ex oldugu o6drenildi. (dayinin KAH tanisi bilinmiyor ). Hastanin poliklinigimize ilk
basvurusunda yasi 13 yas 4 ay, boy: 146 cm (-1,85 SDS), kilo: 36,6 kg (-1,74 SDS)

,Vki:17,7 (-1,08 SDS), MPH: 165 cm (-1,58 sds ), generalize hiperpigmentasyon +, TV 10ml /12ml Ak + Pk
4, kemik yasi 16 yas ile uyumlu. Yapilan tetkiklerinde 17-OH progesteron : 193,10 ug/L, ACTH: 1725 pg/ml,
1,4 Delta Androstenedion >10 ug/L, Renin : 212 pg/ ml, elektrolitler normal. Yapilan skrotal usg: Sag testiste
15*%9 mm ,sol testiste 14*9 mm boyutunda duzgin sinirh hipoekoik alan saptandi (adrenal rest tm ?).
Kitlelerin boyutlari, tedavi uyumsuzlugu ve aile 6yklistiinde dayinin 18 yasinda testis timoriinden ex olmasi
g6z 6nlinde bulundurularak eksizyon ve histopatolojik inceleme icin cocuk cerrahisine sevk edildi. Sag testis
kitle eksizyonu yapilan hastanin patolojisi Leyding hicreli timdr ile uyumlu geldi. Kitleler kapstle invaze ve
yaygin oldugu igin eksizyon(orsiektomi) onerilmedi. Patoloji bloklari Ankara Bilkent Sehir Hastanesinde
yeniden dederlendirildi. Gaziantep'teki ilk incelemede ‘Kapstl invazyonu * olarak yorumlanan ve malignite
suphesi yaratan gériinim, aslinda TART'In testis dokusuna yaygin infiltratif yayilim paterniydi. Boylelikle
gereksiz kemoterapi ve orsiektomi Onlendi ve medikal tedavi (supresyon) stratejisine geri donuldu.
Dekdsametazon tedavisi ile ACTH ve 17-OH baskilandi. Deksametazon ve Astonin -H kombinasyonu hastada
hipertansiyon tablosu yaratti. Hastanin son viziti 16 yas 2 aylikken yapildi. Boy: 150 cm (-3,6 SDS), kilo:
44,8 kg (-2,74 SDS), Vki: 19,9 (-0,8 SDS), MPH: 165 cm (-1,58 sds ), TV sag 8 ml / sol 15 ml her iki testis
ylzeyi dlizensiz, tedavi: Deksametazon 0,5 mg 1*2 adet , FK 1*0,1 mg. Biyokimyasal KAH kontroli
saglansada TART dokusunun seminifer tlibal basisi ve cerrahi travma sonucu primer gonadal yetmezlik
tablosu gelisti (FSH: 46 U/L, LH: 30 U/ L).Son yapilan skrotal USG: Sag testis belirgin atrofik gérintimdedir.
Parankim ekosu kabalasmistir. Sag testiste birkag adet mikrolithiazis saptanmistir. Sol testiste 13*7 mm
boyutlarinda dizgin sinirh silik hipoekoik alan saptandi ( adrenal rest tm? ). Hasta DEXA gekimi,
spermiyogram ve sperm kriyoprezervasyonu igin tst merkeze sevk edildi.
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CHARGE Disosiasyonundan BCAHH Sendromuna: KMT2D Missense
Varyantinin Klinik Spektrumu

Ahmet Kahveci
Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet BD

Giris: BCAHH sendromu (Brakial ark anomalileri, koanal atrezi, athelia, isitme kaybi ve hipotiroidizm), KMT2D
genindeki missense varyantlarin neden oldugu isitme kaybi, dis ve renal anomaliler, beslenme glcglikleri ve
immun yetmezlik gibi Kabuki sendromu ile ortak 6zelliklere sahip olan, ancak hipotiroidi, biyliime hormonu
eksikligi, hipoparatiroidizm gibi kliniklere sebep oldugu tanimlanan ¢ok nadir bir sendromdur.

Olgu: Kombine immun yetmezlik, unilateral displastik bobrek, bliyime gelisme geriligi, obstriktif uyku apne
tanilari, CHARGE disosiasyon klinik tanisi ile takipli 20 aylk erkek hasta TSH ytksekligi [TSH:14.4 pIUu/ml
(0.34-5.6) sT4:0.9 ng/dl (0.93-1.7)] nedeniyle tarafimiza ydnlendirildi, izleminde L-tiroksin tedavisi baglandi.
Aralarinda akrabalik olmayan saglikli anne ve babadan 39 GH’de, 2600 gram (-2.2 SDS) NSD ile dogmus ve
koanal atrezi tanisiyla yenidogan yogun bakim yatisi yapilmis oldugu 6grenildi. Néromotor gelisimi sinirda
geri idi. Basvuru muayenede boyu 77.5 cm (-2.2 SDS), adirligi 10.98 kg (-0.8 SDS), bas gevresi 45 cm (-
2.6 SDS) olup; yuz asimetrisi, burun kékl basikligi, septal deviasyonu, burun ucunda skin tagi, prognatizmi,
st g kesici disi, dar ve yliksek damadi, antevert ve dlslik kulaklari, helix anomalisi, meme basi hipoplazisi,
ayak bas parmak buyUkliga ve dar omuzlan imevcuttu. Gastrostomi ile besleniyordu. Ekokardiyografik
gorintilemesi normaldi. 2 yasinda sensdrindral isitme kaybi tespit edilerek bilateral kohlear implant takildi.
7 yasinda brakial kist nedeniyle opere oldu, gastrostomi tiipii kapatildi. izleminde biiyiime hizi diisen hastanin
IGF-1'i 9.89 ug/L (-3.2 SDS) ve IGFBP3'4 1.06 mg/L (-3.7 SDS) olup uyan testinde pik biylime hormonu
yaniti yetersizdi (1.22 ng/mL). Hipofiz BT'sinde non-fonksiyone 13x11 mm makroadenom tespit edildi.
Tekrarlayan goérintilemelerinde boyut artisi izlenmedi. 9.9 yasinda iken 0.02 mg/kg/g dozunda buyime
hormonu baslandi (Boy: 107.8 cm, -4.96 SDS). Tedavi altinda ilk yil uzama hizi 10.7 cm idi. 11 yasinda
asemptomatik iken hipoparatiroidi tanisi aldi, oral kalsitriol ve kalsiyum destedi baslandi (Ca: 6.8 mg/dL, P:
8 mg/dL, PTH: 14.5 ng/L). Karyotip 46,XY, microarray analizi normal sonuglandi. Yeni nesil dizileme
analizinde KMT2D geninde heterozigot ¢.10661G>C (p.Arg3554Pro) missense in silico patojenik de novo
varyant saptandi.

Sonug: Heterozigot KMT2D missense varyantlar klinik ve epigenetik olarak Kabuki sendromundan farkli olan
coklu malformasyonlara sahip yeni bir fenotipin nedeni olarak literatiirde az sayida vakada tanimlanmistir.
Olgumuz CHARGE disosiasyonu tanisiyla izlenmis olup KMT2D missense varyantlarinin klinik ézelliklerin daha
iyi tanimlanmasina katkida bulunmak ve ayirici tanida ve tedavide bir segenek olarak klinisyenlere farkindalik
saglamak amacl sunulmustur.
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Uzun Siireli Diyaliz Hastasinda Gelisen Tersiyer Hiperparatiroidi

Suat Tekin

SBU Van Egitim ve Arastirma Hastanesi

GIRiS: Sekonder hiperparatiroidi, kronik bobrek hastaliginin (KBH) sik gériilen komplikasyonlarindan biridir
ve Ozellikle ileri evre hastalarda uzun sureli diyaliz slreci ile iliskilidir. Streden paratiroid stimilasyonu
zamanla bezlerde nodller hiperplaziye ve otonomi gelisimine yol acarak tersiyer hiperparatiroidiye
ilerleyebilir. Sekonder ve tersiyer hiperparatiroidi ayrimi klinik agidan énemlidir; tersiyer hiperparatiroidi
hiperkalsemi, yiksek parathormon (PTH) dlizeyleri ve medikal tedaviye direng ile karakterizedir ve ¢ogu
zaman cerrahi tedavi gerektirir.

OLGU: On alti yasinda kiz hasta, 12 yasindan beri vezikoireteral refliiye sekonder gelisen evre 5 KBH
nedeniyle izlenmekteydi. Hastanin dyklislinde coklu Urolojik cerrahiler, nérojen mesane nedeniyle temiz
aralikli kateterizasyon ve Mitrofanoff prosedtirii yer almakta olup, periton diyalizinden hemodiyalize gegis
yapilmisti. Kontrolstiz hiperparatiroidi ve hiperkalsemi nedeniyle klinigimize yo6nlendirildi. Basvuru
laboratuvarinda kalsiyum 11.5 mg/dL, fosfor 5.5 mg/dL ve PTH 979 pg/mL olarak saptandi.

Kalsitriol ve D vitamini tedavisine ragmen PTH dlizeylerinde belirgin dusls saglanamadi ve hiperkalsemi
devam etti. Boyun ultrasonografisinde tiroid sol lob inferior komsulugunda 12x11x19 mm boyutlarinda,
vaskilarize hipoekoik solid lezyon izlendi. Tc-99m sestamibi sintigrafisinde ayni bdlgede geg faz retansiyon
gOsteren odak saptandi ve otonom paratiroid aktivitesi lehine degerlendirildi.

izlem siirecinde kalsitriol, sevelamer ve artan dozlarda sinakalset tedavisi uygulanmasina ragmen yalnizca
kismi biyokimyasal yanit elde edildi. PTH diizeyleri 900-1300 pg/mL aralifinda seyrederken, hiperkalsemi
zaman zaman devam etti. Yiksek kalsiyum ile birlikte persistan PTH ylksekligi, noduler gorintileme
bulgulari ve medikal tedaviye direng varligi tersiyer hiperparatiroidi tanisini destekledi. Klinik olarak
paratiroidektominin zamanlamasi (transplantasyon 6ncesi veya sonrasi) 6nemli bir tartisma konusu olarak
degerlendirildi.

SONUGC: Bu olgu, uzun sureli KBH zemininde sekonder hiperparatiroididen tersiyer hiperparatiroidiye gecisin
klinik olarak dikkatle degerlendirilmesi gerektigini gostermektedir. Yiiksek PTH ile birlikte hiperkalsemi varligi
ve medikal tedaviye direng, otonom paratiroid fonksiyonunu disundirmelidir. Tersiyer hiperparatiroidinin
erken taninmasi, 6zellikle renal transplantasyon planlanan hastalarda uygun tedavi stratejisinin belirlenmesi
agisindan kritik 6neme sahiptir.
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ABCC8 Varyantina Bagh Diffiiz Konjenital Hiperinsiilinizm:
Genetikten Cerrahiye Kapsamli Bir Yonetim Deneyimi

Sebla Glines

OZET: Konjenital hiperinsilinizm (KHI), yenidogan ve siit cocuklugu déneminde persistan hipogliseminin en
stk nedenlerinden biri olup, erken tani ve tedavi edilmedigi takdirde ciddi noérolojik sekellere yol
acabilmektedir. Bu yazida, homozigot ABCC8 varyantina bagl, diazoksite direncli agir KHI tanisi alan bir olgu
sunulmustur. Olgu, yluksek doz glukoz inflizyonu, diazoksit, oktreotid ve glukagon tedavilerine ragmen
direngli seyretmis, lanreotid tedavisi ve tekrarlayan cerrahi girisimler gerektirmistir. 18F-DOPA PET/BT
go6runtlilemede rezidl pankreas dokusu saptanmistir. Tim zorlu klinik slirece ragmen, erken ve agresif tedavi
ile hastanin uzun dénem noérolojik gelisimi normal bulunmustur. Bu olgu, genetik analiz, ileri gorintileme
yéntemleri ve multidisipliner yaklagimin KHI yénetimindeki kritik roliinii vurgulamaktadir.

GIRIS: Konjenital hiperinsiilinizm, pankreatik beta hiicrelerinden uygunsuz ve kontrolsiiz insiilin sekresyonu
ile karakterize heterojen bir hastalik grubudur. Yenidogan déneminde adir ve tekrarlayan hipoglisemilerin en
dnemli nedenlerinden biridir. KHi'nin genetik temeli oldukca heterojen olup, en sik nedenler arasinda ATP-
duyarl potasyum (K_ATP) kanalini kodlayan ABCC8 ve KCNJ11 gen varyasyonlari yer almaktadir.

ABCCS8 varyasyonlari 6zellikle adir, erken baslangigh ve diazoksite direncli olgularla iliskilidir. Bu hastalarda
medikal tedaviye yanit cogu zaman yetersiz olup cerrahi midahale gerekebilmektedir. Ancak cerrahi sonrasi
dahi hipoglisemi devam edebilmekte ve uzun dénem komplikasyonlar gelisebilmektedir.

Erken tani, uygun tedavi ve yakin izlem, hipoglisemiye bagli nérolojik hasarin 6nlenmesinde kritik 6neme
sahiptir.

OLGU SUNUMU: Olgu, 36 yasinda, diyetle reglile gestasyonel diyabet éyklsi olan anneden 38+1 gebelik
haftasinda sezaryen ile 3700 gram olarak dogmustur. Apgar skorlari 1. ve 5. dakikalarda sirasiyla 8 ve 9
olarak degerlendirilmistir.

Yasamin ikinci guntinde anormal hareketler ve konvilsiyon gelismesi Uzerine dis merkez acil servisine
basvurmustur. Basvuru sirasinda kapiller kan sekeri 6lglilemeyecek kadar disik bulunmus, laboratuvar
glukozu 12 mg/dL olarak saptanmistir. Hastaya intravendéz %10 dekstroz bolusu (2 mL/kg), midazolam
inflizyonu ve intramiskiler glukagon uygulanmistir.

Kritik 6rnek incelemesinde glukoz 23 mg/dL iken insulin dizeyi 50.63 pU/mL olarak yuksek saptanmis, keton
cisimleri negatif bulunmus ve glukagon uygulamasi sonrasi kan glukozunda 60 mg/dL artis izlenmistir. Bu
bulgular hiperinsilinemik hipoglisemi ile uyumlu bulunmustur.

iZLEM ve TEDAVIi SURECI: Hasta dis merkez yenidogan yogun bakim unitesinde yiiksek konsantrasyonda
glukoz infuizyonu (%12.5), diazoksit, oktreotid ve hidroklorotiazid tedavileri ile izlenmistir. Ancak glukoz
inflizyon hizi 14 mg/kg/dk’ya kadar gikarilmasina ragmen hipoglisemi kontroli saglanamamistir ve hasta
postnatal 11. giinde merkezimize sevk edilmistir.

Basvuru sirasinda hastanin fizik muayenesinde blyime parametreleri normal sinirlarda olup aurikiler
hipertrikoz dikkat gekmistir. Aile dyklisiinde iki kuzeninde benzer hastalik éykliisi bulunmasi genetik gegis
agisindan 6nemli bulunmustur.

Hastaya surekli glukoz izlem sistemi (CGM) uygulanmis, normoglisemi dénemlerinde glvenilir olmakla
birlikte hipoglisemide duyarliidin azaldigi goézlenmistir. Bununla birlikte CGM ile sessiz hipoglisemilerin
saptanmasi mumkin olmustur.
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Direncli hipoglisemi nedeniyle glukagon inflizyonu pompa ile uygulanmis ancak kisa slirede kristalizasyon ve
mekanik tikaniklik gelismesi nedeniyle tedavi kesilmistir. Oktreotid tedavisi artirilarak infliizyon seklinde
devam edilmistir. Enteral beslenme anne sitl ve oral dekstroz destedi ile dizenlenmistir.

GENETiK BULGULAR: Yapilan genetik analizde ABCC8 geninde c.3512delT (p.Leul171ArgfsTer38)
homozigot patojenik varyant saptanmistir. Anne ve babanin heterozigot tasiyici oldugu belirlenmistir. Bu
bulgu, hastanin adir, diffiz ve diazoksite direngli KHI formuna sahip oldugunu desteklemistir.

iLERI TEDAVI ve CERRAHiI SUREG: Medikal tedaviye direncgli seyir nedeniyle hastaya uzun etkili
somatostatin analodu olan lanreotid baslanmistir. Bu tedavi ile kismi glisemik stabilite saglanmis ve hasta
cerrahi agidan dederlendirilmek Uzere ileri merkeze sevk edilmistir.

Hasta 4.5 aylikken laparoskopik parsiyel pankreatektomi (pankreas dokusunun yaklasik %75’i) gegirmistir.
Ancak postoperatif donemde hipoglisemi devam etmis ve medikal tedavi gereksinimi sirmdistir. Takipte
hipoglisemilerin artmasi lzerine 9 aylikken totale yakin pankreatektomi (pankreaz dokusunun yaklasik
%97’'si) uygulanmistir. Cerrahi sonrasi erken déonemde hipoglisemi devam etmekle birlikte zaman iginde
klinik stabilizasyon saglanmis ve medikal tedaviler kademeli olarak kesilmistir.

GORUNTULEME BULGULARI: Hipogliseminin tekrarlamasi (izerine vyapilan 18F-DOPA PET/BT
gorintilemede rezidi pankreas dokusu saptanmis, ektopik odak gérilmemistir. Bu yéntem, diffiz ve fokal
hastalik ayriminda ylksek duyarliiga sahip olup tedavi planlamasinda 6nemli rol oynamaktadir.

TARTISMA: Konjenital hiperinsiilinizm, 6zellikle ABCC8 varyasyonlarina badl olgularda adir ve direngli seyir
gosterebilmektedir. Bu tir hastalarda diazoksite yanit genellikle yetersiz olup cerrahi tedavi siklikla
gerekmektedir.

Glukagon inflizyonu akut donemde etkili olmakla birlikte uzun sireli kullaniminda ¢bkelme ve pompa
tikanikhdi gibi teknik sorunlar énemli bir kisithlik olusturmaktadir. Son yillarda gelistirilen glukagon analoglart
bu alanda umut verici gérinmektedir.

18F-DOPA PET/BT, 6zellikle cerrahi 6ncesi dederlendirmede vazgegilmez bir aractir. Ancak erisim kisithlidi ve
maliyet gibi faktérler kullanimini sinirlamaktadir.

Literatiirde KHI olgularinda nérolojik sekel oranlarinin %40-50 civarinda oldugu bildiriimektedir. Bu olguda
norolojik gelisimin normal olmasi, erken tani ve agresif tedavi yaklagsiminin basarisini géstermektedir.

SONUGC: Konjenital hiperinsilinizm, erken tani ve hizli tedavi gerektiren, potansiyel olarak ciddi sonuglari
olan bir hastaliktir. ABCC8 varyantina bagh adir olgularda multidisipliner yaklasim, genetik analiz, ileri
goruntileme yontemleri ve gerektiginde cerrahi mudahale hayati 6neme sahiptir. Bu olgu, uygun ve
zamaninda tedavi ile nérolojik sekellerin 6nlenebilecegini gostermektedir.









