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Sempozyum Programi
11. Olgu Sunumlari Toplantisi Bilimsel Kurulu 13-14 MAYIS 2022

Prof. Dr. Stkran Darcan (Dernek Baskani) Online platformda
Prof. Dr. Feyza Darendeliler (Sempozyum Baskani) diizenlenecektir

Prof. Dr. Firdevs Bas (Sekreter)
Prof. Dr. Slikran Poyrazoglu (Sekreter)
Prof. Dr. Abdullah Bereket

Dog. Dr. Korcan Demir
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09:55 - 10:00 ACILIS KONUSMASI
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Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Murat Aydin, Prof. Dr. Semra Cetinkaya

10:00-10:07

FOXA2 GENINDE YENI BIR VARYANTA BAGLI KONJENITAL HIPOPiTUTARiZM
Konusmaci : Arzu Jalilova?,

Ekip Uyeleri: Samim Ozen', Asli Ece Solmaz?, Damla Géksen', Siikran Darcan*

1Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, izmir

10:07-10:14

Si_:_LVER-RUSSELL_SENDROMU_FENOTiPiNE NEDEN OLAN PATERNAL
KOKENLI YENI BIR IGF2 GENI VARYANTI

Konusmaci : Behiye Sarikaya Ozdemir?,

Ekip Uyeleri: Abdullah Sezer? Senay Savas Erdeve’, Semra Cetinkaya!

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghdi ve Hastaliklari
Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari
Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Bolimi, Ankara

10:14-10:21

MULTIPL ENDOKRIN BOZUKLUKLARI OLAN IZODISENTRIK

Y KROMOZOM ANOMALISINE BAGLI SHOX DELESYONU OLGUSU
Konusmaci : Burce Orman?,

Ekip Uyeleri: Giilin Karacan Kiiciikali’, Naz Giileray Lafci?, Beyhan Ozkaya Dé6nmez?,
Senay Savas Erdeve?, Semra Cetinkaya*

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim
ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

10:21-10:28

JOUBERT SENDROMU VE PROK-2 MUTASYONU BIRLIKTELiGI
Konusmaci : Nihan Solmaz?,

Ekip Uyeleri: Fatih Siiheyl Ezgii*, Giilsiim Kayhan? Esra Déger’, Aysun Bideci*
Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Gazi Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

10:28-10:35

NADIR BIR ORANTISIZ BOY KISALIGI NEDENi: MAROTEAUX TiPi
AKROMEZOMELIK DISPLAZI

Konusmaci : Ayse Pinar Oztiirk?,

Ekip Uyeleri: Ayca Aslanger?, Melek Yildiz!, Siikran Poyrazoglu®, Firdevs Bas?,
Feyza Darendeliler*

listanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

10:35-10:42

NADIR BIR OLGU SUNUMU: STAT5B MUTASYONU

Konusmaci : Semra Bahar,

Ekip Uyeleri: Ilker Tolga Ozgen

Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul

Sayfa

U
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Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Alev Oz6n - Prof. Dr. Ece Bober

Sayfa
No

11:10-11:17

DE NOVO RET PROTOONKOGEN MUTASYONU OLAN HIRSCHSPRUNG
OLGUSUNDA MEDULLER TIROID KANSERI RISKI

Konusmaci : Gozde Giirpinar?,

Ekip Uyeleri : Fatih Kilci', Esra Kocyigit!, Yasemin Alanay?, Filiz Mine Cizmecioglu Jones?
1Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali

2Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, istanbul

11:17-11:24

ERKEN YASTA TANI ALAN PAPILLER TIROID KARSINOMU OLGU SUNUMU
Konusmaci : Bilge Aydin Behram?,

Ekip Uyeleri: Ebru Barsal Cetiner!, Zeynep Donbaloglu’, Berna Singin*, Aynur Bedel",
Hale Unver Tuhan', Mesut Parlak!, Abdurrahman Karaman?, Metin Erkilic?

1Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya

2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Antalya

3Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Niikleer Tip Anabilim Dali, Antalya

11:24-11:31

Tiroid Hastahiklari 2. Oturum

TIROTOKSIKOZ OLMAKSIZIN HIPERTIROKSINEMININ BiR NEDENI:
FAMILYAL DISALBUMINEMIK HIPERTIROKSINEMI VE INSIDENTAL
HIPOFIZ ADENOMU BIRLIKTELIGI

Konusmaci : Yavuz Ozer,

Ekip Uyeleri: Hande Turan, Giirkan Tarcin, Dilek Bingél Aydin, Elvan Bayramoglu,
Oya Ercan, Olcay Evliyaoglu

Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

11:31-11:38

TUBEROSKLEROZLU HASTADA GELISEN PAPILLER TiROID KANSERI
Konusmaci : Burgin Cicek,

Ekip Uyeleri: Asan Onder Camas, Merve Nur Hepokur, Sibel Ergin Sahin,

Banu Nursoy Sirvan, Hamdi Cihan Emeksiz

Istanbul Medeniyet Universitesi, Prof. Dr. Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi

11:38-12:00 Soru - Cevap

12:00-13:00 Ogle Yemegi
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Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Zeynep Siklar, Prof. Dr. Tiilay Giiran

Sayfa

13:00-13:07

SFINGOZIN 1 FOSFAT LIYAZ YETERSIZLIK SENDROMLU NADIR BiR VAKA
Konusmaci : Goniil Biiyiikyilmaz?,

Ekip Uyeleri: Keziban Toksoy Adigiizel', Ozlem Yiiksel Aksoy?,

Cigdem Seher Kasapkara?, Gizem Urel Demir®, Engin Demir5, Tugba Kontbays,
Halil ibrahim Yakut’, Mehmet Boyraz*

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali

3Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dali

“Mersin Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali

*Mersin Sehir Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali

6Samsun Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

’Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dal

13:07-13:14

PRIMER ADRENAL YETMEZLIGIN NADIiR BIR NEDENI OLARAK SGPL1
YETMEZLIK SENDROMU: NEFROTIK TUTULUMLA PREZENTE OLAN
MULTISISTEMIK TUTULUMLU SGLP-1 EKSIKLIK SENDROMLU OLGU
Konusmaci : Serpil Albayrak?*,

Ekip Uyeleri: Ahmet Yildirirm*, Murat Karaoglan', Mehmet Keskin', Mehtap Akbalik?,
Sinan Akbayram?, Hamdi Kale*

iGaziantep Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali

3Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Hematoloji Bilim Dali

4Gaziantep Dr. Ersin Arslan Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik B6lIimu

13:14-13:21

KLINIK OLARAK IMAGE SENDROMLU BiR OLGU: UZUN DONEM iZLEM
Konusmaci : Iclal Okur,

Ekip Uyeleri: Aslihan Arasl Yilmaz, Selin ElImaodullari, Giilin Karacan Kiiciikali, Meliksah
Keskin, Nursel Muratoglu Sahin, Erdal Kurnaz, Senay Savas Erdeve, Semra Cetinkaya
Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghg ve Hastaliklari

Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

13:21-13:28

YETERSiz VIRILIZE BIR ERKEKTE CYP17A1 VE CYP21A2 HOMOZIGOT
MUTASYON BiRLIKTELiGi

Konusmaci : Leyla Kara?,

Ekip Uyeleri : Dilek Cicek’, Emre Sarikaya®, Ebru Gék*, Ugur Berber?, Ulkii Giil Siraz?,
Selim Kurtoglu?, Mustafa Kendirci*, Nihal Hatipoglu*

iErciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

2Kayseri Memorial Hastanesi

13:28-13:35

PRIMROSE SENDROMLU BiR OLGU VE OGRETTIKLERI

Konusmaci : Burce Orman?,

Ekip Uyeleri: Abdullah Sezer?, Meliksah Keskin', Senay Savas Erdeve!, Semra Cetinkaya*
1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik, Ankara

13:35-13:42

YUKSEK BAZAL KORTIZOL DUZEYLERI ADRENAL YETMEZLiGi HER ZAMAN
DISLAR MI: ILERI DERECE ViRILiZE 46,XX KONJENITAL ADRENAL
HIPERPLAZI OLGUSU

Konusmaci : flhan Hazer?,

Ekip Uyeleri : Serife Ebru Oziidogru?

1Sivas Numune Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

2Sivas Numune Hastanesi, Neonatoloji Klinigi

13:42-13:49

ADRENAL INSIDENTALOMALI BIR OLGUDA FEOKROMOSITOMA VE
VON-HIPPEL-LINDAU HASTALIGI

Konusmaci : Nurdan Yildirim Acar,

Ekip Uyeleri : Deniz Okdemir, Thsan Esen

Firat Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Elazi§
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Sayfa
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Siikran Darcan, Prof. Dr. Abdullah Bereket N‘:)
14:25-14:32|46,XY CINSIYET GELI§IM BOZUKLUGU ETIYOLOJISINDE AMH /

DUPLIKASYONU: YENI BIR ETIYOLOJiK NEDEN OLABILiR Mi?
Konusmaci : Hanife Giil Balki,

Ekip Uyeleri : Asli Ece Durmaz, Enise Avci Durmusalioglu, Ali Tekin, Tahir Atik,
Damla Goksen, Siikran Darcan, Samim Ozen

Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, izmir

14:32-14:39 | ILERI DERECEDE PREMATURE DOGAN BiR KIZ BEBEKTE MINI PUBERTE
BULGUSU OLARAK MENSTRUEL KANAMA: OLGU SUNUMU

Konusmaci : Esin Eyican?,

Ekip Uyeleri: Sibel Baser?, Bugra Biiyiikkeskin?, Gézde Oztiirk?, Ridvan Duran?,

Filiz Tiitiinciiler Kékenli*

Trakya Universitesi Tip Fakdiltesi, Gocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Edirne

2Trakya Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Edirne

3Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi, Yenidogan Bilim Dali, Edirne

14:39-14:46 | PUBERTEDE VIRILIZASYON YAKINMASI iLE BASVURAN

46, XY CINSIYET GELISIM BOZUKLUGU OLAN BIR ERGENDE NR5A1
GENINDE YENI BIR MUTASYON

Konusmaci : Sebla Giines?,

Ekip Uyeleri: Reyhan Deveci Sevim', Gékay Bozkurt?, Nil Culhacr?, Tolga Uniivar?,
Ahmet Anik*

1Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Aydin

2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Aydin

3Adnan Menderes Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Patoloji Anabilim Dali, Aydin

14:46-14:53 | AILEVI SANTRAL ERKEN PUBERTE NEDENI DLK1 GENINDE YENI BiR
VARYANT VE SERUM DLK1 DUZEYINDE DUSUKLUK

Konusmaci : Esin Karakilic Ozturan?,

Ekip Uyeleri : Volkan Karaman? Asuman Gedikbasi?>, Metin Yusuf Gelmez3,

Melek Yildiz*, Siikran Poyrazoglu?, Firdevs Bas?, Zehra Oya Uyguner?, Feyza Darendeliler’
fstanbul Universitesi, istanbul Tip Fakdltesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali,

Gocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2fstanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

3istanbul Universitesi, Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitiisii, Imminoloji Anabilim Dall

14:53-15:00 NORMAL ERKEK DIS GENITAL YAPI iLE DOGAN GEC BASLANGICLI
PRIMER ADRENAL YETMEZLIK OLGUSUNDA PUBERTEDE YETERSiZ
VIRILIZASYON: CYP11A1 GENINDE HOMOZIGOT MUTASYON

Konusmaci : Rabia Meral’,

Ekip Uyeleri: Berna Eroglu Filibeli, Ilkay Ayranci®, Hayrullah Manyas', Seyran Bulut?,
Goniil Catlhi?, Bumin N. Diindar?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, izmir
2fstinye Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, istanbul

3{zmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

Cinsiyet Farklilasma Kusurlari, Puberte ve Gonad Sorunlari 4. Oturum

15:00-15:07 | CINSIYET GELiSIM BOZUKLUGUNUN NADIiR BIR NEDENI: m
1q4 DELESYON SENDROMU

Konusmaci : Semiha Bekfilavioglu?,

Ekip Uyeleri: Emine Ayca Cimbek!, Ayberk Tiirkyilmaz?, Elif Acar Arslan?,

Giilay Karagiizel*

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Trabzon

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Trabzon

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Trabzon

15:07-15:35 Soru - Cevap

15:35-16:15 Kahve Arasi
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Sayf
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Damla Géksen Simsek, Prof. Dr. Serap Turan ?q‘:,a

16:15-16:22 | CENENiIN NADiR BIR FIBROOSSEOZ HASTALIGI: CERUBIZM OLGUSU 4
Konusmaci : Keziban Toksoy Adigiizel*,

Ekip Uyeleri : Goniil Biiyiikyilmaz*, Esra Kilic?, Mehmet Boyraz!
'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali

16:22-16:29 | AILESEL KiFOZLU INDEKS OLGUDA NOVEL PLS3 GEN MUTASYONU “
Konusmaci : Fatih Kilci?,

Ekip Uyeleri: Gozde Giirpinar?, Esra Kocyigit!, Yasemin Alanay? Serdar Ceylaner?,
Filiz Mine Cizmecioglu Jones*

Kocaeli Universitesi Tip Fakdiltesi, Gocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Acibadem Universitesi Tip Fakdiltesi, Gocuk Genetik Bilim Dali, Istanbul

3intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi, Ankara

U

16:29-16:36 | MEDIKAL TEDAVI iLE KUR SAGLANAN SIDDETLI NEONATAL 49
HIPERPARATIROIDI OLGUSU

Konusmaci : Merve Giillii,

Ekip Uyeleri: Suat Tekin, Doga Tiirkkahraman

Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

16:36-16:43 | HIPOFOSFATEMI NEDENIYLE DEGERLENDIRILEN VE KOK HUCRE NAKLI
ILE IYILESEN BIR INFANT

Konusmaci : Gézde Akin Kagizmanli?,

Ekip Uyeleri: 6zge Besci?, Kiibra Yiiksek Acinikli', Korcan Demir?,

Ozlem Tiifekgi?, Altug Ko¢®, Handan Cakmakci®, Ece Béber!, Ayhan Abaci*

1Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, izmir

2Dokuz Eylil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi Bilim Dali, izmir
3Dokuz Eylil Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Genetik Hastaliklari Bilim Dali, izmir

4Dokuz Eylil Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, izmir

16:43-16:50 | MULTIPL EKZOSITOZ iLE BASVURAN BOY KISALIGI OLGUSU
Konusmaci : Sare Betiil Kaygusuzi,

Ekip Uyeleri: Mustafa Gékoglu?, Serap Turan?

!Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Klinigi
2Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi

3Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, istanbul
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16:50-16:57 |INFANTIL HIPOFOSFATAZYALI BIR OLGUNUN ASFOTAZ ALFA ENZIM
REPLASMANI ALTINDA 2 YILLIK IZLEMI

Konusmaci : Elif Eviz?,

Ekip Uyeleri : Giil Yesiltepe Mutlu?, Mehmet Tasdemir?, Siikrii Hatun

Kog Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, Istanbul
2fstinye Universitesi Liv Hospital, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Istanbul
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- Sayf
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Zehra Aycan, Prof. Dr. Mehmet Nuri Ozbek ?q‘:,a

17:25-17:32|TIP 1 DIABETES MELLITUS PATOGENEZINDEN SORUMLU YENI BIR
YOLAK: CD27-CD70 YOLAGI BOZUKLUGUNUN NEDEN OLDUGU AGRESIF
BASLANGICLI TIP 1 DIABETES MELLITUS

Konusmaci : Yagmur Unsal*,

Ekip Uyeleri : ElImas Nazli Géng!, Selman Kesici?, Deniz Cagdas Ayvaz®, Ilhan Tezcan?,
Goknur Haliloglu*, Ayfer Alikasifoglu?, Alev 6z6n*

'Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrin Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi, Cocuk immiinoloji Bilim Dali, Ankara

“Hacettepe Universitesi, Cocuk N&roloji Bilim Dali, Ankara

17:32-17:39 |DIYABET TANISI ALAN GALAKTOZEMILI iLK OLGU

Konusmaci : Dilek Bingol Aydin?,

Ekip Uyeleri: Elvan Bayramoglu®, Hande Turan?, Yavuz Ozer?, Giirkan Targin?,
Cigdem Aktuglu Zeybek?, Olcay Evliyaoglu', Oya Ercan*

fstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali
2fstanbul Universitesi-Cerrahpasa, CerrahpasaTip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dali

17:39-17:46 |LMNA GENi HETEROZiGOT p.T10I DEGiSiMi GENERALIZE LIPODISTROFi
OLARAK SEYREDER

Konusmaci : Yasemin Denkboy Ongen?,

Ekip Uyeleri: Erdal Eren?, Gokhan Ongen?, Baris Akincr?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Bursa Yiiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi,

Cocuk Endokrinoloji Klinigi

2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

3Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali

4Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Endokrinoloji Bilim Dali, izmir

17:46-17:53 | DIYABET TANISI ILE iZLENIRKEN LMNA MUTASYONUNA BAGLI
FAMILYAL KISMI LIPODISTROFI TANISI ALAN OLGU

Konusmaci : Fatma Yavuzyilmaz?,

Ekip Uyeleri : Ilknur Arslanoglu?, Recep Eréz?

Diizce Univeristesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Aksaray Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

17:53-18:00 |LEPTIN RESEPTOR GENINDE YENI TANIMLANMIS MUTASYON
SAPTANAN OLGU

Konusmaci : Fuat Bugrul?,

Ekip Uyeleri: Serpil Bas?, Sare Betiil Kaygusuz, Mustafa Gékoglu2
!Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi
2Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi
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18:00-18:07 |DIYABETIN NADIR BIR NEDENI, WERNER SENDROMU
Konusmaci : Elif Sé6bii?,

Ekip Uyeleri: Yasar Cesur?, Tiilay Giiran?

IKartal Dr. Lutfi Kirdar Sehir Hastanesi, Istanbul

2Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Iistanbul
3Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul
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Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Oya Ercan, Prof. Dr. Omer Tarim

Sayfa
No

18:35-18:42

21 HIDROKSILAZ EKSiKLiGI VE POR BIRLIKTELiGI: TANI ZORLUGU
Konusmaci : Dilek Bingdl Aydin?,

Ekip Uyeleri: Elvan Bayramoglu!, Hande Turan®, Yavuz Ozer!, Giirkan Tarcin?,
Aysel Kalayci Yigin?, Oya Ercan’, Olcay Evliyaoglu*

listanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali
2jstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

18:42-18:49

ANORMAL UTERIN KANAMA VE HIPERPROLAKTINEMI ILE BASVURAN
OPERE VAJINAL AGENEZILI OLGU

Konusmaci : Didem Yildirimgakar,

Ekip Uyeleri : Murat Ocal, Selda Ayca Altincik, Bayram Ozhan

Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Denizli

18:49-18:56

BACAKLARDA EGRILIK VE ALKALEN FOSFATAZ YUKSEKLIGI
BIRLIKTELIGININ NEDENI RASITIZM OLMAYABILIR: STUVE-WIEDEMAN
SENDROMU TANILI OLGU

Konusmaci : Leman Kayas*,

Ekip Uyeleri: Emine Camtosun*, Zeynep Esener?, Nurdan Ciftci’, Ismail Diindar?,
Murat Oztiirk?, ibrahim Tekedereli?, Aysehan Akincr*

1inéni Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Malatya

2inéni Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Biyoloji ve Genetik Anabilim Dali, Malatya

18:56-19:03

21 HIDROKSILAZ EKSIKLIGI OLAN HASTADA SURRENAL KIiTLE VE
HIPERTANSIYON

Konusmaci : Emre Ozer’,

Ekip Uyeleri : Goniil Biiyiikyilmaz', Sonay Incesoy Ozdemir?, Sare Giilfem Ozlii?,
Mehmet Boyraz*

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal

2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali

3Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dal

19:03-19:10

NADIR BiR ENDOKRIN HIPERTANSIYON NEDENIi: APPERENT
MINERALOKORTIKOID FAZLALIGI

Konusmaci : Sinem Nalgacr?,

Ekip Uyeleri : Ganimet Oner!, Esra Déger', Emre Leventoglu?, Giilsiim Kayhan?,
Mahmut Orhun Camurdan?, Aysun Bideci*

1Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Ankara

3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

19:10-19:17

BILINEN; ANCAK GEC TANI KONULAN BiR KOMPLIKASYON: DUMPING
SENDROMU VE TEDAVI DENEYIMI

Konusmaci : Emrullah Arslan,

Ekip Uyeleri: Samim Ozen, Yasemin Atik Altinok, Siikran Darcan, Ruhsar Damla Goksen
Ege Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dali, izmir
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Sayf
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Olcay Evliyaoglu, Prof. Dr. Riiveyde Bundak ?q‘:,a

09:00-09:07 | NADIR BiR MONOGENIK BOY KISALIGI OLGUSU: ACAN GENiI VARYASYONU
Konusmaci : Ilhan Hazer?,

Ekip Uyeleri: Omer Yakar?
1Sivas Numune Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi
2Sivas Numune Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi

09:07-09:14 | SENDROMIiK BUYUME GELISME GERILIGININ NADIR BIR NEDENI:
1q21.1 DUPLIKASYON SENDROMU

Konusmaci : Ayca Dilruba Aslanger?,

Ekip Uyeleri: Ayse Pinar Oztiirk?, Firdevs Bas?, Birsen Karaman?

fstanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

2fstanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

09:14-09:21 | AGIR BOY KISALIGI OLAN OLC_-iy!VIUZDA CORNELIA DE LANGE SENDROMU
VE IGF1R KUSURU BIRLIKTELIGI

Konusmaci : Elif inan Balcr?,

Ekip Uyeleri: Ayca Dilruba Aslanger?, Esin Karakilic Ozturan', Melek Yildiz?,

Siikran Poyrazoglu’, Firdevs Bas?, Feyza Darendeliler*

fstanbul Universitesi Iistanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2fstanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

09:21-09:28 | TUM EKZOM SEKANSLAMA ILE TANI ALAN ASIT LABIL SUBUNIT 59
(ALS) EKSIKLIGI OLGUSUNDA RASTLANTISAL HIPERKALSEMI:
KLINIKTEN GENETIGE-GENETIKTEN TANIYA

Konusmaci : Ferda Evin,

Ekip Uyeleri: Esra Isik, Samim Ozen, Ayca Aykut, Asude Durmaz,

Damla Goksen, Siikran Darcan )

Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dali, Izmir
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09:28-09:35 | BUYUME VE GELISME GERILiGI OLAN BiR OLGU: 12g14 DELESYONU 0
Konusmaci : Nilay Gorkem Erdogan?,

Ekip Uyeleri: Senay Savas Erdeve?!, Semra Cetinkaya’, Abdullatif Bakir?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Egitim
ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghdi ve Hastaliklar Egitim
ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik BolimU, Ankara

09:35-09:42 | BRAKIYOLMIA TiP 4 OLGUSU: PAPSS2 GEN MUTASYONU
Konusmaci : Irmak Dicle Sargin*,

Ekip Uyeleri : Fatma Dursun?, Metin Eser?, Heves Kirmizibekmez*
1Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi,

Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul

2Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi,

Tibbi Genetik Anabilim Dali, Istanbul
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Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Cengiz Kara, Prof. Dr. Giilay Karagiizel

Sayfa
No

10:10-10:17

EDINSEL VON WILLEBRAND FAKTOR EKSIKLIGININ NADIR BIR NEDENI:
OTOIMMUN TIROIDIT

Konusmaci : Simge Eren?,

Ekip Uyeleri: Zeynep Yildiz Yildirmak?, Aydilek Dagdeviren Cakir’, Mustafa Ozdemir?,
Ebru Misirll Ozdemir:, Ahmet Ugar!

1Sisli Hamidiye Etfal Saghk Uygulama ve Arastirma Merkezi Hastanesi,

Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul

2Sigli Hamidiye Etfal SUAM, Cocuk Hematoloji-Onkoloji Klinigi

10:17-10:24

INFANTIL GRAVES OLGUSU:TANI SURECI VE YONETIMINDEKiI GUCLUKLER
Konusmaci : Esra Kogyigit,

Ekip Uyeleri : Gézde Giirpinar, Fatih Kilci, Filiz Mine Cizmecioglu Jones

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal

10:24-10:31

TIROID FONKSIYON BOZUKLUGU ILE BASVURAN KIZ OLGUDA SLC16A2
GENINDE HETEROZIGOT PATOJENIK VARYANT (p. I488Fs*5)
Konusmaci : Nurullah Celik?,

Ekip Uyeleri : Giilsen Yakarer?

1Sjvas Cumhuriyet Universitesi Tip Fakiltesi, Gocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Sjvas Cumhuriyet Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali

10:31-10:38

£
3
e
3
L
o
o
=
s
—
©
whed
(0]
)
=
i
o
=
[

GERMLINE RET S981A MUTASYONU OLAN OLGUDA AILESEL KLINikK
HETEROJENITE: OLGUNUN 5 YILLIK iZLEMI VE YONETIMI

Konusmaci : Sirmen Kizilcan Cetin*,

Ekip Uyeleri : Zeynep Siklar!, Elif Ozsu?, Aysegiil Ceran’, Koray Ceyhan? Zehra Aycan’,
Handan Dingaslan?, Emel Unal?, Merih Berberoglu*

1Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi, Gocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Ankara Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Patoloji Ana Bilim Dali, Sitopatoloji Bilim Dali

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali

10:38-10:45

DIFFUZ SKLEROZAN VARYANT PAPILLER TIROID KARSINOMLU OLGU
Konusmaci : Esma Kaya Ozdemir?,

Ekip Uyeleri: 6znur Leman Boyunadga? Esra Déger?, Sinem Nalgacr?,

Mahmut Orhun Camurdan?, Aysun Bideci*

1Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Ankara

10:45-10:52

LENVATINiIBE BAGLI BiR HIiPOTIROIDiI OLGUSUNDA KOMBINE
T3/T4 REPLASMANI

Konusmaci : Hande Nur Karavar?,

Ekip Uyeleri: Mustafa Tezer Kutluk?, ElImas Nazli Gong?, Zeynep Alev Oz6n*
'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara

10:52-11:20 Soru - Cevap

11:20-12:00 Kahve Arasi
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Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Merih Berberoglu, Prof. Dr. Nihal Hatipoglu

Sayfa

12:00-12:07

KONJENITAL HIPOFiZER YETMEZLIKLI OLGUDA MINIPUBERTE
INDUKSIYONU

Konusmaci : Meltem Buhur Pirimoglu,

Ekip Uyeleri: Kadriye Cansu Sahin, Erdal Eren, Halil Saglam, Omer Tarim
Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

12:07-12:14

MEDROKSIPROGESTERON ASETAT ILE TEDAVI EDILEN PRETERM
OVARYAN HIPERSTIMULASYON SENDROMU

Konusmaci : Nur Berna Celik?,

Ekip Uyeleri: Ayse Tandiroglu?, Z. Alev 6zén?, Sule Yigit?, E. Nazli Géng!
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Yenidogan Bilim Dali, Ankara

12:14-12:21

NOVEL LHCGR PATOJENIiK VARYANTINA BAGLI LEYDiG HUCRE
APLAZISI/HIPOPLAZISI

Konusmaci : Can Celiloglu,

Ekip Uyeleri : Thsan Turan, Leman Damla Kotan, Bilgin Yiiksel

Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Adana

12:21-12:28

PRIMER OVARIAN YETMEZLIK ILE SEYREDEN HAX1 GEN MUTASYONU
Konusmaci : Ozlem Nalbantogiu?,

Ekip Uyeleri: Yesim Oymak?, Emin Karaca®, Behzat Ozkan*

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrin Klinigi, izmir

2Sagdlik Bilimleri Universitesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji Klinigi, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dal, izmir

12:28-12:35

PRETERM OVARYAN HIPERSTIMULASYON SENDROMU OLGUSU

Konusmaci : Didem Yildirnmg¢akar?,

Ekip Uyeleri: Murat Ocal’, Selda Ayca Altincik, Bayram Ozhan', Giilay S6nmez Demir?,
Ozmert M. A. Ozdemir?

pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrin Bilim Dali, Denizli

2Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Neonatoloji Bilim Dali, Denizli

12:35-12:42

Cinsiyet Farklilasma Kusurlari, Puberte ve Gonad Sorunlari 3. Oturum

YENIDOGAN DONEMINDE TANI ALAN 178 - HIDROKSISTEROID
DEHIDROGENAZ TIP 3 EKSIKLIGI OLGUSU

Konusmaci : Saime Ergen Dibeklioglu*,

Ekip Uyeleri : Beray Selver Eklioglu*, Yesim Kiiciikkagnici’, Mehmet Emre Atabek?,
Ayse Giil Zamani?

INecmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

12:42-13:10 Soru - Cevap

13:10-14:00 Ogle Yemegi
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. Sayfa
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Behzat Ozkan, Prof. Dr. Zerrin Orbak N‘:)
14:00-14:07 |SUBKUTAN YAG NEKROZU SONRASI HiPERKALSEMI iLE BASVURAN VE R /

ZOLENDRONIK ASIT iLE TEDAVI EDILEN OLGU SUNUMU
Konusmaci : Aysun Ata?,

Ekip Uyeleri: Burcak Cakir Pekoz?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Adana Sehir E§itim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

2Saglik Bilimleri Universitesi, Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Radyoloji Anabilim Dali

14:07-14:14 JUVENIL PAGET__HASTALIéI’NDA UZUN D_6NEIV_I iZLEMi:_

AYNI AILEDEN UC OLGUNUN ZOLEDRONIK ASIT TEDAVI YANITLARI
Konusmaci : Dicle Canoru¢ Emet,

Ekip Uyeleri: Nur Berna Celik, Yagmur Unsal, Alev 6z6n, Nazli Géng

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

14:14-14:21|0C FARKLI OSTEOPETROZIS OLGUSU: FARKLI KLINIK YAKLASIMLAR B6
Konusmaci : Ebru Gok,

Ekip Uyeleri : Ugur Berber, Ulkii Giil Siraz, Emre Sarikaya, Leyla Kara, Nihal Hatipoglu
Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

14:21-14:28 | OSTEOPETROZIS TANILI HASTADA NAKIL SONRASI HIPERKALSEMI
Konusmaci : Ebru Barsal Cetiner?,

Ekip Uyeleri : Aynur Bedel*, Zeynep Donbaloglul, Berna Singin2,

Bilge Aydin Behram?, Elif Giirer?, Hale Unver Tuhan?, Mesut Parlak

1Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya

2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Antalya
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14:28-14:35 | AILESEL HIPOMAGNEZEMI SEKONDER HIPOKALSEMi: TRPM6 MUTASYONU
Konusmaci : Ufuk Ozkaya,

Ekip Uyeleri : Elif Izci Giillii, Cem Mete, Giilden Yildirim Usta, Gizem Ozcan,

Leyla Akin, Murat Aydin

Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Samsun

14:35-15:10 Soru - Cevap
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Sayfa
Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Siikrii Hatun, Prof. Dr. Aysun Bideci N‘:)

15:10-15:17  MONOGENIK OBEZITENIN NADIR BiR NEDENi: MAGEL2 GENINDE

YENI TANIMLANMIS MUTASYON

Konusmaci : Zehra Yavas Abali*,

Ekip Uyeleri: Esra Arslan Ates?, Tiilay Giiran, Abdullah Bereket?, Serap Turan?
Marmara Universitesi, Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, istanbul
2Marmara Universitesi, Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Istanbul
2Marmara Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, istanbul

15:17-15:24 | DIYABETIN NADIR FORMU: MITOKONDRIYAL DIYABET TANISINDA
OLGULARLA YOL GOSTERICI BULGULAR

Konusmaci : Biisra Giirpinar Tosun?,

Ekip Uyeleri: Tuba Seven Menevse'!, Hamza Polat?, Burcu Oztiirk Hismi?,
Ahmet Kahveci*, Giinay Kaplan', Zehra Yavas Abali*, Didem Helvacioglu?,
Tiilay Giiran', Serap Turan', Abdullah Bereket!, Belma Haliloglu*

Marmara Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali,istanbul

2Marmara Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, istanbul

3Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dali, istanbul

15:24-15:31 | NADiR BIR MONOGENiK OBEZITE NEDENIi: ADCY3 EKSIKLIGi s
Konusmaci : Bahar Ozcabr?,

Ekip Uyeleri : Asude Durmaz?, Ayca Aykut?, Samim Ozen?

Memorial Bahcelievler Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bélimii, istanbul

2Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, izmir

15:31-15:38 | DIYABETIK KETOASIiDOZ KLiNiGi iLE BASVURAN MULTISISTEM
ENFLAMATUVAR SENDROM GELISEN DIYABET OLGUSU
Konusmaci : Berna Singin?,

Ekip Uyeleri : Aynur Bedel’, Ebru Barsal Cetiner!, Zeynep Donbaloglu?,
Bilge Aydin Behram?, Alper Kéker?, Tugge Tural Kara® Elif Comak?,
Nurel Inan Aydemirs, Hale Tuhan', Mesut Parlak*

1Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya
2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Antalya
3Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali, Antalya
4Akdeniz Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Antalya

sAkdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Antalya
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15:38-15:45 | DIYABETIK KETOASIDOZLA BASVURAN HASTALARDA YENI BiR FENOTIP:
KETOZISE EGILIMLI DIYABET (KETOSIS PRONE DIABETES)

Konusmaci : Elif Gokce Basa,

Ekip Uyeleri : Siimeyra Kilic, Duygu Kilimci, Betiil Ersoy

iCelal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Manisa

15:45-15:52| DONOHUE SENDROMU/LEPRECHAUNISM : NADIR GORULEN BiR INSULIN
REZISTANS SENDROMU BIR YILLIK PROGNOZ

Konusmaci : Secil Cakir Giindogan,

Ekip Uyeleri: Derya Tepe, Pinar Kocaay, Mehmet Boyraz

Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

15:52-16:20 Soru - Cevap

16:20-17:00 Kahve Arasi
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Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Aysehan Akinci, Prof. Dr. Betiil Ersoy

Sayfa

17:00-17:07

METABOLiK_ KONTROL_ S_Aé_LANAMAYAN TUZ KAY_BETTiREN KONJENITAL
ADRENAL HIPERPLAZILI BIR ERKEK OLGUDA SPIRONOLAKTON VE
ANASTROZOL KULLANIMI

Konusmaci : Kiibra Yiiksek Acinikli,

Ekip Uyeleri : Ozge Besci, Gézde Akin Kagizmanli, Ayhan Abaci, Ece Béber, Korcan Demir
Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, izmir

17:07-17:14

JINEKOMASTI ILE BIRLIKTE SANTRAL ERKEN PUBERTE BULGULARI VEREN
NADIR BIR NEDEN: SERTOLI HUCRELI TESTIS TUMORU

Konusmaci : Siimeyra Kilic*,

Ekip Uyeleri : Duygu Diizcan Kilimci?, Ciineyt Giinsar?, Nalan Nese?, Betiil Ersoy*

iCelal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Manisa

2Celal Bayar Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Manisa

3Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Patoloji Anabilim Dali, Manisa

17:14-17:21

YENI TANIMLANAN BiR MUTASYONLA 46 XY CINSIYET GELISIM
BOZUKLUGU VE MALIGNANSI

Konusmaci : Seving¢ Odabasi Giines?,

Ekip Uyeleri : Onur Akin?, Deniz Torun?, Erman Atac®

1Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi,

Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi,

Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

3Saghk Bilimleri Universitesi Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi,

Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara

17:21-17:28

HIPERGONADOTROPIK HIPOGONADIZMIN NADIR BIR NEDENI:
WOODHOUSE-SAKATI SENDROMU

Konusmaci : Nurdan Ciftci?,

Ekip Uyeleri : Emine Camtosun?, Leman Kayas?, Ismail Diindar!, Aysehan Akincr*
1indnl Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Malatya

2Jzmir Buca Seyfi Demirsoy Egitim ve Arastirma Hastanesi

17:28-17:35

HAMILELIGIN BIiRINCI TRIMESTERINDEN ITIBAREN YUKSEK DOZ
PROGESTERON KULLANIMINA BAGLI GELISEN BELIRSIZ GENITAL YAPI
Konusmaci : Aysen Aksoy Geng,

Ekip Uyeleri : Enver Simsek, Can Aydin, Birgiil Kirel

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

17:35-17:42

CIDDI GASTROINTESTINAL VE ENDOKRIN SORUNLARLA GIDEN BIiR
KONJENITAL HIPERINSULINEMIK HIPOGLISEMI OLGUSU:

TUM GUCLUKLERE RAGMEN YUZ GULDUREN SONUC

Konusmaci : Aysegiil Ceran?,

Ekip Uyeleri : Elif zsu?, Zeynep Siklar’, Ceyda Tuna Kirsaclioglu?, Meltem Kologlu?,
Aydin Yagmurlu?®, Zarife Kuloglu?, Zehra Aycan®, Aydan Kansu Tanca? Merih Berberoglu*
1Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali
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Oturum Baskanlari: Prof. Dr. Bilgin Yiiksel, Prof. Dr. Filiz Tiitiinciiler Kékenli

Sayfa
No

18:10-18:17

BARTTER VE LIDDLE SENDROMU TANISIYLA iZLENEN, GORUNURDE
MINERALOKORTIKOID FAZLALIGI SENDROMU TANISI ALAN OLGU
Konusmaci : Meliha Pinar Cengiz?,

Ekip Uyeleri : E. Didem Kurt Siikiir?, Ali Diizova?, Rezan Topaloglu?, Koray Boduroglu?,
Alev Ozén*

Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

18:17-18:24

AGIR INSULIN DIRENCININ GOLGESINDE REAKTiF HIPOGLISEMI
SAPTANAN IKI KARDES: INSR GEN MUTASYONU

Konusmaci : Ummahan Tercan,

Ekip Uyeleri : Melek Yildiz, Esin Karakilic Ozturan, Siikran Poyrazoglu, Firdevs Bas,
Feyza Darendeliler

Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

18:24-18:31

ALOPESININ ESLIK ETMEDiGI VITAMIN D-DIRENGLI RIKETS TiP 2A’LI
BIR OLGU SUNUMU

Konusmaci : Giilin Karacan Kiigiikali?,

Ekip Uyeleri : Naz Giileray Lafci?, Senay Savas Erdeve!, Semra Cetinkaya?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghigi ve Hastaliklarn Saghk
Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Saglik
Uygulama ve Arastirma Merkezi, Tibbi Genetik BolimU, Ankara

18:31-18:38

NADIR BiIR HIPOPITUITARIZM NEDENi: MSS LENFOMASI
Konusmaci : Tuba Seven Menevse?,

Ekip Uyeleri : Busra Giirpinar Tosun', Zehra Yavas Abali', Didem Helvacioglu*,
Sare Betiil Kaygusuz?, Mehmet Eltan?, Tiilay Giiran!, Adnan Dagginar?,
Abdullah Bereket?, Serap Turan*

Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, istanbul
2Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Beyin ve Sinir Cerrahisi Anabilim Dali, istanbul

18:38-18:45
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ATiPi_K PREZENTASYONUYLA GEC TANI ALAN

CUSHING SENDROMU OLGUSU

Konusmaci : Ziimriit Kocabey Siitcii*,

Ekip Uyeleri : Siileyman Celebi?, Sibel Akpinar Tekgiindiiz?

lfstanbul Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2jstanbul Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali
3istanbul Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali

18:45-19:10 Soru - Cevap

19:10-19:20 Kapanis
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POSTER SUNUMLARI

Bluilyiime Bozukluklari ve Hipofiz Hastaliklari

SPONDILOENKONDRODISPLAZI NADIR BiR OLGU

Biisranur Cavdarli!, Goniil Yardimci?, Keziban Toksoy Adigiizel?, Goniil Biiyilikyilmaz?,
Pinar Kocaay?, Mehmet Boyraz?

tAnkara Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Bolimu, Ankara

2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Sayfa
No

107

BOY KISALIGININ NADIR BIR NEDENI : MIKROSEFALIK OSTEODISPLASTIK PRIMORDIAL
CUCELIK OLGUSU

Goniil Biityiikyilmaz!, Keziban Toksoy Adigiizel!, Refika Goren?, Esra KiligZ, Mehmet Boyraz!

tAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

HESX1 PATOJENIK VARYANTI VE HIPOFIZER YETMEZLIGI OLAN OLGUDA MINIPUBERTENIN
FSH VE LH TEDAVISI ILE TAKLIT EDILMESI

Hiiseyin Anil Korkmaz!, Niliifer Uyar?, Leyla Ozer?, Behzat Ozkant

1Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, izmir

2Yiiksek Ihtisas Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

YENI BIR ACAN VARYANTI OLAN AILESEL BOY KISALIGI OLGUSU

Behiye Sarikaya Ozdemir!, Abdullah Sezer?, Nursel Muratoglu Sahin?, Selin EImaogullari?,

Senay Savas Erdeve?!, Semra Cetinkaya*

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Gocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, GCocuk Saghgi ve Hastaliklari, Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Tibbi Genetik Bolimu, Ankara

ISKELET DISPLAZILERININ NADIR BiR NEDENI ACAN GEN MUTASYONU
Ugur Berber, Emre Sarikaya, Ebru Gok, Leyla Kara, Ulkii Giil Siraz, Nihal Hatipoglu
Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal, Kayseri

MARFAN GENINDE (FBN1) BOY KISALIGINA NEDEN NADIiR BiR VARYANT
Ebru Gok, Emre Sarikaya, Leyla Kara, Ugur Berber, Ulkii Giil Siraz, Nihal Hatipoglu
Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

CiDDi BOY KISALIGI NEDEN OLARAK 3M SENDROMLU iKi OLGU
Deniz Okdemir, Nurdan Yildirim Acar, Ihsan Esen
Firat Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Elazi§

ACAN GEN MUTASYONU OLAN IKIi KARDES

Sinem Nalgaci?, Yasemin Kinali Cetin?, Esra Doger?, Giilsiim Kayhan?,
Mahmut Orhun Camurdan?, Aysun Bideci?

'Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Gazi Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

BOY KISALIGI iLE GELEN FLOATING-HARBOR SENDROMLU BiR OLGU
Aysel Yildiz Boyraz?!, Ayberk Tiirkyllmaz?, Emine Ayga Cimbek?, Giilay Karagiizel*
Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Trabzon
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Trabzon

BOY KISALIGI iLE GELEN BiR ACAN MUTASYONU OLGUSU VE BUYUME HORMONU TEDAViSi
Aysel Yildiz Boyraz?!, Emine Ayca Cimbek?, Alper Han Cebi?, Giilay Karagiizel*

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Trabzon

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Trabzon

COKLU HiPOFIZER HORMON EKSIiKLIGININ NADiR SEBEBIi: LHX3 MUTASYONU
Sibel Ergin Sahin, Asan Onder Camas, Merve Nur Hepokur, Banu Nursoy Sirvan,

Burgin Cicek, Hamdi Cihan Emeksiz

Istanbul Medeniyet Universitesi, Prof. Dr. Siileyman Yalcin Sehir Hastanesi

ISKELET DISPLAZILERININ NADIR SEBEBI: ACAN MUTASYONU

Banu Nursoy Sirvan, Asan Onder Camas, Mervenur Hepokur, Sibel Ergin Sahin,
Burgin Cicek, Hamdi Cihan Emeksiz1l

Istanbul Medeniyet Universitesi, Profesér Doktor Siilleyman Yalcin Sehir Hastanesi
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BUYUME HORMONU SALGILAYAN HIPOFiZ ADENOMU TANILI OLGU:
TEDAVISINDE YASANAN SORUNLAR

Berna Eroglu Filibelit, Ilkay Ayranci!, Hayrullah Manyas!, Goniil Catli2, Bumin Diindar?
1Saglk Bilimleri Universitesi, Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, izmir
2jstinye Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, istanbul

3izmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, izmir

2
o

INTRAKRANYAL KITLE OLARAK BASVURAN JIGANTIZM OLGUSU

Merve Cantiirk?, Yagmur Unsal?, Zeynep Alev 0zon?, Hiiseyin Demirbilek!, Ahmet ilkay Isikay?,
Figen Soylemez3, Elmas Nazl Gong*

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrin Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Beyin Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Patoloji Anabilim Dali, Ankara

RATHKE KLEFT KiSTi, ESLIK EDEN OTOIMMUN HASTALIKLARI OLAN GEGICI
PANHIPOPITUITARIZM OLGUSU

Giilin Karacan Kiigciikali!, Senay Savas Erdeve!, Yasemin Tasaci Yildiz2, Semra Cetinkaya!

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

25aglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, GCocuk Saghgi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi
Radyoloji Klinigi, Ankara

Tiroid Bezi Hastaliklar

INFANTIL HEMANJIOMA SEKONDER TUKETIM HIPOTiROIDiZMi

Leyla Kara?!, Dilek Cicek!, Emre Sarikaya!, Ebru Gok!, Ugur Berber?, Alper Ozcan?,
Ulkii Giil Siraz?, Nihal Hatipoglu?

Erciyes Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

2Erciyes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Kayseri

122

SIK GORULEN HASTALIGIN NADIR . BASVURU SEKLI ERKEN BASLANGICLI TiROIDIT
OLGUSUNDA KOCHER- DEBRE SEMELAIGNE SENDROMU VE PERIKARDIAL

EFUZYON BIiRLIKTELIGI

Elif Eviz?, Giil Yesiltepe Mutlu?, Niliifer Cetiner?, Siikrii Hatun?

1Kog Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, istanbul

2Kog Universitesi Hastanesi, Gocuk Kardiyoloji Bilim Dali, istanbul

MATERNAL OTOIMMUN TIROIDIT SONUCU GELISEN TIROID DISFONKSIYONU:
IKI KARDESTE IKI FARKLI KLINIK

Giilay Can Yilmaz!, Ahmet Anik?

IMugla Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji BolUimu

2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin
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Sayfa

Adrenal Korteks Hastaliklari

GENETIK TETKIK SONUCUNDA MUTASYON TESPIT EDILMEYEN KONJENITAL ADRENAL
HIPERPLAZI OLGUSU

Suat Tekin, Merve Giillii, Doga Tiirkkahraman

Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya

OTOIMMUN POLIGLANDULER SENDROM TiP 2: iKi FARKLI BASVURU G
Ayse Derya Bulus, Yiiksel Yasartekin
Atatlirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

ADRENOLOKODISTROFILI BiR OLGU

Zerrin Orbak?, Biisra Demir?, Hiiseyin Tan?, Filiz Keskin?

Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Erzurum
2Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji Bilim Dali, Erzurum

TRIPLE A SENDROMLU OLGU SUNUMU m
Giilin Tabanli, Hiiseyin Anil Korkmaz, Sezer Acar, Filiz Hazan, Semra Giirsoy, Behzat Ozkan
Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Behget Uz Gocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, izmir

SUT COCUKLUGU DONEMiNDE ADRENOKORTIKAL ADENOMA BAGLI CUSHING SENDROMU :
Yasemin Kinah Cetin!, Mahmut Orhun Camurdan?, Esra Doéger?, Nihan Solmaz?,
Zafer Tiirkyilmaz?, Aysun Bideci?

1Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara

PRIMER ADRENAL YETMEZLIKLE BASVURAN MITOKONDRIYAL HASTALIK OLGUSU 0
Merve Cantiirk, EImas Nazli Gong, Ayfer Alikasifoglu, Nurgiin Kandemir, Zeynep Alev 0z6n
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara

TUZ KAYBININ NADIR BIR NEDENi: PSODOHIPOALDOSTERONIZM TiP 1

Merve Nur Hepokur, Asan Onder Camas, Sibel Ergin Sahin, Banu Nursoy Sirvan,

Burgin Cicek, Hamdi Cihan Emeksiz

Istanbul Medeniyet Universitesi, Prof. Dr. Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
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Cinsiyet Farklilasma Kusurlari, Puberte ve Gonadal Sorunlari

DERIVATIF X KROMOZOMUNA BAGLI HIPERGONADOTROPIK HIPOGONADizM
SAPTANAN IKI OLGU

Selin EImaogullari?, Abdullah Sezer!, Ulkiihan Oztoprak3, Nur Berna Celik Ertas?,

Senay Savas Erdeve?, Semra Cetinkaya?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

25aglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Gocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

3Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Norolojisi Bilim Dali, Ankara

PRIMER AMENORE ILE BASVURAN SWYER SENDROMLU TANNER EVRE-5 OLAN OLGU m
Goniil Bilyiikyilmaz!, Emre Ozer!, Alkim Oden Akman?, Mehmet Boyraz!

!Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dall
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Ergen Sagligi Bilim Dal

PERIFERIK PUBERTE PREKOKSUN NADIR BIR NEDENI 4
Aylin Kiling Ugurlu?, Segil Cakir Giindogan?, Ayse Ozdemir Gokge?, Derya Ozyo6riik3, Goniil Yardimcr?,
Yusuf Kasap®, Esra Karakus®, Neriman Sari3, Ayse Segil Eksioglu?, Erkan Olgiiciioglu’>, Mehmet Boyraz®
!Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

2Ankara Yildinm Beyazit Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji Klinigi

2Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Klinigi

“Ankara Sehir Hastanesi, Patoloji Klinigi

SAnkara Sehir Hastanesi, Uroloji ve Renal Transplantasyon Klinigi

6Ankara Yildinm Beyazit Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Klinigi

HIPOTALAMIK HAMARTOMLU BiR OLGU
Goniil Bilyiikyilmaz, Banu Turhan, Mehmet Boyraz
Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dall

Y KROMOZOMU DELESYONUNUN ESLIK ETTiGi DERIVATIiF KROMOZOMLU BiR OLGU :
Nilay Gorkem Erdogan?, Senem Esen?, Beyhan Ozkaya Donmez!, Aslihan Arash Yilmaz?, Selin EImaogullari?,
iclal Okur?, Erdal Kurnaz!, Senay Savas Erdeve!, Semra Cetinkaya!, Abdullatif Bakir?

1Sadlik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari E§itim ve Arastirma Hastanesi,
Gocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagdhgi ve Hastalklan Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Tibbi Genetik Bolimi, Ankara

TALASEMI MAJORLU BiR KIZ OLGUDA AMENORE ETYOLOJiSI OLARAK:

5 ALFA REDUKTAZ EKSIKLIGI

Senem Esen?, Abdullah Sezer?, Abdullatif Bakir?, Meliksah Keskin!, Senay Savas Erdeve?!, Semra Cetinkaya?
1Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi
Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghigi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi
Tibbi Genetik B6limU, Ankara

CINSIYET GELiSIM BOZUKLUGU iLE BASVURAN 46, XY BEBEKTE HOMOZiGOT NOVEL m
NR5A1 VARYANTI (c.307C>T)

Tarik Kirkgéz?, Filiz Hazan?, Behzat Ozkan!

1Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, izmir

2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Tibbi Genetik Anabilim Dali, izmir

iDiYOPATIK PREPUBERTAL JINEKOMASTI SAPTANAN UC OLGU 0
Demet Aygiin Ari, Semra Cetinkaya

Saglk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Adolesan Klinigi, Ankara




No

PRIMER AMENORE YAKINMASI iLE BASVURAN ADOLESAN BIR OLGUDA ANDROJEN RESEPTOR m
GENINDE YENI BIR MUTASYON

Aysen Aksoy Geng, Can Aydin, Enver Simsek

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

PUBERTE PREKOKSLA BASVURAN KORPUS LUTEUM KisTLI BIR OLGU 4]
Ahmet Yildirnm, Hikmet Zeytun, Serpil Albayrak, Murat Karaoglan, Mehmet Keskin
Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi, GCocuk Endokrinoloji Bilim Dali

46, XX 11-BETA HIDROKSiLAZ EKSiKLIGi OLGUSUNDA CINSiYET £
HOSNUTSUZLUGU/UYUSMAZLIGI

Dicle Canoruc Emet!, Nurgiin Kandemir?, Ibrahim Karnak?, Tuna Gak3, Nazli Gong?, Alev 0zon!
'Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk ve Ergen Ruh Saghdi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

URO_REKTAL SEPTUM MALFORMASYON SEKANSI OLAN HASTANIN ANORMAL YERLESiMLi 4
PENIS DOKUSU: OLGU SUNUMU

Onur Gézmen!?, Tutku Soyer?, Goniil Biiyiikyilmaz!, Mert Calis?, Ozlem Pelin Simsek Kiper?, Giil Ozyiiksel?,
Ozlem Boybeyi Tiirer?, Giilen Eda Utine?, ElImas Nazli Gong?, Zeynep Alev Oz6n?

IHacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Plastik Rekonstriiktif ve Estetik Cerrahi Anabilim Dali, Ankara

‘Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

ERKEN ERGENLIK iLE RATHKE KLEFT KiSTI BIRLIKTELIGi: CERRAHI GiRiSiM iCIN 44
AYIRICI TANIYA GIREN MAKROADENOM

('de Bayrak Demirel, Melek Yildiz, Siikran Poyrazoglu, Firdevs Bas, Feyza Darendeliler
Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

18q PARSIYEL MONOZOMiSi, 10p DUPLIKASYONU BiRLIKTELiGI OLAN YETERSiz ViRiLIiZE 4
ERKEK OLGU

Hasan Ari!, Abdullah Sezer?, Nur Berna Gelik Ertas!, Beyhan Ozkaya Donmez!, Senay Savas Erdeve!,
Semra Cetinkaya?

1Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagdligi ve Hastaliklar E§itim ve Arastirma Hastanesi,
Tibbi Genetik BolimU, Ankara

PREPUBERTAL BIR OLGUDA AKUT APANDISIT ILE TANI ALAN VE GEGC REPERFUZE OLAN 46
BIR OVER TORSIYONU

Aslihan Arasli Yilmaz?, Selin EImaogullarit, Beyhan Ozkaya Donmez!, ibrahim Karaman?, Cigdem Uners,
Senay Savas Erdeve?!, Semra Cetinkaya*

1Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum ve Cocuk Saghdi ve Hastalklan Egitim ve

Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dodum ve Gocuk Sagdhdi ve Hastaliklar Egitim ve

Arastirma Hastanesi, Cocuk Cerrahisi Klinigi, Ankara

35aglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum ve Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Egitim ve

Arastirma Hastanesi, Cocuk Radyolojisi Klinigi, Ankara

ERKEN MENARS ILE BASVURAN BiR OLGUDA TiROID FONKSIYON TESTININ ONEMI: 4
VAN WYK GRUMBACH SENDROMU

Ozge Kopriilii!, Sezer Acar>

Tekirdag Dr. Ismail Fehmi Cumalioglu Sehir Hastanesi, Gocuk Endokrinoloji Klinigi, Tekirdag
2Manisa Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinidi, Manisa

PREPUBERTAL KANAMA: AYRINTILI ANAMNEZ VE FiZIK MUAYENENIN ONEMI 4
Reyhan Deveci Sevim!?, Sebla Giines?, Ali Onur Erdem?, Tolga Uniivar!, Ahmet Anik!
tAdnan Menderes Universitesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin

2Adnan Menderes Universitesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Aydin
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WAGR SENDROMLU BiR OLGUDA ENDOKRiINOLOJiK DEGERLENDiRME

Giilin Karacan Kiigiikali!, Sule Yesil?, Demet Aygiin Ari?>, Semra Cetinkaya!, Mehmet Biilbiil4,

Abdullah Sezer®, Zehra Aycan¢®, Sule Toprak?, Senay Savas Erdeve?

1Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, E§itim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Onkoloji Klinigi, Ankara

35aglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari, Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Klinigi, Adolesan Bolimi, Ankara

4Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari, Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Nefroloji Klinigi, Ankara

5Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, E§itim ve Arastirma Hastanesi,
Tibbi Genetik Bolimi, Ankara

6Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

JINEKOMASTI VE BOY KISALIGI;45,X[2]/ 46,X, +MAR[ 28] KARYOTIP
Derya Bulus, Betiil Diinya, Yiiksel Yasartekin
Ankara Atatlrk Sanatoryum Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrin Klinigi, Ankara

Kemik Metabolizmasi Hastaliklari

PARATIROID SINTIGRAFiDE BULGU VERMEDEN ONCE AGIR HIPERKALSEMI iLE
BASVURAN PARATIROID ADENOMU OLGUSU

Zeynep Donbaloglu?, Ebru Barsal Cetiner?, Aynur Bedel?, Berna Singin?, Bilge Aydin Behram?,
Glingor Karagiizel?, Giizide Ayse Ocak*, Riza Taner Baran?, Hale Tuhan!, Mesut Parlak*
1Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya

2Akdeniz Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Antalya

3Antalya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

4Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Patoloji Bilim Anabilim Dali, Antalya
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OSTEOPOROZUN NADIR BIR NEDENI: SPONDILOOKULER SENDROM

Goniil Biiyiikyilmaz!, Refika Goren?, Keziban Toksoy Adigiizel?, Esra Kilic?, Mehmet Boyraz!
tAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali

PSODOPSODOHIPOPARATIROIDI, OLGU SUNUMU

Nihan Solmaz?, Esra Doger?, Sinem Nalgaci?, Mustafa Orhun Camurdan?, Giilsiim Kayhan?
1Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

COCUKLARDA NADIR BIR PRIMER OSTEOPOROZ NEDENI: LRP5 HETEROZIGOT MUTASYONU
Heves Kirmizibekmez!, Fatma Giiliz Atmaca?, Fatma Dursun?, Ozlem Akgiin Dogan?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, istanbul

2Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Genetik Klinigi, istanbul

PSODOHIPOPARATIROIDI TiP 1A TANILI HASTADA BUYUME HORMONU DENEYIMI
Ayse Yasar, Fatma Dursun, Heves Kirmizibekmez
Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, istanbul

NADIR BIiR ISKELET DISPLAZiSi: JEUNE SENDROMU

Semiha Bekfilavioglu!, Emine Ayca Cimbek?, Aysel Yildiz Boyraz?, Ayberk Tiirkyilmaz?, Giilay Karagiizel*
Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Trabzon

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Trabzon

ERKEN YASTA PARATIROID ADENOMU GELISEN FAMILYAL HIPOKALSURIK
HIPERKALSEMI OLGUSU

Ugur Berber, Emre Sarikaya, Ebru Gok, Leyla Kara, Ulkii Giil Siraz, Nihal Hatipoglu
Erciyes Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

HIDROSEFALI NEDENIYLE VENTRIKULO-PERITONEAL SANT UYGULANMIS
OSTEOPETROZISLI BIR OLGU

Zerrin Orbak?, Biisra Demir!, Serhat Demir?

Atatiirk Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Erzurum

2Atatirk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Erzurum
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Glukoz Metabolizmasi Bozukluklari ve Obezite

KONJENITAL HIPERINSULINEMIK HIPOGLISEMIDE SIROLIMUS TECRUBESI
Goniil Biyiikyilmaz, Secil Cakir Giindogan, Pinar Kocaay, Aylin Kiling Ugurlu,
Abdurrahman Bitkay, Mehmet Boyraz

Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

Sayfa
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NADIR BIR DIiYABET TiPi: TIAMIN CEVAPLI MEGALOBLASTIK ANEMI
Abdurrahman Bitkay, Aylin Kilic Ugurlu, 6zlem Arman
Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali

LIPOPROTEIN LIPAZ GENINDE NOVEL BIR MUTASYON ILE AILESEL SILOMIKRONEMIYE
BAGLI GELISEN PANKREATOJENIK (TIP 3C) DIYABETLI BIR OLGU

Fatma Yavuzyilmaz?, Ilknur Arslanoglu?, Recep Eroz2

Dizce Univeristesi Tip Faklltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Dizce

2Aksaray Universitesi, Tibbi Genetik Anabilim Dal

WOLFRAM SENDROMU KLiINiGi iLE ORTUSEN ALSTROM SENDROMU OLGUSU: 14 YILLIK iZLEM
Deniz Ozalp Kizilay!,Emrullah Arslan!, Damla Goksen?, Ebru Canda?, Ozgiir Cogulu3, Kadri Murat Erdogan*,
Ferda Ozkinay3?, Samim Ozen?, Siikran Darcant

1Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklari Bilim Dal, izmir

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Genetik Hastaliklari Bilim Dali, izmir

4Saglik Bilimleri Universitesi, Izmir Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi

TiP 1 DIYABETES MELLITUS VE COLYAK HASTALIGI OLAN BIR ADOLESANDA
PERIFERIK NOROPATI

Nurdan Yildirim Acar?, Ihsan Esen?, Serkan Kirik?, Deniz Okdemir!

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Elazi§

2Firat Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Elazi§

OBEZITE iLE BASVURAN POMC EKSIiKLiGI OLGUSU

Serpil Bas?!, Fuat Bugrul!, Sare Betiil Kaygusuz!, Hale Onder Yilmaz2
tKahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2’Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Bélimu

POSTTRANSPLANT HIPERGLISEMI: FARKLI SEYIR GOSTEREN iIKi SILIOPATI OLGUSU
Ahmet Kahveci?, Giinay Kaplan?, Tiilay Giiran?, Serap Turan!, Nurdan Yildiz?, Pinar Ata3,
Abdullah Bereket!, Belma Haliloglu*

!Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul

2Marmara Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, istanbul

3Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, istanbul

DIYABETIK KETOASIDOZUN NADIR GORULEN BiR KOMPLIKASYONU: PNOMOMEDIYASTINUM
Murat Ocal?, Didem Yildinmgakar!, Yagmur Sarica?, Bayram Ozhan?, Selda Ayca Altincik?

tPpamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Denizli

2Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklari Anabilim Dali, Denizli




13-14 Mayis 2022

Tani ve Tedavisinde Sorun Yasanilan Problemli Olgular

SINSi ILERLEYEN HIPOFIZER ADENOMU : CUSHING HASTALIGI OLGUSU

Goniil Bilyiikyilmaz?!, Keziban Toksoy Adigiizel!, Serkan Koca?, Secil Cakir Giindogan!, Mehmet Boyraz?
tAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Kayseri Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

MEN2A ICIN RET ONKOGENINDE MUTASYON SAPTANAN OLGUDA PROFILAKTIK
TIROIDEKTOMIDEN SONRA REZIDU TIROID DOKUSUNUN RADYOAKTIF IYOT ILE ABLASYONU
Meliha Pinar Cengiz!, Tutku Soyer?, Murat Tuncel?, Nazli Gong!, Diclehan Orhan*, Zeynep Alev 0z6n!
!Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Niikleer Tip Anabilim Dali, Ankara

‘Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Patoloji Anabilim Dali, Ankara

OTOIMMUN POLIGLANDULER SENDROM TiP 1 (APECED SENDROMU) TANILI IKI KARDES
Muammer Biiyiikinan?, Ugur Cem Mete?, Ozgiir Balaser?

tKonya Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali

3Konya Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

EKTOPiK KALSIFIKASYON KLINiGi ILE BASVURAN DEV PILOMATRIKOMA OLGUSU
Reyhan Deveci Sevim!?, Sebla Giines!, Canten Tataroglu?, Tolga Uniivar!, Ahmet Anik!

1Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin

2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Patoloji Anabilim Dali, Aydin

CUSHING HASTALIGI TEDAVISINDE SON SECENEK: BILATERAL ADRENALEKTOMI
Kadriye Cansu Sahin!, Meltem Buhur Pirimoglu!, Yasemin Denkboy Ongen?, Fatih Celik?, Erdal Eren?,
Halil Saglam?, O&mer F. Tarim*

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Endokrinoloji Bilim Dall

2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Ana Bilim Dal

35aglik Bilimleri Universitesi, Bursa Yiiksek Ihtisas E§itim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Klinigi

TIP 1 PSODOHIPOALDOSTERONIZMIN SISTEMiK FORMUNDA INDOMETAZIN

TEDAVISI DENEYIMI

Giirkan Tarcin?, Esra Karabag Yilmaz?, Hande Turan?, Yavuz Ozer?, Dilek Bingol Aydin?, Elvan Bayramoglu?,
Olcay Evliyaoglu?, Oya Ercan?

fstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakdiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali

KALSINOZIS KUTISTE TOPIKAL SODYUM TiYOSULFAT DENEYIMi

Esma Ebru Altun?, Fatma Dursun?, Betiil Sozeri?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, Istanbul
2Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Gocuk Romatoloji Klinigi, istanbul

DIYABETES INSIPITUSTAN PANHIPOPITUITARIZME HIZLI ILERLEYIS:
INTRAKRANIYAL GERMINOMA

Gamze Celmeli!, Sultan Aydin?, Armagan Giinal®

1Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali
35aglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Patoloji Anabilim Dal

Not: Tuim poster bildirileri sempozyuma ait web sitesinde yayinlanacaktir.

Sayfa
No
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Arzu Jalilova?

FOXA2 GENINDE YENI BIR VARYANTA BAGLI Samim Ozen'

Asli Ece Solmaz?

KONJENITAL HIPOPITUTARIZM Damla Goksen!

Stkran Darcan!

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, Izmir
2Ege Universitesi Tip Fakdlltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Izmir

Giris:

Forkhead box A2 (Foxa2), fare modellerinde pankreas B hticreleri tarafindan insilin salgilanmasini etkiledigi
gosterilen bir transkripsiyon faktdéridur. Ek olarak, Foxa2, hipofiz gelisiminin dlizenlenmesinde yer alir,
FOXA2'nin mutasyonlari, panhipopituitarim ile de iliskilendirilmistir. FOXA2 mutasyonu badli dismorfik yapisi,
hipopituitarizmi olan bir olgu sunuldu

Olgu:

Iki aylk erkek hasta tekrarlayan hipoglisemi ataklari, mikropenis ve inmemis testis nedeni ile basvurdu.
Aralarinda akrabalik olmayan anne babadan 3500 gr dogan; ilk 24 saatte solunum sikintisi nedeniyle on bes
glin yenidogan servisinde yatan olgunun taburcu olduktan bir hafta sonra uykuya egilim, emmede azalma
nedeniyle basvurusunda hipoglisemi saptanarak yatirildi. Fizik bakida vicut agirligi: 3.5 kg (-2 SDS), Boy:
52 cm (-2.12SDS), hedef boyu 165.8 cm (-1,68 SDS) bas cevresi 39 cm (-0.5 SDS), kaba yiz gérinumd,
gerdirilmis penis boyu: 1,5 cm, testisler palpe edilemeyen olgunun diger sistem muayenesi normal idi. Labo-
ratuvar dederlendirmesinde ACTH: 10 ng/mL (<46), kortizol: 3.58 ug/dL (4.82-19.5), FSH: 0.14 U/L
(1.5-12.4), LH: 0.10 U/L (1.7-8.6), total testesteron: 1.40 ng/dL (28-1110), IGF-1: 1.3 ng/mL (4-131),
TSH: 5.26 mU/L, sT4: 0.41 ng/dL; hipoglisemi aninda (KS:48 mg/dL) insilin 2.1 mIU/ml, BH:0.3 pg/L sap-
tandi. Hipofiz MRG'sinde ektopik nérohipofiz, kliglik sella turcica ve ince adenohipofiz, abdomen USG’de age-
nezik sag bobrek saptandi. Hipofizer adrenal yetmezlik, hipogonodizm ve santral hipotiroidi olan olguya hipo-
pituitarizm tanisiyla hidrokortizon 8 mg/m2/giin, L-tiroksin 8 pg/kg/giin, hCG 2000 U/m2/hf (3 hafta) bas-
landi. Tedavi sonrasi olgunun hipoglisemi ataklari geriledi. Aralikli nébetleri nedeniyle cocuk néroloji tarafin-
dan fenobarbital ve depakin tedavisi verildi. Izlemde tedaviye 25 pg/kg/giin dozunda bilyiime hormonu
eklendi. Taniya yonelik konjenital hipopitutarizm yeni nesil hedeflenmis gen panelinde FOXA2 geninde hete-
rozigot: c.237 T>C (p.Leu8Pro) saptandi. In-slico analizlerde bu varyantin hastalik ile iliskili olasi patojenik
varyant oldugu belirlendi. Son kontroliinde (15 yas), boy: 170.2 cm (0.03SDS), VKi:1.95 SDS olarak deger-
lendirildi.

Sonug:
Olguda yenidogan doneminde coklu hormon eksiklidi ile birlikte tipik fasiyal dismorfizm, norolojik gelisim
geriligi, tekrarlayan hipoglisemi olgularinda FOXA2 gen varyantlari akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Foxa2, panhipopituitarim, hipoglisemi
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SILVER-RUSSELL SENDROMU FENOTIPINE Behiye Sarikaya Ozdemir
NEDEN OLAN PATERNAL KOKENLI YENI

Abdullah Sezer?
Senay Savas Erdeve!

BiIR IGF2 GENI VARYANTI Semra Getinkayat

1Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Endokrinoloji Klinigi, Ankara 2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Tibbi Genetik Bolimui, Ankara

Giris:

Silver-Russell sendromu(SRS) intrauterin ve postnatal blytme geriligi ile karakterize nadir gorilen iyi tanim-
lanmis bir genetik hastaliktir.Klasik bulgularin(boy kisaldi, Gicgen yiiz, rélatif makrosefali ve viicut asimetri-
si)disinda basvuru yasina goére klinik 6zellikleri degisebilmektedir.Paternal 11. kromozomun p15.5 bdlgesin-
deki imprinting merkezinin metilasyon kaybi(%50) ve 7.kromozomun maternal uniparental dizomisi(%5-10)
en yaygin molekdler patolojilerdir.11p15.5 bdlgesindeki imprinting merkezinde yerlesen ve yalnizca paternal
alleden eksprese edilen IGF2(insilin benzeri bliylime faktori 2,MIM#147470) geni, dedisen ekspresyonlari
sebebiyle SRS patofizyolojisinde kritik bir &neme sahiptir.SRS siklikla epigenetik degisikliklerle iliskilendirilse
de nadiren dogrudan paternal alleldeki IGF2 geni varyantlar da etiyolojide belirlenebilmektedir.Burada, IGF2
geninde hastalikla iliskisi ilk kez tanimlanan bir varyantin belirlendigi SRS3(MIM#616489) olgusu sunulmus-
tur.

Olgu:

Zamaninda, gebelik yasina gore sinirda 2500gr(-2 SDS), C/S ile dogan erkek olgu, 3yas7aylikken biyime
geriligi nedeniyle getirildi.Anne ve babasi ayni kdyden olan olgunun basvurudaki fizik incelemesinde; boyu
-3,39SDS, viicut agirhgi -2,28SDS, VKI 0,57SDS, bas cevresi -0,88SDS bulundu.Rélatif makrosefali, belirgin
alin, belirgin kulaklar, uzun kirpikler, orta ylz hipoplazisi, hafif uzun filtrum, mikrostomi ve ince dudaklar
mevcuttu.Ekstremite caplan simetrik idi, el-ayak anomalisi yoktu.Anne&Baba boy SDS dederleri sirasiyla
-0,95/-1,565SDS (157,5/168,5cm), hedef boy 168,5cm(-1,24 SDS) idi.Kemik yasi 2 yas, kronik hastalik tara-
masi normal olan olgunun iki bdylime hormonu uyar testine(L-dopa&klonidin) doruk biylime hormonu
yanitlar sirasiyla 2,79/7,21 ng/mL bulundu.Hipofiz MRG normaldi.EKO, abdomen USG ve kemik survey
normaldi.(SRSI dizileme paneli) IGF2 geninde (NM_000612.6) c.518dupC (p.Glu174ArgfsTer50) heterozigot
varyant saptandi.Sanger dizi analizi ile varyant paternal kdkenli oldugu belirlendi ve segregasyon galismasi-
nin Ust kusaklara genisletiimesi planlandi.izleminde uzama hizi 3,6 cm/yil olan olguya, 6 yas 4 aylikken 0,3
mg/kg/hafta dozunda biylime hormonu tedavisi baslandi.Tedavinin ilk (¢ ayinda 4,4 cm boy uzamasi sap-
tandi.

Sonug:
SRS klinik olarak tanisi konabilen ve izlemi iyi bilinen bir hastalik olasina ragmen SRS fenotipi gdsteren hasta-
larin %?30-40Inda etiyoloji belirlenememektedir.Yalnizca birkag olgu sunumunda paternal gecisli IGF2
varyantlari hastalikla iliskili bildirilmistir.Hastaligin olusum mekanizmalarini ve farkli mekanizmalardan kay-
naklanan alt tiplerdeki olasi fenotipik farkliliklari anlayabilmek igin tecriibelerin artmasi gerektigini disin-
mekteyiz.

Anahtar Kelimeler: IGF2 geni, Silver-Rusell sendromu, Boy kisalidi
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Burge Ormant?

MULTIPL ENDOKRIN BOZUKLUKLARI OLAN Giilin Karacan Kiiciikal?
iZODISENTRIK Y KROMOZOM ANOMALISINE  [ENiNee-uils

Beyhan Ozkaya Dénmezt

BAGLI SHOX DELESYONU OLGUSU Senay Savas Erdeve!

Semra Cetinkaya?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Sagligi ve Hastaliklari E§itim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokri-
noloji Klinigi, Ankara 2Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Giris:

izodisentrik Ykromozomu; gonadal disgenezi, kisa boy, kizlarda Turner sendromu, erkeklerde infertilite,
yetersiz virilizasyon gibi genis fenotipik bulgulara sahiptir.Burada obezite nedeniyle endokrin izlemine giren,
bayume geriligi olan, izleminde boy kisaligi ve infertilite bulgulari belirginlesen izodisentrik Ykromozom ano-
malili (ek olarak tuberosklerozu bulunan)bir olgu sunulacaktir.

Olgu:

Sekiz yasinda obezite nedeni ile getirilen olgunun, 6z-soygecmisinde; miad 3000gram dogdudu, iki yasinda
aort koarktasyonu, yedi yasinda adenoid hipertrofisi ve strabismus nedeniyle opere oldugu, alti yasinda
tekrarlayan nébet agisindan dederlendirildiginde tuberoskleroz tanisi aldigi (TSC2geninde-heterozigot mutas-
yon), coklu antiepileptik tedavi ve hafif mental retardasyonu icin 6zel egitim aldigi, anne-babasinin 3.derece
akraba oldugu 6drenildi. Fizik muayenede boy 127cm(25-50p), adirlik 43kg(>97p), akantoz-stria yoktu.
Laboratuvar incelemesinde; karaciger-bébrek fonsiyonlari, aglik lipid profili, glukoz metabolizmasi normaldi.-
Serbest T4 dusuklaga (0,75ng/dl), normal TSH(3,6uIU/mL) dederi saptandi, 6n hipofiz hormonlari normal
bulundu,LT4 tedavisi baslandi. Goérintilemelerinde; hafif hepatosteatoz, atnali bdbrek, hipofiz bezi Ust
kesimde puberte lehine konveksite artisi, multiple yerlesimli kortikal tliberleri saptandi. 10,5yasinda-kemik
yasl 11,5 yas- boy 134cm (1SDS),vicut agirhgi44 kg(1,2 SDS), testis volumleri 6/6ml, uzama hizi ise 4cm/-
yil idi, bdyime hormonu uyar testlerine doruk blyime hormonu yaniti yeterli bulundu. IGF1 dederi
mean/+1SDS arasinda idi. 14,5 yasinda-kemik yasi 16,5 yas-boy 149,9cm (-2.15SDS), vicut agirhdi 68,05
kg (0,69 SDS), testis voliimleri 12/15ml, biylime hizi 1,6 cm/yil idi. Final boyu 150,9 cm (-4SDS)’de sonlan-
di. Testis volimlerinin artmadigi gozlendi. FSH 26,26 mIU/mL, LH 8,54 mIU/mL, Total Testosteron 233,25
ng/dL, AMH 7,6 ng/ml (normal), inhibin B 9 pg/ml (dlstk) 6lclldl. Testis ultrasonografisi testis boyutlarinin
ktcukligu disinda bulgu yoktu. Spermiyograminda azospermisi mevcuttu. Karyotipi 45,x,inv(9) (p12q13)
[4]/46,xy,inv(9) (p12q13), idic (y) (p11.3) izodisentrik Y kromozomu ile uyumlu bulundu. Mikrodizin anali-
zinde Yp 11.32 bolgesinde 1,6 milyon baz biytkligliinde delesyon, Yp 11.31g11.23 bdlgesinde 26 milyon baz
buayukliginde duplikasyon saptandi. Ek olarak biri X kromozomu uzun kolunda olmak (zere ¢ adet PAR2
bolgesi [Yq'nun (PAR2) ug kisimlarinda bulunan psédootozomal bélge] tespit edildi. ‘Delesyon olan Yp11.32
bolgesinde SHOX geni bulunmakta ve boy kisaligini agiklamaktadir’ olarak raporlandi. Kemik dansitometrisi
osteopenik bulundu. Izleminde atriyal fibrilasyonu igin oral antikoagulan baslandi.

Sonug:

Izodisentrik Ykromozomuna sahip olgularda hipogonadizm ve azospermi oldugu, Noonan/Turner fenotipinde
olduklari belirtilmistir.Olgumuzun izlemi bu kromozom anomalisine sahip olgularda izlemde boy kisaligi ve
infertilitenin ilerleyerek klinik olarak asikar hale gelebilecedini 6ngérmemizi saglamasi agisindan 6nemli
bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: kisa boy, obezite, hipogonadizm, izodisentrik Y kromozomu
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Nihan Solmaz?

JOUBERT SENDROMU VE PROK-2 MUTASYONU Fatih Siiheyl Ezgii!

BiRLIKTELIGI Gulstim Kayhan?

Esra Doger!
Aysun Bideci!

'Gazi Qniversitesi Tip Faklltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Giris:

Klasik Joubert Sendromu (JS), hipotoni, gelisimsel gecikme ve MR’da molar dis gortntdasu ile tariflenir. JS'nin
hepatik, renal ve okiler tutulumlarla seyreden bircok klinik alt tipi vardir. Yine JS’ de, belirli bir klinik alt tire
0zgl olmayan, izole bliyiime hormonu ya da tiroid hormonu eksikligi hatta panhipopituitarizm gibi endokrin
anomaliler de gorilebilir.

Olgu:

Boy kisaligi ile bagvuran erkek hastanin, 37 haftalik, 1800 gr (-3.64 SDS) dogdudu, nérogelisimsel basamak-
larinin geriden geldigi, mental geriliginin oldugu, erken cocukluk déneminde tekrarlayan bronsiolitle sik sik
hastanede yattigi, akranlarindan hep kisa oldugu, anne baba arasinda akrabalik ve kardes 6lim hikayesi
oldugu 6grenildi. Takvim yasi: 9 6/12y, boy yasi: 6 2/12y , kemik yasi: 8 6/12y, Va:30,8 kg (50p), boy: 115
cm (<3p, -3,5 SDS), VKi: 23.29 kg/m2 idi. Orantili patolojik boy kisaliji olan hastanin, sag géziinde pitozis,
belirgin kulak kepgesi, hipodontik cene ve maloklizyonu vardi. El ve ayak parmaklari kisa, basparmakta
sandal isareti, ellerde simian cizgisi ve klinodaktilisi mevcuttu. Genital muayenede mikropenis ve skrotal
hipoplazi (sag 2ml -retraktil ; sol palpe edilemedi) tespit edildi. Ataksik ylriyen ve serebellar testleri bece-
riksiz olan hastadan genetik dederlendirme, kranial MR ve gérme-isitme dederlendirmesi, USG taramalari
planlandi. Her iki gbzde retinitis pigmentosa ve kranial MR’ iInda molar dis bulgusu ile birlikte optik sinir lifle-
rinde incelme izlendi. Hipofiz MRl normaldi. Hepatik, renal, kardiyak anomali saptanmadi. Genetik inceleme-
de, RPGRIPIL geninde homozigot (JS ile iliskili), PROK2 geninde heterozigot mutasyon (hipogonadotropik
hipogonadizm +/- anosmi ile iliskili) saptandi. On hipofiz hormonlari normaldi, gonadotropinler prepubertal
dénemde oldugu igin dederlendirilemedi. Bazal IGF-1: (-3SDS), IGF-BP3: (-1,-2SDS) ve izlemde 4.6 cm/yil
uzama hizi olan hastaya, stimUlasyon testlerine yanit alinamadigi icin biylime hormonu baslandi.

pitozis

genital mikropenis ve skrotal
hipoplazi

Sonug:

JS tanisi alan bu olguda, RPGRIPIL ile PROK2 gen mutasyon birlikteligi ilk defa tanimlanmistir. Literatlirde
olgu bazinda BH tedavisi baslanan ve fayda géren ]S’ li hastalar mevcuttur. Biz de hastaya bliyiime hormon
tedavisi basladik ve hipogonadizm agisindan izleme aldik.

Anahtar Kelimeler: joubert, BH eksikligi, prok-2
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Ayse Pinar Oztiirk!
NADIiR BiR ORANTISIZ BOY KISALIGI NEDENi: [ESCHtvicas

Melek Yildizt
MAROTEAUX TIPI AKROMEZOMELIK DISPLAZI Stikran Poyrazoglu

Firdevs Bas!,
Feyza Darendeliler?

'Istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal
2Istanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

Giris:

Maroteaux tipi akromezomelik displazi (AMDM, OMIM 602875), tip C- natriliretik peptit reseptor B kodlayan
NPR2 genindeki biallellik fonksiyon kaybedici varyant ile ortaya cikan, uzun kemikler/vertebralarda sekil
bozukluklar ve akrorizomelik kisalik ile karakterize otozomal resesif gecisli bir iskelet displazisidir.

Olgu:

Aralarinda 2.5° kuzen evliligi olan 31 yasinda saglikli anne ile 34 yasinda saglikli babanin ikinci cocuklar
(G4P2A2) olan olgumuz, miadinda 2800 gr (-1.4 SD), 45 cm (-2.8 SD), bas gevresi:34 cm (-0.6 SD) olarak
normal vaginal yolla dogmus. Postnatal adaptasyon sorunu olmamis. Uc aylikken gelisimsel kalca displazisi
saptanan hastaya 2 ay slireyle atel uygulamasi yapilmis. Noromotor ve zeka gelisimi yasina uygun seyret-
mis. Anne boyu:153.7cm (-1.6 SD) baba boyu:157cm (-3.1 SD), hedef boyu:148.5 cm (-2.4 SD) olan has-
tanin saglikli kiz kardesin boyu (-1.1 SD) normal sinirlarda idi.Hastanin 77/12 yas muayenesinde boy:
102.6 cm (-4.2 SD), adirlik:17kg (-2.4 SD), bas cevresi:50 cm (-1.1 SD), oturma vyulksekligi/boy
orani:0.57(1.3 SD), ust segment/alt segment orani:1.34, kulag boyu:72cm (-10.1 SD) idi. Dismorfoloji
muayenesinde yuvarlak ylz, asadi cekik palpebral fisslirler, medialde seyrek kaslar, basik ve genis burun
kemeri, orta yuz hipoplazisi, kisa ve yukari yerlesimli kolumella, belirgin antiheliksler, uzun filtrum, ytksek
damak, bilateral dusik kulak izlendi. Bilateral akromezorizomelik kisalik ve el ve ayaklarda brakidaktili
mevcuttu. Sistem muayenelerinde 6zellik saptanmayan hasta puberte Tanner evre I ve kemik yasi 6 idi.
Goz ve isitme muayaneleri dogaldi. Ekokardiyografi ve Uriner USG’de patoloji saptanmadi. Laboratuvar
dederlendirmesinde tiroid fonksiyon testleri normal sinirlarda, IGF-1:152ng/ml (-1.5 SD), IGFBP3:3500
ng/L (-1 SDS) saptandi. Bliyiime hormonu uyari testlerine yaniti normaldi. iskelet grafilerinde megaepifiz,
spondil tutulumu ve akromeli bulgulari mevcut idi. AMDM 6n tanisi ile istenen NPR2 geni Sanger dizi anali-
zinde ekzon 8’de de novo patojenik homozigot anlamsiz variant (c.1511C>T; p.Ser504Ter) saptandi. Has-
tanin son muayenesinde yasi:148/12,boy:111.3cm (-8.5 SDS),adirlik:31.8kg (-4,5 SDS), bas cevre-
si:53cm (-1.8 SDS), oturma ytksekligi/boy orani:0.58 (2.6 SD),kulac boyu:80.3cm (-13.8 SD)idi. Puberte
muayenesi Tanner evre-4 (M4/4, Pk4, Ak2) ve menstruasyonu dizenli idi.

Sonug:

Bu olgu sunumu AMDM'nin tipik klinik fenotipini tanimlamakla birlikte, de novo anlamsiz bir varyant bildirerek
NPR2'nin varyant spektrumunu zenginlestirmistir. Nadir gorulen iskelet bozukluklarinin teshisinde detayl
klinik dederlendirme ve molektler genetik testin 6nemi vurgulanmistir.

Anahtar Kelimeler: Iskelet displazisi, boy kisaligi, NPR2, Maroteaux tipi akromezomelik displazi
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NADIiR BiR OLGU SUNUMU: STAT5B MUTASYONU [Iitutisiahiai

Ilker Tolga Ozgen

Bezmialem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Istanbul

Giris:

Blylme hormonu etkisini, bliyiime hormon reseptériine baglanmasinin ardindan, bir hlicre ici sinyal moleku-
|G olan, STAT-5baracilidiyla Gretimi uyarilan IGF-I'le saglar. STAT-5b eksikliginde bliyiime hormonu ekseninin
bozulmasi sonucu gelisen boy kisaligi, immun disregtlilasyon, kronik akciger hastaligiyla karakterize tablo
gorilir. Olgumuzla nadir gorilen ve son 10yildir tanimlanmis olan STAT-5b gen mutasyonuna bir 6rnek
sunulmak istenmistir.

Olgu:

12yasinda erkek hasta boy kisalifi,ciltte dékiinti sikayetleriyle polikliniimize basvurdu. Ozgecmisinde;
26. gebelik haftasinda 900 gram dogan hastanin 3 ay yenidogan yogun bakim yatis 6yklisti mevcuttu. Has-
tanin 1 yas ve 2,5 yasinda iki kez agir akut bronsiolit atagiyla hastane yatisi vardi. Reaktif hava yolu hasta-
g1 tanisiyla 6yasina kadar takip edilen hastanin, sonrasinda ataksiz seyri gorilmesiyle medikal tedavileri-
nin kesildigi 6grenildi. Son 3yildir atopik dermatit ve hiperimmunoglobulin E tanilariyla gocuk alerji immu-
noloji tarafindan izlenen hasta son 1lyildir omalizumab tedavisi almakta. Soy gegmisinde; anne 150cm,
baba 175cm boyunda sag saglikliydi, akrabalik 6ykiisi yoktu, 2 adet saglam saglikh kardesi mevcuttu. Ant-
ropometrik Olglimleri; boyu 134cm (SDS:-1,9), adirlik25,7kg (SDS:-2,54) idi. Hastanin hedef boy
SDS:-1,17 idi. Muayenesinde; ciltte g6z gevresinde,yanaklarda eritemli egzemattz lezyonlari, ellerde kse-
rozisi vardi, alin belirgin, eyer burunu mevcut, testis volimleri 4/4ml, pubik killanma evre 1 saptandi, diger
sistem muayeneleri normaldi. Tetkiklerinde; hemogrami, bobrek fonsiyon testleri, karaciger fonksiyon test-
leri, vitamin-mineral dlzeyleri, tiroid fonksiyon testleri, doku transglutaminaz antikorlari normaldi. IGF
dizeyi 98,7ng/ml (SDS:-1,67), IGFBP dlizeyi 3,75ng/L (SDS:-3,56) saptandi. Kemik yasI 6lgimuU 8 yasla
uyumlu gorildi. L-dopa uyari testiyle pik BH:2,24ng/ml, dlslik saptandi. Prolaktin dizeyi 12,3ug/|l saptan-
di. izleminde 6 aylik uzama hizi 3cm oldugu gériildii.Hastanin direncli atopik dermatit, hiperimmunglobulin
IgE ve boy kisalidi etyolojisinin saptanmasi amaciyla gonderilmis genetik incelemesinde STAT5b heterozi-
got mutasyonu saptandi. Aile bireylerinden genetik incelemeler génderildi.

Sonug:

Stat-5b gen mutasyonu literatlirde bildirilen az sayida vakadan anlasilabildigi kadariyla;adir boy kisahdi
(-6SDS’ye varan), tekrarlayan adir akciger enfeksiyonlari ve akciger transplantasyonu gerektirebilecek kronik
akciger hastalidi, ciltte yaygin egzema ve iktiyozlar, eyer burun ve belirgin alin gibi dismorfik bulgularla
karakterizedir. Laboratuvarda disik IGF-1, bazi vakalarda disik IGFBP3 ve ylkselmis serum prolaktin
dizeyleri goralir. Olgumuzda STAT5b heterozigot mutasyonu saptanmis olup literatiirde bildirilen homozigot
vakalarin aksine blylmenin hafif dlzeyde etkilendigi, disik IGF-1 dlzeyi ve yetersiz blylime hormonu
yaniti olmasina karsin yillik biylime hizinin prepubertal donem igin yeterli oldugu gértldi. Olgumuzun labo-
ratuvarinda prolaktin dizeyi normal saptanmistir. Solunum problemlerinin literatiirde bildirilen vakalarin
aksine oldukga hafif seyrettigi, son 6 yildir sikayetsiz izlendigi gorildi. Diger yandan direngli atopik dermatit,
hipergamaglobulinemisinin gézlenmesi heterozigot mutasyonlarda immun disregulasyonun, bildirilen homo-
zigot vakalarla benzer nitelikte oldugunu diasindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: stat5b, yeni mutasyon, boy kisaligi
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DE NOVO RET PROTOONKOGEN MUTASYONU Qe IZENTLETS

2 oo Fatih Kilci!
OLAN HIRSCHSPRUNG OLGUSUNDA MEDUL- Esra Kocyigit!

LER TIROID KANSERI RISKI Yasemin Alanay?

Filiz Mine Cizmecioglu Jones!

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi Gocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Istanbul

Giris:

Hirschsprung hastahdi (HH), 5000 dogumda bir gériilen distal badirsakta ganglion hiicrelerinin yoklugu ile
karakterize enterik sinir sisteminin gelisimsel bozuklugudur. RET proto-onkogendeki fonksiyon kaybi mutas-
yonlar, HH’ye neden olurken; fonksiyon kazanimina yol acan mutasyonlar ailesel mediller tiroid kanseri
(MTK), multipl endokrin neoplazi (MEN) 2A ve MEN2B’ye neden olabilir. Fonksiyon kazanimi ve kaybi ekzon
10, kodon 620 mutasyonlarinda birlikte goérilebilir. Bu olguyu sunma amacimiz; Hirschsprung olgularinda
RET mutasyon taramasinin gerekliligini tartismak, mutasyon saptanan olgularda ailede 6ykl olmasa da MTK
riski nedeniyle profilaktik tiroidektomi agisindan degerlendirmenin énemini vurgulamakti.

Olgu:

29 gunluk pes ekinovarus, 5 yas 4 aylik HH operasyonlari olan 6 yas kiz olgunun tiim ekzon dizileme anali-
zinde RET geninin 10. ekzonunda heterozigot (p.Cys620Arg) mutasyon saptanmasi Uzerine, RET- iligkili
bozukluklar olan MEN2A, MEN2B ve MTK acisindan dederlendiriimek (zere tarafimiza yonlendirildi.
Anne-baba arasinda akraba evliligi olmayan olgunun ailesinde bilinen hastalik 6yklst yoktu. Adirlik 21,4
kg (0,25 SDS), boy 119,8 cm (1,00 SDS) sol alt ekstremite kisalidi disinda fizik muayenede patoloji sap-
tanmayan olgunun tiroid fonksiyon testleri ve kalsitonin 8,26 pg/ml (0-5) disinda kalsiyum metabolizmasi
tetkikleri normal saptandi. Ultrasonografisinde tiroid parankimi homojen, volimi 2,87 cc (0,24 SDS) olup,
her iki lob alt posterior komsulugunda paratiroid adenomu veya lenf nodu olabilecek hipoekoik nodtler
lezyonlar izlendi. Feokromasitoma acisindan 24 saatlik idrar analizinde bakilan katekolamin metabolitleri
normal araliktaydi. MEN acgisindan yapilan aile taramasinda anne ve babanin serum kalsitonin, idrar kate-
kolamin dizeyleri ve tiroid gorintllemeleri normal olup, RET gen analizlerinde mutasyon saptanmadi.
Kodon 620 mutasyonunun MTK acisindan orta derecede riski olmasi nedeniyle Endokrinoloji-Cerrahi konse-
yinde profilaktik tiroidektomi karari alinan olguya; cerrahi zamanlamasi agisindan uyarilmig kalsitonin sevi-
yesini belirlemek icin kalsiyum-kalsitonin stimulasyon testi yapilmasi planlandi.

Sonug:

HH fenotipinde RET mutasyonu iliskili MEN2 sendromlari ve MTK riski akilda tutulmalidir. Aile 6yklst olmama-
sina ragmen MTK acisindan tarama yapilmasi, erken dénemde profilaktik tiroidektomi acisindan kritik 6neme
haizdir. Orta derecede risk mutasyonlarinda kalsiyum-kalsitonin stimUlasyon testi cerrahi zamanlamasini
belirlemede yardimci olabilir.

Anahtar Kelimeler: Tiroid, Medller Tiroid Kanseri, RET, Hirschsprung Hastaligi, MEN
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ERKEN YASTA TANI ALAN PA- Bilge Aydin Behram! | Hale Unver Tuhan!
Ebru Barsal Cetiner? Mesut Parlak?

PILLER TIROID KARSINOMU Zeynep Donbaloglu! Abdurrahman Karaman?

OLGU SUNUMU Berna Singin® Metin Erkilig?
Aynur Bedel!

1Akdeniz Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya *Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim
Dali, Antalya 3Akdeniz Universitesi Tip Fakdltesi, Niikleer Tip Anabilim Dali, Antalya

Giris:

Cocukluk cadi kanserlerinde tiroid kanserleri nadirdir, tim gocukluk cagi sikligi %1.5-3 arasindadir. Tiroid
kanseri igin risk gruplari; iyot eksikligi, radyasyon maruziyeti bas boyun bdlgesine radyoterapi uygulanmasi,
genetik yatkinlikdir. Cogunlukla 9- 14 yas’da tani alir, prepubertal dénemde nadir gorilir. Biz de erken yasta
papiller tiroid karsinomu olan olguyu sunacadiz.

Olgu:

8 yas kiz hasta 1 ay énce ortaya gikan boyunda sislik nedeniyle basvurmus. Ozgecmiste ve soy gecmiste
Ozellik yoktu. Fizik muayenede boy:135,6 cm (sds:0,97); adirlik:30 kg (sds:0,51); vicut kitle indeksi 16, 3.
Tiroid grade 3 palpable, S1 S2 ritmik, T1 P1 ‘di. Hastanin yapilan tetkiklerinde st3:4.65 ng/dl, sT4:1.1
ng/dl, TSH:3.69 mIU/L, tiroglobulin:421 ng/dl idi. Dis merkez tiroid usg: sag tiroid lobbunda 6x2,5x4 cm
boyutlarinda yogun vaskiler multiple punktat kalsifikasyonlar iceren solid yapilanma, tiroid sol lob inferior-
da 19x14,5x23 mm boyutlarinda perifer agirlikli vaskllarizasyon gosteren hipoekoik stipheli sferik lenf
nodu, , sag supraklavikiiler alanda 25x12 mm boyuta ulasan santral yagh hiluslari segilemeyen periferik
stpheli orta derecede vaskllarizasyon gosteren patolojik lenf nodu saptanmis. Toraks BT: Her iki akcigerde
dadinik milimetrik boyutlu cok sayida metastaz acisindan anlamli olabilen nodiler lezyonlar gozlendi. Tiroid
I1AB patolojisi papiller tiroid karsinomu olarak sonuglandi. Cocuk cerrahisi tarafindan total tiroidektomi ve
lenf nodu diseksiyonu planlandi. Ameliyat sirasinda rektlrren laringeal sinir timoér invazyonu nedeniyle
tiroid sag lobektomi, isthmusektomi, modifiye radikal servikal lenf nodu diseksiyonu yapildi. Izlemde larin-
geal sinir hasari bulgusu olmayan hastaya tamamlayici sol lobektomi sol modifiye radikal servikal lenf nodu
diseksiyonu yapildi. Patoloji raporu:Tiroid papiller tiroid karsinomu, diffiiz sklerozan varyant saptandi. Uzak
metastazi olmasi nedeniyle radyoaktif iyot planlandi. Niikleer Tip Bélimi tarafindan 100 mci RAI tedavisi
verildi. Hastanin takibi devam etmektedir.

Sonug:

Papiller tiroid karsinomu ¢ocukluk déneminde nadirdir. Cocuklarda gérilen papiller tiroid karsinomu erigkinle-
re gore daha agresif seyretmekte olup tani aninda lenf nodu metastazi, tiroid disina yayilim ve akciger metas-
tazlari eriskinlere goére siktir. Boyunda sislik nedeniyle basvuran hastalarda papiller tiroid karsinomunu unut-
mamiz gerekir.

Anahtar Kelimeler: tiroid papiller karsinom

_31_



TIROTOKSIKOZ OLMAKSIZIN Yavuz Gzer
HIPERTIROKSINEMININ BIR NEDENI: BGELCRUIED

Gulrkan Targin

Elvan Bayramoglu
Oya Ercan

FAMILYAL DISALBUMINEMIK Dilek Bingsl Ay | ©'c3Y Evliyaogiu
HIPERTIROKSINEMI VE INSIDENTAL

Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

Giris:

Familyal disalbiminemik hipertiroksinemi (FDH), ALB geninin mutasyonu sonucu defektif alblminin tiroksine
ylksek afinitesine bagli olarak tirotoksikoz olmaksizin hipertiroksinemi ile karakterize otozomal dominant bir
hastaliktir. FDH'nin yaninda, TSHoma, THRB mutasyonu ve immdunolojik enterferanslar ‘‘uygunsuz TSH
sekresyonu sendromunun’ nadir nedenleridir. Burada ylksek sT4, tT4 ve normal TSH dlzeyleri basvuran ve
ALB gen mutasyonu saptanarak FDH tanisi alan bir olguyu sunuyoruz.

Olgu:

On bir yasinda kiz olgu, poliklinik kontroliinde saptanan yliksek sT4 dlizeyi nedeniyle sevk edildi. Ebeveyn-
leri arasinda akrabalik yoktu. Basvuru fizik incelemesinde agirlik 48,9 kg (0,86 SDS), boy:152,3 cm (0,48
SDS) idi. Kan basinci (115/60 mmHg), nabzi (80/dk) ve sistemik incelemesi dogaldi. Guatr yok, puberte
evresi Tanner evre III idi. Laboratuvarinda, TSH [1,97 pIU/mIl (0,51-4,3)], sT3 [4,38 pg/ml (2,5-5,1)], ve
tT3 [1,37 ng/ml (0,8-2)] normal, sT4 [2,14 ng/dl (0,98-1,63)] ve tT4 [15,13 pg/dl (5,9-13,8)] yiksek idi.
Tiroid otoantikorlari negatif, tiroid ultrasonografisi normaldi. Klinik olarak 6tiroid hipertiroksinemisi olan
olguda uygunsuz TSH sekresyonu sendromunun nedenleri ayirici tanida disindldid. TSHoma agisindan TRH
uyari testine yaniti ve SHBG dlizeyi [2,31 mg/dl (0,9-3,2)] normal idi. Hipofiz MR'Inda 4x3 mm boyutunda
adenom saptandi. Diger hipofiz hormonlari normal olup insidental adenom olarak degerlendirildi. TRHB gen
analizinde mutasyon saptanmadi. Kirk doért yasinda baba ve 7 yasinda kiz kardesinde de tirotoksikoz
olmaksizin hipertiroksinemi olmasi nedeniyle FDH disuntldi. ALB gen analizinde ¢.725G>A (p.Arg242His)
heterozigot patojenik mutasyon saptanan olgunun babasinda ve kardesinde de ayni mutasyon saptandi.
FDH’li olgularda beklenen hatal sT4 ylksekliginin dislanmasi igin denge diyalizi yontemi ile tiroid hormon
analizi yapilamadi. Olgu tedavisiz takip edilmektedir.

Sonug:

Tirotoksikoz olmaksizin hipertiroksineminin ayirici tanisinda, immunolojik enterferans, tiroid hormon direnci
ve FDH yer alir. FDH'nin gereksiz testlerden veya ilaglardan kaginmasi igin kesin tanisi énemlidir. Ayrica stan-
dart yontemler ile FDH olgularinda hatali yliksek sT4 saptanabilir. Bu, yiksek afiniteye sahip alblimin varyan-
tinin diyaliz kosullarindan kaynaklanmaktadir. Denge diyaliz yontemleriyle eklenen bir yikama adimi sayesin-
de “iki adimli” yoéntemler bu sorunu ortadan kaldirir.

Anahtar Kelimeler: Familyal Disalbiminemik Hipertiroksinemi, ALB geni, Uygunsuz TSH
sekresyonu sendromu
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TUBEROSKLEROZLU HASTADA GE- EMGLXelTs Sibel Ergin Sahin
Asan Onder Camas Banu Nursoy Sirvan
Merve Nur Hepokur Hamdi Cihan Emeksiz

LISEN PAPILLER TIROID KANSERI

Istanbul Medeniyet Universitesi, Prof. Dr. Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi

Giris:

Tuberoskleroz, beyin, bobrekler, kalp, gozler, akciger gibi hayati organlarda ve deride iyi huylu timorlerin
olusmasina neden olan, ender goérilen, multisistemik nérokutandz bir hastaliktir. Klinik olarak direngli epilep-
si, zeka geriligi, davranis sorunlari ve deri lezyonlari ile seyreder. Burada tuberoskleroz tanisi ile izlenmekte
iken, tiroid papiller kanseri saptanan bir olgu sunulacaktir.

Olgu:

On yas 10 aylik erkek hasta poliklinigimize boyunda sislik sikayeti ile basvurdu. Ozgecmisinden 3270 gr,
miyadinda dogdugu 6drenildi. Ebeveynler arasinda akrabalik yoktu. Hikayesinden nébet nedeni ile tube-
roskleroz tanisi aldigi 6grenildi. Fizik bakisinda; boy: 150,5 (1,16 sds), VA: 45,7 kg (0,98 sds), testisler
bilateral skrotumda sag 6 ml/sol 6 ml, aksiller ve pubik killanma yoktu. Yizde adenoma sebaceum mevcut-
tu, tiroid muayenesinde sag altta ele gelen nodiil tespit edildi. Diger sistem muayeneleri dogaldi. Yapilan
tetkiklerinde, TSH: 1,28 mIU/L , sT4:1,05 ng/dl, Tg: 258 ng/ml (1,6-59,9) , anti TPO: negatif , anti Tg:
negatifti. Tiroid USG'de tiromegali yoktu. Sag lob orta zon posteriorda 9x7 mm, sol Ust zonda 5x4 mm
boyutlarinda hipoekoik solid nodiller ve tiroid sol alt zon posterioinferiora yerlesimli 25x17 mm boyutunda
hipekoik heterojen nodiil saptandi. Hastanin IIAB sonucu atipi acisindan stipheli hiirthleoid karekterde hiic-
reler olarak rapor edildi. Hastaya total tiroidektomi yapildi ve patoloji sonucunda papiller tiroid kanseri sap-
tandi. Hasta postoperatif donemde nikleer tip ile dederlendirilerek RAI tedavisi aldi. Hasta su anda kalsi-
yum, kalsitriol, |-tiroksin sodyum tedavileri ile takip edilmektedir.

Sonug:
Tuberosklerozda selim seyirli timorler sik olsa da malign timadrler oldukca nadirdir. Tuberoskleroz tanili olgu-
muzda papiller tiroid kanseri saptanmasi nedeniyle sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: tuberoskleroz, papiller tiroid kanseri
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- = - Goniil Buyiikyilmaz?! Engin Demir®
SFINGOZIN 1 FOSFAT LIYAZ Keziban Toksoy Adiglizel Tugba Kontbay®

YETERSIZLIK SENDROMLU Ozlem Yiiksel Aksoy? Halil ibrahim Yakut”

Cigdem Seher Kasapkara? Mehmet Boyraz!
Gizem Urel Demir*

NADIR BIR VAKA

!Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali 2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali 3Ankara Sehir Hastanesi,
Cocuk Metabolizma Bilim Dali *Mersin Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali *Mersin Sehir Hastanesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim
Dali ®Samsun Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi 7Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Saglgi ve Hastaliklari Anabilim Dali

Giris:

Sfingolipidler plazma zari, myelin kilifi ve plazmanin normal bilesenleri olup yliksek diizeyde korunmus enzim
grubu sfingolipidlerin degredasyonu, geri déntsiminde rol alir ve eksiklikleri farkli sfingolipid siniflarinin
birikmesiyle isaretlenen "sfingolipidozlar" olarak adlandirilan depolama bozukluklarina yol agar. Yakin yillarda
sfingozin 1 fosfat (S1P) liyazi kodlayan insan SGPL1 genindeki mutasyonlarin neden oldugu sfingozin 1 fosfat
liyaz yetersizlik sendromu diye adlandirilan yeni bir gocukluk sendromu tanimlandi. Burada adrenal yetmez-
lik, nefrotik sendrom, hipokalsemi, pitozis, primer hipotiroidi, lenfopenisi olup SGPL1 geninde mutasyon sap-
tadigimiz vakay! sunacagiz.

Olgu:

Aralarinda 1. derece akrabalik bulunan ciftin dordiincli gebeliginden dordiincli yasayan olarak 2800 gr 39
hafta nsvy ile dogan erkek bebek. Dogduktan sonra bir problemi olmayip, 2 aylikken morarma sikayeti ile
dis merkeze basvurusunda hipokalsemi saptandi. D vitamini eksikligine bagli hipokalsemi tanisi kondu.
TSH dederleri yliksek saptandigindan L-tiroksin tedavisi baslandi. Yatisi esnasinda kolestaz tablosu gelisti.
Kolestaz etyolojisine ydnelik yapilan tetkiklerinde ACTH: 722 pg/mL, kortizol: 2.2 ug/dL dlcllerek primer
adrenal yetmezlik saptandi. Hidrokortizon, L-tiroksin ve kalsiyum tedavisi ile takip edilirken 15 aylikken sol
gbzde gelisen pitozis nedeniyle hastanemize sevk edildi. Tetkiklerinde hipokalsemi, hipoalbuminemi, prote-
indri, lenfopeni tespit edildi. Hematoloji onkoloji tarafindan malignensi ekarte edildi. Orbital MRG da tolosa
hunt ile uyumlu gérinim saptandi. Mevcut bulgularla hastada sfingozin 1 fosfat liyaz yetersizlik sendromu
disinuldld. SGPL1 geninde ¢.1432C>G (p-GIn478Glu) homozigot mutasyon saptandi.

Sonug:

Sfingozin 1 fosfat liyaz yetersizlik sendromu genis bir spektrumda seyredebilmekle beraber esas olarak stero-
ide direncli nefrotik sendrom ve primer adrenal yetmezlik gézlenir. Mikrosefali, kraniyal sinir kusurlari ve peri-
ferik néropati iceren noérolojik bozukluklar, iktiyoz/akantoz, dislipidemi, primer hipotiroidizm, gonadal disge-
nezi ve/veya lenfopeni kombinasyonuda eslik edebilir. Patogenezde hiicre ici S1P fazlaldi, diger sfingolipidle-
rin birikmesi, anormal S1P reseptér sinyallesmesi veya sfingozin 1 fosfat liyaz Grlnlerinin kaybinin neden
olabilecegi bildirildi. Orbital MRG’da tolosa hunt benzeri gériinim vakamizi ilging kilmakta olup bu tir vakala-
rin bildirilmesi SGPL1 ile iliskili patogenezden muzdarip hastalarda uygun genotip fenotip korelasyonunun
belirlenmesine de yardimci olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Adrenal yetmezlik, Nefrotik sendrom, Sfingozin 1 fosfat
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PRIMER ADRENAL YETMEZLIGIN .
. . . Serpil Albayrak? Mehtap Akbalk?
NADIR BIR NEDENI OLARAK SGPL1 Ahmet Yildirim? Sinan Akbayram?

YETMEZLIK SENDROMU: NEFROTIK Murat Karaoglan® | Hamdi Kale®

Mehmet Keskin?

TUTULUMLA PREZENTE OLAN

!Gaziantep Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali 2Gaziantep Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dal
3Gaziantep Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali “Gaziantep Dr. Ersin Arslan Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi
Genetik Bolumu

Giris:

Giris: SGPL1 geni tarafindan kodlanan Sfingosine -1- fosfat liyaz (SGPL1) enzimi endoplazmik retikulumunda
sfingolipid yikiminda rol oynar. SGPL1 yetmezlik sendromunda (SPLIS) dokularda sfingolipid ve seramid
birikimi sonucu, primer adrenal yetmezlik (PAY), steroide direncli nefrotik sendrom, lenfopeni, tiroid bulgulari
iktiyozisve norolojik disfonksiyon gibi multisistemik tutulumla karakterizedir .Olgumuz nefrotik tutulumun
eslik ettigi multisistemik tutulum gosteren SGPL1 geni homozigot mutasyon saptanan primer adrenal
yetmezlikli kardes iki olgunun klinik ve laboratuar 6zelliklerini tagimaktadir.

Olgu:

Olgu 1:7 yasinda erkek hasta halsizlik, oral mukozada koyulasma elektrolit bozuklugu bulgulari ile adrenal
yetmezlik 6n tanisiyla yénlendirildi.Oykiide 4,5 yasinda sol ayak iizerine basamama sonrasinda pes kavuz
deformitesi gelistigi gorintilemeleri normal olup opere edilerek néropatiyle takip ediliyordu. Fizik bakida
halsiz goriinimde iktiyotik cilt bulgulari mevcut vital bulgular olagandi. Boy120.5cm (75-90p) ve kilo:
19.4kg (25-50p) PB :7 cm sol/sag testis 3ml idi. Sol ayadgida operasyon skari olup kaslari atrofik gérinim-
deydi diger sistemik bulgulari dogaldi. Yapilan laboratuvar inceleme asagida belirtilmistir: Glukoz:67mg/dlI-
Na:121mmol/LK6.08mmol/LACTH>1250ng/LKortizol:2.84ug/dI170HP:0.5ng/mL11D0OC:12.19ng/mL And-
rostenedion:0.2ng/mLAldosteron:52pg/mLRenin:0.05ng/ml/hLH:0.4U/LFSH:0.98U/LAMH: >22.7ug/Lsap-
tandi PAY tanisi koyularak tedavi baslandi. Skrotal USG’de bilateral yaygin mikrokalsifik odaklar (testiktiler-
mikrolitiyazis) MR gérintilemesinde belirgin kontrast tutan solda 13x7 mm sagda 19x7 mm yer kaplayici
lezyon gorildi. Hastanin izleminde lenfopeni ve proteinuri (3+) Mtp/kreatinin: 3.3 gelismesiyle hastaya
enapril baslandi ve immun yetmezlik acisindan inceleniyor. Tiroid incelemesinde bilateral tiroid normal
bluyuklikte olup tiroid kanlanmasininda artis (tiroidit)gorilda, otiroid ve otoantikorlari negatifti.Hastanin
genetik incelemesinde SGPL-1 geninde c.665G>A (p.Arg222Gin) homozigot mutasyon saptandi. Olgu 2: ilk
olgunun 2 yasindaki kardesi benzer halsiz gériiniimIi pigmente ve iktiyotik cilde sahipti bu nedenle ileri tetkik
edildi.Boy ve kilo persentilleri normaldi PB:3.5 cmTVsag-sol:3ml saptandi yapilan incelemede ACTH>1250n-
g/LKortizol:3.54ug/dI17 OHP:0.3ng/mL Androstenedion:1.08ng/mLGlukoz:76mg/dINa:140mmol/LK4.05m-
mol/L Albmin:41g/L Kreatinin:0.26mg/dL hemogramda WBC:7.451073/uHb:9.9/dLMCV: 56fLPLT:199
000%RDW22.1% ferritn30.1 ug/L AMH> 24.1 ug/LTSH:3.24mU/L sT4:1.35ng/dL mevcuttu PAY tedavisi
baslandi,Genetik SGPL-1 geninde c.665G>A(p.Arg222Gin) homozigot mutasyon saptandi anne-baba ayni
genetik tasiyiciik goéralda.

Oigu 1

Resim 1: Noropatik ayak deformitesi

Sonug:

Primer adrenal yetmezligin nadir nedenlerinden biri olan SGPL-1 gen defekti erken baslangich nefrotik tutu-
lum, endokrin ve non-endokrin organ tutulumu SLIS'i diger PAY’dan farkh olarak 6ne ¢gikmaktadir, olgumuzda
testikller kalsifikasyon olup literatlirde SLIS’de bildirilmemistir.SLIS’in tani ve ayirici tani g6z ardi edilmemesi
gerektigini izlemde de eslik edecek bozukluklari agisindan da taranmasini 6nermekteyiz.

Anahtar Kelimeler: SGLP-1, primer adrenal yetmezlik, konjenital nefrotik sendrom, testikiler kalsifikasyon
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KLINIK OLARAK IMAGE Iclal Okur Nursel Muratoglu Sahin

Aslihan Arasli Yilmaz Erdal Kurnaz

SENDROMLU BiR OLGU: UZUN Selin ElImaodullari Senay Savas Erdeve

Gllin Karacan Kugukali Semra Cetinkaya

DbNEM iZLEM Meliksah Keskin

Saglk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

Giris:

IMAGE Sendromu (#614732); intrauterin blyime geriligi, postnatal biylime geriligi, makrosefali, belirgin
alin, dusuk kulaklar, basik burun kok, kisa burun, mikropenis, hipospadias, kriptorsidizm, kizlarda normal ig
ve dis genital yapilar, bazi olgularda renal kalsifikasyonlar, epifiziyel/metafiziyel displazi, kemik yasi geriligi,
norogelisimsel gerilik, adrenal hipoplazia konjenita, biylime hormonu eksikligi, hiperkalsemi, hiperkalsiiri ile
karakterize CDKN1C(‘cyclin-dependent kinase inhibitor 1C gene’) mutasyonu sonucu gelisen bir otozomal
dominant kaltilan bir sendromdur. Burada IMAGEsendromu klinigi olan, genetik 6n galismasinda mutasyonu
saptanmayan bir olgunun uzun dénem izlemi sunulacaktir.

Olgu:

Ug aylik erkek bebek, solunum sikintisi sikayetiyle getirildi. Oligohidramniyoz nedeniyle 33haftalik -950gram
dodgdudgu, 28. gunlikken TSH:16uIU/mL, sT4:7,6ng/L bulunarak dis merkezde LT4 tedavisi baslandidi,
anne-babanin lglncl dereceden akraba oldugu 6grenildi. Dizeltilmis yasi 1aylikken fizik incelemesinde adir-
hgi 2,2kg (-3,25SDS), boyu 45,7cm (-3,07SDS), bas cevresi 35cm (-2,07SDS), sendromik yliz gériinim
mevcuttu, bilateral testisleri skrotumda ve inguinalde ele gelmiyordu. Ultrasonografide testisler inguinal
kanalda goézlendi.Takibinde tekrarlayan alt solunum ve idrar yolu enfeksiyonlari olan, nefroloji ve allerji
izlemine giren olguda 1 yas 8 aylikken hiperpigmentasyon nedeniyle bakilan ACTH:766pg/mL (0-46), korti-
zol:3,36ug/dL (4,9-16,8) olcildi. Primer adrenal yetmezlik nedenleri tarandi (adrenal androjenler-goéz
yasi-CUZYA) ve dislandi. Hidrokortizon baslandi. Sodyum 134mEq/L (135-143), idrar sodyumu 128mmol/L
olmasi nedeniyle fludrokortizon tedavisine eklendi. Ultrasonografide siirrenal bezler normaldi. izleminde
bliyime hizinda gerileme nedeniyle yapilan biylime hormonu uyari testlerine yetersiz yanit (4,91/5,3ng/mL)
alindi. 5 yas 9 aylikken kemik yasi 2 yas idi, boyu 93,5cm (-4,56SDS) ile biyime hormonu tedavisi baslandi,
8 yasindayken ailenin istediyle tedavi kesildi (boy:106,2cm,-3,87SDS). Tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu
nedeniyle nefroloji izlemindeki olgunun, 6,5 yasinda renal tasi saptandi, 8 yasinda bilateral hidroiretero-
nefroz nedeniyle doubl J stent takildi. Son kontrolde 10 yasinda olan olgunun agirligi: 18,2kg (-3,91 SDS),
boyu:120cm (-3,07 SDS), uzatilmis penis boyu 6,5cm, testis volimleri 2/3ml, karyotipi 46,XY idi. CDKN1C
mutasyonu negatif bulundu. MIRAGE sendromunda renal tas bulunmadigindan SAMD9 mutasyonu bakilmasi
planlanmadi. Covid déneminde agir Covid pnémonisi ve MISC gegirdi.

Sonug:

CDKN1C geni hicre proliferasyonun negatif dizenleyicisidir. Bu genin mutasyonu Beckwith Widemann send-
romuna yol agarken, islev kaybr mutasyonu IMAGE sendromuna neden olur.Burada tim klinik 6zellikleri IMA-
GEsendromu ile uyumlu olan, ancak CDKN1C geninde mutasyon saptanmayan, ileri genetik incelemesi
devam eden olgumuzun uzun dénem izlemini fenotip&genotip iliskisi acisindan sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Primer Adrenal Yetmezlik, Sendromik Boy Kisaligi, IMAGE Sendromu,
MIRAGE Sendromu
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YETERSiZ ViRiLiZE BIR ERKEKTE ik Cioere | o o ez

CYP17A1 VE CYP21A2 HOMOZIGOT Emre Sarikaya® | Mustafa Kendircit

. o | endirc
MUTASYON BIRLIKTELIGI Ugru“r oo | el Hatipoglu

Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri
2Kayseri Memorial Hastanesi

Giris:

P450c17 enzimi glukokortikoid ve seks steroidlerinin tretiminde gerekli olan C21 bilesiklerini C19 steroidlere
donusturen 17a-hidroksilaz ve 17,20-liyaz reaksiyonlarini katalize eder. CYP17A1 genindeki mutasyonlar, 17
a-hidroksilaz/17,20-liyaz enzimlerinde tam veya kismi eksiklikligine sebep olmaktadir. Hipertansiyon, hipo-
kalemi, puberte yoklugu ve hipergonadotropik hipogonadizm ile karakterizedir.

Olgu:

15.5 yasinda erkek hasta ilk kez 3 yasinda mikropenis, sol inmemis testis ile basvurdu. Anne baba arasinda
1. derece kuzen evliligi mevcuttu. Maternal virilizasyon yoktu. 3 yasinda sol orsiektomi operasyonu gegirdi.
3 yasinda aylik i.m. testosteron 3 ay boyunca kullandi. Penis boyutunda artis oldu. Vicut agirhgi 59 kg (-0.49
SD), Boy: 164 cm (-1.16 SD), BMI: 21.9 kg/m2 (42 p, 0.20 SD), Tanner evre 5 pubik killanma, Testis volim-
leri 12 ml/15 ml gerili penis boyu 7 cm idi. Bilateral memede 5x5 cm’lik glanduler doku (jinekomasti) mevcut-
tu. Dismorfik bulgusu yoktu. FSH: 4.59 IU/L (0.4-6.2), LH: 13.3 IU/L (0.09-4.2), E2: 33 pg/mL (0-26), TT:
122 ng/dl (26-800), Progesteron: 6.77 ng/ml (0.1-0.48), 17-OHP:24.3 nmol/L (0.34-4.7), 1-4 AS: 0.53
ng/mL (0.5-1), DHEA-SO4: 80.2 pg/dl (5.5-312), ACTH: 61.2 pg/ml (7.2-63), Kortizol: 5.01 ug/dl (3-21),
Renin : 6.48 ng/ml/sa ( 0.5-3.3), Aldosteron: 13.42 ng/dl (2-22) idi. Standart doz ACTH testinde kortizol,
testosteron ve 17 hidroksiprogesteron diizeyinde iiml ytkseklik mevcuttu (Tablo 1). Elektrolit dengesizligi
bulunmuyordu. Karyotip analizi 46 XY, kemik yasi 15 yas idi. Pelvik US'de mdllerian yapilar yoktu. Yetersiz
virilize olan hastanin hem 17-OHP yiksekligi hemde progesteron ylksekligi olmasi tanida ilk etapta POR
eksikligini disltindirdi. Konjenital adrenal hiperplazi gen analizinde CYP21A2:c.1360C>T (non-klasik) ve
CYP17A1:c.1169C>G de homozigot patojenik varyant saptandi. Hastaya fizyolojik dozda hidrokortizon teda-
visi baglandi.

Tablo 1: Standart Doz ACTH testi

Bazal deger 60. dk

17 -OHP (nmol/L) 24.2 (0.34-4.7) >30
Kortizol (pg/dl) 7.1 (3-21)

Testosterone (ng/dl) 90 (26-800) 107
DHEA-SO4 (ug/dl) 74 (5.5-312)
Androstenedione (nmol/l) | 0.45 (0.5-1) 1.15
11-deoksikortizol (ng/dl) 3.28 (2-19) 4.87
ACTH (pg/ml) 72.2 (7.2-63)
Sonug:

CYP17A1 genindeki mutasyonlarin gogu tam enzim kaybi ile giderken hastamizda saptadigimiz T390R
varyanti parsiyel enzim eksikligine sebep olmaktadir [1]. Bu hastalarda cogunlukla ambigus genitale sidde-
tinde virilizasyon kaybi gorilse de CYP21A2 deki varyantin sebep oldugu ilimli androjen ylksekliginin ve
T390R varyantinin sebep oldugu parsiyel enzim eksikliginin bu durumu agikladigini disinmekteyiz

Anahtar Kelimeler: konjenital adrenal hiperplazi, CYP17A1, CYP21A2
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Burce Ormant?

PRIMROSE SENDROMLU BiR OLGU VE Abdullah Sezer?
Meliksah Keskin?

Oé RETTiKLERi Senay Savas Erdeve!

Semra Cetinkaya!

1Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Endokrinoloji Klinigi, Ankara 2Sadlik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Tibbi Genetik, Ankara

Giris:

Primrose sendromu 1982 yilinda tanimlanmistir.Karakteristik yiiz gérinimu, makrosefali, global gelisim geri-
ligi, entelektiel yetersizlik ve dis kulakta kalsifikasyonla karakterizedir. ZBTB20 geninin fonksiyon kaybina yol
acan mutasyonlari ile olusur. Bu gen bir transkripsiyonel gen baskilayici regilatuvar olarak islev goérir ve
noérogenez, glukoz homeostazisi, postnatal bliyiime Gzerinde etkili olur.Burada Primrose sendromlu bir olgu,
bize 6grettikleri/6gretecekleri bakis agisi ile sunulacaktir.

Olgu:

40 glnlikken uzamis sarilik nedeni ile basvuran olgunun vaktinde 2620gram dogdugu, yenidogan dénemin-
de mekanik ventilasyon 6yklsld oldugu, anne baba akrabaligi olmadigi 6grenildi. Fizik bakisinda genel
durumu iyi, vital bulgulari normal, boy 52cm, vicut agirhdr 4500 gram, 6n fontanel 3x3cm, arka fontanel
kapali, sendromik yliz gérinimu mevcut idi.Tetkiklerinde TSH 2,5pIU/ml, serbest T4 0,76ng/dl, serbest T3
3,61pg/ml bulundu.Glukoz 94mg/dL, Na 136mEqg/L, K 4,44 mEq/L idi.Santral hipotiroidi 6n tanisi ile bakilan
6n hipofiz hormonlari:Kortizol 3,0 ug/dl, ACTH 37 pg/ml, FSH 3,11 mIU/ml, LH 1,80 mIU/ml, total testoste-
ron 103,39ng/dl, IGF1 46,7ng/ml, prolaktin 20,89ng/ml bulunan olgunun distk doz ACTH ile uyari testine
doruk kortizol yaniti 14ug/dl bulundu.Hastada santral adrenal yetmezlik ve santral hipotiroidi distinulerek,
hidrokortizon ve Na-L-tiroksin tedavileri uygun sekilde baslandi.Hipopituarizm 6n tanisi ile nérogérintileme
yapildi.Korpus kallosum ince, lateral ventrikiilleri genis bulundu. Isitme testi anormaldi.Gérme problemi sap-
tanmadi. Panhipopituarizm tanisi ile planlanan genetik danisiminda;mikrodizin analizinde 3q11.2gq13.31de-
lesyonu ve ZBTB20 haployetersizligi saptandi. Hastadaki bulgularin ZBTB20 fonksiyon kaybi ile olusan Prim-
rose sendromu ile iliskili oldugu bildirildi.

Sonug:

Primrose sendromunda norogelisimsel problemlere ek olarak isitme kaybi, korpus kallozum disgenezisi,
ataksi, nébetler gibi nérolojik problemler ve konjenital hipotiroidi, biytime hormonu eksikligi, puberte gecik-
mesi ve diyabetes mellitus gibi endokrinolojik problemler bildiriimektedir.Literatlirde bu sendroma eslik eden
santral hipotiroidi ve adrenal yetmezlik daha 6nce bildiriimemis oldugundan hastada hipopituitarizmin aks
maturasyon yetersizligi ile iliskili olabilecedi duslnUlerek tedavilerinin tedrici olarak kesilmesi planlanmis-
tir.Olgu erken tani alan Primrose sendromlu bir olgu olarak uzun dénem izlemi yapilacak ve endokrin etkile-
nimleri agisindan tecribelerimizi arttiracaktir.Literatlir ve genetik veriler hastalarin izlemlerinde gereksiz ilag
kullanimlarinin da 6niine gegmemizi saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: santral hipotiroidi, adrenal yetmezlik, Primrose sendromu
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YUKSEK BAZAL KORTiIZOL DUZEYLERI ADRENAL
YETMEZLIGI HER ZAMAN DISLAR MI: ILERI ilhan Hazer!

DERECE VIRILIZE 46,XX KONJENITAL ADRENAL [ttt
HIPERPLAZI OLGUSU

1Sjvas Numune Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi
2Sivas Numune Hastanesi, Neonatoloji Klinigi

Giris:
Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) 46,XX cinsiyet gelisim bozuklugunun en sik nedeni olup; hastalarda
dogumdan itibaren fark edilen dedisken derecelerde virilizasyon bulgulari olmaktadir. Burada dis genital
yapisi erkek baskin 6zellikler gosteren; bazal serum kortizol élgimleri ylksek bir yenidogan olgusu sunul-
maktadir.

Olgu:

Bes gunlik erkek bebek; genital bélge ve tim viicutta pigmentasyon artisi, skrotal bélgede gonad palpe
edilememesi nedenli danisildi. Oykiisiinden aralarinda akrabalik olmayan anne babanin ilk cocudu olarak
normal vajinal yol ile 3050 gram dogdugu 6grenildi. Fizik muayenesinde genital bélgede hiperpigmetasyon,
fallus 3 cm, Ureteogenital fizyon tam, trogenital aciklik tek ve fallus ucunda, fallusta hipospadias gérinimua,
labioskratal bélgede rugalama mevcut, labioskratal ve inguinal bdlgede ele gelen gonad dokusu yok idi. ttim
viicutta hiperpigmentasyon disinda diger sistem muayeneleri olagan idi. Hastanin yapilan laboratuvar incele-
melerinde serum elektrolitleri ve glukoz normal, kortizol 30.2 ug/dL, total testosteron 8.77 ng/ml olarak
Olglldi. Hastanemizde 17-hidroksi progesteron (170HP), adrenokrtikotropik hormon (ACTH) ve androstene-
dion dizeyleri ayni glin calisilamamakta oldugundan sonuglari beklendi. Karyotip analizi génderildi. Yapilan
pelvik USG'de ic genital disi yapilara yonelik gériinim izlenmedi. Hastanin izleminde elektrolit bozuklugu sap-
tanmadi; 12. glninde daha énce gonderilen 170HP >303 nmol/It, androstenedion 33 nmol/lt, ACTH>1250
pg/ml olarak sonuglandi. Hastada 6n planda 21 hidroksilaz eksikligine bagli KAH disindlerek glukortikoid
tedavi hidrokortizon 20 mg/mz2/gin olarak baslandi, elektrolit takiplerine gére mineralokortikoid ve tuz teda-
visi eklenmesi planlandi. Hastanin poliklinik takiplerinde karyotip analizi 46,XX olarak bulundu, elektrolit den-
gesizligi gelisen hastaya minerolokortikoid ve tuz tedavisi eklendi, 21 hidroksilaz enzim eksikligi agisindan
genetik tetkikleri gdénderildi. Hastanin ileri derece virilize olmasi nedenli takiplerinde cinsiyet gelisim bozuklu-
du konseyinde tartisiimasi planlandi.

Sonug:

46,XX cinsiyet gelisim bozuklugu olan hastalara en olasi tani KAH'dir. Bu hastalarda adrenal yetmezlik agisin-
dan dikkatli olunmali; bazal serum kortiol diizeyinin yiksek oldugu olgularda da serum ACTH dlizeyleri- nin
yiksekliginin adrenal yetmezlik agisindan uyarici oldugu akilda tutulmalidir. ileri derece virilize 46, XX cinsiyet
gelisim bozukluklarinda cinsiyet secimi dnemli bir sorun olarak gériinmektedir.

Anahtar Kelimeler: adrenal, hiperplazi, cinsiyet, gelisim, bozukluk
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ADRENAL INSIDENTALOMALI BIR OLGUDA

Deniz Okdemir

FEOKROMOSITOMA VE VON-HIPPEL-LINDAU Nurdan Yildirim Acar

Ihsan Esen

HASTALIGI

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Elazi§

Giris:

Von Hippel-Lindau (VHL) hastaligi retinal, serebellar ve spinal hemanjiyoblastom, feokromositoma, kistler
veya noroendokrin neoplazmalar, pankreas, renal hiicreli karsinom ve endolenfatik kese timori birlikteligin-
den olusmaktadir. Hastalik otozomal dominant kalitilan veya de novo VHL gen mutasyonlari sonucu ortaya
cikmaktadir.

Olgu:

Alti yasinda erkek hasta jeneralize tonik klonik nébet gegirdidi icin yatirildi. Yapilan tetkiklerinde akut dissemine
ensefalomiyelit (ADEM) tanisi alan hastada Covid-19 PCR testi pozitif saptanmasi sonrasi gekilen akciger
tomografisinde sag adrenal bezde 35x37 mm boyutunda kitle lezyonu saptandi (gérsel 1). ADEM tanisina
yonelik pulse steroid ve IVIG tedavileri alirken direngli hipertansiyonu olan hasta tarafimiza konsllte edildi.
Muayenesi normal olup hipertansiyona yonelik ACE inhibitorl, esmolol infizyonu almaktaydi. Fekromasitomaya
ybnelik kan ve idrar metabolitleri istendi ve yuksek saptandi (tablo 1). Surrenal lezyona ydnelik planlanan
cerrahi ailenin istegdi ile bir dis merkezde yapildi ve patolojik tani feokromositoma olarak raporlandi. Olgunun
tani yasi ve noradrenerjik biyokimyasal profili olmasi nedeni ile klinik tani olarak Von-Hippel-Lindau hastalidini
disinlldid. Hemanjiyoblastomlara yonelik yapilan beyin, vertebra ve renal goérintllemelerde herhangi bir
lezyon tespit edilmedi. Genetik analiz sonucu VHL geninde hastalik ile daha 6nce iliskilendirilmis heterozigot
€.482G>A(p.Arg161GIn) mutasyonu klinik tanimizi kesinlestirdi. Ailede benzer klinik bulgular yoktu, genetik
taramalari planlandi. Cerrahi sonrasi tansiyonlar normale déndii antihipertansif tedaviler kesildi. Idrar ve kan
metanefrin, normetanefrin diizeyleri normal sinirlarda seyretmekte olup endokrin takibine devam edilmektedir.

Gorsel 1

BT ve MR gorintisu

Tablo 1: Olgunun laboratuvar bulgular

Parametre Sonug R:ﬁgﬂagrlls Parametre/birim Sonug R::gf%'l‘s
Dopamin (mcg/24saat) idrar 71,6 | 40 - 400 |Kortizol (mcg/dL) 3,4 6,2-19,4
5-HIAA (mg/24 saat) idrar 8,0 |0,5-8,2|ACTH (mcg/dL) <5,00 |0 - 46
HVA (mg/24 saat) idrar 2,27 |0,5-5,2|TSH (IU/mL) 0,55 |0,5-5,5
VMA (mg/24 saat) idrar 28,7 | 1,8 - 6,7 |Serbest T4 (ng/dL) 1,04 10,89-1,76
Noradrenalin (mcg/24 saat) idrar | 1053 | 20 - 81 |Metanefrin (nmol/L) plazma 57,21 | <90
Adrenalin (ug/24 saat) idrar 1,23 2 - 22 |Metanefrin (mcg/24 saat) idrar 12 52-341
Renin (ng/ml/saat) 3,54 |0,5 - 5,9 | Normetanefrin (mcg/24 saat) idrar|3137 (88 - 440
Aldesteron (pg/ml) 814 | 30-400 [DHEAS (mcg/dL) <15,0|5- 30
Total Testesteron (ng/dl) <20,0 |0-50

Sonug:

Bu olgu sunumunda feokromositomali bir gocukta VHL hastaliginin baslica 6zelligi olan vaskiler anormallikler
olmaksizin hastanin klinik ve laboratuvar 6zelliklerinden yola cikilarak genetik anormalligin 6ngoérilebilecegi
vurgulanmak istenmistir.

Anahtar Kelimeler: feokromositoma, Von Hippel-Lindau
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46,XY CiNUSiYE-I: GELiS:!:M_ Hanife Giil Balki Tahir Atik
BOZUKLUGU ETIYOLOJISINDE AMH QR aeluILy Damla Gokgen

Enise Avcl Durmusalioglu | Stikran Darcan

DUPLIKASYONU: YENI BiR Al Tokin S amim Ozen
ETIYOLOJIK NEDEN OLABILIR Mi?

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, Izmir

Giris:

AMH geni duplikasyonunun bazi canli tlrlerinde gonad gelisimini bozdudu gosterilir iken insanda bugline
kadar cinsiyet gelisim bozuklugu (CGB)ile iliskilendirilmemistir. 46,XY CGB'li bir olguda olasi neden olarak
AMH gen duplikasyonu sunulmustur.

Olgu:

Akrabalik iliskisi olmayan anne babadan 35 haftalik 1850 gram dodan olgu dogum sonrasi 28 gin solunum
sikintisi nedeni ile dis merkez yenidogan yogun bakim {nitesinde yatisi sonrasi kuskulu genital yapi nedeni
ile yonlendirildi. Bir aylk iken fizik bakisinda; adirlik: 1950 gram (-3,54 SDS), boy: 44 cm (-3,69 SDS), bas
cevresi: 33 cm ( -3,39 SDS) idi. Testisleri palpe edilemedi, dis genital maskulinizasyon skoru 4 saptand.
Laboratuvarinda; FSH:7,61 mIU/ml (N:0.16-4.1), LH:13,75 mIU/ml (N:0.02-7), o&stradiol:14 pg/ml
(N:<20), total testesteron:412 ng/dl (N:60-400), dihidrotestesteron(DHT) :15,5 ng/dl (N:12-85), AMH: >23
ng/ml (39.1-91.1), kortizol:15,5 pg/dl (N:2.8-23), DHEA-S:200 ng/dl (N:88-356), 17-OH progesteron: 64,3
ng/dl (N:40-200), kan elektrolitleri ve kan sekeri normal saptandi. Ultrasonogrofide her iki testis bobrek alt
polti komsulugunda saptandi. QF-PCR ile cinsiyet kromozom yapisi XY, SRY(+), karyotip: 46,XY bulundu.
Olgudan cgalisilan 46,XY CGB hedeflenmis gen panelinde AMH geninin tamamini kapsayan heterozigot dupli-
kasyon saptandi. Annede de AMH duplikasyasyonu saptanir iken babanin dizi analizi normal idi. Dlzeltme
operasyonlari yapilan olgunun 1 yasinda yapilan son kontrollinde sag testis skrotumda 1 ml, sol testis (st
inguinal bélgede saptandi, dis genital yapi skoru:7.5 bulundu.

Sonug:

46,XY CGB olgularinda AMH duplikasyonunun neden oldugu insan modeli gliniimUize kadar saptanmamisken
bazi canlilarin erkek cinslerinde AMH duplikasyonunun gonad gelisimini bozdugu gdsterilmistir. Ayrica polikis-
tik over sendromunda(PKOS) serum AMH seviyeleri belirgin ylksektir. Olgumuzun annesindeki PKOS fenoti-
pini AMH duplikasyonu agiklayabilir. Olgumuzda AMH gen duplikasyonunun 46,XY CGB'ye neden olup olmadi-
gini saptamak igin fonksiyonel analiz yapilmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: AMH Duplikasyonu, Cinsiyet Gelisim Bozuklugu, 46 XY CGB, Polikistik Over Sendromu,
Dis Genital Yapi Skoru
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Esin Eyican!

ILERI DERECEDE PREMATURE DOGAN BIR KIZ  [srsiieine
BEBEKTE MINI PUBERTE BULGUSU OLARAK Bugra Bilylikkeskin®

. Gozde Oztiirk?
MENSTRUEL KANAMA: OLGU SUNUMU Ridvan Duran?

Filiz Tatancller Kokenlit

Trakya Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Edirne *Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari
Anabilim Dali, Edirne 3Trakya Universitesi Tip Fakltesi, Yenidogan Bilim Dali, Edirne

Giris:

Yenidodan déneminde, infantil endometriumun maternal 6strojenlere maruz kalmasinin ve dogumdan kisa
bir stire sonra plasental hormonlarin geri gekilme etkisinin bir sonucu olarak fizyolojik vajinal kanama term
bebeklerin %3-5’inde gortlebilir. Prematlire bebeklerde ise vajinal kanama oldukga nadir olup, cok az sayida
olgu bildirilmistir. Burada ileri derecede preterm dogan ve sit cocuklugu déneminde mini puberte bulgusu
olarak menstriel kanama gelisen bir olgu sunulmustur.

Olgu:

Yeni dogan yogun bakim initesinde (YDYBU) yatan ve diizeltilmis yasi 2,5 ay olan kiz bebek vajinal kanama
nedeniyle danisildi. Oykiisiinde; 24. gebelik haftasinda sezaryen ile dogdugu, prematiirite ve solunum sikinti-
st nedeniyle YDYBU'ye yatirilip siirfaktan ile antibiyotik tedavisi baslandigi, 180 giindiir yatisinin devam ettigi,
10 glin 6nce vajinal kanamasinin gelistigi 6grenildi. D vitamini ve demir profilaksisi disinda baska tedavi almi-
yordu. Fizik muayenesinde; vicut agirhidi: 3810gr(-2,5 SDS), boy: 50 cm(-3,7 SDS), bas gevresi: 34cm(-4,5
SDS), genel durumu orta, cilt rengi dogal, sistem bulgulari olagandi. Meme gelisimi Tanner evrel ile uyumlu
olup, pubik ve aksiller killanmasi yoktu. Vajende hafif kanama gorildd. Laboratuvar bulgularinda serum
LH,FSH ve E2 dederleri pubertal diizeyde bulundu. Izlemin birinci haftasinda olguda tekrar vajinal kanama
oldu. Bu sirada bakilan serum gonadotropinleri ve E2 dlizeyi ylksek saptandi. Olgunun kranial ve hipotala-
mo-hipofizer MR goérintlilemesi normal bulundu. Pelvik USG'de sol overde 17,6x12,7mm capinda kistik
lezyon mevcuttu. Sol el bilek grafisinde kemik yasi yenidodan ile uyumluydu. YDYBU yatisi sirasinda 4 kez
vajinal kanamasi olan olguda tekrarlayan menstriiel kanamalar sit gocugunun mini puberte bulgusu olarak
degerlendirildi ve taburculuk sonrasi izleme alindi. izlemin 3.ayinda olgunun fizik muayene bulgulari normal
olup, serum gonodatropinleri ve E2 diizeyi normal bulundu. Kontrol pelvik USG’de overlerdeki kistik lezyonla-
rin devam ettigi géruldi (Tablo1).

Olgunun ilk degerlendirme ve izlemde laboratuvar ve goriintiileme bulgular

Tetkik (mIId;ml) (m:FS?'m.) (ng/ZmI) Pelvik USG
ilk degerlendirme 2,01 3,55 118 Uterus boyutlari 11.5x8.5 mm, endometrium homojen, sol adneksiyel lojda
izlem 17,6x12,7mm aneokoik kistik lezyon

2.hafta 15,8 6,97 79

4.hafta 2,96 1,55 30 Uterus boyutlari:11.5x8.5 mm endometrium homojen, sol adneksiyel lojda
17,6x12,7 mm ve sag adneksiyel lojda28x16 mm aneokoik kistik lezyon

8.hafta 1,25 1,5 70 Uterus boyutlari:27x11 mm, endometrium kalinligi 2,5 mm,sol adneksiyel lojda
24x27 mm boyutlarinda kistik lezyon, sag adneksiyel lojda28x16mm aneokoik
kistik lezyon

12.hafta 0,43 1,14 29

Sonug:

Ileri derece preterm dogan bebeklerde nadir olarak mini puberte déneminde menstriiel kanama gelisebilece-
di, gonadotropin diizeylerinin santral erken puberteyi taklit edecek dlizeyde yiiksek olabilecedi akilda tutul-
malidir. Bu nedenle tedavi kararinda acele edilmemesi ,6ncelikle uygun sire izlemin énemli oldugunu vurgu-
lamak amaciyla olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: mini puberte, menstriel kanama, prematire
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PUBERTEDE VIRILIZASYON YAKINMASI ILE Sebla Giines!
Reyhan Deveci Sevim!

BASVURAN 46, XY CINSIYET GELISIM Gokay Bozkurt?

BOZUKLUGU OLAN BiR ERGENDE NR5A1 Nil Gulhaci®

Tolga Uniivar?

GENINDE YENI BIR MUTASYON Ahmet Anik!

1Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Aydin >Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi
Genetik Anabilim Dali, Aydin *Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Patoloji Anabilim Dali, Aydin

Giris:

NR5A1 [Steroidojenik faktdér 1 (SF1)]; normal Greme fizyolojisi ve endokrinolojik fonksiyonlar igin kritik
roldeki pek cok geni diizenleyen nikleer reseptordiir. Gonad ve adrenal bezlerin gelisimi ile steroidogenez
surecini yonetir. NR5A1 mutasyonu gonadlarda disgeneziye yol acarak 46, XY bireylerde yetersiz virilize
doguma, puberte donemi gelisen virilizasyon tablosuna, gonadlarda malignite gelisimine ve adrenal
yetmezlige neden olabilmektedir. Bu olgu raporunda kiz olarak yetistirilen, pubertede virilizasyon yakinma-
slyla getirilen ve NR5A1 geninde heterozigot yeni bir mutasyon saptanan 46,XY parsiyel gonadal disgenezili
bir hasta sunulmustur.

Olgu:

On g yas 10 aylk kiz olgu seste kalinlasma yakinmasi ile getirildi. Fizik muayenesinde akne ve hirsutismusu
olan hastanin meme gelisimi Tanner evre 2, aksiller killanma (+), pubik killanma evre 4 olarak degerlendiril-
di. Genital muayenede labioskrotal flizyonu olan hastada fallus 4,4 cm olarak 6lglildii. Gonad palpe edilmedi.
Dis genital maskulinizasyon skoru Sinnecker Evre 3, Eksternal Maskulinizasyon Skoru 6 olarak hesaplandi.
Laboratuvar testlerinde hipergonadotropik hipogonadizm, anti mullerian hormon distkligl ve testosteron
ylksekligi saptandi. Adrenal yetmezlik tespit edilmedi. Pelvik ultrasonografisinde uterus goriilmeyen hasta-
nin, inguinal kanal proksimalinde bilateral gonad tespit edildi. Tanisal laparoskopiside bilateral inguinal kanal
girisinde testis dokusu ile uyumlu gonad goérildi. Periferik kandan elde edilen DNA'nin karyotip incelemesi
46, XY olarak sonuglandi. Yeni Nesil Dizileme Analizi sonucunda NR5A1 geninde heterozigot c.1075_1089del
p.(Leu359_Leu363del) yeni bir varyanti saptandi. Bu varyantin VarSome Veri Tabaninda “muhtemel patoje-
nik” olarak bildirildigi tespit edildi. Anne ve babanin genetik analizlerinde vakada gorilen varyantin gérilme-
mesi nedeniyle varyant "de novo” olarak kabul edildi. Cinsiyet konseyinde kiz olarak yetistirilme karari alinan
hastaya gonadektomi yapilarak dstrojen replasmani baslandi.

Sonug:
NR5A1 mutasyonunun literatlirde en sik eslik ettigi klinik olan ve vakamizda da gorilen 46, XY parsiyel gona-
dal disgenezili cinsiyet gelisim bozukluklari; pubertede virilizasyona neden olabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: NR5A1, cinsiyet gelisim bozuklugu, gonadal disgenezi, pubertede virilizasyon
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AiLEVi SANTRAL ERKEN PUBERTE Esin Karakilic Ozturan! | Siikran Poyrazoglut

NEDENI: DLK1 GENINDE YENI Volkan Karaman? Firdevs Bast
Asuman Gedikbasi? Zehra Oya Uyguner?

Feyza Darendeliler?

BIR VARYANT VE SERUM DLK1 Metin Yusuf Gelmez?
DUZEYINDE DUSUKLUK Melek Yildiz!

11stanbul Qniversitesi, istanbul Tip Fakultesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
21stanbul Universitesi, Istanbul Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali
3Istanbul Universitesi, Aziz Sancar Deneysel Tip Arastirma Enstitlisti, Imm{inoloji Anabilim Dal

Giris:
DLK1'de paternal alleldeki patojenik degisimler ailevi santral erken puberte (SEP)’le iliskilendiriimektedir. Bu
bildiride DLK1’de yeni bir dedisim saptanan SEP tanili 3 kardes sunulacaktir.

Olgu:

Olgu-1, aralarinda akrabalik olmayan anne babanin 1. ¢ocugu olarak zamaninda, 2750gr(-1.3 SDS) adirhigin-
da dogmustu, 7 yasinda baslayan meme gelisimi nedeniyle getirildi. Basvuruda boy 138.9cm(+1.82 SDS),
viicut kitle indeksi (VKI) 16.5kg/m? (+0.2 SDS) olup, puberte Tanner 4'dii. Kemik yasi(KY) 10.5 yas, hedef
boyu 162.3cm (+0.1 SDS) olan hastanin éngériilen eriskin boyu (OEB) 155.5 cm (-1.3 SDS)’di. GnRHa teda-
visi 8.7 yasta baslandi, 10.8 yasta kesildi. Menars yasi 11.3 yas olup, eriskin boyu 158.8cm (-1.2 SDS)’di.
Olgu-2, ayni anne babanin 2. cocugu olarak, zamaninda 2800gr (-1.2 SDS) adirliginda dogmustu. 9 yasinda
menars olmasi tizerine getirildi. Boy 145.3cm (+2.2 SDS), VKI 15.1kg/m? (-0.7 SDS), puberte Tanner 3'di.
KY 12 yas, OEB 157.6cm’di. GnRHa tedavisi baslanmasi planlandi ancak, aile izlemlerine devam etmedi.
Molekiler analizde DLK1'de yeni heterozigot bir dedisim c.357C>G (p.Tyr119Ter) saptandi. Segregasyon
calismasinda dedisimin paternal kokenli oldugu, ayni dedisimin 6 yasindaki kiz kardeste (Olgu-3) oldudu,
anne ve saglikl erkek kardeste olmadigi saptandi. Izlemde Olgu-3‘lin, 7.5 yasinda meme gelisimi basladi;
boy 126.1cm (-1.2 SDS), VKI 14.2kg/m?(-0.7 SDS) olup, puberte Tanner 2'di. KY 9.5 yas, OEB 150cm (-2.2
SDS)'di. LH 2.3mIU/mL, FSH 3.3mIU/mL ve E2 37.6pmol/L saptandi. SEP olarak dederlendirilerek GnRHa
tedavisine baslandi. Ug olguda serum DLK1 diizeyi 6l¢iildii,diisiik saptandi. DLK1 geninde fonksiyon azalma-
sinl destekledi.

Sonug:

DLK1'de paternal kalitilan ve erken “dur” kodonu olusturmasiyla protein trunkasyonuna yol agan anlamsiz
degdisimin ailesel SEP'le iliskili oldugu gosterildi. Ailede degisimin taranmasiyla 6ng6ri yapabilme, erken tani,
takip ve tedavi olanagi sunabilme imkani saglanmistir.

Anahtar Kelimeler: ailevi, santral erken puberte, DLK1 geni
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NORMAL ERKEK DIS GENiTAL YAPI ILE DOGAN

Rabia Meral* Seyran Bulut?,

GEC BASLANGICLI PRIMER ADRENAL Bl Berna Eroglu Filibelit | Goniil Gatli?
YETMEZLIK OLGUSUNDA PUBERTEDE YETERSIZ BUER-Nchlek Bumin N. Diindar?

VIRILIZASYON: CYP11A1 GENINDE Hayrullah Manyas*
HOMOZIGOT MUTASYON

1.Sag";llk Bilimleri Universitesi, Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Izmir
’Istinye Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Istanbul
3]zmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

Giris:

Konjenital adrenal hiperplazinin (KAH) en sik gortlen formu (%95) 21-hidroksilaz eksikligidir. KAH'nin nadir
gorilen formu, P450scc (kolesterol yan zincir “cleavege” enzimi) eksikliginin yol actigi steroidogenezin bas-
langicindaki kusurlardir. P450scc ilk basamak olan kolesterollin pregnenolona déntsimini katalizler. Adre-
nal bezlerde ve gonadlarda siddetli steroidogenez bozuklugunda, fetal testisler tarafindan distk testosteron
Uretimi dis genital organlarin gelisim bozukluklarina yol agar. Bu raporda, 46 XY normal dis genital yapi ve
adrenal yetmezlikle takip edilen, pubertede mikropenis nedeniyle CYP11A1 mutasyonu saptanan hasta
sunulmustur.

Olgu:

15 ayhk erkek olgu hiponatremik dehidratasyon ataklari olmasi lzerine yapilan tetkikler sonucunda adrenal
yetmezlik tanisi aldi ve hidrokortizon, fludrokortizon tedavisi baslandi. Birinci derece kuzen evliliginden mia-
dinda 3600 gr dogan olgunun bir saghkh erkek kardesi var. Hastada alakrima, yutma glgligi, davranissal
anormallikler, kuskulu genitalya, kandida, tetani yoktu. Adrenal hipoplazi konjenita acisindan DAX-1 ve SF-1
mutasyon taramasi negatif sonuglandi. Sirrenal MRI normal yorumlandi. Hastanin izleminde takvim yasi 14
oldugunda, fizik muayenesinde agirligi -0.34 SDS, boyu -2.05 SDS, testis volumleri 10 ml/ 12 ml, GPB: 4 cm
(<-2 SDS) A-/- P1 olarak mikropenisle uyumluydu. Laboratuvar incelemesinde FSH: 2.67U/L, LH: 7.3 U/L,
TT: <10 ng/dl, HCG testi sonrasi androstenedion: 0.92 ng/dl, TT: 2.36 ng/dl sonuglandi. Genetik analizinde
hedeflenmis yeni nesil dizileme ydntemi ile CYP11A1 geninde c.1351C>T (p.Arg451Trp) homozigot patojenik
varyant saptandi.

Sonug:

P450 yan zincir bélinmesini; P450scc'yi kodlayan CYP11A1 fonksiyonunun siddetli kaybi, genellikle yenido-
dan déneminde siddetli tuz kaybettiren adrenal yetmezlik ve 46,XY cocuklarda kiz fenotipi ile iliskilidir. Daha
hafif degisiklikler daha sonra adrenal yetmezlik ve erkeklerde mikropenis, hipospadias 6ykusu ile ortaya cika-
bilir. Bu nedenle, tim CYP11A1 mutasyonu olan cocuklar, genital gorinimden bagimsiz olarak pubertal
dénemde gdzetim altinda tutulmaldir.

Anahtar Kelimeler: CYP11A1
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Semiha Bekfilavioglu*

CINSIYET GELISIM BOZUKLUGUNUN NADIR BiR [JEuit¥Z<Yeliltie
Ayberk Tlrkyilmaz?

NEDENi: 1q4 DELESYON SENDROMU S Acar Arclan:

Gulay Karaguzel?

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Trabzon *Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi
Genetik Anabilim Dali, Trabzon 3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Noroloji Bilim Dali, Trabzon

Giris:

Birinci kromozomun uzun kolunun terminal delesyonlan (1g42-44) toplu olarak 1g4 delesyon sendromu
olarak adlandirilan, farkli kesme noktalari bulunan bir bitisik gen delesyon sendromudur. Klinik bulgular
delesyonun yerine ve boyutuna bagh olarak farklilik gostermektedir. Mikrosefali, epilepsi, korpus kallozum
agenezisi, mental retardasyon, hipotoni, boy kisalidi, fasiyal dismorfizm, yarik damak, kalp anomalileri, el ve
ayak anormalileri ve genital anomaliler gibi bulgular gorilebilmektedir.

Olgu:

Bilateral inmemis testis, hipospadias tanilariyla cocuk troloji bolimu tarafindan operasyon planlanan 21 ayhk
erkek hasta klinigimize yénlendirildi. Anne ve babasi arasinda akrabalik yoktu. Oykisiinden miadinda, 2270
gr olarak dogdudu, solunum sikintisi nedeniyle yenidogan yogun bakimda yattigi, sag pes ekinovarus nede-
niyle ortopedi, beslenme glicligii ve malnutrisyon nedeniyle gastroenteroloji, ndromotor gelisim geriligi
nedeniyle gocuk noroloji bélimlerinde izleminde oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde; agirligi 8.7 kg (<3. p,
-2.73 SDS), boyu 77.5 cm (<3.p, -2.12 SDS), bas cevresi 41 cm (<3. p, -5.19 SDS) idi. Yuksek damadi ve
sag pes ekinovarusu, bilateral kriptorsidisi ve glantler hipospadiasi mevcuttu. Ylrlyemiyor, konusamiyor ve
destekli oturamiyordu. Laboratuvarda, serbest tiroksin 1.17 ng/dl, tiroid stimtlan hormon 3.0 miu/I, adreno-
kortikotropik hormon 29.2 ng/I, kortizol 11.95 mcg/dl, luteinizan hormon 0.24 IU/I, follikll stimulan hormon
0.59 IU/I, total testosteron <10 ng/dl, dehidroepiandrosteron stlfat <15 mcg/dl, 17-hidroksiprogesteron
0.56 nmol/I, antimdillerian hormon 145 ng/ml, inhibin B 141 pg/ml idi. Beyin manyetik rezonans géruntile-
mesinde korpus kallosum agenezisi, bilateral fronto-temporal lob sulkuslarinda ve silvian fissirlerde genisle-
me izlendi. Ekokardiyografisinde sekundum atriyal septal defekt, sol ventriklil miyokardinda belirginlesme
mevcuttu. Karyotipi 46,XY idi. Etyolojiye yonelik olarak génderilen microarrayde 1q42.3-1g44 delesyonu
tespit edilen hastanin mevcut klinik bulgular 1g4 delesyon sendromu ile uyumlu bulundu.

Sonug:

1g4 delesyon sendromu néromotor gelisme geriligi, epilepsi, korpus kallozum agenezisi ile karakterize ve
farklh fenotipik 6zeliklerin eslik edebildigi ender bir delesyon sendromudur. Hastaligin klinik ozellikleri ve
genetigi oldukga heterojendir. Cinsiyet gelisim bozuklugu ile bagvuran mikrosefali, néromotor gelisme geriligi
ve korpus kallozum agenezisi bulunan hastalarda nadir de olsa akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: korpus kallozum agenezisi, mikrosefali, 1qg4 delesyonu, néromotor gelisme geriligi
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. . . . - Keziban Toksoy Adigiizel*
CENENIN NADIR BIR FIBROOSSEOZ Gonil Blylkyillmaz!

HASTALIGI: CERUBiZM OLGUSU Esra Kilig?

Mehmet Boyraz!

tAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali

Giris:

Cerubizm c¢ene kemiklerinin nadir benign bir fibroosse6z hastaligidir. Otozomal dominant kalitim (%80) veya
de nova mutasyon (%?20) ile ortaya gikar. Genetik patogenez tam olarak anlasilamamistir. Kromozom 4p16.3
Uzerinde SH3BP2 geninde islev kazandiran mutasyon sonucu asiri aktif SH3BP2 proteini RANK/RANKL (izerin-
den artmis osteoklastogeneze ve cene kemiklerinde rezorbsiyon, fibro-osse6z kitle olusumuna neden olur.

Olgu:

Alti yasinda kiz hasta, dort yildir devam eden yanaklarda bliyiime ve dis siirmesinde gecikme sikayetleriyle
basvurdu. Hastanin eslik eden konusma ve ¢igneme bozuklugu vardi. Ozgecmis ve soygecmisinde 6zellik
yoktu. Antropometrik olglimleri normaldi. Fizik muayenesinde bilateral mandibulada 5*%5 cm’lik sert, agrisiz,
immobil kitle palpe edildi, sag gdzde strabismus ve dislerde malokliizyon vardi. Labarotuvar testleri normaldi.
Manyetik rezonans gorintilemede bilateral mandibulada litik, ekspansil kitlenin maksiller sintsleri doldurup
orbita inferioruna basi yaptigi gorildi. Histopatolojik incelemesinde fibréz stromada cok sayida multinikleer
dev hiicre, eritrosit ekstravazasyonu, lenfosit infiltrasyonu saptandi. Yeni nesil dizi analizinde SH3BP2 geninde
patojenik heterozigot degisiklik saptandi. Cerubizm tanisi alan hastaya denosumab tedavisi baslandi. Hasta
yan etkiler acisindan yakin takibe alindi. Ik 6 aylik izleminde hastanin kitlesinde kiiciilme oldugu gézlendi.

Cherubism

Bilateral mandibulada 5*5 cm’lik Bilateral mandibulada 5*5 cm’lik
sert, agrisiz, immobil kitle sert, agrisiz, immobil kitle
cherubism

Sonug:

Cerubizm genellikle gene kemiklerinde agrisiz bilateral lezyonlar olarak ortaya cikar. Diger dev hticreli lezyon-
larla benzer histolojik goriiniimde oldugundan ayirici tanida akilda tutulmasi gerekmektedir. Dis gelisiminde
bozukluk, cigneme ve konusma sorunlari eslik edebilir. Orbita tutulumuyla melek bebek goérinimui, gorme
bozukluklari gelisebilir. Solunum bozukluklari, lenfadenopatiler ve psikososyal bozukluklar ortaya cikabilir.
Multidisipliner yaklasim gerektirir. Standart bir tedavi protokoll yoktur. Medikal ve cerrahi tedavi secenekleri
bulunmaktadir. Puberte sonrasi lezyonlar spontan regrese olabildiginden hasta diizeyinde tedavi gereksinimi
acisindan dederlendirme gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Cerubizm, SH3BP2, dev hicre, mandibula, denosumab
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Fatih Kilci?
Gozde Gurpinart?

AILESEL KIFOZLU INDEKS OLGUDA NOVEL Esra Kogyigit!

PLS3 GEN MUTASYONU Yasemin Alanay?

Serdar Ceylaner?
Filiz Mine Cizmecioglu Jones?

tKocaeli Uni.yersitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2.AC|badem Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Istanbul
3Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi, Ankara

Giris:

Plastin 3'UG kodlayan PLS3 genindeki mutasyonlar osteogenezis imperfektanin oldukca nadir bir sebebidir. X'e
badh kalitim gosteren hastalik erken baslangich osteoporoz ile karakterize olup 6zellikle torakal vertebralarda
kompresyon fraktirlerine neden olabilir. Kemik mineral yogunlugunu iyilestirmede bifosfanatlarin etkili oldu-
gunu gosteren raporlar olmakla birlikte tedavi konusundaki bilgiler sinirlidir.

Olgu:

14 yas 6 aylik erkek olgu Uc¢ yildir devam eden kifoz, sirt ve bel agrilari nedeni ile tarafimiza yonlendirildi.
Miadinda, 3500 gram dogan olgunun ebeveynleri arasinda akrabalik yoktu. Boyu 150.8 cm (-2.1 SD), agirhdi
59 kg (0 SD), hedef boyu 170.3 cm (-0.9 SD) ‘idi. Vlcut oranlari normal, belirgin kifo-skolyozu ve hiperlaksi-
tesi mevcuttu. Puberte muayenesi evre 3 ile uyumluydu. 11 yasinda disme sonrasi 6n kol kirigi yasamisti.
Dayisinda ve teyzesinin oglunda kifoz, anne tarafinda kisa boylu bireylerin oldugu 6grenildi. Serum kalsiyum,
fosfor, alkalen fosfataz, parathormon, 25 hidroksi vitamin D, IGF1 ve IGFBP-3 dederleri normal sinirlardaydi.
Spinal MR goérintlilemesinde torakal dlizeyde daha belirgin platispondili ve vertebral ylkseklik kaybi gézlenir-
ken, kemik mineral dansitometrisinde L1-L4: 0.504 g/cm2 (Z skoru:-2.5) olarak saptandi. Dokuz ay ara ile
iki kir pamidronat tedavisi (0.5 mg/kg/doz, ic giin) alirken ilk kir sonrasi ciddi hipokalsemi (6.5 mg/dl) ve
sekonder hiperparatiroidizmm (513 pg/ml) yasadi. Kalsiyum ve D vitamini tedavileri ile izlenen olgunun yakin-
malari azalirken kemik mineral yodunlugunun iyilestigi (L1-L4: 0.879 g/cm2, Z skoru:-0.44), radyolojik
gorintllerinde vertebral yapilarda tedavi 6ncesi doneme gore belirgin dizelme oldugu gézlendi. Yeni nesil
dizi analizinde PLS3 geninde literatiirde daha dnce bildirilmemis, ACMG kriterlerine gore yiksek olasilikla
patojenik olarak siniflandirilan C.1444G>A (p.G482R) (p.Gly482Arg) (Hemizigot) degisiklik tespit edildi. Seg-
regasyon analizi devam eden olgu takibinin Gglinct yilinda olup 171.4 cm ile hedef boyuna ulasti.

Sonug:

X'e bagh kalitim paterni gosteren kifo-skolyozu ve kirik 6ykisi olan bireylerde PLS3 mutasyon taramasi
yapilmasi distnlebilir. Bifosfanatlar yakinmalarin azalmasina ve kemik mineral yogunlugundaki iyilesmeye
yardimci olabilse de etkin tedavileri kesfetmek icin blylk gozlemsel ve girisimsel calismalara ihtiyag oldugu-
nu didsinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Osteogenezis imperfekta, PLS3, Kifoz, Pamidronat
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MEDIiKAL TEDAVI ILE KUR SAGLANAN SIDDETLI g':aft"geg‘;"“

NEONATAL HIPERPARATIROIDI OLGUSU Doga Tiirkkahraman

Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

Giris:

Neonatal siddetli hiperparatiroidizm adir hiperkalsemi ve ylksek kalsiyuma uygunsuz PTH ylksekligi ile
karakterize hipotoni, solunum gliclig, torasik deformiteler, beslenme bozuklugu ve kemik mineral kaybi ile
seyreden, tedavi edilmezse 3 ay icinde 6lim goérilen CaSR geninde homozigot mutasyonlar sonucunda
olusan ciddi bir tablodur. Acil paratiroidektomi yapilmalidir, opere edilene kadar pamidronat kullanilabilir.

Olgu:

Postnatal 6. glintinde sepsis ontanisiyla Yenidogan yogunbakim Unitesinde yatirilan hastanin bakilan tetkikle-
rinde Ca: 25.9 mg/dL, P: 2.9 mg/dL, Alp:174 U/L, idrar ca/cr: 5,2 mg/dl, 25-HidroksiVitamin D: 9,9 ug/L
olmasi lGzerine iv hidrasyon, metil-prednizolon ve lasix tedavileri uygulandi. Hiperkalsemisi devam eden has-
taya iv pamidronat verildi. PTH: 279 ng/L(ylksek) olan hastadan CaSR mutasyonu ve Williams sendromu
acisindan genetik konsultasyon istendi. EKG'de AV blok goérilen ve hiperkalsemisi devam eden hastaya
hemodiyaliz yapildi. Hemodiyaliz sonrasi kalsiyum dlizeyi normale dondi. Hipofosfatemi nedeniyle joule
solusyonu baslandi. Postnatal 25. glinlinde Ca:12.4 mg/dL olan hastaya SF yiklemesi ve lasix yapildi. Kontrol
Ca: 10 mg/dL geldi. Postnatal 47.gliniinde Ca:14.9 mg/dL olan hastaya SF ylklemesi ardindan lasix yapildi.
Pamidronat verildi. Postnatal 52. guntnde Ca: 9.1 mg/dL olan hasta taburcu edildi.Hasta suan 7aylik, joule
solusyonu ( 16 mg/kg/gin), coledan 1x3 damla kullaniyor. Kalsiyumdan fakir mama ile besleniyor. Genetik
sonucu henudz gikmadi.

Sonug:
Ciddi hiperkalsemi tablosunda gelen, iki kez pamidronat tedavisi alan, bir kez diyalize giren ve paratiroidekto-
mi yapilmadan 7 aydir izledigimiz nadir vakayl sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: hiperparatiroidi, yenidogan, hiperkalsemi, CaSR, pamidronat

_49_



HIPOFOSFATEMI NEDENIYLE Gozde Alun Kagizmanh?| Altug Kog?
Ozge Bescit? Handan Cakmakgi*

DEGERLENDIRILEN VE KOK HUCRE [TV iy e i T s

NAKLI ILE iYILESEN BiR INFANT NGl Ayhan Abaci’
Ozlem Tufekgi?

'Dokuz Eylul Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Izmir 2Dokuz Eyltl Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Hematolojisi
ve Onkolojisi Bilim Dali, Izmir *Dokuz Eylil Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Genetik Hastaliklari Bilim Dali, Izmir “Dokuz Eylil Universitesi
Tip Fakiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Izmir

Giris:

Osteopetrozis, kemik dokusunda asiri mineralizasyon ile karakterize nadir gorulen kalitimsal bir hastalktir.
Otozomal resesif kalitimli nedenleri arasinda en sik, osteoklastlarda ve mide parietal hlicrelerinde yer alan
vakuoler proton pompasinin ‘a3’ alt birimini kodlayan TCIRG1 geninde mutasyon gorulir. Bu hastalarda
kemikte hidroksiapatit kristallerinin ¢ézlinmesi ve midede diyetle alinan kalsiyum emilimi igin gerekli asidik
ortam olusamayacadindan mineral dengesi bozulup osteopetrorikets tablosu ortaya cikabilir.

Olgu:

iki aylik kiz olgu idrar yolu enfeksiyonu nedeniyle yatirildiinda saptanan fontanel genisligi ve fosfor diigiiklii-
gu nedeniyle konsllte edildi. Miadinda ve normal agirlikta dogdugu 6grenilen hastanin ebeveynleri arasinda
Gglinct derece akraba evliligi mevcuttu. Kilosu -0,32 SDS, boy -0,92 SDS, bas gevresi 0,2 SDS, 6n fontanel
5x4 cm genisliginde idi. Hipertelorizm, genis ve belirgin alin ile burun koéki basikligi mevcuttu. Laboratuvar
incelemelerinde hemoglobin 8,5 g/dL, trombosit 140x103/uL, kalsiyum 9,86 mg/dL, fosfor 1,5 mg/dL
(4,8-7,4), alkalen fosfataz 486 U/L (122-469), parathormon 8,10 pg/mL (14-72) idi. Ara dénemde kontrole
getiriimeyen hastanin dort aylik iken fizik muayenesinde hepatosplenomegali saptandi. Hemoglobin 7,5 g/dL,
trombosit 49x103/uL, kalsiyum 9,96 mg/dL, fosfor 2,52 mg/dL (4,8-7,4), alkalen fosfataz 726 U/L
(122-469), parathormon 88 pg/mL (14-72), 25-OH D vitamini 29,53 ng/mL olarak tespit edildi. Tubuler
fosfor reabsorbsiyonu %99,6 ve TmP/GFR 3,87 mg/dL dederleri ile normaldi. Periferik yaymada |6koeritrob-
lastozis, gbzyasi seklinde eritrositler, immatir myeloid seri hlcreleri gézlendi. Hastanin kafa grafisinde tipik
glines gozIigu belirtisi mevcuttu. Kemik grafilerinde ‘Bone-in-bone’ gorintisd, diffliz skleroz, dansite artisi,
erlenmayer deformitesi ve metafizyel sinirlarda diizensizlik vardi. Malign infantil osteopetrozis tanisi ile gene-
tik panel incelemesi yapilan hastada TCIRG1 (T Cell immun Regulatuar Gene) geninde daha 6nce bildirilen
patojenik homozigot ¢.1536C>A (p.Tyr512Ter) mutasyonu saptandi. izlemde kdk hiicre nakli uygulanan has-
tanin kemik metabolizmasinin normale dondigia goézlendi.

Olgu

=

Olgunun dismorfik Tipik glines gozIugu belirtisi ‘Bone-in-bone’ gorintisa, Metafizyel sinirda
gorinimi Kafa grafisi Kemik grafisi 1 diffiiz skleroz, dansite artisi, dizensizlik
medullanin segilememesi,
erlenmayer deformitesi
Kemik grafisi-2

Sonug:

Malign infantil osteopetrozis, akraba evliliklerinin sik gorildigu tlkemizde dismorfolojik, hematolojik, biyo-
kimyasal ve radyolojik bulgular ile ayirici tanida disinilmelidir. Osteopetrozis tablosuna rikets eslik ediyorsa
TCIRG1 mutasyonlari akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: hipofosfatemi, osteopetrozis, kdk hiicre nakli, infant
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MULTIPL EKZOSITOZ ILE BASVURAN BOY KI- Sare Betiil Kaygusuz?
Mustafa Gokoglu?

SALIGI OLGUSU Serap Turan?

IKahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Klinigi
*Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi .
3Marmara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, Istanbul

Giris:

Sendromik boy kisaligi nedenlerinden olan trikorinofalangeal sendrom(TRPS); tipik dismorfoloji, ektodermal
displazi ve iskelet bulgulariyla karakterizedir. TRPS1 geninde monoallellik patojenik varyantlarin neden
oldugu TRPS-I ve tim gen delesyonuyla goriilen TRPS-II olmak Uizere iki tipi mevcuttur. TRPS-II; Langer-Gie-
dion Sendromu(LGS) olarak da adlandirilir ve delesyon olan bdlgede EXT1 geninin bulunmasi nedenli ek
olarak multipl ekzositozlar goérilebilin. Hastamiz boy kisaliginin nadir nedenlerinden olan LGS’ye dikkat
cekmek amacgl sunulmustur.

Olgu:

Boy kisaligiyla basvuran 7.6 yasinda kiz hastanin miadinda, 3000gr(-0.8SDS) doddudu, anal atrezi operasyo-
nu gecirdigi, 24.ayda yuridigid, 30.ayda cimle kurdugu o6grenildi. Basvuruda hastanin boyu;113.7cm
(-2.12SDS), kilosu;18kg (-2.04SDS) idi. Fizik muayenesinde blyUk-belirgin kulaklar, bulbéz burun, genis
burun kdku, hipoplastik alae nasi, uzun filtrum, ince-seyrek saclar, kalin kaslar, brakidaktili, 5.metakarp kisali-
di, pes planus, umblikal herni, skolyoz ve multipl ekzositozlar mevcuttu. Boy kisaligina yonelik rutin tetkikleri
normal, IGF1:94.9 ng/mL (-1SDS), IGFBP-3:3.25mcg/mL (-0.43SDS) olarak sonugclandi. Radyolojik deger-
lendirmede uzun kemikler, kosta ve pelvik kemiklerde cok sayida ekzositoz, lateral vertebra grafisinde osteo-
peni, falankslarda fildisi epifiz ve koni seklinde epifiz gérinimu, 5.metakarp kisaligi gézlendi (Sekil1A-F).
Servikal-torakal vertebralarda fiizyon anomalisi ve kosta diziliminde bozukluk mevcuttu (Sekil1D-F). Hastanin
tipik ylz gérinimi ve radyolojik bulgulariyla LGS distnilerek yapilan mikroarray analizinde 8.kromozom
uzun kolunda TRPS1, RAD21 ve EXT1 genlerini iceren heterozigot delesyon saptandi. Hastanin dismorfik
bulgulari TRPS1, egzositozlari EXT1 gen delesyonuna, anal atrezi ve vertebral flizyon anomalileriyse SHH gen
ekspresyonunun mevcut gen delesyonlarina bagh etkilenmesine baglandi.

Sekil 1: Olgunun Radyolojik Degerlendirmesi

(A-B)Alt ekstremite AP grafi: Tibia ve fibula distal ve proksimalinde, femur distalinde
ekzositozlar gozlenmekte (daire igerisinde). (C) El bilek AP grafi: Radius ve ulna distalinde
ekzositoz gozlenmekte (daire igerisinde). Metakarp, proksimal ve orta falankslarda koni
seklinde epifiz, distal falankslarda fildisi epifiz gérinimi mevcut. (D-F) Vertebra AP ve
lateral grafileri: Osteopenik goriinim, servikal ve torakal vertebra arkuslarinda flizyon
gorinimu, kostalarda ekzositoz (daire igerisinde) ve dizilim bozuklugu gézlenmekte.

Sonug:

LGS; 8g23.3-g24.11 bolgesinde TRPS1, RAD21 ve EXT1 genlerinin monoallelik kaybiyla gorilen ardisik gen
delesyon sendromu olup, her (g gen boy kisaligi nedeni olarak bilinmektedir. Ancak bliylime hormonu(BH)
eksikligi ile birliktelik ve BH tedavisine yanita dair yeterli veri bulunmamaktadir. Yine ekzositozlarin malignite-
ye doénldsum riskine BH tedavisinin etkisine dair yeterli veri yoktur. Glinimuzde yaklasim destek tedavisi
seklindedir. Eriskin yasta vertebral egzositozlara bagl damar-sinir sisteminde kalici hasar ve osteoporoz bildi-
rilmistir. Tipik dismorfik ve radyolojik bulgulariyla hastaligin taninarak destek tedavi ve izlemlerin erken
baslanmasi olasi morbiditelerin 6nline gecilmesi acisindan dnem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Trikorinofalangeal Sendrom, Langer-Giedion Sendromu, Boy kisaligi, Multipl Ekzositoz
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INFANTIL HIPOFOSFATAZYALI BiR OLGUNUN Elif Evizt

ASFOTAZ ALFA ENZIM REPLASMANI ALTINDA Mehmat Tt

2 YILLIK IiZzLEMI Stikrii Hatunt

'Kog Universitesi Tip Fakltesi Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, Istanbul
2Istinye Universitesi Liv Hospital, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Istanbul

Giris:

Hipofosfatazya (HPP) nadir gortilen, kalitsal sistemik ve metabolik bir hastaliktir. Dokuya 6zgi olmayan alka-
len fosfatazi (TNSALP) kodlayan genlerdeki mutasyonlar nedeniyle olusmaktadir. iskelet mineralizasyonunda,
kalsiyum ve fosfat metabolizmasinda bozulma, rekirren fraktirler, solunumsal problemler, bliylimede etki-
lenme, hareket etmede zorluk, prematir dis kaybi, kraniosinostoz ve ndbet gecirme gibi bulgular gérilebilir.

Olgu:

Aralarinda akraba evliligi olmayan anne babadan 38 gestasyonel haftayla 3600gr dogan bebek bir aylikken
kafasinin saginda dizlesme farkedilmis. 8 aylikken kraniosinostoz ve plagiosefali nedeniyle kranioplasti yapil-
mis. Hastanemizdeki tetkiklerinde kreatinin 0.66mg/dl, sodyum 134mmol/l, potasyum 4.3mmol/I, kalsiyum
11.4mg/dl, fosfor 5.9mg/dl, ALP 38IU/L, PTH 37pg/ml, 25 OH-Vit-D 65ng/mL, Uriner kalsiyum atilimi 289m-
g/g (30-810) saptandi. Grafilerinde el bileklerinde rikets benzeri dedisimler, kafatasinda dovilmuis bakir
manzarasl, kostokondral eklemlerde genisleme ve genu valgum deformitesi mevcuttu. Hipofosfatazya slip-
hesiyle bakilan piridoksal-5-fosfat, 37mcg/L (5-50), idrarda fosfoetanolamin (PEA) 67mg/g kreatin (<17)
saptandi. ALPL geninde iki farkll heterozigot missense mutasyon (c.455G > A, (p.Argl52His) ve c.1243 T >
G, (p.Tyr415Asp) saptandi. Segregasyon analizinde c.455G>A annede ve c.1243 T>G babada heterozigot
olarak saptandi. Hastamizin izlemde travma olmaksizin bes tane disinde kayip oldu. Hastamiza iki yasinday-
ken 2mg/kg’dan asfotaz alfa enzim replasman tedavisi baslandi. ki yildir enzim replasman tedavisi alan has-
tanin fosfor ve kalsiyum dlizeyleri normalize oldu, genu valgum deformitesi diizeldi, radyolojik olarak dtizel-
me goruldi (Resim 1). Enjeksiyon yerlerinde kizariklik haricinde ilaca bagh yan etki yasanmadi, gozde bdb-
rekte yeni bir kalsifikasyon odagi saptanmadi.

Resim 1.
Tedavi 6ncesi ve sonrasi alt ekstremize uzunluk grafikleri

Sonug:

Asfotaz alfa (insan rekombinan TNSALP) tedavisiyle respiratuar problemlerde, iskelet gelisiminde, bliyime-
de, bliylime basamaklarinin karsilanmasinda, nébetlerin kontrol altina alinmasinda, adiz saghiginin iyilesme-
sinde ve yasam kalitesinde artis saglanmakla beraber yakin monitorizasyonla blyime ve gelisim, biyokimya-
sal parametreler, radyolojik bulgular belirli araliklarla degerlendirilmelidir. Tedaviyle g6z ve bébreklerde ekto-
pik kalsifikasyonlar olusabildiginden g6z muayeneleri ve renal ultrasonografilerle izlem gereklidir.

Anahtar Kelimeler: infantil Tip Hipofosfatazya, Asfotaz Alfa, Enzim Replasman Tedavisi
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TIP 1 DIABETES MELLITUS Yagmur Unsal* ilhan Tezcan?

PATOGENEZINDEN SORUMLU YENI BIR Elmas Nazlh Génc! | Goknur Haliloglu?
YOLAK: CD27-CD70 YOLAGI Selman Kesici? Ayfer Alikasifoglut

BOZUKLUGUNUN NEDEN OLDUGU AGRESIF Deniz Cagdas Ayvaz? | Alev Ozon!
BASLANGICLI TiP 1 DIABETES MELLITUS

'Hacettepe Qniversitesi, Tip Fakultesi, Gocuk Endokrin Bilim Dali, Ankara *Hacettepe Universitesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Ankara
3Hacettepe Universitesi, Cocuk Immuiinoloji Bilim Dali, Ankara “*Hacettepe Universitesi, Cocuk Noéroloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

CD27-CD70 kostimulator yolagr Thicre aktivasyonunda, hiicresel badisikligin dizenlenmesinde onemlidir.
CD27-CD70 mutasyonlari EBV iligkili immindisregllasyona ve kalitsal kombine immin yetmezlige neden
olur, otoimmdin hastalik sikligini arttirir. Bu sunumda coklu organ yetmezligi, adir diyabetik ketoasidozla tani
alan, iyilesmeyen ayak yarasi, ¢olyak hastaligi gelisen, CD70 eksikligi saptanan tip 1diyabetli (T1DM) olgu
anlatilacaktir.

Olgu:

Ug giindiir halsizlik, kusmasi olan 11yasindaki olgu uyandirilamamayla dismerkeze gétirildiginde agdir diya-
betik ketoasidozla 1saatte1000cc SF ylklenmis, bulgulariyla beyin ddemi distnulerek entlibe edilmis, teda-
visi baslanmis, merkezimize sevk edilmisti. Bilinci kapali, anizokorik, adir dehidrate, agrili uyaran yanithydi,o-
muzda, cenede, elde purpurik lezyonlari vardi. Coklu organ yetmezligi, rabdomyoliz, miyoglobintri saptandi.
Etkili tedaviye ragmen metabolik asidozda,bébrek fonksiyonlarinda dizelme saglanamamasi,oligurinin
devam etmesiyle devamli veno-ven6z hemodiyafiltrasyon(DVVHD) baslandi. 24.saatinde ketoasidozdan cikti,
5.gunlnde ekstibe edildi, DVVHD sonlandirildi, enteral beslenme, subktitan insilin baglandi. Purpurik cilt
doéklntisd vaskullopati ile uyumluydu. Kan sekeri400mg’dl, es zamanli insulin:1,5 pIU/ml, c-peptid:1,13
ng/mL, diyabet antikorlar poztifti (anti-GAD antikoru:1,85 U/ml; anti-slet antikoru:17,99 IU/L). Adrenal
yetmezlik ekarte edildi. Gelisimi yasitlari ile uyumluyken ekstlibe edildikten sonra desteksiz oturamadi, kas
gruplar atrofik, motor kuvveti2/5’di. EMG kritik hastalik miyopatisiyle uyumluydu. Enfeksiyon, immaunolo-
jik,romatolojik incelemelerde patoloji saptanmadi, bazal-bolus insllin tedavisi ile taburcu edildi. 1ay sonra
ayaklarda yanma-batmayla basvurdu, noéropatik agr icin gabapentin baslandi, ayak 1.metatarsta ciltten
kabarik 4cm yara saptandi. 3kez hizligelisen diyabetik ketoasidoz, 2kez ayak yarasiyla yatirilarak tedavi
edildi. Bir yil sonra ylrtyebilen, kas kuvveti 4/5saptanan olgu ishal,kilo kaybiyla degerlendirildi,c6lyak hasta-
hgi saptandi. Otoinflamasyona abartili yanit distntldi. Tim ekzom sekanslamada CD70 c.437G>T/p.S1461
missense homozigot mutasyon tespit edildi, CD70 ekspresyonu kontrole gére 2,1katdlsuktd, intravenéz
immunglobulin, bazal-bolus insllin tedavisi ve ¢olyak diyetiyle izlenmekte.

Sonug:

CD70'in timosit secimini dedistirdigi, anormal immdinregilator Thiicre sayisini arttirdigi, CD27 sinyalinin
T1DM igin koruyucu invariant NK hiicreyi baskiladigi gosterilmistir. CD70 eksiklik farelerde TIDM’'nin agresif
basladidi, birliktelik insanlarda tanimlanmamistir. Olgumuz insanlarda CD70 eksikligi ve agresif baslangigli
T1DM'yle iliskilendirilen ilk olgudur. CD27-CD70 yoladi, TLIDM'ye neden olan Thicrelerinin farklilasmasindan
sorumludur, TIDM'nin énlenmesinde yeni tedavi yontemlerinin hedefi olabilir.

Anahtar Kelimeler: Agresif baslangigli TIDM, CD27-CD70 yolagdi, Ayak yarasi, TLDM patogenezi
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- Dilek Bingol Aydin! | Glirkan Targin?!
DIYABET TANISI ALAN Elvan Bayramoglut Gigdem Aktuglu Zeybek?

GALAKTOZEMiLi iLK OLGU Hande Turan? Olcay Evliyaoglu?

Yavuz Ozer! Oya Ercan?

11stanbul Qniversitesi—Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Faklltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali
2[stanbul Universitesi-Cerrahpasa, CerrahpasaTip Fakiltesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dali

Giris:

Galaktozemi, galaktozun glukoza cevrilmesinde bozukluk ile seyreden kalitsal bir karbonhidrat metabolizmasi
bozuklugudur. Galaktoz birikimi sonucu karaciger, beyin, over ve gbz gibi birgok organ hasarina yol agan
sistemik bir hastaliktir. Cesitli metabolik hastaliklar ile diyabet iliskisi bilinmektedir ancak daha 6énce galakto-
zemi ile diyabet birlikteligi bildirilmemistir. Burada diyabet tanisi alan literattirdeki ilk olgu sunulmustur.

Olgu:

Bilinen galaktozemi tanisi olan 13 yas 1 ay erkek hasta son 2 haftadir poliliri, polidipsi ve agiz kurulugu yakin-
masi ile yapilan tetkiklerde kan sekeri 339mg/dl, kan gazinda pH 7.33 HCO3 21, tam idrar tetkikinde glukoz
3+, keton +2 saptanmasi (zerine diyabetik ketoz tanisi aldi. Aralarinda 1.derece kuzen evliligi olan saglikli
anne ve babadan 34 GH’da 2850gr dogan, beslenememe nedeniyle 45 glin yenidogan yogun bakim Unitesin-
de yatisi olan hasta, bu donemde beslenememe ve karinda sislik nedeniyle galaktozemi tanisi almisti ve diyet
yapmaktaydi. Metabolizma takibinde son galaktoz-1-P diizeyi normaldi. Fizik muayenesinde, vicut agirligi
43kg (-0,77 SDS), boyu 172cm (1,84 SDS) ve VKI 14,37 (-2,33 SDS) idi. Uygun sekilde hidrasyonu yapilan
olguya, 0,8U/kg dan subkutan insulin glargine ve aspart tedavisi baslandi. Tetkiklerinde; kan sekeri 323m-
g/dl iken insilin 1,67 mU/L, c-peptid 0,75 ng/dl ve HbA1c % 14,3 idi. Anti insllin antikoru, anti adacik hlicre
antikoru ve anti glutamik asit dekorbaksilaz antikoru negatif saptanan olgudan MODY gen paneli génderildi.
izleminde instilin ihtiyaci azalan hasta 0,3U/kg’dan subkutan insiilin tedavisi almaktadir.

Sonug:

Galaktozemide c¢oklu organ tutulumu mekanizmasi tam olarak aydinlatiimamakla birlikte galaktoz birikimi
sorumlu tutulmaktadir. Otoantikorlari negatif olan instlinopenik olgumuzda insidental olabilecedi gibi pankre-
asta galaktoz birikimine sekonder diyabet gelisebilecegini disindirmektedir. Bu vaka ile galaktozemi ve
diyabet birlikteligi ilk kez literatlire sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: galaktozemi, diyabet
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LMNA GENI HETEROZIGOT p.T10I
DEGISiMI GENERALiIZE LIPODiSTROFI

OLARAK SEYREDER

Yasemin Denkboy Ongent
Erdal Eren?

Gokhan Ongen?3

Baris Akinci*

1Saglik Bilimleri Universitesi, Bursa Yiiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi 2Bursa Uludag Qniversitesi
Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali *Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali “Dokuz Eylil Universitesi

Tip Fakiiltesi, Endokrinoloji Bilim Dali, izmir

Giris:

Laminler hiicre gekirdeginin butlinligunt destekleyen nikleer laminanin ana yapisal bilesenleridir. Lamino-
patiler, laminlerde ve laminlerle iliskili proteinlerde gesitli mutasyonlarla iliskili kalitsal hastaliklaridir. Lamin
A/C (LMNA) genindeki mutasyonlar, ailesel parsiyel lipodistrofi, kas distrofileri, kardiyomiyopatiler, néropati
ve progeroid sendromlar dahil olmak Uzere gesitli bozukluklara neden olabilir. Burada kilo alim azlik sikayeti
ile basvuran ve LMNA geninde de novo p.T10I mutasyonu saptanip generalize lipodistrofi tanili bir olgunun

sunulmustur.

Olgu:

On iki yas 4 ayhk kiz olgu kilo alimda azlk, zayif
gorinum sikayetleriyle cocuk endokrinoloji polik-
linigine basvurdu. Fizik muayenesinde adirlik 32
kg (-2,2 SD), boy 155,5 cm(0,1 SD), VKi:13,2
(-3,1 SD) kuguUk-sivri burun, mikrognati, ytksek
damak, boyun ve aksiller bélgede akantozis nigri-
kans ve hepatomegali saptandi. Ayrica aort oda-
dinda 2/6 Uftrim, evre 3 telars, evre 3 pubars,
ince parmaklar ve cilt alti yag dokusu kaybi fark
edildi. Laboratuvar dederlendirmesinde insilin
138 mIU/L, trigliserit 375 mg/dL, HDL 26 mg/dl,
ALT 156 U/L, AST 89 U/L ve leptin 0,41 ng/mL(-
disik) saptandi. Ekokardiyografide hafif sol
ventrikil hipertrofisi, minimal AS, MY goérilda.
Generalize lipodistrofi 6ntanisi ile tim vicut MR
ve DEXA dederlendirmesinde mekanik alanlarda
az miktarda bulunmakla birlikte yag dokusunun
normal poptilasyona gore énemli Olglide azaldigi
ve hepatosplenomegali-siddetli hepatosteatoz
saptandi. LMNA geninde c.29C>T, p.T10I hetero-
zigot, olasi-patojenik de-novo var- yanti tespit
edildi. Izlemde trigliserit ylksekligi, instilin diren-
ci, hipertansiyon ve proteiniri ne- deniyle tedavi
(gemfibrozil, metformin, enalapril ve deltacortril)
baslanan olguya, takipne ile basvurusu nedeniyle
yapilan ekokardiyografide siddetli dilate kardiyo-
miyopati, siddetli MY ve konjestif kalp yetmezligi
saptanarak tedavi diizenlendi. izlemde ejeksiyon
fraksiyonunun hizla dismesi ve kalp yetmezligi-
nin adirlasmasi sonucunda metreleptin tedavisi
veya kalp nakli uygulanamadan ex oldu.
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azalmis oldugu goraldi.
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Tam vicut MR goérinttilemesinde ayak tabani, supraklavikiler alan ve kalgada az miktarda
yag dokusu gorilmekle birlikte tim vicutta yaygin yag dokusu kaybi saptandi.

Sonug:

LMNA geni mutasyonlar parsiyel familyal lipodistrofi bashdi altinda bilinse de de-novo heterozigot p.T10I
degisimi literatlirde 11 olguda generalize yag kaybi, agir kardiyak bulgular, diyabetes mellitus, hipertriglise-
ritemi, hepatomegali ve erken-yasta ortaya ¢ikan akantozis nigrigans ile bildirilmistir. Bu 6zellikleri itibariy-
le LMNA geni p.T10I olgularinin "progeroid sendrom iliskili generalize lipodistrofi" olarak adlandirilmasi 6ne-
rilmistir.

Anahtar Kelimeler: Lipodistrofi, Lamin A, Laminopati, Progeria-like, p.T10I
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DIYABET TANISI ILE IZLENIRKEN LMNA Fatma Yavuzyilmaz!
MUTASYONUNA BAGLI FAMILYAL KISMI Ilknur Arslanoglu’

Recep Erdz?

LIPODISTROFI TANISI ALAN OLGU

Dlizce Ur]_iveristesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Aksaray Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

Giris:

Lipodistrofi, genel veya kismi yag dokusu yoklugu ile karakterize bir hastalik spektrumu olusturur. Saglikli
yag dokusunun metabolik dengenin korunmasinda énemi vardir. Lipodistrofideki yag dokusu eksikligi tipik
olarak instlin direnci, hipertrigliseridemi ve ektopik yag birikimi gibi derin metabolik bozukluklara yol agar.
Nadir olmakla birlikte, son zamanlardaki genetik calismalar, lipodistrofinin 6énceden dislinllenden daha
yaygin ve klinik tani alma oraninin disiik oldugunu gostermektedir.

Olgu:

13 yasinda kiz hasta dis merkezde 3 ay dnce diyabet tanisi almis olarak basvurdu. Fizik muayanesinde VA:
39,4 kg (-1,8 SD), Boy: 141,5 cm (-2,91 SD), VKi: 19,7 kg/m2 (-0,23 SD), Tanner evre 3 olan hastanin
ekstremitelerde belirgin cilt alti yag dokusu azlidi, boy kisaligi, cenede belirginlesme mevcuttu. Klinik izlemin-
de ginliik insilin ihtiyaci 1,5 U/kg/giin seviyelerinde seyretti. Trigliserid: 166 mg/dl, HDL: 29 mg/dl olan has-
tanin dislipidemisi mevcuttu. 2 yildir izlenmekte olan hastanin tanidan 3-4 ay sonraki kontrolde HbAlc: %
6,2 iken taninin 2.yilinda HbA1lc: % 10,5 ve c peptid: 3,57 ng/ml saptandi. Kardiyoloji muayanesinde patolo-
jik bulgu saptanmadi. Kisa boy ve ense yag dokusu artisi nedeniyle Turner fenotipi gosteren hastadan istenen
periferik kromozom analizi 46, XX saptandi. Takibinde menstruasyon izlendi. Lipodistrofi sendromlar dist-
nllerek istenen tim ekzon dizi analizinde Dunnigan tip familial kismi lipodistrofi ile uyumlu olarak LMNA geni
8. ekzonda c.1444C>T p.Arg482Trp rs57920071 heterozigot OD mutasyon saptandi. Segregasyon analizi
yapilmasi planlanmistir.

Sonug:

Lipodistrofi bozukluklarinin daha iyi taninmasi sayesinde, hastalar ve etkilenen aile Uyeleri sendromik, kardi-
yometabolik ve diger anormallikler agisindan uygun sekilde taranabilir ve hedefe yonelik midahalelerle
tedavi edilebilir. Ek olarak bu nadir sendromun incelenmesi ile elde edilen bilgiler toplumda sik gézlenen obe-
zite, instlin direnci gibi yaygin patolojilerin tedavisi konusunda yol gésterici olabilir.

Anahtar Kelimeler: diyabet, lipodistrofi
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. x c - Fuat Bugrul?
LEPTIN RESEPTOR GENINDE YENI TANIMLANMIS [Pt

MUTASYON SAPTANAN OLGU Sare Betdll Kaygusuz?
Mustafa Gokoglu?

IKahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi
2Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi

Giris:

Obezite genetik olan ve olmayan faktérlerin rol oynadigi kompleks bir hastaliktir. Genetik obezite nedenleri
ise sendromik ve nonsendromik ( monogenik ) obezite olarak ikiye ayrilir. Burada Leptin reseptdriinde (LEPR)
daha 6nce bildirilmemis bir varyantin klinik ve laboratuvar bilgilerinin ve hastalia ait giincel tedavi yaklasim-
larinin sunulmasi hedeflenmistir.

Olgu:

4 ayliktan itibaren fazla kilo alma sikayetiyle tarafimiza basvuran 9 aylik kiz hastanin fizik muayenesinde
belirgin obezite disinda patolojik bulguya rastlanmadi. Antropometrik dlgiimlerinde Boy: 64 cm (0.6 P, -2.5
SDS), VA: 11.7 kg ( 99 P, 2.7SDS), VKI: 28.5 (99 P, 4.9 SDS) idi. Antenatal takiplerinde bir sorunu olmayan
hasta 36 GH’da 2800 gr adirliginda dogmus. Dogum sonrasi bir sorunu olmamis. N6romotor gelisimi normal
olan hastanin 6nemli bir hastalik 6yklsl yokmus. Anne baba arasinda 3. derece akraba evliligi varmis. Hasta-
nin biyokimyasal ve hormonal incelemelerinde obeziteye neden olabilecek bir patoloji saptanmadi. Ailenin sik
steroidli pomad kullanma 6ykisU olmasi Gzerine eksojen cushing sendromu olabilecegi dustnilerek pomad
kullanmamasi onerildi ve olasi adrenal baskilanma igin yapilan disik doz ACTH uyari testinde kortizol yaniti
normal saptandi. Yakin poliklinik izlemine alinan hastanin steroidli pomad kullaniminin kesilmesine ragmen
sik beslenmesi ve kilo artisinin devam etmesi (izerine monogenik obezite olabilecedi disinulerek yeni nesil
dizileme (NGS) yontemi ile obezite paneli galisildi. Obezite panelinde LEPR geninde homozigot c.704-1G>A
dedisimi saptandi. Bu varyantin veritabanlarinda yapilan in siliko analizlerinde daha 6nce bildirilmemis olan
muhtemel patojenik bir dedisim oldugu saptandi.

Sonug:

infantil désnemde baslayan ciddi obezitesi olan olgularda monogenik patolojiler ayirici tanida mutlaka diisti-
ntlmelidir. Monogenik obeziteden stuphelenilen olgularda NGS ydntemi ile yapilan panel calismalari sayesinde
vakalar daha rahat tespit edilebilmektedir. Bu hastalarin dogru ve erken teshisi hem klinik ve laboratuvar
Ozelliklerinin aydinlatiimasi ile tedavi stratejilerinin zamaninda baslatiimasi hem de aileye genetik danisman-
ik verilmesi icin 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: LEPR, Monogenik obezite, erken yas
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DIYABETIN NADIR BIR NEDENI, Elif Sobiit

WERNER SENDROMU Yasar Cesur?

Tllay Gilran3

'Kartal Dr. Lutfi Kirdar Sehir Hastanesi, Istanbul .
2Bezmialen.'] Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Istanbul
3Marmara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Istanbul

Giris:

Werner sendromu; diyabet, ateroskleroz ve malign timadrlerle karakterize nadir bir hastalikti. RECQLZ2 genin-
de olusan homozigot veya compound heterozigot mutasyonlarin hastaliga yol actigi bilinmektedir. Hastalar
siklikla 40-50'li yaslarda ateroskleroza baglh komplikasyonlar veya malignite nedeniyle kaybedilmektedir.
Erken tani; 6nemli mortalite ve morbidite nedenleri olan malign timérler, ateroskleroz, diyabet veya osteo-
porozun erken evrede tespit edilmesi igin ve genetik danismanlik agisindan blyik énem tasimaktadir. Calis-
mamizda Werner sendromu tanisi alan 2 kardes sunuldu.

Olgu:

Ses kisikligi nedeniyle opere edilmesi planlanan 17 yas kiz olgunun preop tetkiklerinde kan sekeri 104 mg/dl,
AST:126 IU/L, ALT:138 IU/Lsaptanarak transaminaz ylkseklsgi acisindan tetkik edilmis. Karaciger biyopsisi
hepatosteatoz ile uyumlu raporlanmis. Hiperglisemi agisindan dederlendirilen olgunun HbA1lc: %8,9, insilin
185 IU/L, trigliserid 1726 mg/dl saptanmasi tGzerine fenofibrat ve metformin tedavileri baglanan hastaya lipo-
distrofi agisindan genetik tetkik planlanmis. 2. ilk olgudan 4 yil sonra 16 yas 11 aylik erkek kardesi saclarda
seyreklesme ve kan sekeri ylksekligi yakinmasi ile basvurdu. Fizik bakisinda tarti: 73,6 kg (0,43 SD), boy:
169,5 cm (-0,83 SD), testisler 12 cc, pubars evre 5, sacglar seyrekti. Kan tetkiklerinde glukoz:110 mg/dl,
insidlin: 418 miU/I, HbAlc: %7,4, alt:70 U/L, AST: 29 U/L, lipit profili normal, TSH:3 miU/I, sT4:0,94 ng/dI,
anti TPO<9 mcg/I, anti GAD: 185,84 IU/ml, antiinsllin ve adacik antikoru negatif saptandi.Hastanin ve ablasi-
nin genetik genetik analizinde WRN geni 25. ekzonda ¢.T3102G(p.Y1034X) homozigot mutasyonu saptandi.

Sonug:

Werner sendromu oldukca nadir gortlmekle birlikte klinik, laboratuvar ve radyolojik bulgularin siddeti ve
baslangic yasi farklilik gésterebilmektedir. Ozellikle tani aninda klinik tani kriterlerinin hepsi ortaya cikmadigi
icin klinisyenin dikkatinden kacabilmektedir. Hastalik seyri esnasinda ortaya cikabilecek komplikasyonlar ve
ozellikle de malignite gelisim riski acisindan erken tani ve dizenli izlem blylk 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: diyabet, hipertrigliseridemi, werner sendromu
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- . . - v = Dilek Bingol Aydin! | Glrkan T 1
21 HIDROKSILAZ EKSIKLIGI VE POR [[Eastase il el v

BIRLIKTELIGI: TANI ZORLUGU Hande Turan: Oya Ercan

Yavuz Ozer! Olcay Evliyaoglu?

11stanbul Qniversitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali
2Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dal

Giris:

Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) steroid sentezinden sorumlu enzim eksikligi nedeniyle ortaya cikan,
otozomal resesif kalitilan bir hastaliklar grubudur. En sik 21-hidroksilaz eksikligi (210HE) gorlir ve yenido-
dgan doneminde tuz kaybi ve 46,XX karyotipinde kuskulu genital yapi beklenir. 210HE’de 46XY karyotipinde
kuskulu genitalya gortilmez. POR eksikligi ise her iki cinste kuskulu genital yapi ve glukokortikoid eksikligi ile
seyreden yenidodanda tuz kaybinin siklkla gérilmedigi nadir bir KAH formudur. Burada 46,XY tuz kaybi ve
kuskulu genital yapi ile basvurup hem CYP21A2 geninde hem de POR geninde mutasyonu saptanan olgu pay-
lasiimaktadir.

Olgu:

6 aylik erkek hasta yenidogan déneminde hiponatremi, hiperpotasemi, midpenil hipospadias ve skrotal hiper-
pigmentasyon saptanmis, laboratuvar ve genetik incelemeler sonucunda (karyotip 46XY, CYP21A2 geninde
homozigot Q318X) kuskulu genitalya ile uyumsuz olmakla birlikte genetik olarak 210HE tanisi almisti. KAH
tanisi izlenen kiz kardeste homozigot, anne babada ise heterozigot Q318X mutasyonu mevcuttu. Hastanin
tuz kaybi bulgulari 210HE ile agiklanabilmekteydi fakat kuskulu genital yapiyl agiklamamaktaydi. Hcg uyari
testinde testinde testosteron ve DHT yanitlari yeterli idi. Eslik edebilecek androjen direnci ve 5a-rediktaz
eksikligi acisindan yapilan gen analizlerinde mutasyon saptanmadi. POR gen analizinde c.1237G>A ve
€.1414G>C birlesik heterozigot saptanan hastanin o déonemde bu mutasyonu genetik tarafindan anlamli
kabul edilmedi. Hidrokortizon ve fludrokortizon tedavileri devam eden olgunun klinik fenotip uyumsuzlugu
olmasi nedeni ile izlemi sirasinda yeni nesil dizileme ile klinik ekzom sekans analizi yapildi. POR geninde
€.1237G>A ve c.1414G>C heterozigot saptanan hastanin segregasyon analizinde annede c.1237G>A hete-
rozigot, c.1414G>C homozigot saptandi. Daha 6nce literatlrde benign olarak bildirilen mutasyon olgumuz ile
birlikte klinik ile iliskilendirildi.

Sonug:

21- Hidroksilaz eksikligine bagli KAH’de iyi tanimlanmis bir genotip-fenotip iliskisi vardir. Burada genetik
olarak 210HE tanisi dogrulanmis ancak fenotip uyumsuzlugu olan ve ileri incelemelerde eslik eden POR
mutasyonu saptanan olgumuzun tanisinda yasanan zorluklar paylasiimistir.

Anahtar Kelimeler: konjenital adrenal hiperplazi, 21-hidroksilaz eksikligi, POR eksikligi
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ANORMAL UTERIN KANAMA VE Didem Yildirnmcakar

HIPERPROLAKTINEMI IiLE BASVURAN OPERE Lot Sycja', Altincik

VAJINAL AGENEZILI OLGU Bayram Ozhan

Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Denizli

Giris:

Hiperprolaktinemi, gonadotropin salgilatici hormonun (GnRH) normal pulsatil salinimini inhibe ederek oligo-
menore veya amenoreye sebep olmaktadir. Nadir olarak luteolitik etkiyle anormal uterin kanamaya (AUK)
neden oldugu az sayida calismada bildirilmistir. Vagen agenezisi nedenli opere olduktan sonra anormal uterin
kanama ile basvuran ve hiperprolaktinemi saptanan olgu, nadir birliktelik ve hiperprolaktinemi etiyolojisinin
geliskili bir 6rnedi oldugu igin sunulmustur.

Olgu:

Uzamis menstriel kanama nedeniyle yapilan tetkiklerinde prolaktin degerinin yliksek bulunmasi tizerine yon-
lendirilen 17 yas kiz hastanin dykistnden; 15 yasinda vajinal atrezi saptandidi, uterus boyutlarinin ve her iki
overin normal boyutlarda oldugu 6grenildi. Vajinal agenezi nedeniyle kolon vajinoplasti ve dilatasyon operas-
yonu gegiren hastanin son operasyondan sonra yogun vajinal kanamasi baslamisti. Kanamasi 5 aydir devam
eden hastada egslik eden galaktore, bas agrisi, gérme bozuklugu bulunmamaktaydi, kullandigi medikal tedavi
yoktu. Tetkiklerinde; Hb:11 g/dl, kanama parametreleri, tiroit, karaciger ve bébrek fonksiyonlari olagandi.
FSH:4,49 U/L, LH:11,3 U/L, estradiol:224 ng/L, progesteron:1,18 ug/L, prolaktin:207 ug/L d&lcllda,
makroprolaktin saptanmadi. Hipofiz MRG'de adenom diisiindiiren 1 mm capli siipheli lezyon gériildii. Ostro-
jen iceren kombine oral kontraseptifler prolaktin diizeylerini etkileyebilecedinden, AUK tedavisi icin noretiste-
ron tercih edildi ancak kanama devam edince kabergolin baslandi. Hastanin birinci ay kontroliinde prolaktin
dederi geriledi, menstriel kanama slresi ve miktari azaldi.

Sonug:

Miulleriyan agenezi, vajenin konjenital agenezisine eslik eden farkli derecelerde uterus gelisim anomalisini
tanimlar, uterus siklikla aplaziktir. Nadir olarak normal fonksiyon géren uterus eslik edebilir. Hiperprolaktinemi
siklikla ilag kullanimina veya hipofiz adenomlarina sekonder gérilmektedir. Tedavisi etiyolojiye gore dedis-
mekte olup, idiyopatik veya mikroadenomlara bagh prolaktin yiksekliginde, 6zellikle hipogonadizm semp-
tomlari yoksa tedavisiz izlem dnerilmektedir. Literatiirde mulleriyan agenezi ve idiyopatik hiperprolaktinemi
birlikteligi olan vakalar bildirilmistir. Olgumuzda i) MRG bulgusunun sipheli olmasi ii) uzamis vajinal uyari
olmasi iii) literatirde idiyopatik hiperprolaktinemi ve milleriyan agenezi birlikteligi olan vakalarin olmasi iv)
hipogonadizm semptomlarinin olmamasi nedeniyle, hiperprolaktineminin idiyopatik olabilecedi distntldi ve
tedavide dopamin agonist tedavisi ilk yaklasim olarak secilmedi ancak AUK kabergolin ile kontrol altina alindi.

Anahtar Kelimeler: anormal uterin kanama, hiperprolaktinemi, vajinal agenezi
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BACAKLARDA EGRILiK VE ALKALEN
FOSFATAZ YUKSEKLIGI BIRLIKTELIGININ

Emine Camtosun! | Ismail Diindar®
Leman Kayas! | Murat Oztiirk?

NEDENI RASITIZM OLMAYABILIR: Zeynep Esener? | ibrahim Tekedereli?
STUVE-WIEDEMAN SENDROMU TANILI OLGU [EClELEelek Aysehan Akinci!

11n6nu Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Malatya
2Inénd Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyoloji ve Genetik Anabilim Dali, Malatya

Giris:

Stive-Wiedeman Sendromu (SWS), |6semi inhibitor faktdr reseptort (LIFR) genindeki mutasyonlara bagli
gorilen nadir bir hastaliktir. Olgularin karakteristik 6zellikleri kemik anomalileri (uzun kemiklerde egdrilik,
eklem kontrakturleri, osteopeni) ve otonom sinir sistemi disfonksiyonudur (hipertermi, beslenme/ yutma
disfonsiyonu, solunumsal problemler...). Burada rasitizm dtslinllerek izleme alinan ancak rasitizmle aciklana-
mayan patolojileri nedeniyle yapilan ileri tetkiklerle SWS tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Olgu:

iki yasinda erkek olgu bacaklarinda egrilik nedeniyle bagvurdu. Miadinda, 3250gr dodan hastanin solunum
sikintisi nedeniyle ilk bes ay dis merkezde yogun bakim (nitesinde (aralikli mekanik ventilasyonda) izlendigi,
kornea defekti oldugu, 2 aylikken kalcasina algi tedavisi uygulandidi, gelisiminin geri oldugu 6grenildi. Iskelet
anomalileri nedeniyle 13 aylikken yapilan iskelet displazisi genetik panelinde patoloji saptanmamisti. Ebevey-
nler akraba degildi. Dogumunun 3. glind solunum sikintisi nedeniyle |6en kardesi vardi. Fizik muayenesinde
boy: 77,5cm(-2,84SD), adirlik: 10,9kg(3-10p) saptandi. Kemik yasi takvim yasiyla uyumluydu. Hastada
gingiva hiperplazisi, gurik/distrofik digler, yliksek damak, uzun filtrum, distk kulak, genis burun kemeri,
burun kokl basiklidi, kaput kuadratum, kisa boyun mevcuttu. El ve ayak bileklerinde genisleme, tibia ve fibu-
lada egrilik, genu varum deformitesi, ekstremitelerde rizomeli, el bilegi ve alt ekstremitede eklem laksitesi ve
bilateral kamptodaktili mevcuttu. Laboratuvar analizinde Ca:9,2mg/dl, P:3,1mg/dI(3,8-6,5), Mg:2,0mg/dI,
Alkalen fosfataz (ALP):1079U/L, 25-OHD vit:30,6ng/ml, PTH:56,5pg/ml, Spot idrar Ca/Cre:0,126 saptandi.
Tlbller fosfor rebsorpsiyonu disikti (%75,2). Iskelet grafilerinde yaygin osteopeni, uzun kemik metafizle-
rinde dlzensizlik ve radyolusen goriinim mevcuttu. Hastaya hipofosfatemik rasitizm 6n tanisiyla fosfor
solisyonu ve kalsitriol baslandi, izlemde ALP kismen geriledi. PHEX geni dizi analizinde patoloji saptanmadi.
Iskelet bulgulari gerilemeyen ve ek dismorfik bulgulari olan hastaya tiim exom dizi analizi yapildiginda LIFR
geninde homozigot patojenik bir varyasyon saptandi. Ebeveynler ayni varyasyon igin tasiyiciydi.

Sonug:

Bacaklarda edrilikle bagvuran, alkalen fosfataz diizeyi yliksek saptanan hastalarda rasitizmle agiklanamayan
ek patolojiler varliginda altta yatan baska bir neden olabilir. Olgumuzdaki gibi ciddi solunum sistemi yakinma-
lari, solunumsal nedenle erken kardes 6limi, korneal defekt, kamptodaktili SWS tanisi igin ipuglar olabilir.

Anahtar Kelimeler: Stiive-Wiedeman Sendromu, bacaklarda edrilik, alkalen fosfataz yiksekligi,
solunum sikintisi
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Emre Ozert!

21 HIDROKSILAZ EKSIKLIGI OLAN HASTADA Gonil Biiyikyilmaz!

Sonay Incesoy Ozdemir?

SURRENAL KITLE VE HIPERTANSIYON care Gilferm Ozlo®

Mehmet Boyraz!

tAnkara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali
3Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali

Giris:

Cocukluk caginda renal ve renovaskiler hastaliklar sekonder HT etiyolojisinin %90-95'ini olusturururken
endokrin, kardiyovaskiiler, onkolojik ve genetik hastaliklar daha nadir nedenlerdir. 21 hidroksilaz eksikligi/tuz
kaybettiren tip tanili, izleminde HT gelisen ve goérintllemesinde sirrenal kitle saptanan 20 aylik bir kiz olgu
sunuyoruz.

Olgu:

21-Hidroksilaz eksikligi/tuz kaybettiren tip tanisiyla dis merkezden kliteroplasti icin yonlendirilen hastanin
preoperatif ultrasonografisinde sag sirrenalinde 2,5 cm.'lik kitle saptanmasi Gzerine klinigimize yénlendirildi.
Karyotipi 46XX, SRY analizi negatif ve CYP21A gen analizi patojenik birlesik-heterozigot olan hasta hidrokorti-
zon ve fludrokortizon kullanmaktaydi. 6 aylikken HT saptanmasi lzerine tedavisine propranolol ve enalapril
eklenmis. Muayenesinde genital tiberkll 3,2 cm. idi. Subkoronal hipospadiasi, kordisi ve bifid skrotumu
vardi. Plazma NSE, metanefrin-normetanefrinde 1,5 kathk artis; idrar analizinde; vanil mandelik asit(VMA),
homovalenik asit(HVA) ve 5-hidroksi indol asetik asit dizeylerinde de hafif artis saptandi. Kitle, MRG'de
22x24x20mm. boyutlarinda masif karakterli olarak ve fonksiyonel Ga-68 DOTA-Konjuge Somatostatin
Reseptor Peptid tetkiginde kitlede artmis ekspresyon goriintlilendi (Resim-1). Perioperatif feokromositoma
protokoll uygulanarak kitle eksize edildi. Post-operatif 48 saat esmolol inflizyonunu gerektiren malign HT
g6zlendi. Patolojik tani noduler ganglio-néroblastom olarak sonuglandi.

Resim-1.

Ga-68 Dota-Peptid gorintuleme: Sag slrrenal lojda 20x24x23 mm artmis
Ga-68 DOTA-PEPTID ekspresyonu; Somatostatin reseptor pozitifligi ile
uyumlu néroendokrin timor tanisini desteklemektedir.

Sonug:

Olgumuzda ©n tanilarimiz néroblastom, feokromositoma ve paraganglionomaydi. HT, noéroblastoma
%11-27 eslik etmektedir. Paraneoplastik katekolamin sekresyonlari ve timor basisi patogenezde rol alir.
Feokromositoma ve paraganlionomada metanefrin-normetanefrin dlzeylerinde 2-3 katlik artislar anlamliy-
ken vakamizda oldugu gibi VMA, HVA ve dopamin gibi ara ve son katekolamin Urlnlerinde hafif artislarda
ise noroblastom ve sirrenalin diger timorleri akla getirilmelidir. Literatirde KAH ve néroblastom birlikteligi
4 vakada bildirilmisken iki hastalidin ortak patogenezini tanimlanmamistir. Sempatik néron kékenli nérob-
lastomlar, feokromositomanin klinik bulgularini taklit edebilirler ve kligik gocuklarda HT ayirici tanisinda
akilda bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: 21-Hidroksilaz, Konjenital Adrenal Hiperplazi, Paraneoplastik Katekolamin
Sekresyonu, Noroblastom
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NADIR BIR ENDOKRIN
HiPERTANSiYON NEDENi: Sinem Nalgaci! |Gllsim Kayhan?

Ganimet Oner!  [Mahmut Orhun Camurdant

APPERENT MINERALOKORTIKOID Bl Es Aysun Bideci?

Emre Leventoglu?

FAZLALIGI

'Gazi Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal, Ankara
*Gazi Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Ankara
3Gazi Universitesi Tip Fakltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Giris:

Apperent (gorinirde) Mineralokortikoid Fazlaligi 11B Hidroksisteroid Dehidrogenaz 2 (11BHSD2) enzim
eksikliginden kaynaklanan nadir bir monogenik hastaliktir. 11BHSD2, kortizoll aktif olmayan metaboliti korti-
zona donulstirir. Bu enzimin eksikligi olan hastalarda blytume geriligi, juvenil hipertansiyon ve buna bagli
son organ hasari olusabilir. Klinik ve laboratuvar dederlendirmede hipokalemi, metabolik alkaloz, poliiri,
Uriner kortizol/kortizon orani yliksekligi, plazma aldosteron ve renin seviyeleri distkligu goralir.

Olgu:

Hastanin postnatal 3. glininde kusma ile dis merkeze basvurdudu, poliliri, hiperkloremi, metabolik alkaloz
ve hipopotasemisinin saptandigi, bilateral nefrokalsinozisi oldugu, Bartter Sendromu 6n tanisiyla gocuk
nefroloji tarafindan izleme alinarak indometazin ve oral potasyum tedavileri baslandigi 6grenildi. Dis merkez-
de santral hipotiroidi stiphesiyle gekilen hipofiz MR’Inda pineal kist saptanmasi nedeniyle bélimimuize yon-
lendirildi. Basvuruda TY:2 yil 3 ay, VA:10 kg (3-10p) Boy:82 cm (3-10p), hafif mental retardasyonu ve atipik
ylz gbérinimi mevcuttu. Laboratuvar degerlendirmesinde Na:140 mmol/l K:3,3 mmol/l Cl:95 mmol/I
TSH:0,85 mIU/mIl sT4:1,02 ng/dl saptandi. Bartter Sendromu acgisindan yapilan genetik analizi normal
sonuglanan hastadan hipokalemik metabolik alkaloz, sendromik ytuz gérinimu, mental retardasyon acisin-
dan gen analizi génderildi. izleminde TY:7 yil 5 ay, VA:19,6 kg (10-25p) Boy:113,4 cm (3-10p) uzama hizi
4,8 cm/yil idi. Hastanin fizik muayenesinde kan basinci 125/85 mm-hg saptanmasi lzerine tansiyon holteri
takilarak hipertansiyon tanisi aldi. Hastanin renin ve aldosteron diistikligl Bartter Sendromuna uymuyordu.
Genetik analizinde HSD11B2 geninde homozigot mutasyon saptandi. 24 saatlik idrarda kortizonunun dlgtle-
meyecek kadar diisiik olmasi Apperent Mineralokortikoid Fazlalidi ile uyumluydu. Indometazin tedavisi kesile-
rek 2 mg/kg/g spironolakton baslandi. Hastanin spironolakton tedavisiyle elektrolitleri ve tansiyon degerleri
normal seyretti.

Sonug:

Apperent Mineralokortikoid Fazlalidi; cocukluk cadinda ciddi hipertansiyonla seyreden nadir bir monogenik
hastaliktir. Ozellikle akraba evliligi 6ykiisi olan, multisistemik sorunlarin bir arada oldugu ve dismorfik bulgu-
larin eslik ettigi hastalarda detayli genetik analiz yapilmasi 6nemlidir. DlUslk serum renin ve aldosteron
duzeyleri, hipokalemisi, metabolik alkalozu ve erken baslangigli hipertansiyonu olan hastalarda apperent
mineralokortikoid fazlaligi distnulmelidir.

Anahtar Kelimeler: apperent mineralokortikoid fazlalgi, hipertansiyon, 11BHSD2
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BILINEN; ANCAK GEC TANI KONULAN BIR Emrullah Arslan

Samim Ozen

KOMPLIKASYON: DUMPING SENDROMU VE Yasemin Atik Altinok

Stkran Darcan

TEDAVI DENEYIMI Ruhsar Damla Goksen

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dali, izmir

Giris:
Dumping sendromu (DS), 6zofagus ve mide operasyonlarinin sik gorilen; ancak geg tani konulan bir kompli-
kasyonudur.

Olgu:

Trakea ve 6zefagus atrezisi nedeniyle dlizeltme operasyonlar uygulanmis 2.5 yasinda erkek olgu; 3-4 aydir
artan beslenme sonrasi halsizlik, huzursuzluk ve kapiller kan sekerinde ylkseklik (235mg/dl) nedeniyle bas-
vurdu. Dumping Sendromu 6n tanisiyla yapilan sik aralikll OGTT'de, birinci saatte halsizlik, uykuya meyil,
kardiak nabzinda %10’dan fazla artis, 45. dakikada 249 mg/dl olan glukoz dederi nedeniyle erken DS; 180.
dakikada 30 mg/dl'ye diisen glukoz degeri ve hipoglisemi bulgulariyla geg DS tanisi konuldu. Beslenmesi sik
araliklarla ve kigik hacimli olarak degistirilerek 6glnlerine yogunlastirici eklendi. Bulgularin devam etmesi
ve kan sekeri degiskenligi nedeniyle, 6glinlerden 6nce akarboz 3x12.5 mg verildi. Surekli glukoz izlem siste-
miyle izlenen olguda, akarboz her gida alimindan dnce 6x12.5 mg’ a kadar yan etki gérilmeden artirildi. Kan
sekerleri 10. giinde belirgin dizeldi (Sekil 1). Olgu 2: Ozefagus atrezisi nedeniyle tekrarlayan ameliyatlari
yapilmis iki yasindaki olgu; son 6 ayda yemek sonrasi uykuya meyil, terleme, huzursuzluk nedeniyle basvur-
du. OGTT’de 30. dakikada kan sekeri 350 mg/dl, 90. dakikada 46 mg/dl saptandi. ilk saatte siskinlik, halsiz-
lik, flushing, terleme ve garpinti gelisen hastada erken ve geg DS tanisi konuldu. Beslenmesi diizenlenmesiyle
bulgular ve kan sekeri dizensizlikleri devam ettiginden 3x12.5 mg akarboz baslandi. Ginde 3 kez ana
yemekler 6ncesi akarbozu tolere eden hastanin kan sekerleri diizeldi ve bulgular geriledi.
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Sonug:

Dumping Sendromu, 6zofagus ve mide cerrahisinin yaygin ancak yeterince taninmayan bir komplikasyonu-
dur. Besin tiuketiminden glisemik indeksi ylksek besinlerin gikarilmasi, kigiuk hacimli 6gun ve sivi aliminin
6gin disi bir zamana ertelenmesi tercih edilen baslangig yaklasimidir. Beslenme dedisikligine yanitsiz hasta-
larda, 6zellikle geg DS icin akarboz kullanimi dnerilir ve geleneksel dozlarda yeterli cevap alinamayanlarda
glnlik doz sayisi arttirilarak her 6gin 6ncesi olacak sekilde kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: Dumping Sendromu, Akarboz
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NADiR BiR MONOGENIK BOY KISALIGI

ilhan Hazer!

OLGUSU: ACAN GENI VARYASYONU Omer Yakar?

INumune Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Sivas
2Numune Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi, Sivas

Giris:

Boy kisaliklari gocuk endokrinoloji poliklinik basvurularinin kayda deger bir nedenini olusturmakta olup;
etiyolojide tek gen bozukluklar dahil cesitli faktérler rol oynamaktadir. Son yillarda {ACAN} genindeki vary-
antlarin cesitli fenotipik 6zelliklerle birlikte boy kisaligina yol actigi bildirimekte ve {ACAN} genindeki varyant-
larinda ileri kemik yasinin klinik bir 6zellik olarak 6ne gikmaktadir. Burada {ACAN?} geninde heterozigot vary-
ant saptanan boy kisaligi olgusu sunulmustur.

Olgu:

Onbir yas erkek hasta hastanemiz Tibbi Genetik Bolimi'nden tarafimiza boy kisaligi nedenli yonlendirildi.
Oykisiinden; boy kisaliginin alti yasindan itibaren belirgin olarak farkedildigi, ortopedi bélimii tarafindan
skolyoz nedenli takip edildigi; bunun disinda herhangi bir eklem yakinmasi olmadigi; gelisim basamklarinin
yasina uygun oldugu; ders basarisinin iyi oldugu; doért yasinda kardeste, babada, amcada, iki halada ve
babaannede benzer sekilde boy kisaligi 6ykisi oldugu ancak tani almadiklar 6grenildi. Fizik muayenesinde
boy 130 cm (standart deder sapma (sds): -2.13), kilo 67 kg (sds: 2.47), belirgin alin, midfasiyal hipoplazi,
genis ayak basparmadi saptandi. Genital muayenede testis volimleri bilateral 8 cc idi, aksiller ve pubik killan-
ma yoktu. Hastanin laboratuvar incelemede tam kan sayimi, biyokimya, tiroid fonksiyon testleri, ¢dlyak
markerlar negatif, instlin benzeri bliyime faktori-1 (IGF-1) ve IGF badglaciyi proteini 3 (IGFBP3) normal
sinirlar igerisindeydi. Hastanin radyolojik incelemesinde kemik yasi 12 yas ile uyumluydu. Tibbi Genetik
Bolimu tarafindan yapilan tim ekzon analizinde {ACAN} geninde daha dnce tanimlanmamis ¢.2385delC
olasi patojenik varyant saptandi. Hastanin blylime hormonu eksikligi acisindan bliyime hormonu uyari
testleri ve Tibbi Genetik BolimU tarafindan segregasyon analizinin yapilmasi planlandi. Hastanin 4 yas
kardesinin Cocuk Endokrinolji poliklinik kontroliine alinmasi planlandi.

Sonug:

{ACAN?} genindeki heterozigot mutasyonlari; ileri kemik yasi ile olan boy kisalidina ve eslik eden bazi
dismorfik 6zelliklere neden olmaktadir. Sunulan olguda {ACAN} geninde daha 6nce bildirilmemis yeni bir olasi
patojenik varyant gorilmus olup; bu olgu literatiirde {ACAN} geni varyasyonu ve boy kisaligi birlikteliginin
bilindigi kadariyla tlkemizde bildirilen ilk vakadir.

Anahtar Kelimeler: acan, gen, boy kisalgi
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SENDROMIK BUYUME GELISME GERILIGININ | e
NADIR BIR NEDENI: 1q21.1 DUPLIKASYON Ayse Pinar Oztiirk?

Firdevs Bas?

SENDROMU Birsen Karaman?

'Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali
2Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:
1g21.1 duplikasyon sendromu (MIM## 612475); blyume-gelisme geriligi (BGG), dismorfik bulgular, multi-
ple konjenital anomaliler ve mental retardasyon (MR) ile karakterize bir duplikasyon sendromudur.

Olgu:

Olgumuz, 31 yasinda Faktor V Leiden homozigot mutasyonu nedeniyle derin ven trombozu éykUsu olan anne
ile 37 yasinda saglikli babanin birinci gebeliginden olan ilk cocuklari (G2P2). G1: Annenin ilk evliliginden olan
oglu 2 yasinda hidrosefali nedeniyle eks olmus. Aile 6ykisilinde dayisinda epilepsi ve MR ile annenin sekiz
kardesinin bir yas oncesi bilinmeyen nedenler ile eks oldugu O6grenildi. Prenatal donemde nazal kemik
hipoplazisi ve intrauterin gelisme geriligi (IUGR) saptanan olgumuz, 38. GH'da 1710 g tarti (-3,96SD), 42 cm
boy (-3,17SD) ve 34 cm bas cevresiyle (-0,16SD) diinyaya gelmis. Bas kontrolt 8 aylk, ytrime 2 yasinda
kazanilmis. Hecelemeye 1 yasinda baslamis. Olgunun 2 yas 8 aylik fizik muayenesinde tartisi 8.1 kg (-3.91
SD), boyu 83 cm (-2.48SD) ve bas cevresi 45.4 cm (-2.04SD) idi. Frontal bossing, belirgin alin, hiperteorizm,
bulbdz burun ve ylzin sol alt kisminin daha hipoplazik oldugu lggen yiz gériinimu ile <1cm cafe au lait
lekeleri, aciklidi sola bakan torakal skolyoz ve unilateral 5. el parmak klinodaktilisi izlendi. IUGR, dismorfik
yuz, ekstremite ve iskelet bulgulari, BGG ve PSMG nedeniyle 6n planda Silver-Russel sendromu (SRS) ve
mikroskobik/submikroskopik kromozomal degisiklikler diisiinildi. Kromozom analizi ve SRS metilasyon ana-
lizi normal sonuclandi. Array analizinde 1g21.g21.1 bdlgesinde 2,14 Mb buyukliginde duplikasyon saptandi.
[arr[GRCh37]1921.1921.2(146086981_148236650)x3]. Bu degisimin parental kdkeninin aydinlatmak igin
yapilan analizde annede 1g21.1g21.2 duplikasyonu saptanarak anomalinin maternal kahtildigi anlasildi.

Sonug:

121 mikroduplikasyon sendromu etkilenen bdlgenin blylkligine bagh olarak BGG, PSMG, MR, konusma
geriligi, ekstremite ve iskelet anomalileri, frontal bossing ve liggen ylz goériinimuinin oldugu dismorfik yiz
bulgular ile karakterize nadir bir duplikasyon sendromudur. Olgumuzdaki anomalinin maternal kaltilan ve
aile icinde farkh klinik bulgularla prezente olan inkomplet penetransin gozlendidi bir duplikasyon sendromu
oldugu sonucuna varilmis ve submikroskopik kromozom anomalilerinin SRS ayirici tanisinda dislanmasi
gerektiginin 6nemi vurgulanmistir.

Anahtar Kelimeler: 1g21 duplikasyon sendromu, bliyiime gelisme geriligi, mikroarray analizi
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AéIR BOY KISALIGI O_LAN Elif Inan Balci? Sukran Poyrazoglut
(o] RclV]VIirdny.Wele] {,|IMv.Wr] WY\ [c|@ Ayca Dilruba Aslanger? | Firdevs Bas!

SENDROMU VE IGF1R KUSURU Esin Karakilig Ozturan’ | Feyza Darendeliler!

i i o . Melek Yildiz!,
BIRLIKTELIGI
'Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakailtesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dalr
2[stanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

Giris:

Cornelia de-Lange sendromu, yiz dismorfizmi, boy kisaligi, hirsutizm ve Ust ekstremite rediiksiyon kusur-
lariyla karakterize, nadir konjenital anomali sendromudur. NIPBL genindeki de novo mutasyonlar neden
olabilir. Nadir gortlen IGF1R kusurlar da agir bliytime geriligine yol acabilmektedir. NIPBL ve IGF1IR muta-
syonlarini tasiyan olgu sunulacaktir.

Olgu:

Yirmi ayhkken boy kisalidiyla basvuran, 1.derece kuzen anne babanin ilk cocugu olarak, 375/7 haftalik, 2100
gr(-2,35 SDS), 46 cm(-1,27 SDS) dogmustu. Beslenme azlidi nedeniyle izlenen hastanin basvuru sirasinda;
boyu 70 cm(-4,07 SDS), agirhdi 7 kg(-4,57 SDS) bas cevresi 42,2 cm (-4,37 SDS),VKI 14,2(-1,93 SDS) idi.
Mikrosefali, genis burun koékd, kavisli kas, uzun filtrum, bilateral 5. parmaklarda klinodaktilisi mevcuttu.
Kemik yasi 15 ayla uyumlu. Hedef boyu 166,5 cm (-1,57 SDS). Denver analizinde dil gelisimi geri, diger alan-
lar normaldi. Bas gevresi blylmesinde duraklama nedeniyle gekilen kranial MR normal, hipofiz ylksekligi
sinirda(3mm) saptandi. IGF-1:49,9 ng/mL(-1,4 SDS), IGFBP3:2,58(-2,08 SDS) idi. Yilhk bdytme hizinin 4,3
cm/yil olmasi Gzerine yapilan biylime hormonu uyari testi yaniti (zirve: 15,9ng/ml) vardi. Coklu sendromik
bulgulari nedeniyle klinik ekzom analizi yapildi. IGF1R’de bildirilmemis heterozigot, yuksek olasilikla pato-
jenik c.725C>T(p.P242L) ve NIPBL'de heterozigot c.7282C<G(p.L2428V) varyant (VUS) saptandi. Segre-
gasyon calismasinda anne ve babada mutasyon saptanmadi. Adir boy kisaligi nedeniyle IGF jenerasyon
testine dayanarak BH tedavisi baslandi. Bliylime yaniti durumuna goére tedavi degerlendirilecektir.

Sonug:

Klinik bulgulari Cornelia de Lange sendromuyla uyumlu hastada IGF1R kusurunun da olmasi boy kisaligina
katkida bulunabilir. Her iki hastalikla iliskili oldugu distnilen yeni varyantlar klinik ekzom analiziyle saptana-
bilmistir. Agir boy kisaligi olgularinda etyolojide birden fazla neden olabilecedinden klinik ekzom veya tim
ekzom analizi ile yapilmasi distntlmelidir.

Anahtar Kelimeler: IGF1R mutasyonu, Cornelia De Lange sendromu, Boy kisaligi
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TUM EKZOM SEKANSLAMA ILE TANI ALAN |
ASIT LABIL SUBUNIT (ALS) EKSIiKLiGi Esra Isik Damla Géksen

Samim Ozen Siikran Darcan
Ayca Aykut

OLGUSUNDA RASTLANTISAL
HIPERKALSEMI:

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dali, izmir

Giris:

ALS eksikligi; hafif biytume gerilidi ile uyumsuz olarak ciddi sekilde azalmis serum IGF-I ve IGFBP-3 konsant-
rasyonlari ile karakterize bir hastaliktir. GUnimuzde hizli teknolojik gelismeler, 6zellikle tek nikleotit poli-
morfizm dizisi, dizi karsilastirmali genomik hibridizasyon ve tim ekzom dizi analizi (WES) gibi analizlerin
kesfedilmesiyle ortaya konmustur. Boy kisaligi ve rastlantisal hiperkalsemi klinigine sahip; etiyolojisi WES ile
aydinlatilan bir olgu sunulmustur.

Olgu:

Ug yas 6 aylik erkek, 1 yasindan itibaren fark edilen boy kisali§i yakinmasi ile bagvurdu. Ozgecmisinde dzellik
olmayan olgunun gelisim basamaklari ilimi geri idi .Anne-baba arasinda 3.derece kuzen evliligi mevcuttu.
Fizik bakida; adirhk SDS -1.8, Boy SDS -2.44 (hedef boy SDS:-1.09), sistem bakilar olagandi. Basvuru
aninda hemogram, tiroid fonskiyon testleri normal sinirlarda, ¢élyak otoantikorlari negatif saptandi. Serum
kalsiyum 11 mg/dL, fosfor: 3.3mg/dL, alkalen fosfataz: 187U/L olarak bulundu. Otiroid iken bakilan IGF-1
<20 ng/mL ve IGFBP-3 < 0.5 mcg/mL olan olgunun takvim yasi 3.5 iken bakilan kemik yasi 18 ay ile uyumlu
izlendi. Motor mental gelisim basamaklarinda ihmh gerilik nedeniyle bagvurudan énce istenmis olan WES'in;
boy kisaligi, IGF-1 ve IGFBP-3 dislkligl ek bulgularina yonelik filtrelemelerinde IGFALS geninde homozigot
c.1318G>A varyanti saptandi. izlemde yillik biiylime hizi SDS -1.2 olmasi iizerine olguya 0.025mg/kg/giin
dozunda blyime hormonu tedavisi baslandi. Izlemde serum kalsiyum dederleri Ust sinirda
(11-11.8-12mg/dl) seyretti. idrar Ca/kr orani: K0.08 ile kalsiyum atilimi azalmis saptandi. Olgunun WES
re-analizi sonucu CASR geninde heterozigot ¢.2485 A>G varyanti saptandi ve molekiler analizler aracilidiyla
(ALS) eksikliginin yanisira herediter hipokalsitirik hiperkalsemi tanisi aldi.

Sonug:

Olgumuzda IGFALS ve CASR geninde saptanan varyantlar; mevcut boy kisaligi ve hiperkalsemi kliniklerini
aciklamaktadir. ALS eksikligi ve herediter hipokalsitrik hiperkalsemi birlikteligi literattirde beklenen bir durum
olmayip olgumuzdan bu birlikteligin ko-insidental oldugu distnilmustar. Klinik bulgular tek bir hastalik ile
ortlismeyen olgularda tiim ekzom dizi analizinin tekrar analizi ile eslik eden hastaligin tanisi konulabilir.

Anahtar Kelimeler: tim ekzom dizi analizi, IGFALS, CASR, blylime hormon direnci
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) Nilay Gorkem Erdogan?

BUYUME VE GELISME GERILiGI OLAN BiR Senay Savas Erdeve!

. Semra Cetinkaya!
OLGU: 12qg14 DELESYONU Abdulant Bakn:

1Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari E§itim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk
Endokrinoloji Klinigi, Ankara 2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Tibbi Genetik Bolimu, Ankara

Giris:

12. kromozomun uzun kolundaki interstisyel delesyonlar nadirdir ve siklikla denovo meydana gelir.Bu
delesyonlarin gesitli galismalarla mental gerilik,gelisimsel gecikme,blylime geriligi ve gesitli konjenital anom-
alilerle iliskilisi saptanmistirGinumduze kadar yapilan calismalarda tim interstisyel 12q delesyonlarinin bu
kromozom Uzerindeki bes bélge arasinda kimelendigi saptanmistir (HMGA2, GRIP1, LEMD3, MSRB3 ve
TMBIM4). 12q14 mikrodelesyon sendromunda; disik dogum adirhidi,biytimeyi yakalayamama, kisa
boy,6grenme gucglikleri, cilt ve kemikte Buschke-Ollendorff lezyonlari (hassas olmayan, siki cilt ve osteo-
poikilozis) goruldiga bildirilmistir. 12q14 mikrodelesyon bélgesi icinde bulunan; LEMD3 haployetmezliginin
bu cilt ve kemik lezyonlarindan sorumlu, heterozigot HMGA2 delesyonunun ise blytime geriliginden sorumlu
oldugu bildirilmistir.Ginimuze kadar toplam 69 hastada farkh 12q delesyonlarinin fenotipleri tanimlan-
mistir.Burada klinigimizde patolojik boy kisaligi nedeni ile takip edilen ve mikrodizin analizinde 12g14,2
bélgesinde 2,7 Mb blylkliginde delesyon saptanan bir olgu sunulacaktir.

Olgu:

Ug yasinda kiz hasta, ilk olarak boy kisalii nedeni ile bir yaginda poliklinigimize getirildi. Oz&soyge¢misinden;
37 haftalik 2600 gr dogdugu,anne-babanin hala-day! ¢ocuklari oldugu,annenin hipotiroidi-babanin diyabet
tanih oldudu,iki saglikli kardesi oldugu, secici beslenme nedeniyle gastroenterolojide dederlendirildigi ve
enteral beslenme solusyonu baslandigi 6grenildi.Fizik incelemesinde; agirlik: 6,3 kg (-3,28 SDS), boy: 61 cm
(-5,12 SDS), VKI: 16,93 kg/m2 (0,24 SDS), hedef boy: 151,15 cm (-2,04 SDS), frontal bossing, yiksek
damak, klglk adiz, sol el 5. parmakta klinodaktili, kisa boyun, hipoplazik orta ytz, bulb6z burun ucu, ince
alt dudak ve sivri parmak uglari mevcuttu.Laboratuvar tetkiklerinde nutrisyonel tetkikleri normaldi, IGF-1:
126 ng/mL (-1/mean SDS) ve IGFBP-3: 3460 ng/mL (+1/+2 SDS) bulundu.Kemik yasi yenidogan ile uyum-
luydu.Bldylime hormonu uyar testine (klonidin ile) doruk bliylime hormonu yaniti 15,6 ng/mL 'le yeterli-
ydi.Kemik survey normaldi.EKO ve abdomen ultrasonografisinde organ patolojisi saptanmadi.Karyotipi 46; XX
bulundu.Genetik konsultasyonu ile Russell-Silver sendromu igin bakilan MLPA analizi normal rapor-
landi. Takibinde yapilan mikrodizin analizinde 12q14,2 bdlgesinde 2,7 Mb blyukliglnde delesyon saptandi.

Sonug:

12q delesyonlarinin patolojik boy kisaligi ile karsimiza gelebilecegini, mikrodelesyonlarin yeniden yorumlan-
masinin, etkilenen bireylerde genotip&fenotip iliskisine ait tecriibelerimizin biyime ile iliskili mekanizmalari
daha iyi anlamamiza fayda saglayabilecedini 6ngérmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: 12q delesyonu
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Irmak Dicle Sargin?

BRAKIYOLMIA TIP 4 OLGUSU: PAPSS2 Fatma Dursunt

GEN MUTASYONU Metin Eser?

Heves Kirmizibekmez?!

1Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Istanbul
2Sagdlik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Istanbul

Giris:

Brakiyolmia tip 4, PAPSS2 geninde mutasyon ile karakterize, gévdesel kisaliga, prematir adrenarsin eslik

ettigi, OR gegisli bir spondiloepimetafizyel displazi (SEMD) tlrudir. Hastalar boy kisalidi belirginlesmeden

Once prematir adrenars ile de basvurabilirler ve diger prematir adrenarslardan farkh olarak bu hastalarin

DHEAS dizeyleri disuktir. Literatirde bildirilmis az sayida hasta olmasi nedeniyle bu olguyu sunmak istedik.

Olgu:

Boy kisaligi nedeniyle getirilen 11 yas 2aylik erkek hasta in vitro fertilizasyonla term 3760 gr dogmustu. Anne
baba arasinda akrabalik yoktu. Muayenede kilosu 30 kg. (-1,38 SDS) boyu 126 cm ( -2,92 SDS), hedef boyu
:166,5 cm (-1,57 SDS) idi. Kulag boyu 129cm. Ust/alt segment orani: 1,30 ( >+2 SDS yazarsin) . Bilissel
gelisimi yasitlarina uygundu. Pubertesi Tanner evre 2 olup; skolyoz, koksa valgum deformitesi, diz eklemler-
inde genisleme mevcuttu. Kemik surveyinde dikdértgen vertebra korpuslari, disk ylksekliginde azalma,
vertebra end platolarinda dlizensizlik ve skolyoz saptandi. Metakarplarda hafif kisalik ve osteoporotik
gorinum, hafif genu valgum mevcuttu. Kemik yasi 12 yas ile uyumluydu. Olasi biyime hormonu eksiligini
ekarte etmek icin yapilan blylime hormonu uyarn testlerinde pik yanit 7.2ng/ml /ikinci test 7.6ng/ml
saptandi. Hastaya parsiyel blyime hormonu eksikligi tanisiyla bliyliime hormonu replasman tedavisi
baslandi. Hastanin iskelet displazileri acisindan genetik dederlendirmesinde PAPSS2 geninde ¢.337dupG p.
(Ala113Gyfs*18) homozigot patojenik varyant saptandi. PAPSS2 mutasyonlarinda DHEA-S degerleri dislk,
DHEA dederleri yliksek seyreder. Hastamizin da DHEA-S: 12,5mcg/dL (24-247) ve DHEA: 423ng/dl (110-
400) olarak saptandi. Hikayesi sorgulandiginda hastanin 4 yasinda killanma nedeniyle tetkik edildigi ve o
donemde DHEAS ‘in ¢ok dislik oldugu, ancak endokrinolojiye yonlendirilmedigi (4,5 mcg/dL) 6grenildi.

Olgu, 11yas erkek hasta

.
A [

ylz gorinimu 6nden gorinim 6nden gorinim arkadan gorinim vertebra
eller
Sonug:

Prematiir adrenars ile gelen hastalarda DHEAS'In yiiksek olmasi yaninda ¢ok diisiik olmasi da énemlidir. Ozel-
likle prematir adrenarsa, govdesel boy kisaligi da eglik ediyorsa ve DHEAS cok diislik ise PAPSS2 iliskili slfa-
tasyon defekti ile karakterize brakiolmiya tip4 akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: PAPSS2, orantisiz boy kisalidi, prematlr adrenars, brakiyolmia,
spondiloepimetafizyel displazi
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Simge Eren?

EDINSEL VON WILLEBRAND FAKTOR Zeynep Yildiz Yildirmak?
EKSIKLIiGININ NADiIiR BiR NEDENi: Aydilek Dagdeviren Gakirt

Mustafa Ozdemirt

OTOiMMUN TiROiDiT Ebru Misirli Ozdemir!
Ahmet Ugar?

1Sisli Hamidiye Etfal Saghk Uygulama ve Arastirma Merkezi Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul
2Sisli Hamidiye Etfal SUAM, Cocuk Hematoloji-Onkoloji Klinigi

Giris:

Cocukluk caginda Hashimoto tiroiditi guatr, boy kisaligi , konstipasyon gibi bulgu ve semptomlar ile siklikla
tani alir. Tanida gecikme hipotiroidinin agirligiyla iliskili olarak atipik bulgularla basvuruya neden olabilir. Von
Willebrand faktor(vWF) eksikligi toplumda %0,6-1,3 prevalansi olan bir kanama diyatezi nedenidir.vWF
eksikliginde, faktor eksikliginin derecesine badl olarak mukozal kanama, purpura ve cerrahi sonrasi yara
yerlerinde kanama artisi gibi bulgular ortaya cikabilir.Primer hipotiroidiye ikincil vWF eksikligine bagh mukozal
kanama nadiren hipotiroidinin basvuru bulgusu olabilmektedir.

Olgu:

Dokuz yasinda kiz cocuk, dis cekimi sonrasi devam eden kanama sikayetiyle cocuk hematoloji polikligine bas-
vurmustu. Soygecmisinde ve 6zgegcmisinde kayda deder tibbi 6yki yoktu.Annesi okulda akademik basarisinin
iyi oldugunu ifade etmisti. Fizik bakida vital bulgulari normal, periorbital 6demi, soluk ve kuru cildi vardi.
Antropometrik 6lcimlerde agirlik:37kg(+1.1 SDS), boy:132 cm(-0,25 SDS) olup, Tanner’a gére puberte
evresi 1 idi. Kan biyokimyasinda serum elektrolitleri, kreatinin, karaciger fonksiyon testleri normal araliktayti.
Tam kan sayiminda l6kosit sayisi:6800 Hb:9,2g/dL, Hct:%24,7 , MCV:93fL trombosit:249000/mm?3 olup
makrositer anemisi mevcut idi, serum B12 ve folik asit dlizeyleri normaldi. Kanama diyatezi agisindan deder-
lendirmede INR:0,97 (N:0,8-1,1), APTT:31,8 (N:26-35), kanama zamani: 3 dk olup normaldi. vVWF eksikligi
dasunulerek yapilan tetkiklerde vWF antijeni %56,6(>%63), Vwf: ristosetin kofaktér aktivitesi (vVWF Rcof): %
51(N: >%60), FaktorVIII dlizeyi: %74 bulunmasi vVWF eksikligi ile uyumluydu. Tiroid fonksiyon testlerinde, T-
SH:697 mIU/L (N:(0,6-4,8411) , serbest T4:0,79 ng/dL (N: 9,7-16,7 ) olup primer hipotiroidi ile uyumlu idi.
Serum anti-tiroid peroksidaz antikoru dizeyi >2000 IU/mL(N: <34) ve anti-Tiroglobulin antikoru diizeyi 251
IU/mL( N: <4 ) olup Hashimoto tiroiditi ile uyumluydu. Tiroid ultrasonografisinde otoimmin tiroidit ile
uyumlu bulgular vardi. Olgumuza dlslk dozda L-tiroksin baslanarak bir ayda tam replasman dozuna
ulasildi.L-tiroksin tedavisinin baslangicindan bir ay sonra makrositer anemisi dlizelmisti. L-tiroksin basladik-
tan sonra kanamasi sebat etmedi. iki aydir izlemde olan hastanin tedavinin Gglincii ayinda bakilan vWF anti-
jen dizeyleri normal aralida ulasmisti.

Sonug:
Geg tani alan primer hipotiroidi olgularinda vVWF eksikligine ikincil mukozal kanamayla basvuru olabilecegi
akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: hipotiroidi, von Willebrand faktor, kanama bozuklugu
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INFANTIL GRAVES OLGUSU:TANI SURECI Esra Kogyigit
Go6zde Glrpinar,

VE YONETIMINDEKI GUCLUKLER Fatih Kilci

Filiz Mine Cizmecioglu Jones

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:

Yasamin ilk yilinda Graves Hastaligi birkag olguda bildirilmis olup TSH reseptér stimtlan antikorlarin (TRADb)
varligi ile nonotoimmun hipertiroidilerden ayirt edilir. Ayirici tanida Neonatal Graves hastalidi da
distnulmelidir. Cocuklarda Graves hastaliinda tedavi segimi genis, prospektif, randomize calisma
sonugclarinin olmamasi nedeni ile bireysel olarak planlanmaktadir. Bu olgu tiroid firtinasi riski olan infantil
Graves hastasinin tanisal yaklasim, tedavi yénetimi ve izlemini paylasmak amaciyla sunulmustur.

Olgu:

Saglikli anneden sorunsuz gebelik sonrasi term 3430 gr dogan erkek bebek asiri terleme ve mindr travma
sonucu ayadinda kirik ile 12 aylikken dederlendirildiginde hipertiroidisi saptanmis. On (¢ ayhkken agirlig
11,4 kg (0,4 SDS), boyu 85 cm (1,79 SDS), bas cevresi 48 cm (0,3 SDS), atesi 36,7 C, tasikardik (KTA
190/dk), hipertansif (kan basinci 110/70 mmHg), ajite, cildi islak ve nemli, koronal kraniosinostozisi olup 6n
fontaneli kapali, ve sag ayadi alcidaydi. Belirgin hipertiroidisi olan olgunun (TSH <0,01mIU/L T4>7,77ng/dI
T3>32,5ng/dl) TSH reseptor antikoru 52,31U/L (0-0,1) ylksekti. Neonatal Graves acisindan dederlendirilen
annenin tiroid fonksiyon testleri ve tiroid otoantikorlari normal saptandi. Kemik yasi ileri (30 ay ile uyumlu),
ultrasonografide diffuz tiromegali (volim 5.32cc, 9.32SD) parankimi heterojen, vaskilaritesi artmis olarak
goOzlendi. EKG'de sinUs tasikardisi olup ile ekokardiyografide patoloji saptanmadi. Graves Hastaligi tanisi ile
olgu tiroid firtinasi riski acisindan yakin izleme alinarak metimazol 0,8 mg/kg/g, propranolol 1,5mg/kg/g
baslandi. Tiroid firtinasi skoru 35 olan ve tasikardi ve hipertansiyonu devam eden olgunun tedavisine ltgol
sollisyonu eklendi. 8 haftalik tedaviye ragmen tam remisyon saglanamadi (TSH <0,01mIU/L T4>2,18 ng/dl
T3 8,2ng/dl).

Sonug:

Graves Hastaligi gok nadir olmakla birlikte infantil donemde tasikardi ve terlemesi olan olgularda akilda tutul-
mahdir. Kraniosinostozis ve uzun boy uzayan tani slrecini distndirmekte ve hipertiroidiye maruz kalma
kemik sagligini da olumsuz etkilemektedir. Kiiclik yaslarda Graves hastaligi agir seyirli olup, tedavisi karmasik
ve remisyona girme sansi disuktir. Erken baslayan tiroid otoimmunitesinin altinda yatan nedenlerin aydin-
latiimasi Graves hastaliginin patogenezine yeni bir bakis agisi getirebilir.

Anahtar Kelimeler: Graves hastalgi, Tiroid
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TiROID FONKSIYON BOZUKLUGU iLE BASVURAN
KIZ OLGUDA SLC16A2 GENINDE HETEROZIGOT Nurullah Celik*

Gulsen Yakarer?

PATOJENIK VARYANT (p. I1488Fs*5)

1Sivas Cumhuriyet Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Sivas Cumhuriyet Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali

Giris:

SLC16A2 geni tarafindan kodlanan MCT8, basta beyin dokusu olmak Uzere baz organlarda, tiroid hormon-
larinin hicre icine tasinmasindan sorumludur. MCT8 eksikligi 1/70000 sikhkta gortlen Allan-Herndon-Dudley
sendromu’na (AHDS) neden olur. Bu sendromun iki ana bulgusu; Santral sinir sisteminde hipotiroidi ve perif-
erik dokularda hipertiroididir. X'e badl resesif kalitilan SLC16A2 gen mutasyonlar kizlarda tasiyicl olarak
kendini gosterir. Literatlirde yalnizca iki kiz olguda AHDS fenotipi tanimlanmistir. Burada MCT8 eksikligi igin
tipik tiroid fonksiyon bozuklugu ile basvuran bir kiz olgu sunulacaktir.

Olgu:

Yirmi-yedi aylk kiz olgu santral hipotiroidi én tanisi ile klinigimize sevk edildi. Oykisiinden yasitlarina gére
gelisim basamaklarinin geri olmasi ve konusamama sikayeti ile basvurusunda tiroid hormonlarinin deger-
lendirildigi, serebral palsi nedeni ile takip edilen bir erkek kardesi oldugu 6grenildi. Vicut agirlidi, boy ve boya
gore adirhigi sirasi ile 14 kg (+0.55 SDS), 90.9 cm ( -0.1 SDS) ve %106 olup normal sinirlarda idi. 27 ayhk
olmasina ragmen yalnizca 10 kelime kullanabiliyor, cimle kuramiyordu. Olgunun ve ailesinin tiroid fonksiyon
testi sonuglari Tablo 1 de verildi. Erkek kardesin klinik ve laboratuvar olarak MCT8 eksikligi ile uyumlu olmasi
nedeni ile bakilan SLC16A2 geninde patojenik varyant ( p.I1488fs*5) tespit edildi. Ayni varyant annede ve kiz
olguda da mevcuttu.

Tablo 1. Hasta Ve Ailesinin Tiroid Fonksiyon Test Sonuclari

Tiroglobulin
TSH (0.27-4.2 mIU/L) | fT4 (0.93-1.7 ng/dL) | fT3 (2-4.4 ng/L) | (3.5-77 mcg/L)

Olgu 2.13 0.88 6.1 16.6
Biiyiik Erkek Kardes 2.45 0.74. 6.2

Baba 1.46 1.34 3.39

Anne 2.03 1.15 4.8

Kiiciik Erkek Kardes 2.03 1.15
Sonug:

46-XX olgularda X inaktivasyonu rastgele olur.Bbir X kromozomunun inaktivasyonunun digerine (anne ya da
baba) tercih edilmesi garpik X-inaktivasyonu olarak isimlendirilin. Bu durum X’e bagl resesif gecisli hast-
aliklarin kizlarda da ortaya cikmasina neden olur. Daha 6nce literatlirde iki AHDS fenotipli kiz olgu tanimlan-
mistir. Olgumuzda goértllen yiksek fT3, disik fT4 ve normal TSH dlzeylerinin, SLC16A2 geninde goriilen
patojenik varyant ile iliskili oldugunu dislintyoruz. Bu fenotip carpik X-inaktivasyonuna bagl olabilir. Ancak
kesin tani igin X-inaktivasyon ylzdelerinin hesaplanmasi ve cilt biyopsisi ile fibroplast MCT8 fonksiyon anali-
zlerinin yapilmasi planlandi.Sonug olarak izole santral hipotiroidi duslntlen tim olgularda fT3 dizeyi
olcilmeli ve ylUksek fT3 dlizeyine sahip olgularda ayrici tanida tipik fenotipik 6zellikleri tagsimasa bile MCT8
eksikligi distnialmelidir.

Anahtar Kelimeler: MCTS8, Allan-Herndon-Dudley Sendromu, SLC16A2
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GERMLiNE RET S981A MUTASYONU Sirmen Kizilcan Cetin! | Zehra Aycan!
OLAN OLGUDA AILESEL KLINiK Zeynep Siklar! Handan Dingaslan

Elif Ozsut Emel Unal3

HETEROJENITE: OLGUNUN 5 Aysegill Cerant Merih Berberogiut
YILLIK IZLEMI VE YONETIMI Koray Ceyhan?

tAnkara Qniversitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Patoloji Ana Bilim Dali, Sitopatoloji Bilim Dali
3Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali

Giris:

Meddller tiroid karsinomu(MTK), nadir gorilen, codunlukla ailesel-germline mutasyonlara badli, tani ve
takibinde ciddi problemler yasanabilen bir kanserdir. Nadir gorilen RET mutasyonlarinda genotip-fenotip
iliskisi net dedildir. Ayni mutasyonda farkh fenotiplerin olusu, RET'in aktivasyon basamaklarinin zaman-
lamasinda farkliliklar, ekpresyonundaki dedisiklikler, genin farkli bolgesindeki ek mutasyonlara bagh olabilir.
Ayrica germline ve somatik mutasyonlarin birlikteligi fenotipi degistiren gok nadir bir olasiliktir. Burada, ayni
germline mutasyonu tasiyan Ug aile bireyindeki basvurudaki farkh ézellikleri ve izlemdeki guglikleri sunmayi
amacgladik.

Olgu:

4,5 DY erkek olgu; klinigimize solunum giicliigii ve kilo kaybi nedeniyle basvurdu. Incelemelerinde boyun
BT'sinde invazif, trakeayi basilayan, sag internal karotid arteri gevreleyen kitle ve metastatik lenfadenopatileri
saptandi . Laboratuvar analizinde, tiroid fonksiyon normal; kalsitonin >2000 pg/mlI(N:0-10 ng/ml),
CEA:22.74ng/ml(N:<0.3) bulundu Biyopsi sonrasi MTK tanisini dogrulandi. Timor inoperabl oldugundan,ti-
rozin kinaz inhibitdéri (sorafenib) tedavisine (200 mg/gin) basglandi. TUmdr boyutu gerilese de,regrese
olmadi. Sorafenib sonrasi kalsitonin ve CEA seviyesi azaldi. Molekller analizi; RET geninde germline hetero-
zigot C.2671T>G(S891A) mutasyonu (ATA siniflamasi orta risk) gosterildi. Segregasyon analizinde asemp-
tomatik anne ve kiz kardeste ayni mutasyon gosterildi ve profilaktik tiroidektomi uygulandi. Kardeste C-htlicre
hiperplazisi, annede papiller tiroid kanseri ve meddller mikrokarsinom birlikteligi saptandi. Klinik farkllik ned-
eniyle, G¢ olguya yapilan WES’de ek mutasyon belirlenemedi. Ek somatik mutasyon acidan tiroid dokulari
incelendiginde, olgumuzda ayrica SDHA 9. Ekzon bélgesinde ¢c.1223C>T (p.S408L) mutasyonu gosterildi.

Sonug:

RET kodonu S981A gibi nadir mutasyonun klinik seyri ayni germline mutasyonu tasiyan aile bireyleri arasinda
farkh olmustur. Indeks olgumuzdaki klinik tablonun daha adir olmasi, ek somatik mutasyona bagli olabilir.
Sorafenib tedavisi ileri evre MTK igin bir segenek olup, hastaligin ilerlemesini 6nleyebilir.

Anahtar Kelimeler: medduller tiroid kanseri, RET, tirozin kinaz inhibitord, sorafenib
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Esma Kaya Ozdemir!

DiFFUZ SKLEROZAN VARYANT PAPILLER Gznur Leman Boyunaa’

Esra Doger?!

TIROID KARSINOMLU OLGU Sinem Nalgacr'

Mahmut Orhun Camurdan?
Aysun Bideci!

'Gazi Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Ankara

Giris:

Diffuz sklerozan varvant papiller tiroid karsinomu (DSVPTK) nadir gorilen bir tiroid kanseridir. Genellikle
baskin bir nodull olusturmadan tiroid bezinin yaygin blylmesi olarak ortaya cikar. Burada tani aninda tiroid
ultrasonografisinde nodul olmayan, tiroidit benzeri bulgulari olan ancak diffuz sklerozan varyant papiller tiroid
karsinomu (DSVPTK) tanisi alan olgu sunulmustur.

Olgu:

Birkac gunduir boyunda adri, sislik ve subfebril atesi olan 6,5 yasindaki erkek olgunun deneyimli bir radyolog
tarafindan yapilan boyun ultrasonografisi; “tiroid loblari ve istmus heterojen hiperekojen goriinimde, tiroid
bezinde kistik yada nodtler lezyon saptanmadi, sag posterior servikalde heterojen, hiperekojen yapida perif-
eral vaskularite gosteren en buyugu 23x8 mm boyutunda lenf nodulleri ve diger servikal bolgelerde en
blylgu 14x9 mm boyutunda reaktif goriinimu lenf nodulleri” olarak raporlanmis. Servikal lenfadenopatileri
nedeni ile antibiyotik tedavisi verilmis. Tiroid bezinin heterojenitesi nedeni ile tarafimiza yénlendirilmis. Tiroid
uyarici hormon, serbest triiyodotironin, serbest tiroksin, tiroid otoantikor dlizeyleri normaldi. Tiroglobulin
seviyesi 369 ng/mL ylUksekti (normal < 59 ng/mL). Gegirilmis akut/subakut tiroidit olabilecegi disinuldd.
izlemde tiroglobulin diizeyi 985 ng/mL’ ye yiikselmesi nedeni ile kontrol ultrasonografisi yapildi. Ultrasono-
grafi; “tiroid bezi heterojen hiperekojen gorinimde, kistik yada solid nodll saptanmadi, sag posterior
servikaldeki lenf noddlinin boyutu milimetrik olarak artmis, santral ve periferal mikst tipte vaskdilarite
gostermekte ve dider lenf nodullerinde anlamli bir degisiklik yoktur” olarak raporlandi. Tiroglobulin ylksekligi
ve lenf nodillerindeki onkolojik hastaliklar yoniinden stpheli gorinim nedeni ile ince igne aspirasyon biyop-
sisi yapilan ve ardindan total tiroidektomi ve lenf nodill diseksiyonuna alinan olgu DSVPTK tanisi aldi.

Sonug:

Ultrasonografik goériinttilerinde DSVPTK’ nun normal yapisi siklikla tiroiditi taklit eder ve 6zellikle fokal solid
bir kitlenin yoklugunda teshis ve tedavide gecikmeye yol acabilir. Tiroid ultrasonografisi yapilirken servikal
lenf nodlarinin dederlendirilmesi malignite tanisina destek verir. DSVPTK o6zellikle klglk yaslarda nadir
olmasina ragmen, tiroiditten ayirt edilmesi ve klinisyenlerin bu hastaligin olasiliini diisinmesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: karsinom, tiroidit, tiroid
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Hande Nur Karavar?!
Mustafa Tezer Kutluk?

LENVATINiIiBE BAGLI BIR HIPOTIROIDI

OLGUSUNDA KOMBINE T3/T4 REPLASMANI Elmas Nazli Géng!

Zeynep Alev Ozén!

'Hacettepe Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Lenvatinib, hedefe yonelik kanser tedavisinde kullanilan ¢coklu kinaz inhibitdéri olup VEGFR, fibroblast biylime
faktér reseptérii, PDGF receptor-a, KIT ve RET gibi tirozin kinaz reseptérlerini inhibe (TKI) eder. Ozellikle baz
eriskin kanserlerinde hedefe yonelik tedavi ajani olarak kullanilmaktadir. Son yillarda bazi ¢cocukluk cagi kan-
serlerinde de basarili oldugunu gosteren yayinlar artmaktadir. Literatlrde eriskin vakalarda TKI kullanimina
ikincil tiroid disfonksiyonu bildirmistir, ancak gocuklarda bu yan etki ve izlemi tam bilinmemektedir. Bu bildiri-
de pankreatoblastom tanisi ile lenvatinib baslanan ve izlemde hipotiroidi gelistirmis ancak izole LT4 tedavisine
yanit vermeyerek kombine T3/T4 tedavisi baslanan bir vaka sunulmustur.

Olgu:

3,5 yasinda karinda asimetrik bldylme ile pankreatoblastom tanisi konulan hastaya kemoterapi ile kitlede
kliclilme saglanarak 4 yasinda operasyon Onerilmis ancak aile kabul etmemis. 10 ay izleme gelmeyen hasta-
da kitlenin bliyimesi ve metastaz nedeniyle tekrar KT verilmis, ancak kemoterapiye direng nedeniyle 5.5
yasinda lenvatinib baslanmis idi. Lenvatinibden dnce tiroid fonksiyonlari normal olan hastanin yaklasik 3
hafta sonra TSH dizeylerinde ylkselme saptandi. 1,5 ay sonra son 3 haftadir halsizlik yorgunluk, el ve ayak-
larinda Gslime yakinmalariyla birlikte TSH yuksekligine serbest T4 (sT4) dusikligu de eslik eden hastada
tiroid nonpalpabl; laboratuvar incelemelerinde sT3:3,26 pmol/L (3,9-6,2), sT4:6,38 pmol/L (7,8-13,7),
TSH:47,32 mIU /L (0,38-5,33), tiroid otoantikorlari negatifti. Hipotiroidi icin 45 mcg/m2/gin LT4 tedavisi
baslandi ve 2 ay icinde 100 mcg/m2/gine kadar arttirildi. Hipotiroidi (sT3:2,76 pmol/L, sT4:9,22 pmol/L) ve
TSH yiksekliginin (TSH:35,33mIU/L) devam etmesi Uzerine kombine T3/T4 replasmanina gegcildi. Bir ay
sonra tiroid fonksiyon testleri normal (sT4: 10,01pmol/L, TSH: 2,13mIU/L) saptandi.

Sonug:

Eriskinlerde TK1'ler ve lenvatinibin tiroid disfonksiyonuna (hipotiroidi ve tirotoksikoz) yol actigi gésterilmistir.
Bu etkilerin iskemi, tiroid follikdl hicrelerinde apopitoz ve tam olarak ¢6ziimlenmemis baska mekanizmalarla
tiroid zedelenmesine yol agarak olustugu ileri stirtilmektedir. Cocukluk cagi timérlerinde de kullanimi artmak-
ta olan levatinib tedavisinin tiroid disfonksiyonuna yol agma riski vardir. Hastalar bu acidan izlenmelidir. Teda-
vide izole T4 ile yeterli yanit alinmadigi durumda kombine T3/T4 replasmani kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: Lenvatinib, hipotiroidi, kombine T3/T4 tedavisi
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: : : : : Meltem Buhur Pirimoglu
KONJENITAL HIPOFIZER YETMEZLIKLI Kadriye Cansu Sahin
Erdal Eren
Halil Saglam
Omer Tarim

OLGUDA MINIPUBERTE INDUKSIYONU

Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:

Hipotalamo-hipofizer-gonadal eksenin yeniden aktive oldugu “minipuberte” déneminde gonadotropin diizey-
leri ve erkeklerde testikiler hormon dizeyleri (testosteron, INSL3, inhibin B, anti-Mullerian hormon (AMH))
artar, penis boyu ve testis hacmi blyilr.Konjenital hipogonadotropik hipogonadizmi(KHH) olan olgulardaysa
bu sirecler aktive olamaz.Coklu hipofiz hormon eksikligi nedeniyle takip edilen, bilateral inmemis testisi ve
mikropenisi olan, minipuberte indliksiyonu amaciyla gonadotropin tedavisi uygulanan olgu, literatlirde az
sayida benzer vaka olmasi nedeniyle sunuldu.

Olgu:

Miadinda dis merkezde dodan sepsis nedeniyle yatisi yapilan olgunun takibinde hipoglisemi izlendi.Santral
adrenal yetmezlik, santral hipotiroidi, bliyiime hormonu eksikligi tespit edilmesi lzerine hidrokortizon,
bliyime hormonu, L-tiroksin baslandi.22 glunlikken bakilan LH 0,03 IU/L, FSH<0,3 IU/L, prolaktin 5,6 pg/I
idi.Hipofiz MR'da hipofiz bezi normal olarak goérildid.Olgunun 1 aylikken testisleri bilateral inguinal kanalda
saptandi ve skrotuma indirilebiliyordu.Testis volimleri 1cc/1cc, gerili penis boyu 1 cm idi.4 aylikken testisleri
bilateral palpe edilemeyen, gerili penis boyu 1,2 cm olan olgunun FSH<0,05 IU/L, LH<0,03 IU/L, total testos-
teron<14 ng/dl, AMH 11,67 ng/ml (N:15,7-243,8), inhibin B 145 pg/ml (N:204-427) idi.Ultrasonografide her
iki testis abdominal icerisinde goérildi, sag testis 9,5x3,5mm, sol testis 10x3mm 6lglldi.Minipuberte indiik-
siyonu amaciyla subkutan 75 U/giin rhFSH ve 250 U/hafta hCG (2 dozda) baslandi.Tedavinin 3.ayinda testis-
leri bilateral skrotumda palpe edildi, testis volimleri 2cc/2cc, gerili penis boyu 3,5 cm idi.rhFSH ve hCG
dozlar azaltilarak kesildi.

Sonug:

KHH’li olgularda inmemis testis ve mikropenis tedavisinde genellikle orsidopeksi ve/veya testosteron tercih
edilmektedir.Son yillarda yapilan calismalarda; minipubertede gérilen testis hacmindeki artisin FSH'ya yanit
olarak olgunlasmamis Sertoli hiicrelerinin sayisindaki artisin yansimasi oldugu, Sertoli hiicrelerinin sayisinin,
eriskin donemde sperm Uretme kapasitesiyle iliskili oldugu g6z 6niine alindidinda, minipubertenin gelecekteki
fertilite kapasitesini saglamak igin énemli bir mekanizma oldugu 6ne sirilmustir.Bu bilgiler, KHH'li erkek
cocuklarda minipuberte déneminde hormon replasman tedavisinin gerekliligini desteklemektedir.Literatirde
sunulan olgularda, testislerin inmesinin saglandidi, yeterli penis boyuna ulasildigi gésterilse de olgularin uzun
dénem takipleriyle ilgili yeterli veri yoktur.Ailelere her iki tedavi yontemiyle ilgili bilinenler anlatiimali ve olgu-
larin erigkin déneme kadar takibi yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: hipogonadotropik hipogonadizm, minipuberte indiksiyonu
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MEDROKSIPROGESTERON ASETAT ILE TEDAVI Nur Berna Gelik!
Ayse Tandiroglu?

EDILEN PRETERM OVARYAN Z. Alev Ozén!

HIPERSTIMULASYON SENDROMU Sule Yigit
E. Nazh Gong!

'Hacettepe Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Yenidogan Bilim Dali, Ankara

Giris:

Prematlire yenidodanlarin hipotalamus-hipofiz-gonad (HPG) aksinin immatiritesi nedeniyle negatif
geri-beslemeye direncgli olmasi, plasental hormonlarin dolasimdan erken kaybolmasi minipuberte déneminde
gonadotropin dizeylerinin term yenidodanlara gore daha yliksek olmasina neden olur. Yiiksek gonadotropin
overlerin asiri uyarilmasiyla over kistlerinin gelismesine, overlerden estradiol saliniminin artmasiyla vulva,
hipogastrium ve bacaklarin Ust bélgesinde 6demle karakterize preterm ovaryan hiperstimilasyon sendromu-
na (POHS) neden olur. Burada ilerleyici ve agir klinik bulgu gésteren ve medroksiprogesteron asetat (MPA)
tedavisi verilen POHS olgusu sunulmaktadir.

Olgu:

18 gilinlik kiz bebek hipotiroidi nedeniyle danisildi. 28 haftalik, 620 gram dogan, prenatal donemde annede
HELLP sendromu tespit edilen bebedin solunum sikintisi sendromu nedeniyle slirfaktan tedavisi aldigi 6grenil-
di. Anne hipotiroidi nedeniyle levotiroksin aliyordu, baba saglikliydi, aralarinda akrabalik yoktu. Fizik muay-
enede genel durumu orta-koétl, mekanik ventilatérle solunumu destekleniyordu; 6n fontanel 4x3 cm normal
bombeydi, tiroid bezi ele gelmiyordu, meme Tanner evre 1 ile uyumluydu, vulva 6demli gértintimdeydi. Tiroid
hormon dlzeyleri primer hipotiroidiyle uyumluydu, levotiroksin baslandi. 41. postkonsepsiyonel haftada
(PKH) mekanik ventilatorden ayrilamadidi icin trakeostomi acildi, fizik muayenede vulva ve klitoriste daha
fazla olmak (zere tim viicutta gode birakmayan ddem saptandi. Odeme neden olabilecek diger sistemik
hastaliklar dislandi. POHS dtstnuldd, tetkiklerde FSH:6.71 mIU/ml, LH:10.04 mIU/ml, estradiol:297 pg/ml
saptandi. Pelvik ultrasonografide sag overde en blyigu 12 mm olan kistleri vardi. 44.PKH'de 6dem ve estra-
diol dizeyinde azalma olmamasi nedeniyle MPA 1,25 mg/gtlin baslandi; doz fizik muayene bulgulari, estradiol
dizeyine goére dizenlendi (Sekil 1). 52. PKH'de 6dem tamamen dizeldi, estradiol dizeyinde (FSH:5.9
mIU/ml, LH:2.2 mIU/ml, estradiol:24 pg/ml) ve over kistinde gerileme goérilerek MPA tedavisi kesildi.

Medroksiprogesteron tedavisi
~ 350

2 g 1 ¢ |

~ o~ ~ ~

g X\ "

2 250 \ Sekil 1.

& 200

© \ Postkonsepsiyonel
50 \ yasa gore estradiol
$ 100 konsantrasyonu.

s \/\ Medroksiprogesteron
T 50 . .

£ — asetat tedavisi oklarla
]

w

41 42 43 44 45 46 47 48 49 50 51 52 53 54 55 56 57 58 59 60 61 62 63 64 65 e6 gosterimistir.

Postkonsepsiyonel hafta

Sonug:

POHS cogunlukla tedavi gerektirmeden kendiliginden duzelir. MPA, gonadotropinlerin salinimini baskilayarak
overlerin asiri uyarilmasini engeller; ilerleyici olgularda ve yiksek estradiol diizeylerinde (>2000 pmol/L,550
pg/mL) nadiren kullaniimistir. Olgumuzda estradiol diizeylerinin gerilememesi, klinikte dizelme olmamasi,
yaygin édemin solunum mekanigini olumsuz etkileyebilecedi diistincesiyle MPA baslanmis ve klinik bulgularla
laboratuvar parametrelerinde dizelme saglanmistir. MPA tedavisi ilerleyici ve agir POHS olgularinda tercih
edilebilen tedavi secenedidir.

Anahtar Kelimeler: Minipuberte, Preterm ovaryan hiperstimulasyon, Medroksiprogesteron asetat
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Can Celiloglu
Ihsan Turan

NOVEL LHCGR PATOJENIK VARYANTINA BAGLI

LEYDIG HUCRE APLAZISi/HIPOPLAZiSI Leman Damla Kotan

Bilgin Yuksel

Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Adana

Giris:

LHCGR, lutropin-koriogonadotropin reseptorini kodlayan gendir. Leydig hlicre aplazisi/hipoplazisi, LHCGR’
nin inaktive edici varyantlari nedeniyle gorilen bir testosteron biyosentez kusurudur. 46, XY yetersiz virili-
zasyon olgularinin genis etiyolojisi nedeniyle tanisal zorluklar ve karmasalar siklikla karsimiza ¢ikmaktadir.

Olgu:

Kiz kimliginde vyetistirilen 2 yas 11 aylik olgu, kasiklarinda sislik nedeniyle basvurduklari merkezde yapilan
kromozom analizinde 46, XY olarak saptanmasi lizerine ileri inceleme igin yénlendirilmis. Akraba evliligi yoktu
ancak anne ve baba ayni kdydendi. Prenatal/yenidogan doneminde 6zellik olmayan olgunun muayenesinde
boy ve vicut adirligi normal aralikta, kan basinci normal sinirlardaydi. Dismorfik bulgular izlenmeyen olgunun
genital muayenesi prader evre 1 ile uyumlu, fallus 0.5 cm kaydedildi. Palpasyonda her iki inguinalde testis
dokusu ile uyumlu olabilecek yapilar kaydedildi. Serum elektrolitleri, glukoz, 17-OH progesteron dederleri
normal sinirlardaydi. ACTH:15 pg/ml, kortizol: 4,7 mcg/dl, FSH: 4,7 miu/ml, LH:0,55 miu/ml, androstenedi-
on: <0.3 ng/ml, total testosteron <0,1 ng/ml saptandi. Anti-Mdllerian hormon 133,3 ng/ml (46, XY"” icin
referans>32,7 ng/ml) idi. Ultrasonografide her iki inguinal kanalda oOncelikle testis ile uyumlu oldugu
distnlen yapilar izlendigi, uterus veya over yapilari izlenmedigi rapor edildi. Yeni nesil dizileme yontemiyle
46 XY cinsiyet gelisim bozuklugu (CGB) gen panelinde LHCGR:c.1859C>A, p.Pro620GIn homozigot olarak
saptandi. Olgunun cinsiyet arastirma komisyonunda dederlendirilmesi planlandi.

Sonug:

Tespit edilen varyantin daha once hastalikla iliskilendirilmedigi saptandi. Varyantin gnomAD ve GME veri
tabanlarinda bulunmamasi, in-silico analizlerinde zararl 6ngérilmesi, gene ait missense varyantlardaki pato-
jenite oraninin ylksekligi nedeniyle ACMG kriterlerince “olasi patojenik” olarak siniflandirildi ve hastalik
nedeni kabul edildi. LH dederinde asikar ylikseklik gdzlenmemesinin, olgunun prepubertal olmasina bagli
olabilecegi dustnuldi. Klasik bilginin aksine erken gocukluk déneminde Leydig Hicre Aplazisi/Hipoplazisi
olgularinda bazal LH degerinde yukseklik gorilmeyebilecedi akilda tutulmalidir (1). XY yetersiz virilizasyon
olgularinin hormon analizlerine gére yapilandiriimis tanisal algoritmalar yetersiz/yaniltici olabilmekte, genis
kapsamli gen panelleri bu agidan tanisal siirece katki saglayabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: cinsiyet gelisim bozuklugu, LHCGR mutasyonu, leydig htlicre hipoplazisi

Kaynaklar 1- Ambiguous Genitalia. In Sperling MA, Majzoub JA, Menon RK, Stratakis CA (eds): Pediatric
Endocrinology (5th ed.). Philadelphia, WB Saunders, 2021, pp 153,
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Ozlem Nalbantoglu?

PRIMER OVARIAN YETMEZLIK ILE SEYREDEN Yesim Oymak?

HAX1 GEN MUTASYONU Emin Karaca’

Behzat Ozkan!

fSaéllk Bilimleri Univer"sitesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrin Klinigi,
Izmir 2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji
Klinigi, Izmir 3Ege Universitesi Tip Fakultesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Izmir

Giris:

Kostmann sendromu, biallelik HAX1 gen mutasyonlarina badl olarak kemik iliginde myelopoezisin duraksa-
masi sonucunda ortaya cikan, efeksiyonlarla seyreden konjenital nétropenin alt tipidir. HAX1 gen mutasyon-
larinin puberte gecikmesi ve gonadal yetmezlik ile iliskili olabilecedi ileri strilmustlr. Burada, primer overyan
yetmezlik saptanan Kostmann sendromlu bir olgumuzu sunmayi amacladik.

Olgu:

On bes yas 9 aylik kiz hasta adet gérmeme sikayeti ile poliklinigimize basvurdu. Olgunun infantil dénemden
beri agir konjenital nétropeni nedeniyle Cocuk Hematoloji polikliniginde takip edildigi ve genetik analizinde
HAX1 geninde homozigot c.130—-_131insA (p.Trp44Ter) varyantinin saptandidi 6grenildi. Telarsi 10 yasinda
baslayan olgunun, pubik ve aksiller killanmasinin 10 yas 6 aylk iken basladidi, 2 yil 6nce 4 ay ara ile iki kez
adet kanamasinin oldugu, fakat sonrasinda adet kanmasinin olmadigini égrenildi. Anne-babasi 1. derece
kuzendi. Fizik muayenesinde viicut adirligi 67 kg (1,46 SDS), boyu 162 cm (-0,55 SDS), viicut kitle indeksi
25.5 (1,51 SDS) idi. Laboratuvarinda TSH:3.73 mIU/L (N: 0,54-4,53 mIU/L), serbest T4 0,93 ng/dL (N:
0,7-1,48 ng/dL) , FSH:41.6 U/L(N:1,6-17 U/L), LH 23,9 U/L (N:0,5-41,7 U/L), 6strodiol <5 ng/L(N:11-44
ng/L) olarak saptandi. Pubertesi Tanner evre 5 ile uyumluydu. Pelvik ultrasonografide uterus boyulari
28x51x64 mm, sag over volimiu 0.5cm3 sag over volimi 0.5cm3 olarak o6lguldd. Karyotip analizi 46 XX
olarak raporlandi (20 metafaz). Hastada primer ovar yetmezligi disiinildi ve 6strojen + progesteron replas-
man tedavisi baslandi.

Sonug:

HAX1 mitokondri i¢ zarinin korunmasinda ve miyeloid hlcrelerin apopitozisden korunmasinda kritik 6neme
sahiptir. HAX1 bircok dokuda eksprese oldugu gibi over ve testislerde de eksprese olmaktadir. Literatirde
simdiye kadar homozigot p.GIn190Ter (2 olgu) ve p.Trp44Ter (7 olgu) mutasyonu olgularda primer overyan
yetmezlik tanimlanmistir. Benzer olarak, p.Trp44Ter mutasyonuna sahip olan bir olgumuzda primer overyan
yetmezlik saptadik. HAX1 mutasyonun folikillerde apopitozise yol acarak primer overyan yetmezlige yol
acabilecegdi 6ne surilmustlr. Bizde 6zellikle Orta Dogu’da sik goriilen p.Trp44Ter mutasyonu tasiyan ciddi
konjenital notropenili female olgularda pubertal gelisim ve primer overyal yetmezlik agisindan izlenmesi
gerektigini distinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: HAX1 mutasyonu, Kostmann sendromu, konjenital nétropeni, overyal yetmezlik
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Didem Yildirbmgakar?

PRETERM OVARYAN HIPERSTIMULASYON Murat Ocal*
Selda Ayca Altincik!

SENDROMU OLGUSU Bayram Ozhan!

Gllay S6nmez Demir?
Ozmert M. A. Ozdemir?

Pamukkale Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrin Bilim Dali, Denizli
2Pamukkale Universitesi Tip Fakiltesi, Neonatoloji Bilim Dali, Denizli

Giris:

Preterm ovaryan hiperstimilasyon sendromu (POHS); hipogastrium, vulvar bélge ve Ust bacaklara uzana-
bilen doku 6¢demi ve ylksek gonadotropin seviyeleri ile karakterize, preterm bebeklerde gorilen nadir bir
sendromdur. Pretermlerde hipotalamus hipofiz gonad aksi immatiritesi ve plasental steroidlerin ani disusi
ile olusan gonadotropin artisi over kisti olusumuna ve ylksek Ostrojen seviyelerine neden olmaktadir.
Grantloza ve teka hucrelerinden salinan vaskuler endotelyal bliylime faktéri ve vazojenik molekuller 6dem
gelisiminden sorumlu tutulmaktadir.

Olgu:

Postnatal 125. gintnde intrakraniyal kist operasyonu igin merkezimize sevk edilen, 24. gestasyonel haftada
(GH) preterm dogan hasta ambigus genitale 8n tanisi ile danisildi. Oykiisiinden plasenta previa nedeniyle
erken dogum tehditi oldugu, annenin 16.GH’da 1 ay boyunca progesteron ve dogumdan 6nce 1 doz steroid
tedavisi aldigi 6grenildi.Tartisi 3170 gr (-0,57 SDS), boyu 49 cm (-0,67 SDS), BMI: 13,2 kg/m2 olan hastanin
klitoris, vulvar ve suprapubik bdlgede yaygin 6demi mevcuttu (Resim 1). Vagen ve Uretral agikliklari olagan
gorilda, gonad palpe edilmedi. Laboratuvar verileri Tablo 1’de 6zetlenen hastanin pelvik ultrasonografisinde
(USG) sol adneksiyal lojda 19x16 mm boyutlu anekoik kist izlendi, uterus uzun gapi 40 mm 06lglldi. Karyotipi
46, XX saptandi. Preterm dogum 6ykusU olan hastada; genital 6dem tablosu, yiksek gonadotropin dederleri
ve over Kisti nedeniyle preterm ovaryan hiperstimilasyon sendromu distnaldid. POHS kendini sinirlayan ve
tedavisiz gerileyen bir durum oldugundan vaka izleme alindi. Postnatal 64.GH’daki kontroliinde genital
6demin geriledigi gorildi. Gonadotropin seviyeleri diismeye baslayan hastanin pelvik USG’sinde uterus uzun
cap! 27 mm idi, over kistinin kiguldaga saptandi.

Tablo 1: Olgunun laboratuvar verileri

. . oo 41. GH | 45. GH | 64. GH
Resim 1: Preterm ovaryan hiperstimilasyon sendromu olgusunda
. i i - . FSH (U/L) 1,51 | 536 | 3,99
genital bélge 6deminin seyri
LH (U/L) 3,43 | 5,06 | 0,49
'l. k) Ostradiol (ng/L) 304 250 22,5
Total Testosteron (ug/L) 0,865 | 0,393 | 0,025
DHEAS (ug/dl) 140 63,9
17-OHP (ng/ml) 6,1
1,4 Androstenedion (ng/ml) 4,45
Sodyum (mmol/I) 147
a.41. GH, b.45. GH, c.64. GH, GH: Gestasyonel Hafta Potasyum (mmol/l) 45

GH: Gestasyonel Hafta

Sonug:

POHS’ un patognomonik bulgusu preterm bebeklerde postnatal 35-39. haftalarda baslayan hipogastrium ve
bacak Ust kisma uzanim gdésteren genital bélge 6demidir. Gelisen klitoris 6demi hastalarda ambigus genital-
eye benzer gorinim olusturabilir. Gonadotropin ylksekligi ve farkli boyutlarda over kistleri tabloya siklikla
eslik etmektedir. Over kistleri 4-5 cm’i asmadigi durumlarda tedavi onerilmeyen bu nadir durum postanatal
takibinde kliteromegali ve vulvar 6dem gelisen preterm bebeklerde ayirici tanida akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: vulvar 6dem, preterm

_82_



YENIDOGAN DONEMINDE TANI ALAN 178 - [t atitutnt il

Beray Selver Eklioglu?

HIDROKSISTEROID DEHIDROGENAZ TiP 3 Yesim Kiicikkagnicr!

Mehmet Emre Atabek!

EKSIKLIGI OLGUSU Ayee Gl Zomant:

!Necmettin Erbakan Qniversitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal, Konya
2Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Konya

Giris:

46,XY cinsiyet gelisim bozuklugunun (CGB) nadir bir nedeni olan 17 B-Hidroksisteroid Dehidrogenaz Tip 3 (17
B-HSD3) eksikligi, otozomal resesif kalitilir ve testikller steroidogenez kusurlarinin en sik goérilen formudur.
17B-HSD3 enzimi fetal testiste, testosteron sentezinin son basamadi olan A4-Androstenedionun (A) testos-
terona (T) donlsiminU sadlayarak cinsiyet gelisiminde anahtar rol oynar. 178-HSD3 enzimi eksikliginde dis
genital yapilar atipik genitalyadan normal disi gériinimuine kadar degiskenlik gosterebilir.

Olgu:

11 ginlik, ailesi tarafindan kiz olarak benimsenmis hasta, cocuk doktorunun dikkatli muayenesi ile fark
edilen her iki kasikta ele gelen sislik nedeniyle basvurdu. Aralarinda akrabalik olan anne babanin, ikinci
gocugu olarak dogdugu 6grenildi. Fizik muayenesinde dis genital yapilar disi gériinimunde, hiperpigmenta-
syon yoktu, fallus boyu 1.1 cm olup tek Urogenital agikhk gorlldi. Bilateral inguinal bélgede, labioskrotal
katlanti icinde palpabl gonadlar mevcuttu. Ultrasonografi; bilateral inguinal kanalda testis ve epididim izlen-
mis olup testis boyutlari 15x7 mm ve 16x9 mm, parankimi homojen ve kanlanmasi tabidir, mullerien yapilar
izlenmedi seklinde raporlandi. Hastanin bazal FSH < 0.3 U/L, LH 0.32 IU/L, ACTH 24.5 ng/L, kortizol 2.12
Mg/dL idi. Bazal testosteron 88.4 ng/dL, androstenedion 135 ng/dL, DHEA-S 2.1 pg/ml, 17-Hidroksiproges-
teron 0,7 ng/ml, 11-Deoksikortikosteron 12.05 ng/ml, bazal T/A orani < 0,8 idi. QF-PCR’da Y kromozom
varligi gosterilen hastanin karyotipi 46,XY olarak dogrulandi. Genetik analizde HSD17B3 geninde,
c.277+5G>A homozigot, splice region/intronik varyant mutasyonu saptanarak 17 B-Hidroksisteroid Dehidro-
genaz Tip 3 Eksikligi tanisi aldi. Cinsiyet belirleme kurulunda erkek olarak yetismesine karar verildi.

Sonug:

17 B-HSD3 eksikligine bagh 46,XY CGB bebeklik ve erken cocukluk doneminde kasikta sislik, atipik genital
yap! veya ergenlik déneminde virilizasyonla gelebilir. Dlstk T/A orani 17 B-HSD3 eksikligini desteklemekle
birlikte molekiler genetik incelemelerle tani dogrulanmalidir. Nadir goérilen bu hastaliin, yasamin erken
donemlerinde tani almasi dikkatli fizik muayene ile mimkin olmaktadir. Olgularin ivedilikle cinsiyet tayini
yapilmali, kisa ve uzun vadeli tedavi planlari ile hastalar sekstel fonksiyon, fertilite, malignite riski acisindan
izlenmeli ve uygun psikiyatrik danisma saglanmalidir.

Anahtar Kelimeler: 46 XY CGB, 17 B-HSD3, yenidogan
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SUBKUTAN YAG NEKROZU SONRASI
Aysun Ata?l

HIPERKALSEMI ILE BASVURAN VE ZOLENDRONIK [N Se s

ASIT ILE TEDAVI EDILEN OLGU SUNUMU

1Saglk Bilimleri Qniversitesi, Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali
2Saglik Bilimleri Universitesi, Adana Sehir EGitim ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji Anabilim Dali

Giris:
Subkutan yad nekrozu yenidodanlarda nadir gortlen ve hiperkalsemi gibi ciddi komplikasyonlarla seyrede-
bilen bir hastaliktir.

Olgu:

Gestasyonel diyabeti olan 36 yasindaki annenin 6. gebeliginden 5. canl dogum olarak 5430 gr diinyaya
gelmis olan erkek bebek, yenidogan gecici takipnesi ve hipoglisemi tanilariyla yenidogan yogun bakim
Unitesinde 15 gin izlenmisti. Hayatin 3.gini 6lgllen kalsiyum dederi 6,5 mg/dl saptanmis ve tedavi ile 8,9
mg/dl ile taburcu edilmisti. Anne sitl ile beslenen bebedin sirtinda ele gelen sert nodiler yapi nedeniyle 4
kez doktor kontroline gittigi ve 6nemsiz oldugu ifade edilmisti. Olgu Cocuk Endokrinoloji’ye ilk 6lglilen TSH
dederinin 14 mIU/L olmasi nedeniyle 40 glinlikken yonlendirilmisti. Anamnezde glinde 10 kez bez degisimi
ve huzursuzluk tarifleyen olgunun fizik bakida genel durum orta, ag:5700 gr ve dehidrate gériinimde
saptandi. Laboratuar dederlendirmede Ca: 17,6 mg/dl fosfor: 4,5 mg/dl, ALP: 178u/L, PTH<1ng/L,
25-0OH-D: 42,7ng/mL saptanarak hastaneye yatirildi. Ionize Ca: 2,1mmol/I olan olguya intravenéz hidrasyon
ve furosemid tedavisi baslandi. Kontrol 12.saatte kalsiyum halen 17,6 mg/dl (ionize Ca: 2,2mmol/L) saptan-
masi Uzerine olguya 0,025 mg/kg/doz IV zolendronik asit tedavisi uygulandi. Tedavi sonrasi 6.saatte kontrol
Ca:14,7 mg/dl ve ionize ca:1,67mmol/L saptandi. izlemin 48. saatinde Ca:12,3 mg/dl’ye (ica:1,56 mmol/L)
geriledi. Izlemin 5.giiniinde Ca: 10,5mg/dl ile taburcu edildi. Olgunun cilt alti nodillere yénelik cekilen
ylzeyel doku USG’da cilt alti 6dem oldugu ifade edildi. Tedavi 6ncesi alinan 1,25 dihidroksi vitamin D dizeyi
43 pg/mL (16-65) ile normal saptandi. Olgunun 8 aylik izleminde kalsiyum degerleri normal araliktaydi.

Servikal aksiyel yag baskil T2 MRG

Sonug:

Subkutan yag nekrozu nadir goérilen bir hastaliktir ve hiperkalsemiye neden oldugu icin klinik taninin gecik-
memesi 6nemlidir. Bu hastaligin neden oldugu akut hiperkalsemide zolendronik asit tedavisi etkin saptan-
mistir.

Anahtar Kelimeler: Subkutan yag nekrozu, Zolendronik asit, Hiperkalsemi
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Dicle Canorug Emet
Nur Berna Celik

JUVENIL PAGET HASTALIGI'NDA UZUN DONEM

IZLEMI: AYNI AILEDEN UC OLGUNUN Yagmur Unsal

Alev Oz6n

ZOLEDRONIK ASIT TEDAVI YANITLARI Nazli Géne

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Juvenil paget hastaligi (JPH), osteoklastik aktivitede artis ve kemik dongisiinde hizlanmaya bagh gelisen
iskelet deformiteleri, kemik agrisi ve kirik riski ile karakterize bir osteopatidir. Tedavide kemik dongisin(
yavaslatmak igin bifosfonatlar kullaniimaktadir. Yeterli veri olmamakla birlikte tedavi yanitlari iyi olarak bilin-
mektedir. Bu bildiride klinigimizde tani alip pamidronat baslanmis ancak yaniti yetersiz bulunarak zoledronik
asite gecilmis ayni aileden Ug olgunun tedavi yanitlari sunulmustur.

Olgu:

Aralarinda birinci derece kuzen evliligi olan anne-babadan miadinda 2500 gr dodan hasta dokuz aylikken
bacaklarda edrilik ve huzursuzluk sikayetiyle klinigimize getirildi. Boyu 67cm(<3p), vicut agirhdr 7,3kg
(<3p), bas gevresi 44cm (50-75p)‘idi. Muayenede huzursuzluk, brakisefali, kisa boyun, ekstremitelerde egri-
lik ve motor gerilik fark edildi. Kalsiyum, fosfor paratroid hormon ve vitamin-D dlzeyleri normal, alkalen
fosfataz (ALP=1692) yuksekti. Radyolojik incelemede hipomineralizasyon, diyafizer genisleme, kortikal kalin-
lasma ve egrilik gorildi. Bilateral sensorindral isitme kaybi saptandi. TNFRSF11B geninde intronl’den
baslayan genis bir delesyon saptanarak pamidronat baslandi. Tedaviyle ALP’de dlisme ve kemik agrisinda
kontrol saglandi ancak (¢ yasindan sonra ALP’de belirgin yikselme ve kemik adrisinda artis gorildi. Bes
yasinda ALP yliksekligi, humerus kingi ve ciddi kemik agrisi ile pamidronata direng dislnilerek zoledronik
asit tedavisine gegildi. Bu tedavi ile izlemi boyunca ALP normal sinirlarda izlendi, kemik agrisi ve kirigi olmadi.
Son muayenesinde 12 yasinda iken boyu 134,1cm(3-10p), motor kapasitesi yasitlariyla benzerdi. Ayni sikay-
et ve bulgular ile klinigimize basvuran kiz kardesi ve amcasinin kizinda da ayni mutasyon saptandi. Ilk
basamakta baslanan pamidronata yaniti yetersiz bulunarak sirasiyla U¢ ve bir yasinda tedavileri zoledronik
asite gecildi. Kiz kardesi son muayenede bes yasindayken 106,8cm (25-50p)’idi. Kuzeni ise son muayenede
lic yasindayken 90 cm (10p)’idi. Ikisinin de kemik agrisi veya kirigi olmadan motor kapasiteleri yasitlariyla
benzer izlemine devam ediliyor.

Sonug:
Adir JPH'de zoledronik asit pamidronattan daha etkilidir. Uzun dénem kullaniminda yan etkisi az; klinik, labo-
ratuvar ve radyolojik yaniti gok iyidir.

Anahtar Kelimeler: Paget, bifosfonat
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Ebru Gok

UC FARKLI OSTEOPETROZIS OLGUSU: FARKLI Ugur Berber
Ulka Gal Siraz

KLINIK YAKLASIMLAR Emre Sarikaya

Leyla Kara
Nihal Hatipoglu

Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

Giris:

Osteopetrozis, kemik kitlesinde artis ve sklerozan kemik displazisi ile sonuglanan nadir kemik hastaligidir.
Genetik analizler ile kesin tedavi olan nakil agisindan uygun olmayan hastalar ayirt edilir. Farkli klinik tablolar
ile bagvuran farkli mutasyonlara sahip 3 osteopetrozis tanili olgu sunulmaktadir.

Olgu:

Olgu 1 5 11/12 yas kiz hasta, ilk 6 aylk iken gérme takibinin olmamasi sikayetiyle basvurdu ve optik atrofi
saptandi. Geg dis cikarma ve 3 kez femur kiridi nedeniyle hastane yatis 6ykist vardi. Agirligi 13 kg (-3.34
SDS); boyu 88 cm ( -5.74 SDS); frontal bossing, pectus carinatum vardi. Ca: 9.27mg/dl (8.8-10.8);
P:3.7mg/dl (3.2-5.5); ALP:77.7 u/l (35-269); PTH: 69.8 pg/ml (15-65); D vitamin dlzeyi:18.6ng/mi
(20-100) saptandi. DXA Z skoru boy yasina gére +11,7 idi. Kemik survey osteopetrosis ile uyumlu idi.
TNFSF11 geninde missense homozigot mutasyon saptandi. K6k hlicre nakil sansi olmayan hasta klinigimizde
takip edilmektedir.Olgu 20Ilgumuz ilk kez 2 yasinda konusamama sikayetiyle basvurdugu merkezde otizm
tanisi aldi. Hastanin minor travma ile kirik 6ykisl vardi. 10 10/12 yas iken adirhdi 30.0 kg (12 p) ( -1.22
SDS), boyu 129.2 cm (< 3 p) ( -2.37 SDS), néromotor gelisimi geriydi. Ca: 9,33 mg/dl (8.8-10.8), P: 6,3
mg/dl (3.2-5.5); ALP:199 u/I (35-269); PTH:20.6 pg/ml (15-65); 250HD vit dizeyi: 11.6 ng/ml (20-100)
idi. Direk grafileri osteopetrozis ile uyumlu bulundu. Genetik sonucu CA2 geninde nonsense homozigot ve
HBB geninde frameshift heterozigot mutasyon saptandi ve nakil planlanmaktadir.Olgu 3 Osteopetrosis tanili
kardes 6ykUlisu olan 6 gunlik kiz hasta, postanatal 2. glin trombositopeni saptanmasi sonrasi osteopetrosis
ontanisiyla sevk edildi. Agirligi 3020 gr boy: 49 cm basgevresi:34 cm idi. Ca: 5.3 mg/dl (8.8-10.8), P: 5.39
mg/dl (3.2-5.5); ALP: 294 u/l (35-269) saptandi ve osteopetrorikets tanisi aldi. Olen kardesinin genetik
sonucu CLCN7 geninde homozigot mutasyon ile uyumlu olan hastaya nakil hazirligi yapiimaktadir.

Sonug:
Kemik iligi nakli; otozomal resesif formlarda tedavi secenedi olup osteopetrozis tanili hastalarda genetik,
tedaviyi yonlendiren énemli unsurlarin basinda gelir.

Anahtar Kelimeler: osteopetrozis, genetik, kemik iligi nakli

_86_



OSTEOPETROZiS TANILI HASTADA Ebru Barsal Cetiner?! |Bilge Aydin Behram?
Aynur Bedel? Elif Glrer?

NAKiL SONRASI HiPERKALSEMi Zeynep Donbaloglut [Hale Unver Tuhan?

Berna Singin? Mesut Parlak?

tAkdeniz Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya
2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Antalya

Giris:

Osteopetrozis nadir gortilen otozomal resesif kemik erimesi kusurudur. Su anda allojenik kemik iligi nakli tek
kiratif tedavidir.Biz de osteopetrozis tanili kemik iligi nakli sonrasi hiperkalsemi gelisen bir siit gocugunu
bildirmeyi amaclamaktayiz.

Olgu:

Dokuz aylk iken hidrosefali nedeni ile ventrikliloperitonealsant (VPS) takilan, tim vicutta osteoskleroz
saptanan hastaya osteopetrozis tanisi konuldu. Hastanin tanisi iskelet displazisi gen paneli ile (TNFRSF11A
c.385C>T homozigot mutasyonu (ACMG: PM2, PP1_SUP, PP3,PP4_STRONG, PP5_STRONG) dogrulandi.
Hastaya 22 aylik iken otolog kemik iligi nakli yapildi. Nakil sonrasi hiperkalsemi saptanan olgu tarafimiza
danisildi. Hastanin fizik muayenesinde boy: 79,6 cm (-2,2 SDS), kilo: 10,3 kg (-1,7 SDS), viicut kitle indeksi
(VKi): 16,25 (0,0 SDS), bas cevresi 49,5 cm (0,13 SDS), sistem muayenesi dodal, Tanner evre 1, testis
volumleri 2/2ml, saptandi. Laboratuvar: kalsiyum: 12,5 mg/dL, fosfor: 5,5 mg/dL, ALP acalim: 144 U/L,
paratiroid hormon: 7,5 pg/mL, 250H d vitamini: 37,4 pg/L, idrar kalsiyum/kreatinin orani: 0,84 olarak
saptandi. Hastaya hidrasyon (3000 cc/m2/giin) ve furosemid (1 mg/kg/giin) tedavisi énerildi. Ug glinliik
tedavi sonrasi kalsiyum 12,4 mg/dL olan hastaya pamidronat (0,5 mg/kg/doz ) tedavisi verildi. Pamidronat
tedavisinden 20 glin sonra hastanin kalsiyum: 13 mg/dL saptanmasi Uzerine; hasta yatirilarak hidrasyon,
furosemid ve metilprednisolon (1 mg/kg/gin) tedavisi verildi. Tedavi sonrasi kalsiyum: 12,7 mg/dL olan,
pamidronat tedavisi bir ay 6nce verilmis olan hastaya tekrar pamidronat (0,5 mg/kg/doz) verildi. Hiper-
kalsemi devam eden hastaya bir ay sonra Uglinct doz pamidronat (0,75 mg/kg/doz) verildi. Sonraki takipler-
inde kalsiyum degderi ilimh ylksek olarak devam etti (kalsiyum: 11-11,5 mg/dL). Bu nedenle hasta tedavi
verilmeden izlendi. En son pamidronat tedavisinde dort ay, kemik iligi naklinden dokuz ay sonra kalsiyum
dederi tamamen normal sinirlara dondd. En son muayenesinde kalsiyum: 10,31 mg/dL, fosfor: 3,51 mg/dL,
ALP: 259U/L, 250H d vitamini: 32,7 pg/L olarak saptandi.

Sonug:

Sonuc olarak osteopetrozis hastalarinda basarili kemik iligi nakli sonrasinda asemptomatik, ihmh hiper-
kalsemi ve kemik rezorpsiyonun uzamasi olasidir. Bu nedenle kemik metabolizmasi aralikli olarak takip edil-
melidir.

Anahtar Kelimeler: hiperkalsemi, osteopetrozis, kemik iligi nakli, pamidronat
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Elif Izci Gulla Gizem Ozcan

AILESEL HIPOMAGNEZEMI SEKONDER [uves dzkaya Leyla Akin

HIPOKALSEMI: TRPM6 MUTASYONU Cem Mete Murat Aydin
Gulden Yildirbm Usta

Ondokuz Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Samsun

Giris:

Ailesel Hipomagnezemi Sekonder Hipokalsemi, st cocuklugu déoneminde siklikla direncli nobetler ile bulgu
veren nadir bir genetik hastaliktir. Hastalarda hipomagnezemiye ek olarak belirgin hipokalsemi de vardir.
Transient receptor potential melastanin 6 (TRPM6) kanallari, hem distal ince barsak ve kalin barsaklarda,
hem de bobrekte distal kivrimh tiiblilde magnezyum absorpsiyonunu saglamaktadir. TRPM6 geninin otozomal
resesif mutasyonlari, fonksiyon kaybi olusturarak hastalia sebep olmaktadir. Tedavide oral ve intravendz
(IV) magnezyum kullaniimaktadir.

Olgu:

Sekiz aylik erkek hasta jeneralize tonik klonik nébet ile bagvurdu. ilk kez 5 ve 5,5 aylikken nébet ile hastan-
eye basvurup fenobarbital baslandigi 6grenildi. Soygecmisinde ndbet 6ykisl olan aile Uyesi yoktu. Boy ve
agirhk gelisimi normaldi. Fizik muayenesinde rasitizm bulgulari, anormal noérolojik bir bulgusu veya sendro-
mik bir 6zelligi yoktu. Laboratuvar incelemesinde Ca:6,8mg/dl, Albumin:4,5gr/dl, Fosfor:3,9 mg/dl (4-6,8),
Mg:0,3 (0,7-1,05) saptandi. Oral ve IV kalsiyum destedine ragmen hipokalsemisi diizelmedi ve nébetleri
tekrarladi. Ciddi hipomagnezemisi olan hastaya IV 50mg/kg/giin Mg destedi baslandi. Tedavi altinda serum
Ca:8mg/dl, Albumin:4,12gr/dl, ALP:124U/L (122-469), Fosfor:3,16mg/dl (4-6,8), Mg:0,42 (0,7-1,05),
PTH:4,67pg/ml(15-65), 25-OHVitD: 20,82ug/dl bulundu. Anne ve babasinin kalsiyum, fosfor ve magnezyum
dederleri normaldi. TRPM6 mutasyonu galisilmasi planlandi. Oral magnezyum tedavisine gecildi. Serum Mg
dederi takip edilerek oral Mg destedi kademeli olarak arttirildi. Oral ve 1V kalsiyum destedi azaltilarak kesildi.
Magnezyum tedavisine bagli hafif gastrointestinal yan etki gérildi. En son 80mg/kg/glin magnezyum tedavi-
si ile serum Ca:10,5mg/dl, ALP:176U/L(122-469), Fosfor:4,99mg/dI(4-6,8), Mg:0,71(0,7-1,05),
PTH:19,89pg/ml (15-65) dlizeyleri normal aralida ulasti. Genetik inceleme sonucu “Homozigot patojenik
TRPM6 mutasyonu” saptandi. Bir buguk yili askin slredir takip edilen hastanin Mg destedi sonrasinda kon-
vulziyonu olmadi.

Sonug:

Direncli konvulziyonlar ile basvuran 8 aylik erkek hastanin ylksek doz oral magnezyum tedavisi ile yakinma-
lar gerilemistir. TRPM6 mutasyonu, hipokalsemik konvulziyon ile bagvuran hastalarda, 6zellikle birlikte hipo-
magnezemi de olmasi durumunda akla gelmelidir. Erken tani ve tedavi ile geri dénlisumsulz ndrolojik hasarin
onlenmesinin 6nemi vurgulanmak istenmistir.

Anahtar Kelimeler: Hipokalsemi, Hipomagnezemi, Ailesel Hipomagnezemi sekonder hipokalsemi,
TRPM6 Mutasyonu, konvulzyon
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MONOGENIK OBEZITENIN NADIR BiR NEDENI: Zehra Yavas Abali
Esra Arslan Ates?

MAGEL2 GENINDE YENI TANIMLANMIS Talay Giran®

MUTASYON Abdullah Bereket?

Serap Turan3

!Marmara Qniversitesi, Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Istanbul
2Marmara gniversitesi, Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Istanbul
2Marmara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Istanbul

Giris:

{MAGEL2} geni kromozom 15q11.2 bélgesinde yer alir. Bu gendeki monoallelik patojenik varyantlarin sen-
dromik obezite ve gelisimsel bozukluklarla karakterize Schaaf-Yang sendromuna (MIM#615547) yol agtigi
gosterilmistir. Bu sendrom, Prader-Willi sendromu (PWS) ile ortak klinik 6zellikleri ve ayni gen bdlgesinde yer
almasi nedeniyle PWS-benzeri sendrom olarak da adlandirnimaktadir.

Olgu:

Alti yasindaki kiz olgu kilo fazlalhidi nedeniyle basvurdu. ikinci derece kuzen evlilidi olan anne babadan 3300
g olarak dogan hastanin, postnatal Gginci ayinda dogum adirliginin iki katina ulastigi 6grenildi. On sekiz
aylikken yurimeye ve 2.5 yasinda konusmaya basladigi, davranis sorunlari ve 6grenme glicliigi oldugu ifade
edildi. Fizik muayenesinde adirligi 38.7 kg (3.4 SDS), boyu 116.4 cm (0.1 SDS) ve vicut kitle indeksi 3.3
SDS idi. Kaba ylz gérinimd, yiksek alin, bitemporal darlik, derin yerlesimli gbzler, kisa filtrum ve kisa boyun
saptandi. Obeziteye eslik eden zihinsel yetersizlik ve sendromik 6zellikleri nedeniyle yapilan oftalmolojik,
kardiyak ve odyolojik degerlendirmeleri normal bulundu. Sendromik obezite dislintilen hastada kromozom
analizi ve PWS metilasyon analizi normal bulundu. Hastaya on (¢ yasinda insllin direnci nedeniyle metformin
tedavisi baslandi. On bes yasindaki son degerlendirmesinde boyu 157.5 cm (-0.7 SDS), VKI 4.5 SDS idi.
Akantozis nigrikans ve hipertansiyonu mevcuttu. Beslenme ve egzersiz uyumu ile metformin tedavisine
uyumu yetersizdi.Erken yasta baslayan obezite ve ek bulgulari nedeniyle monogenik obezite acisindan deger-
lendirilen olguda klinik ekzom dizilemesinde {MAGEL2} geninde (NM_019066) heterozigot {novel}
€.1732C>T (p. GIn578*) patojenik varyanti saptandi, bu varyantin aile segregasyon analizi ile {de novo}
oldugu gosterildi.

Sonug:

Molekdller genetik tetkik olanaklarinin artisi ile monogenik obezitede etiyoloji daha kolay belirlenebilmektedir.
Schaaf-Yang sendromu nadir monogenik nedenler arasinda olup PWS ayirici tanisinda yer almalidir. Ayrica,
hastamizda oldugu gibi akraba evliligi olan ailelerde tek hasta birey varliginda otozomal resesif hastaliklarin
yani sira {de novo} mutasyonlara bagli otozomal dominant hastaliklarin da olabilecedi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: monogenik obezite, Schaaf-Yang sendromu, MAGEL2, Prader Willi Sendromu

_89_



DIYABETIN NADIR FORMU: Biisra Giirpinar Tosun* | Zehra Yavas Abalit

Tuba Seven Menevse! Didem Helvacioglu!

MITOKONDRIYAL DIYABET Hamza Polat? Talay Garant

Burcu Oztiirk Hismi3 Serap Turan!
TANISINDA OLGULARLA YOL Ahmet Kahveci! Abdullah Bereket!

GOSTERICI BULGULAR Gunay Kaplan! Belma Haliloglut

Marmara Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dalll,istanbul
2Marmara gniversitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Istg:mbul
3Marmara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dali, Istanbul

Giris:

Mitokondriyal diyabet sensérinoral isitme kaybi, ensefalomiyopati, laktik asidoz gibi multisistem tutulumu,
ilerleyici non-otoimmun B-hticre harabiyeti ile karakterize maternal kalitimli bir hastaliktir. Fenotip spektrumu
degdisken olup cocukluk gaginda silik bulgularla karsimiza gikabilir.

Olgu:

Olgu 1: 11 yasinda agir diyabetik ketoasidoz (tani ani GADA, ICA, AIA negatif) tablosu ile tip-1 DM tanisi alan
kiz hasta, 2 yil sonra halsizlik, kilo kaybi, direncli agir hipoglisemi ile basvurdu. Basvuru HbAlc %15.6,
glukoz: 29 mg/dL, C-peptit:0.01 pg/L, insilin 18.7 pIU/mL idi. Hepatosplenomegali, nefrolitiazis, tekrarlayan
laktik asit ylksekligi (2.9-4.5 mmol/l) ile yapilan mitokondriyal hastalik panelinde MT-CO1 geninde homo-
plazmik c.795delA, p.(E266Nfs*) tanimli mutasyonu saptandi. Tani sonrasi EMG ‘de alt extremitede hafif
proksimal myopati, kranial MR’da serebellar atrofi izlendi. Olgu 2: Yaklasik 5 yildir Tip-1 DM, subklinik otoim-
mun tiroidit tanisi ile izlenen 17 yasinda kiz hasta (tani ani GADA, IAA negatif) hafif diyabetik ketoasidoz
tablosunda acile basvurdu. Diyabet kontroll kéti seyreden hastanin fizik muayenede sol gdézde ptozis, hepa-
tomegalisi mevcuttu. Karaciger enzim ylksekligi (AST:263 U/L, ALT:126 U/L), hiperlipidemi ve son bir yil
icindeki acil bagvurularinda daha belirgin olan ancak iyilik halinde de sebat eden laktik asit ylksekligi (4-8.7
mmol/l) nedeniyle bakilan mtDNA dizi analizinde m.4640 C>A homoplazmik tanimli mutasyon saptandi.Tani
sonrasi gocuk metabolizma takibine alinan, beslenme ve destek tedavileri diizenlenen hastalarin diyabet kon-
troli saglandi. Anne segregasyon ve taramasi yapildi, genetik danisma verildi.

Sonug:

Mitokondrial diyabet nadir bir diyabet formu olup tani koymak igin 6ncelikle siphe duymak gerekir. Fenotip
spektrum oldukca dedisken olup 6zellikle gocukluk caginda aile 6ykusu silik, spesifik olmayan bulgularla
kendini gosterebilir. Laktik asit yiksekligi ve atipik organ tutulumlari tanida uyarici olmalidir.

Anahtar Kelimeler: Mitokondrial Diyabet, Laktat ytksekligi, Atipik organ tutulumu
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Bahar Ozcabi?
Asude Durmaz?

NADIR BIR MONOGENIK OBEZITE NEDENI:

ADCY3 EKSIKLIGi Ayca Aykut?

Samim Ozen3

'Memorial Bahgelievler Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji B6lumd, Istanbul
2Ege l:lniversitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Izmir .
3Ege Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, Izmir

Giris:

Adenilat siklaz 3 (ADCY3), ATP'den cAMP sentezini katalize eder ve hipotalamik néronlarin silyalarinda mela-
nokortin 4 reseptdrii (MC4R) ile birlikte bulunur. ilk kez 2018 yilinda MC4R-ADCY3 yolagindaki bozukluklarin
siddetli obezitede rol oynadidi bildirilmistir. Dizinde bildirilen ¢ok az sayida olgu mevcuttur. Amacimiz tlkem-
izden bildirilen ilk olgu olan hastamizda klinik 6zellikleri, tani ve tedavi olasiliklarini tartismaktir.

Olgu:

On ayhk kiz hasta asiri kilo alimi ve yeme istegi yakinmalari ile basvurdu. Term, dogum agirhigi 3050 g (-0,6
SDS) olan olgunun annesi gebelik suresince insulin direnci nedeniyle takip edilmis. Steroid kullanimi tariflen-
meyen hasta anne siiti ile beslenmekteymis ve ek gidaya gecis tamamlanmamis. iki aylikken 6,5 kg, 7 aylik-
ken ise 14 kg olarak tartiimis. 1. derece kuzen evliliginden 3. ¢ocuk olarak dogmus, annede obezite ve insilin
direnci saptanmis. Gelis fizik bakisinda vicut agirligi (VA) 19 kg (+6,98SDS), boy 82 cm (+3,53SDS), bas
gevresi 49 cm(+3,07SDS), viicut kiitle indeksi (VKI) 28,26 kg/m2 (+4,81SDS), adirlik yasi 5,3 yas, boya
gore adirlik %213 idi. Puberte evresi Tanner evre 1'di, desteksiz oturuyordu. Aclik kan sekeri 103mg/dL, achk
instlin 25,3uIU/mL, TSH: 2,3pU/mL, serbest t4: 1,37ng/dL, LH <O0,1mIU/mIL, estradiol <5pg/mL,
IGF-1:44ng/mL, ACTH: 20,1pg/mL, bazal kortizol:5,9ug/dL, uyariimis kortizol:18,4ug/dL saptandi. Mono-
genik obezite 6n tanisi ile yapilan tim ekzom dizilemede ADCY3 geninde homozigot c.1102G>A
(p.Asp368Asn) varyanti (ylksek patojenik skora sahip 6nemi bilinmeyen) saptandi. Anne ve babanin hetero-
zigot varyanti tasidiklan belirlendi. Halen 2 yas 6 aylik olan hastanin VA: 34 kg (+8,42SDS), boy 103 cm
(+3,06SDS), VKI: 32,05 (+6SDS) olup asin istah ve yemeyle ilgili agresif davranislarinin oldugu gézlendi.
Denver 2 testinde kisisel-sosyal ve dil konusma alt bdlimlerinde yasa goére gerilik saptandi. ADCY3 geninin
melanokortin yolagindaki fonksiyonu géz 6niline alindiginda tedavide daha énce hig deneyim olmasa da MC4R
agonisti olan setmelanotid tedavisinden fayda gorebilecegdi dtistinuldi.

Sonug:
ADCY3 genindeki dedisimler erken baslangich agir obezitede akla gelmelidir. Bu olgularin takip ve tedavisi
konusunda yeni bilgi ve deneyimlere gereksinim vardir.

Anahtar Kelimeler: ADCY3 geni, monogenik obezite
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DIYABETIK KETOASIDOZ KLINIGI
ILE BASVURAN MULTISISTEM

ENFLAMATUVAR SENDROM GELISEN

Berna Singin?
Aynur Bedel®

Ebru Barsal Cetiner?
Zeynep Donbaloglu?,
Bilge Aydin Behram?

Tugce Tural Kara3
Elif Comak®,

Nurel inan Aydemirs
Hale Tuhan!

Mesut Parlak?

Alper Kdker?

DIYABET OLGUSU

1Akdeniz Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya Akdeniz Universitesi Tip Fakultesi, Gocuk Yogun Bakim Bilim
Dali, Antalya 3Akdeniz Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali, Antalya “Akdeniz Universitesi Tip Fakltesi, Cocuk
Nefroloji Bilim Dali, Antalya *Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Antalya

Giris:

MIS-C coklu organ yetmezligine sebep olabilecek asiri enflamatuvar yanit olarak tanimlanmaktadir. Hizla
yayilan SARS-Cov-2 enfeksiyonunun diyabet patogenezinde roli net dedildir. Bu yazida, klinigimize diyabetik
ketoasidoz ile bagvuran, Covid-19 enfeksiyonu saptanan yeni tani diyabet olgusu sunuldu.

Olgu:

13 yasinda erkek olgu uyku hali, idrar kacirma sikayetleri ile basvurdu. Bir aydir kilo kaybi, polidipsi ve
politiri sikayetleri mevcuttu. Oz ve soy gecmiste dzellik yoktu. Fizik muayenede boy 167,9 cm (SDS: 0.69),
agirlik 66,9 kg (SDS: 1.09) idi. Kan basinci 68/30 mmHg, nabiz 143/dk, vicut sicakhdi 38,3 °C olgllda.
Genel durumu kotu, bilinci kapali, agrili uyarana yaniti zayifti, GKS 5 dederlendirildi. Kussmaul solunumu
mevcuttu. Diger sistem muayene bulgulari normaldi. Tetkikleride glukoz 595 mg/dl, kan gazinda ph 6,97,
bikarbonat 4,3 mmol/L, baz acigi -26 mmol/L, idrar keton pozitif, potasyum 2,71 mmol/L, sodyum 136
mmol/L, kreatinin 3,53 mg/dL, BUN 55 mg/dL, HbAlc % 11,5, insilin <0,4 mU/L, c-peptit 1,4 ng/mL, Anti
GAD antikoru 42,61 IU/mL saptandi. Intravendz sivi ve insilin uygulandi. Mannitol verildi. Nabizh VT
gelismesi ile 2 kere senkronize kardiyoversiyon yapildi. Sinds ritmine déndi. EKO; sol ventrikil boyutu
hafif genis, sistolik fonksiyonlar normaldi. SARS-CoV-2 PCR negatifti. Covid-19 IgG pozitif geldi. Gérlntile-
mesi akut pankreatit ile uyumlu geldi. Tekrarlanan SARS-CoV-2 PCR pozitifti. MIS-C kabul edilerek IVIG,
steroid ve plazmaferez uygulandi. Pansitopeni nedeni ile KIA yapildi; atipi ve blast, hemofagositer hiicre
saptanmadi. 7 kere hemodiyaliz, 11 kere plazmaferez uygulandi. Insiilin tedavisi kesildi, kan sekeri taki-
pleri regiileydi. HbAlc % 7,9-6,7’ye geriledi. C-peptit 5,5-3,3 ng/mL saptandi. Insiilin tedavisinin kesilmesi
ve c-peptit dizeylerinin normal olmasi nedeniyle etiyolojiye ydnelik olarak MODY agisindan genetik analiz
gonderildi. HNF1A-MODY fenotipi iliskili mutasyon saptanmadi. GCK dizi analizi ve diger diyabet otoantikor
sonuglari takip edilmektedir.

Sonug:

MIS-C olgulari, farkli semptomlarla basvurabilecedi icin, farkli sistem tutulumu olan, COVID-19 temas 6ykisti
olan hastalarin ayirici tanisinda dusintlmelidir. Covid-19 enfeksiyonun ciddi hastalikla iliskili stres hipergli-
semisinin 6tesinde potansiyel bir diyabetojenik etken oldugu dustnilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Diyabetik Ketoasidoz, SARS-Cov-2, Multisistem Inflamatuvar Sendrom (MIS-C)
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DIYABETIK KETOASIDOZLA BASVURAN Elif Gokee Basa
HASTALARDA YENI BIR FENOTIP: KETOZISE Sumeyra Kilig

~ o o - - . . Duygu Kilimci
EGILIMLI DIYABET (KETOSIS PRONE DIABETES) Betiil Ersoy

iCelal Bayar Universitesi Tip Fakultesi, Gocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Manisa

Giris:

Son yillarda Diyabetes Mellitustaki (DM) artisla beraber diyabetik ketoasidozla basvuran farkl bir diyabet
fenotipi ortaya gikmistir. Bu durum, 'Ketozise Egilimli Diyabet' (KPD) sendromlarinin taninmasina, atipik diya-
bet spektrumunun farkli patofizyolojik stireclere sahip gok sayida fenotipleri icerdiginin anlasiimasina yol
acmistir. Biz, ketoasidozla basvurup, insilin baslanan ve bir slGire sonra insllin ihtiyaci olmayan, Covid-19
enfeksiyonu gecirdikten sonra ketoasidoza giren ve yeniden instln ihtiyaci dogan bir kiz hastay! sunuyoruz.

Olgu:

On yedi yasindaki obez kiz olgu 3 glindlr olan halsizlik, polidipsi ve derin nefes alip verme sikayetiyle has-
tanemize basvurdu. On iki yasinda halsizlik, uykuya meyil sikayetleri ile dis merkeze basvuran olguda diyabe-
tik ketoasidoz saptanmis. Obezitesi olan olgunun HbA1lc dederi %11,9 saptanmis. Tip 1 diyabet mellitus
(T1DM) tanisi alarak insulin tedavisi baglanmis. Hastanin adacik hicre antikoru ve glutamik asid dekarboksi-
laz antikoru pozitif, insilin otoantikorlar negatif bulunmus. Sekiz ay insulin kullanan hastanin takibinde hipo-
glisemileri olmasi Gzerine insilin kesilmis.Yaklasik 2,5 yil kadar tedavisiz kalmis olan hasta 1,5 yil 6nce énce
klinigimize basvurdu. Aclik glukozu: 116 mg/dl, instlin: 19,7 mIU/mL, HOMA-IR: 5,64, HbAlc: %5,3, c-pep-
tid: 3,33 ng/ml saptandi. Bozulmus achk glukozu olan olguya 2x500mg metformin tedavisi baslandi.
Hastanin 1,5 yillik izlemi boyunca HbA1C dizeyleri %5,9-%6,5 diizeyinde seyretti. Mayis 2021’de agir dehi-
drate gériinimde basvurdu. Hasta 1 ay énce de COVID-19 enfeksiyonu gecirmis idi. Hastanin kan gazinda
pH: 6,84 bulundu. HbAlc: %10,6, c-peptid: 0,41 ng/ml, insulin 9,9 1u/ml saptandi. Hasta taburcu olduktan
sonra 5.ayda insllin tedavisiyle hipoglisemiye girmesi ve HbAlc'nin %6 olmasi Gzerine insllin kesildi. 3 ay
kadar insllin almadan izlenen olguda semptomatik hiperglisemi gelismesi ve HbA1c’sinin %7 olmasi Uzerine
insulin baslandi.

Sonug:

Olgumuzda antikor pozitifligi ve c-peptid dizeyinde dedismeler mevcuttu. Ketoasidoz ataklari gegtikten bir
sure sonra insulin ihtiyacl kalmiyordu. Diyabetik ketoasidoz ile bagvuran olgularda, obezite olmasi, izleminde
insdlin ihtiyacinin kalmamasi gibi klasik tip 1 diyabetli olgulardan farkh klinik gidis olmasi durumunda ketozise
egilimli diyabet (KPD) distnilmelidir.

Anahtar Kelimeler: ketoasidoz, Tip 1 diyabet, ketozise edilimli diyabet
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DONOHUE SENDROMU/LEPRECHAUNISM : Derya Tepe
NADIR GORULEN BIR INSULIN REZISTANS Pinar Kocaay

i Secil Cakir Giindogan
SENDROMU BIR YILLIK PROGNOZ Mehmet Boyraz

Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

Giris:

Donohue Sendromu, insllin reseptdr genindeki mutasyonlardan olusan otozomal resesif kalitimh adir bir
instlin direnci sendromudur. Nadir gorilen bu sendromda tipik dismorfik bulgulara aglik hipoglisemisi-tokluk
hiperglisemisi eslik eder. Bu yazimizda, Donohue sendromu tanili olgumuzun bir yillik takibini sunmayi
amacladik.

Olgu:

Birinci derece kuzen evliliginden blylme geriligi ile dogan hastanin dogum sonrasi hiperglisemik degerleri
olmasiyla tarafimiza danisiimisti. Fizik muayenesinde kalin dudaklar, genis burun, kiiglik gene, belirgin gézler,
genis-dislk kulaklarin olusturdugu atipik yliz gérinimine ek, hipertrikozis, azalmis ciltalti yag dokusu,
belirgin meme uclarn ve makropenis mevcuttu. Laboratuvar tetkiklerinde aclik hipoglisemisi-tokluk hipergli-
semisi, hiperinsilinizmi saptanmisti. Ekokardiyogafisinde sol ventriklilde konsantrik hipertrofi ve abdominal
ultrasonografisinde bobrekte milimetrik kristaloidler tespit edilmisti. Mevcut bulgularla, hastada Donohue
Sendromu 6n tanisi dislntlerek yapilan gen analizinde INSR geninde homozigot mutasyon (Ekzon 4
€.1049C>T) tespit edilmisti. Hastamizin annesi ve babasinda da ayni ekzonda heterozigot mutasyon
saptandi. Takibinde tokluk sekerlerinin ylikselmesi ile hastaya metformin tedavisi baslandi. Takipte aglik hipo-
glisemileri olmasiyla beslenme sikligi arttirildi. Beslenme dlzenlenmesiyle kan sekerleri olunca tedavi
kesilerek taburcu edildi. Su an 13 aylik olan hastanin vicut agirhdi 10.8kg (SDS: 0.22, 58 p) boyu 74 cm
(-1.33 SDS, 9p) olup fizik muayenesinde eski bulgulara ek olarak zamanla kulak kepgesinde-boyunda akan-
tozis nigrigansi gelisti. Hastamizin bir yillik kan sekeri izlemlerinde ilag gerektirecek dizeyde hipo-hipergli-
semisi saptanmamis olup son HbA1lc dederi %5.3tlr. Kontrol ultrasonografilerinde meduller nefrokalsinozisi
devam ederken gocuk nefroloji bolimu tarafindan ilagsiz izlemdedir. Kardiyolojik takiplerinde sol ventrikdil
hipertrofisi devam ettigi gérilmekle beraber bir yilin sonuna dogru hipertansif degerleri gelismesiyle kardi-
yoloji-nefroloji bolimleri tarafindan propranolol tedavisi baslandi. Takibinde glukoz-tansiyon 6lgiimleri stabil
seyretti.

Sonug:

Donohue Sendromu nadir gorilen otozomal resesif gegisli bir hastaliktir. Tanisi klinik-laboratuvar tetkiklerine
ek insllin genindeki mutasyonlarin gosterilmesiyle konulur. Vakalarin ¢ogu ilk yillar icinde kaybedilmekle
beraber hafif formlar daha uzun yasayabilmektedir.Bu yazimizda, siddetli fenotip gosteren bir mutasyona
sahip olan olgumuzun beklenenin aksine daha hafif klinikle seyreden bir yillik prognozu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Donohue, Leprechaunism
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METABOLIK KONTROL SAGLANAMAYAN oKﬁbr%Yﬁksek Acinikli
Zge bescCl

TUZ KAYBETTIREN KONJENITAL ADRENAL Gozde Akin Kagizmanli

HIPERPLAZILI BIR ERKEK OLGUDA Ayhan Abaci

Ece Bober

SPIRONOLAKTON VE ANASTROZOL KULLANIMI QEEEHEEn

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Gocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, izmir

Giris:

Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) tedavisinde hidrokortizon dozu ve saatlerindeki degisikliklere ragmen
klinik ve metabolik kontrolli saglamada guiclikler yasanmaktadir. Bu olgularda antiandrojen ve nihai boyda
kaybi azaltmak amaciyla aromataz inhibitorleri kullanilmaktadir. Bu olgu raporunda, hidrokortizon tedavisine
ragmen metabolik kontroli saglanamayan 4 yasindaki bir erkek tuz kaybettiren KAH olgusunda karaciger
toksisitesi olmayan antiandrojen (spironolakton) ve aromataz inhibitort (anastrozol) tedavisinin klinik ve
metabolik sonucunu sunmayil amacladik

Olgu:

Postnatal 22.gluntnde adrenal yetmezlik klinigi sonucunda tuz kaybettiren konjenital adrenal hiperplazi
tanisi alan olgumuzda CYP21A2'de homozigot patojenik mutasyon (c.955C>T, p.GIn319Ter) saptanmisti.
Bir bucuk yasindan itibaren 17 OH progesteron ve androstenedion dederleri yliksek seyreden, kemik yasi
(KY) takvim yasina gore hizli ilerleyen (2 yasinda iken KY 3 yil; 3 yasinda iken KY 6 yil; 4 yasinda iken KY
8 yil), evre 3 pubik killanma, peniste blylime, agresif davranislar ve mastirbasyon davranisi gelisen
olguda glukokortikoid dozu 15 mg/m2/gin’den kademeli olarak 25 mg/m2/gtin dozuna yukseltildi. Es zam-
anli fludrokortizon 0,1 mg/gin kullanmaktaydi. LHRH testi sonuclari prepubertal dénem ile uyumluydu.
Skrotal ultrasonda testikiler adrenal rest timor ile uyumlu bulgular gézlendi. Temmuz 2021’de [Takvim
yasl 4 yas, boy 0,4 SDS (hedef boy -0,92 SDS), vicut kitle indeksi 2,37 SDS] tedavisi 30 mg/m2/gin
hidrokortizon (sabah %33, kalani 3 esit dozda 6gle, aksam ve gece), 1 mg/glin anastrozol ve 100 mg/gin
spironolakton seklinde diizenlendi. Potasyumdan fakir ancak sodyum eksik kalmayacak sekilde beslenme
onerilerine ragmen spironolakton sonrasinda iki ay iginde iki kez hiponatremi (en distk sodyum 119 ve
129 mEq/L) gelismesi tzerine fludrokortizon 2x0,1 mg dozuna yukseltildi. Takipte hirgin davranislari azaldi,
hiponatremi tekrarlamadi ve tedavinin 6. ayinda kemik yasinin ilerlemedigi goruldu

Sonug:
Metabolik kontrol saglanamayan tuz kaybettiren erkek KAH olgularinda anastrozol ve spironolakton tedavisi
fludrokortizon doz arttirimi ile birlikte alternatif bir tedavi segenedi olarak kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: konjenital adrenal hiperplazi, anastrazol, spironolaktone
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JINEKOMASTI ILE BIRLIKTE SANTRAL ERKEN Stimeyra Kilig*

Duygu Duizcan Kilimci!

PUBERTE BULGULARI VEREN NADIR BIR Clneyt Giingar?

NEDEN: SERTOLI HUCRELI TESTiS TUMORU noien Nese
etdl Ersoy!

!Celal Bayar Qniversitesi Tip Faklltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Manisa
2Celal Bayar Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Manisa
3Celal Bayar Universitesi Tip Faklltesi, Tibbi Patoloji Anabilim Dali, Manisa

Giris:

Prepubertal yastaki erkek cocuklarda jinekomasti nadirdir. idiyopatik veya bazi endokrin bozukluklara bagli
olarak gelisebilir. Erken puberte, tiroid disfonksiyonu, hCG salgilayan timérler, artmis aromataz aktivitesi,
Ostrojen Ureten adrenal veya testis timdrleri nedenler arasindadir. Biz jinekomasti ile gelip santral erken
puberte bulgularn veren nadir gorilen testis timori saptanan erkek olguyu sunuyoruz.

Olgu:

Sekiz yasinda erkek hasta, memelerde biylime yakinmasi ile basvurdu. Boy standart sapma skoru (SDS):
1,93 idi. Testis volumleri sag 4 ml, sol 5 ml idi. Bilateral 2 cm gapinda jinekomasti mevcuttu. Kemik yasi 10
yas ile uyumlu idi. LH: 0,31 mIU/L, FSH: 0,12 mIU/L, 6stradiol: 16,1 pg/mL, B —hCG: 0.12 mIU/L, total
testosteron: 0,19 ng/mL, AFP: 2.2 ng/mL, prolaktin: 10.5 ng/mL bulundu. Bu bulgularla erken puberte
distunlldi. GnRH testine prepubertal yanit elde edildi. Skrotal ultrasonografi planlandi fakat aile cagril-
masina ragmen takiplere gelmedi.Hasta 9 yas 4 aylikken tekrar basvurdu. Boy SDS’si 2,6 olmustu. Puber-
tal muayenesinde testis volimleri sag 4-5 ml, sol 8-10ml, sol testise yapisik bir kitle saptandi. Bilateral 5
cm cgapinda jinekomasti mevcuttu. Kemik yasi 12,5 yas ile uyumlu idi. LH: 0,13 mIU/L, FSH: 0,12 mIU/L,
Ostradiol: 7,3 pg/mL, total testosteron: 0,39 ng/mL, AMH: >23,6 ng/ml idi. Skrotal ultrasonografide; sol
testis 30x18x21mm (5,93 mL) olup, icerisinde orta kesimde 15x13x13 mm boyutunda periferik hipoekoik
halosu santralinde kalsifik ekolar bulunan solid kiitle izlendi. Kitlenin eksizyonuna karar verildi. Patolojide
kGclUk genis eozinofilik, uniform nikleuslu, poligonal sekilli hiicreler saptandi ve lamellar kalsifikasyonlari
ile blyldk hucreli kalsifiye Sertoli hiicre timori tanisi kondu. Jinekomasti ameliyattan 1 yil sonra kayboldu.
Testis kitlesinde tekrarlama olmadi.

Olgunun 9 yas 4 aylk iken poliklinik Olgunun 9 yas 4 ayhlk iken poliklinik
basvurusundaki goriintiisii basvurusundaki goriintiisii

Bilateral jinekomastisi mevcuttu. Sol testise bitisik palpe
edilen kitlenin gorintisu

Sonug:

Hastamizda, ilk basvuru bulgulari ile erken puberteye bagl jinekomasti disinuldi. Hasta 16 ay sonra tekrar
geldiginde klinik muayenede testiste kitle saptandi. Hastanin ilk basvurusunda skrotal US yapilabilseydi bile
timorin teshis edilip edilemeyecedi belli degildir. Santral erken puberte bulgulari ile gelen hastada skrotal
ultrasonografinin ilk tetkiklerden biri olmasi testis timoérlerinin yakalanmasi agisindan énemli gérintyor.

Anahtar Kelimeler: jinekomasti, erken puberte, testiste kitle, blylk hicreli kalsifiye Sertoli hicreli timoér

_96_



YENI TANIMLANAN BIR MUTASYONLA Seving Odabasi Giines?
46 XY CINSIYET GELISIM BOZUKLUGU Onur Akint

Deniz Torun?

VE MALIGNANSI Erman Atac?

1Saglik Bilimleri Qniversitesi Gulhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
2Sagdlik Bilimleri Universitesi Gilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara
3Saglik Bilimleri Universitesi Glilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

46 XY cinsiyet gelisim bozuklugu (CGB) olgularinda androjenizasyonun azalmasina badll olarak gonadal
disgenezi veya testikliler regresyon goérilmektedir. Olgularin blylk bir kisminda genetik etiyoloji saptan-
amamaktadir.

Olgu:

16 yas kiz hasta, adet gormeme sikayetiyle basvurdu. Meme gelisimi 13 yasinda baslayan hastanin
06zgecmisinde 6zellik yoktu. Anne-baba arasinda akrabalik yoktu. Vicut adirhdi: 59 kg (0,39 SDS), boy:
159,5 cm (-0,5 SDS), meme Tanner evre 3, pubars Tanner evre 4, lrogenital aciklik haricen disi gérinim-
deydi. Hormonal dederlendirmede LH ve FSH ylksek, AMH ve estradiol dislktl. Pelvik USG’de uterus
hipoplazikti. Pelvik MR’da uterus 17*5 mm, overler segileme-

di. FISH analizinde karyotipi 46 XY saptanan hasta CGB Kon- . )
seyinde dederlendirildi. Disi kimlikte yetistirilen olguda mali- Tablo 1. Olgunun Laboratuvar Degerleri
gnasi riski olmasi nedeniyle sistoskopi+tanisal laporoskopi sT4 (0,8-2,2 ng/dl) 1,09
yapilmasina karar verildi. Sistoskopide kor sonlanan vajen TSH (0’6'5’7 Ll 2,06
izlendi. Gonad punch biyopsi sonucunun ‘solda streak gonad, ::H(;Tlljl/’:;) 12079
sagda dlsgen?tlk _gonad ve fo!<a| gonadoblastoma?’ olarak Estradiol (ng/dI) =
raporlanmasi Ulzerine hastaya bilateral gonadektomi yapildi. Total testosteron (ng/dl) 0,74
Olgunun SRY, SF1, SOX9, NROB1, DMRT delesyon ve muta- ACTH (10-60 pg/ml) 17
syon analizini negatifti. Tum ekzon dizi analizinde DHX37 17-OH Progesteron (0.03-0.82 ng/ml) | 1,07
geninde yeni tanimlanan 'c.1294-9G>A intronik heterozigot 11-DOC (20-155ng/dl) 3,86
mutasyon’ tespit edildi. Segregasyon analizinde babada ayni DHEAS (34-129 ug/dl) 345
mutasyon saptandi. Hormon replasman tedavisi baslanan Androstenedion (42-100 ng/dl) 243
olgu takibe alindI. Androstenedion (42-100 ng/dl) 93,33
Kortizol (3- 21 ug/dl) 19
AMH (<8.6 ng/ml) 0,097
AFP (0-9 ng/ml) 1,23
B-HCG <0,5

Sonug:
DHX37 (DHEA-box DNA helikaz 37) geni RNA transkripsiyonu, ribozom biyogenezi ve yikimi gibi bircok
gorevde rol alan RNA helikaz proteinini kodlar ve CD8 T hiicrelerinin reglilasyonunda rol alir. DHX37; ribo-
zom Uretimindeki bozukluklar, kanser (T hlcrelerinde bozulmus anti-timor cevabi) gelisimi ve ribozomo-
patiler adi verilen genetik hastaliklarin olusumunda rol almaktadir. DHX37'nin gelismekte olan testis dokus-
unda eksprese oldudu bilinmekle birlikte, DHX37 mutasyonu ile gonadal gelisim arasindaki iliski net olarak
aciklanamamaktadir. Mutasyonlu olgularda klinik tablo kriptoorsidizmmden tamamen disi fenotipe kadar
oldukga genis bir yelpazede yer almaktadir. DHX37 ekspresyonun endometrial, servikal ve meme kanseri
gibi bazi malignansilerde arttigi bilinmekle birlikte, gonadoblastom gelisimindeki etkisi tam olarak bilinme-
mektedir. CGB etiyolojisinde rol oynayan yeni genlerin saptanmasi, altta yatan biyolojik mekanizmalarin
anlasiimasi, olgularin tanisinin konmasi, hastalarin uygun klinik izlem ve tedavisi acisindan édnemlidir.

Anahtar Kelimeler: 46 XY cinsiyet gelisim bozuklugu, DHX37, gonadoblastom
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HIPERGONADOTROPIK HIPOGONADIZMIN Nurdan Ciftcit

Emine Camtosun?

NADIR BIR NEDENIi: WOODHOUSE-SAKATI Leman Kayas?

Ismail Dindar!
SENDROMU Aysehan Akinci?

Inént Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Malatya
2Izmir Buca Seyfi Demirsoy Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris:

Woodhouse-Sakati Sendromu (WSS), ¢ok nadir goériilen, otozomal resesif bir hastaliktir. DDB1- ve CUL4-As-
sociated Factor 17(DCAF17) genindeki mutasyonlardan kaynaklanir. Hastalarda, hipogonadizm (hipergonad-
otropik/ hipogonadotropik), diyabetes mellitus, hipotiroidizmm gibi endokrinolojik problemler; zayif,
cansiz-seyrek sac ve kaslar gibi ektodermal sistem bulgulari; sensorinéral tip sagirlik, mental gerilik ve
ilerleyici ekstrapiramidal bulgular igeren nérolojik bozukluklar ve kardiak bulgular gézlenmektedir.Burada
adet gormeme sikayeti ile basvuran ve WSS tanisi alan addlesan kiz olgu sunulmustur.

Olgu:

14 yasinda kiz hasta, adet gérmeme sikayeti ile hastanemize basvurdu. Hastanin 6yklisiinden meme gelisi-
minin yetersiz oldugu, hic adet gérmedigi ve saglarinin cansiz oldugu égrenildi. Hastanin 6zgegmisinde ek
Ozellik yoktu. Anne-babasi kuzendi ve 3 saglikl kardesi vardi. Annesinin dayisi ve bliylk babasinda diyabet
oldugu o6grenildi. Fizik muayenesinde kilosu:49,8kg(—0,53SDS),boyu:160cm(-0,07SDS),bas cevresi:
51,5cm (-2,8SDS) ve arteriyel kan basinci:110/70mmHg idi. Kemik yasi 12,5 yas ile uyumluydu. Dismorfik
yuz bulgulan (kalin burun koki, mikrosefali, dar alin), ince-seyrek saclari olan hastanin kalp sesleri arit-
mikti. Meme gelisimi evre 2 (gevsek) olup pubik ve axiller killanmasi yoktu.Laboratuvar tetkiklerinde tam
kan sayimi, bobrek ve karaciger fonksiyon testleri, serum elektrolitleri, tiroid fonksiyon testleri normaldi.
Serumda foliktler stimilan hormon: 52,7mIU/mL, luteinizan hormon: 8,04mIU/mL, estradiol: 14,9pg/mL
dizeylerinde saptandi, hipergonadotropik hipogonadizm (HH) ile uyumluydu. Pelvik ultrasonografide rudi-
menter uterus mevcuttu, gonadlar gérintilenemedi. Serum achk glikozu 140mg/dl olup oral glukoz toler-
ans testinde aglik hiperglisemisi ve rolatif instlinopeni bulgulari mevcuttu. HBA1C dederi%5,8 idi, izlem-
de%6,6'ya kadar ylUkseldi. Hastaya diyabetik diyet, egzersiz ve metformin tedavileri baslandi. Kardiyolojik
degerlendirmesinde sinlis bradikardisi, ventrikiler extrasistoller,hafif mitral kapak prolapsusu ve minimal
mitral yetmezlik saptanan hastaya atenolol tedavisi baslandi. Psikiyatrik degerlendirmede hafif mental
retardasyon saptandi. Kromozom analizi 46,XX olan hastaya pubertal indliiksiyon igin estrojen replasman
tedavisi baslandi. Hastaya, mevcut bulgularla WSS 6n tanisiyla, DCAF17 tim gen dizi analizi yapildi ve
daha d6nce bildirilmis olan ¢.1091+1G>A homozigot splice site varyasyonu saptandi.

Sonug:
Hipogonadizm ve diyabet ile birlikte ektodermal, noropsikiatrik, kardiyak bulgularin birlikteligi WSS'yi
didsundidrmelidir. Kesin taninin genetik analiz olup genetik danismanlik verilmesi uygundur.

Anahtar Kelimeler: hipogonadizm, diyabet, dismorfik bulgular, seyrek-cansiz sag, Woodhouse
Sakati sendromu
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HAMILELIGIN BiRINCI TRIMESTERINDEN Erver Simsek
ITIBAREN YUKSEK DOZ PROGESTERON Can Aydin

KULLANIMINA BAGLI GELISEN BELIRSiz Aysen Aksoy Geng

. Birgdl Kirel
GENITAL YAPI

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:

Belirsiz genital yapi ile getirilen bir bebekte ayirici tani genis bir hastalik spektrumu olusturmaktadir. Dikkatli
oykd, fizik muayene ve yenidoganin ilk haftasinda yapilacak bazal hormonal arastirmalar ile bu genis spek-
trumu olusturan etiyolojilerden bir veya bir kagi 6n plana gikacaktir. On plana gikan az sayidaki etiyolojiler
gerekli 6zglin arastirmalarin yapilmasi ile tani kesinlik kazanacaktir.

Olgu:

Yenidogan doneminde ilk hafta icerisinde belirsiz genital yapisi olan hasta, cocuk endokrinoloji klinigine
konsulte edildi. Annenin dustk tehditi nedeniyle, hamileliginin 9.haftasindan doguma kadar yuksek doz
progesteron kullandigi 6grenildi. Otuz yasindaki annenin birinci gebeliginden birinci yasayan oldugu, anne
baba arasinda akraba eviligi olmadigi 6grenildi. Fizik muayenesinde belirsiz genital yapi, fallus labioskrotal
kese arasinda 2cm, bifid skrotum goérinimde (Sinnecker evre2b) gonadlar labioskrotal kesede 1ml palpa-
bl, perineal hipospadias mevcut, Grogenital flizyon tama yakin, labioskrotal rugalasma mevcut, genital
pigmentasyon artisi yok (Sekil 1). On tani: 46 XY cinsel farklilasma bozuklugu etiyolojisi? Laboratuvar
tetkiklerinde dogumdan sonra 5.gtinde alinan kanda FSH 0,388mIU/ml, LH 1,04mIU/ml, total testosteron
52ng/ml, 17-OHP 12,94ng/ml, DHEA-S 209ug/dL, kortizol 9,96 ug/dl, ACTH 11,5pg/ml, AMH >18ng/ml
olarak saptandi. Pelvik ultrasonografik gortintiilemesinde her iki labioskrotal kese igerisinde bilateral gonad
(testis? ) yapisi ile uyumlu solid kitle saptandi. Miller kanalina ait yapilar gézlenmedi. Karyotip: 46 XY
Standart doz ACTH uyan testinde: Bazal 17-OHP 7,94ng/mL, androstenedion 10,9ng/mL, DHEA-S
153ug/dL, total testosteron 101ng/dl, kortizol 1,97ug/dL. Pik 17-OHP 14,88ng/mL, androstenedion
2,03ng/mL, DHEA-S 172ug/dL, total testosteron 124ng/dl ve pik kortizol 25,8ug/dl olarak saptandi. Kon-
jenital adrenal hiperplazi ekarte edildi. Belirsiz genitalya igin NGS ydntemiyle bakilan panelde: WT1,
NR5A1/SF1, SRY, SOX9,LHCGR, CYP11A1, STAR,CYP17A1, HSD17B3, AR, SRD5A2 genleri galisildi, pato-
jenik mutasyon saptanmadi.

sekil 1

Sonug:

Oyki, fizik muayene ve laboratuvar tetkikleri sonucu kritik genital farklilasma déneminde yiiksek doz proges-
teron kullanimi, hipotalamo hipofiz gonad aksinda olasi yapabilecedi dedisiklikler sonucu dis genital organ-
larin yetersiz androjene maruziyeti ile gerceklesen belirsiz genitalya tanisi koyuldu. Literatiirde hamileligin
erken déneminde progesteron kullanimi ile ilgili benzer olgularin olmasi dislincemizi dogrulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: hamilelikte progeteron kullanimi, Cinsel gelisim bozuklugu
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CIDDI GASTROINTESTINAL VE ENDOKRIN [RFRWERIHP. Aydin Yagmuriu?
SORUNLARLA GIDEN BIR KONJENITAL Elif Ozsu Zarife Kuloglu?
HIPERINSULINEMIK HIPOGLISEMI Zeynep Siklar! Zehra Aycan!

OLGUSU: TUM GUCLUKLERE RAGMEN YUz Ceyda Tuna Kirsaglioglu? | Aydan Kansu Tanca?

Meltem Kologlu3 Merih Berberoglu!

GULDUREN SONUG

tAnkara l;:Jniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali
2Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali
3Ankara Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali

Giris:

Konjenital hiperinsulinemik hipoglisemi(KHH) yenidogandaki persistan hipogliseminin en sik nedenidir.
KHH'nin en yaygin genetik nedenleri, pankreas beta hiicrelerindeki KATP kanalinin alt birimlerini kodlayan
ABCC8 ve KCNJ11 genlerindeki OR mutasyonlardir. Tedavide diazoksid, octreotid, glukagon, mTOR inhibitérl-
eri kullanilabilmekte; fokal lezyonu olan veya medikal tedaviye direncli vakalarda pankreatektomi yapilmak-
tadir. Kullanilan ajanlarin, 6zellikle sandostatinin, karacigere ciddi yan etkileri olabilir.

Olgu:

Otuzyedi haftalik, 5540 gr dogan hasta, postnatal 2.saatinden itibaren direncli hipoglisemileri ve hiper-
insulinizmi (KS$S:38 mag/dl, insilin:132 mikroIU/L) saptanmasi Uzerine diazoksit baslanarak 4 gunlikken
tarafimiza sevk edildi. Aile 6ykislinde; anne-baba 1. derece kuzen, amca KHH (KCNJ11 mutasyonuna
baglh) tanisiyla pankreatektomi olmus ve sandostatin kullaniyordu. Hala KHH nedeniyle ex olmustu.
Hastanin fizik muayenesinde; VA: 6620gr(>97p), Boy: 60cm(>97p), BC: 38cm(50-75p), sistem muayene-
si normaldi. KINC11'de c.844G>A(p.E282K)(pGlu282Lys) homozigot mutasyon saptandi. Maksimum
dozda diazoksid ve sandostatinle kan sekeri reglilasyonu saglanamayan, neonatal sepsis gegiren olguya 45
glnlikken pankreatektomi yapildi. Sonrasinda bilurubin degerleri tedrici ylkselen, koledokta genisleme ve
gamur izlenen hastaya Kasai Operasyonu uygulandi. Tekrarlayan kolanjit ataklari, portal vende kronik
tromboz ve karaciger biyopsisinde koprilesme fibrozisi gorildi. Akut karaciger yetmezligine giren olguya
bes aylikken karaciger nakli yapildi. Postoperatif donemde, hiperglisemileri baslayan(KS: 400mg/dl),
c-peptid: 1,6ng/ml, diyabet otoantikorlari negatif, HbAlc:%5,6 olan olgu sekonder diyabet olarak deger-
lendirildi ve bazal insilin baslandi. izleminde direncli hiponatremi ve hiperpotasemileri oldu. Aldi§i tedavil-
ere(gansiklovir) ikincil gelistigi distndlen hiporeninemik hipoaldosteronizm saptandi. Fludrokortizon ve
oral tuz destegiyle elektrolitleri normal seyretti. Gelisimsel pediatri degerlendirmesinde otizm tanisi aldi.
Son kontrolde; 3,7 yasindaki hastanin fizik gelisimi normal, VA: 17kg, Boy: 105cm(0,86 SDS), BC:
50cm(-0,62 SDS), %VKi: 101, otizm nedeniyle dzel egitim, Takrolimus, Pankreatik lipaz, Insilin glargine
ve Fludrokortizon tedavileri altinda klinik ve laboratuvar bulgulari stabil izleniyor.

Intrahepatik safra
::perirsi.llililellllh ::lllj::::lt:a .
D.DQ isemi: dilatasyon, safra v Oral beslen .
anina D¢ g et g Sonug:
1 * Tokarayan kolen KC nakli Tedavisinde zorluklar yasanabilen
:%@%ﬁggﬁ S KHH’de eglik eden organik gastro-
ST EaE yEmEclim g :‘ - intestinal sistem hasari, sureci
Diazaksid 15 mg/kg Lt T H ili
e || (e Usde kronik T daha da sikinili hale getirebilir.
GlH 18 mg/kgidk Salfa camunnda ars karaciger hastaligi oL
bulgulari, asit Sy Medikal tedavi Kileri
e -miloer Boy $DS: 0,86 edikal tedavi yan etkileri ve cerra-
1 1 Sekonder Diyabet %VKI: 101 . . L. .. .
\ [ ) [ Ks: 430mgial 1 hi komplikasyonlar iyilesme sulreci-
£ A A ® 2 A A A P®* | uzatabilin Boyle komplike hasta-
PN 2. giin 10ganlik 5 ayhk 5 ay 21 giin 7 ayhk e e .
| larin gdzume kavusturulmasi multi-
mﬁgmﬂs TR EEE™ g S d!5|pl|ner yaklas.lm,. Yakll’.] taklp" ve
aeied. paenk. ol aileyle uygun iletisim ile mim-
R— — kdndur.

Anahtar Kelimeler: sandostatin, kolestaz, hiperinstlinemik hipoglisemi, diyabet,
karaciger transplantasyonu
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= Meliha Pinar Cengiz?
BARTTER VE LIDDLE SENDROMU TANISIYLA E. Didem Kurt Stkiir?

IZLENEN, GORUNURDE MINERALOKORTIKOID Ali Diizova?

Rezan Topaloglu?

FAZLALIGI SENDROMU TANISI ALAN OLGU Koray Boduroglu?

Alev Oz6n!

'Hacettepe Qniversitesi Tip Faklltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
2Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Ankara
3Hacettepe Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

Giris:

Gorlintrde mineralokortikoid fazlaligi (GMF) sendromu nadir bir endokrin hipertansiyon nedenidir. Poliiri,
polidipsi, prenatal/ postnatal biyime geriligi, hipokalemik metabolik alkaloz, nefrokalsinozis, sodyum tutulu-
mu ve ciddi hipertansiyon ile tanimlanir. HSD1132 geninde fonksiyon kaybina yol acan biallelik mutasyon
sonucu gelisen 11-B-hidrokisteroid dehidrogenaz tip2 (11BHSD2) enzim eksikligi nedeniyle kortizol, kortizo-
na dénisemez; Mineralokortikoid (MK) reseptorlerine baglanarak MK etkisi gosterir. Renin/aldosteron dlizey-
leri dtsuk olup idrarda kortizol/kortizon orani ylksektir. Renin dusukltigu ile giden diger durumlardan ayril-
masi gerekir.

Olgu:

7 yas 2 aylik kiz hasta, dis merkezden Liddle sendromu, hipertansiyon 6n tanisi ile yonlendirildi. N6romotor
gelisimi normal hastada 6zgecmiste, preterm, SGA dogum 0Oykisul, 14 aylikken ¢ok su icme, cok idrara
citkma sikayeti ile hipokalemi, metabolik alkaloz ve nefrokalsinozis saptanarak Bartter Sendromu tanisi ile
potasyum ve indometazin tedavisi baslanmis, 3 yasinda baska merkezde hipertansiyon, sol ventrikilde
hipertrofi saptanarak, renin/aldosteron diizeyi diisiik olmasi ile Liddle Sendromu disinilmis, coklu antihi-
pertansif (tiramteren hidroklorotiazid, doksazosin ve amlodipin) kullanilmasina karsin normotansiyon
saglanamamis, ayrica K replasmanina devam edilmis, etyolojiye yonelik calisilan gen panelinde Bartter ve
Liddle Sendromlari diglanmisti. Iincelemelerde idrar kortizol atihmi yiiksek, kortizon atilimi ¢ok diisik idi.
Yeni nesil dizi analizi ile HSD1132 geninde homozigot mutasyon saptanarak GMF sendromu tanisi konuldu.
Spironolakton tedavisi ile normotansiyon saglandi, potasyum replasman dozu azaltildi, amilorid baslanmasi
planlandi.

Sonug:

Cocukluk caginda distk renin ve aldosteron dlizeyi ile giden hipertansiyonda ayirici tani ve hedefe yonelik

tedavinin erken baglanmasi ile morbidite ve mortalite 6nlenebilir. Renin distk hipertansiyonda ayirici tani

dogru yapilmadiginda c¢oklu antihipertansiflerle normotansiyon saglanmasi glctir. GMF sendromunda

sodyum kanal inhibitérd amilorid ve MK reseptdr antagonisti spironolakton, nefrokalsinozise yodnelik tiazid

kullanilabilir. Tedavi edilmeyen olgularda erken yasta uc organ hasarina bagh morbidite ve mortalite artmistir.

Anahtar Kelimeler: dislk renin hipertansiyon, goériiniirde mineralokortioid fazlahgi
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AGIR INSULIN DIRENCININ GOLGESINDE Ummahan Tercan

REAKTIF HIPOGLISEMI SAPTANAN IKI KARDES: Esin Karakilig Ozturan

Sukran Poyrazoglu

INSR GEN MUTASYONU Firdevs Bas

Feyza Darendeliler

Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:

Hiperinsiilinemiye bagh reaktif hipoglisemi ¢ocukluk ¢adinda nadir gérilir. Insilinoma veya insiilin/insilin
reseptoriine karsi gelisen otoimmiuniteden kaynaklanabilecedi gibi, otozomal dominant (OD) gegisli insilin
reseptér (INSR) gen mutasyonlan da adolesan ve eriskin dénemde postprandial reaktif hipogliseminin
etiyolojisinde bildirilmistir.

Olgu:

8 yas 3 aylk kiz otoimmin tiroidit tanisiyla takibe alindi. 34 gestasyon haftasinda , sezeryan ile 2800gr
(+2,13 SDS) dogmustu. Anne baba arasinda 2. derece kuzen evlili§i mevcuttu. izleminde 15 yasinda bayil-
ma nedeniyle dederlendirmeye alindi. Muayenesinde boy:154,8cm(-1,18 SDS), adirlik:52,5kg (-0,43
SDS), VKi:21,9 kg/m2(0,37 SDS), puberte evresi eriskin, adetleri diizenliydi. Sistem muayenesi dogaldi.
Tetkiklerinde aglik glukoz 80 mg/dL, insilin 27,2 uU/mL, HbAlc %4,8, tiroid fonksiyonlari kontrol altinday-
di. Insulin yiiksekligi nedeniyle yapilan 2 saatlik OGTT'de glukoz toleransi normal olup agir hiperinsilinemi
(toplam inslilin:1200 uU/ml) saptanarak metformin tedavisi baslandi. Demir eksikligi anemisi nedeniyle
tetkik edilirken ¢élyak tanisi aldi. izlemde tokluk hipoglisemi semptomlari nedeniyle bakilan kan sekerleri
30-40mg/dl idi. Etiyolojiye yonelik tetkiklerinde otoimmun adrenalit ve otoimmuniteye bagh hiperinsulin-
izm dislandi. Insulinoma acisindan yapilan batin USG normaldi. Semptomatik hipoglisemileri nedeniyle
yapilan sirekli glukoz monitorizasyonu (CGM)‘yla hipoglisemi ataklari kesinlestirilen hastanin genetik ana-
lizinde INSR geninde bilinen patojenik heterozigot varyant (c.2437C>T, p. (Arg813*)) saptanip ailevi hiper-
insulinemik hipoglisemi tip 5 tanisi kondu. Dizenli metformin kullanimiyla hipoglisemi ataklar tekrarlama-
di.Olgu2: ilk olgunun kardesi olan 16,5 yasinda erkek postprandial hipoglisemi semptomlari ile basvurdu.
Aclik glukoz 87mg/dL, insulin 27,7uU/ml, HbAlc %4,5, C-peptit 1,95ng/ml, tiroid hormonlari normal,
colyak otoantikorlar negatifti. OGTT'de adir hiperinsllinemi olup glukoz intoleransi yoktu. CGM’de en
distk 45 mg/dL 6lgllen hipoglisemiler saptandi. Ablayla benzer bulgulari olmasi nedeniyle yapilan mole-
kiler analizde ayni INSR mutasyonu saptanip metformin tedavisi baslandi. Semptomatik hipoglisemileri
olan annede de ayni mutasyon mevcuttu. Babada mutasyon saptanmadi.

Sonug:

Adolesan dénemde hiperinsulinemik reaktif hipoglisemi saptanan hastalarin ayirici tanisinda OD gecisli ailesel
hiperinsulinemik hipoglisemi akla gelmelidir. Tokluk hipoglisemisiyle birlikte uygun olmayan sekilde yliksek
insllin seviyeleri saptanan zayif bireylerde, INSR gen analizi distnUlmelidir.

Anahtar Kelimeler: Hipoglisemi, insilin direnci, insulin reseptéri
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ALOPESININ ESLIiK ETMEDiGi VITAMIN

Giilin Karacan Kiigiikali

D-DIRENGLI RIKETS TiP 2A’LI BIR OLGU Naz Gilleray Lafcr?

Senay Savas Erdeve!

SUNUMU Semra Cetinkaya!

1Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghgi ve Hastaliklari Saglik Uygulama ve Arastirma Merkezi, Gocuk
Endokrinoloji Klinigi, Ankara 2Sagdlik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Saglhk Uygulama
ve Arastirma Merkezi, Tibbi Genetik Boliumu, Ankara

Giris:

Vitamin D-direncli rikets tip 2A (VDDR2A), VDR genindeki mutasyona badl gelisen nadir otozomal resesif
gegcisli bir hastaliktir. Hipokalsemi, alkalen fosfataz yliksekligi, sekonder hiperparatiroidi, normal 25-OH vita-
min D (25-OHD) duzeylerine karsin ylksek 1,25-OH vitamin D (1,25-OHD) dizeyleri tanisaldir. Klinik olarak
rikets bulgularina ek olarak, boy kisaligi, tekrarlayan akciger enfeksiyonlari ve total/subtotal alopesi
gorilmektektedir. Burada alopesisi olmayan VDDR2A'l bir olgu sunulmustur.

Olgu:

Bir buguk yasindaki erkek olgu yiirilyememe nedeni ile getirildi. Oz&Soygecmisinden 3150 gr NSVY ile
zamaninda dogdugu, anne-baba arasinda akrabalk bulunmadigi 6grenildi. Fizik incelemesinde boy -2,07
SDS, adirlik -0,73 SDS, vicut kitle indeksi 1,08 SDS, 6n fontaneli kapali, el bilekleri genis, rasitik rozarileri
mevcut idi ve alopesisi yoktu. Kalsiyum:6,1 mg/dl, fosfor:3,5 mg/dl, alkalen fosfataz:1313 IU/L, parathor-
mon:454 pg/ml, 25-OHD:9,45 ng/ml, 1,25-OHD:23,26 pg/ml, idrar kalsiyum/kreatinin:0,03 idi. Oral kalsi-
yum laktat 75 mg/kg/gin ve intravendz kalsiyum glukonat 4x1 ml/kg (elementer kalsiyum 36 mg/kg/g)
tedavileri baslandi. 150.000 IU D vitamini stoss tedavisi verildi. Tedaviye ragmen hipokalsemisi diizelmey-
en olguya 2x0,5 mcg kalsitriol tedavisi baslandi. Uzun sire tedaviye direngli hipokalsemisi olmasi, ylksek
doz kalsitriol ihtiyaci olmasi (3x5ug) ve 25-OHD dlizeyine gore goreceli 1,25-0OHD ylksekligi olmasi nedeni
ile VDDR disiunillen olguda VDR geninde 8. ekzonda ¢.803T>C (p.Ile268Thr) homozigot dedisiklik
saptandi. Olgumuzun 3,5 yasina kadar kalsitriol doz ihtiyaci fazla idi (16,5 pg/gtn). Su anda 11 yas 9 ayhk
olan olgunun antropometrisi normal ve kalsiyum laktat 4x7 gr (60 mg/kg/g) ve kalsitriol 3x1 pg(56 ng/k-
g/g) tedavileri alirken normokalsemik olarak, idrar kalsiyum/kreatinin orani normal, bdbrek etkilenimi
olmadan KMD skoru osteoskleroz tarafina kaymis olarak izlenmektedir.

Sonug:

VDDR2A'lI olgularda genotip-fenotip korelasyonu tanimlanmistir. Olgumuzda oldugu gibi ligand baglanma
bolgesindeki degdisikliklerin kliniklerinin daha hafif seyirli oldugu ve genellikle alopesiye neden olmadigi
bildirilse de olgumuzda normokalsemi saglayan kalsitriol dozu hafif klinik seyirle uyumsuz diizeyde ylksektir.
VDDR2A olgularinda alopesi taniya yardimci olsa da bazi olgularda gorilmeyecedi, fenotip&genotip iliskisinin
her vakada olguya 6zel farkhliklar gésterebilecegi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Vitamin D-direngli rikets, VDR geni, Rikets, Hipokalsemi
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: ) : : : ) Tuba Seven Menevse! | Mehmet Eltant?
NADIR BIR HIPOPITUITARIZM Busra Gurpinar Tosun® | Tllay Giran®
Zehra Yavas Abalit Adnan Dadginar?
Didem Helvacioglu? Abdullah Bereket!
Sare Betll Kaygusuz! Serap Turan!

NEDENI: MSS LENFOMASI

Marmara Qniversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, istanbyl
2Marmara Universitesi Tip Fakiltesi, Beyin ve Sinir Cerrahisi Anabilim Dali, Istanbul

Giris:

Cocuklarda suprasellar timorler hidrosefali, bas agrisi, gérme alani kaybi ve coklu hipofizer hormon eksik-
likleri gibi ortak klinik bulgularla klinige basvurur. Tanida gérintileme yontemleri yol gosterici olmakla birlikte
kesin tani biyopsiyle patolojik olarak konulmaktadir. Burada hipofizer yetmezlik klinigiyle basvuran bir olguda
yasanan tanisal glglikler sunulacaktir.

Olgu:

10 yas 10 aylk erkek hasta 2 aydir olan ve giderek artan poliliri, polidipsi ve cok uyuma sikayetleriyle acil
servise basvurdu. Cekilen kranial tomografide suprasellar bélgede 31x28 mm hipodens lezyon saptandi.
Fizik muayenede uyku hali olan hastanin boyu 139.6 cm (-0.59 SDS), kilosu 30.6 kg (-1.08 SDS), sistem
bulgulari dogal ve prepubertaldi. Ozgecmisinde 3100 gr sezaryen ile dogdugdu ve éncesinde saglkli oldugu
O0dgrenildi. Anne, baba arasinda akrabalik bulunmamaktaydi. Laboratuvar dederlendirmesinde santral
hipotiroidi, santral adrenal yetmezlik ve diyabetes insipitus saptandi ve uygun replasman tedavileri diizen-
lendi. Kranial gortintiilemelerde suprasellar kitleye ek olarak sag maksiller sinlis posterior duvarinda kemik
lezyonu ve sag pterigopalatin fossada yumusak doku lezyonu olmasi nedeniyle 6n planda Langerhans
hicreli histiyositoz lehine dederlendirildi. Cocuk Endokrin, Norosirurji, KBB ve Radyoloji konseyinde 6n
planda maksiller sinlis duvarindaki lezyondan biyopsi alinmasi planlandi. Alinan biyopside patolojide neo-
plastik doku saptanmadi. Bir hafta sonra Norosirurji tarafindan suprasellar bélgeden biyopsi alindi ve
patoloji normal beyin dokusu olarak sonuglandi. Ug giin sonrasinda tekrar biyopsi yapilmasi planlandi ancak
oncesinde gekilen kontrol beyin MRI'da kitle boyutunun 8x8 mm'’ye klglldigi goérildi. Bu durumun santral
adrenal yetmezligi nedeniyle biyopsi 6ncesinde aldigi stres dozunda steroide bagl olabilecegi kitlenin
kiictliip biyopisinin negatiflestigi diisiinildi. Kitlenin biiyliimesi halinde biyopsi yapilmasi planlandi. iki ay
sonra yapilan gorintilemede kitlenin 22x22 mm boyutuna ulastigi gorildi ve biyopsi yapildi. Patolojide
primer diffuz blylk hlcreli MSS lenfomasi oldugu goruldi. Sonrasinda hasta onkolojiye devredilerek
NHL-BFM kemoterapi protokoliine baslandi.

Laboratuvar Sonuclari
Sonuglar | Referans Araliklari

TSH 1.93 0.34-5.6 mU/L
Serbest T4 0.38 0.61-1.12 ng/dL
Serbest T3 2.01 2.6-4.3 ng/L
IGF-1 64 68-316 mcg/L
IGFBP-3 3.4 2.4-8.4 mg/L
FSH <0.2 u/L
LH 0.57 U/L
Total Testosteron <0.07 mcg/L sonug:
Prolaktin 34 4-15 mcg/L Intrakranial/suprasellar kitlelerde, tedavi goérintlileme ve
ACTH 13.1 0-46 ng/L biyopsi sonucunda elde edilen taniya gore planlanmaktadir.
Kortizol Lo bz ey Ancak olgumuzda gésterildigi lizere MSS lenfomasi benzeri
Sodyum 146 135145 mEq/L steroide yanith malignitelerde alinan tedavilerin tanisal
Idrar Dansitesi 1005 zorluklar yaratabilecegdi g6z 6niinde bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: hipopituitarizm, suprasellar kitle, MSS lenfomasi, intrakranial kitle
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ATIiPIK PREZENTASYONUYLA GEGC TANI ALAN RESLIECELOEN b

Sileyman Celebi?

CUSHING SENDROMU OLGUSU Sibel Akpinar Tekgiindiiz?

11stanbul Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal
*Istanbul Bagaksehir Gam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali
3Istanbul Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali

Giris:

Serum kortizol dizeyinin uzun sire ve anormal ylksek kalmasi sonucu vicutta gelisen durum cushing sen-
dromu olarak adlandirilir. Cocukluk gaginda cushing sendromu nadir goérilmektedir. Genelde 7 yas lizerinde
hipofizer kaynakli olup kilo artisi baslica yakinmadir. Burada bacaklarda sislik nedeniyle basvurup gec evrede
tani almis cushing sendromu olgusu sunulmustur.

Olgu:

Uc yildir giderek kilo alimi ve beraberinde bacaklarda sislik olan 13 yas 2 aylik erkek hasta, son dénemde
bacak agrilari eklenmesi Uizerine basvurmus. Hastada batinda kitle saptanmasi Uizerine ¢ocuk cerrahisine
yonlendirilmis. Kitle tanisal biyopsisinde adrenokortikal karsinom saptanmasi tGzerine hasta gocuk endokrin
poliklinigine yonlendirildi. Hastanin fizik muayenesinde; kilo:74 kg(1.72 sds), Boy:162 cm(0.16 sds) ve
VKi:28.2 saptandi. akantozu ve bufalo hérglicii mevcut olup umblikus etrafinda yogun ergiivani strialari
vardi. Pubars tanner evre 5 olan hastanin testis volimleri sag 4cc/sol 4cc ve 4x4cm bilateral jinekomastisi
mevcuttu. Hastanin hipertansiyonu vardi. Serum bazal kortizol: 39,7 ug/dl ve ACTH: <1,5 pg/ml saptandi.
Biyopsi 6ncesi vanilmandalik asit 3,3 mg/g kreatinin, ndron spesifik enolaz 15.4 ng/ml ile normal iken
bakilan DHEA-SO4: 971 mcg/dL, estradiol:211 pg/ml, 1,4-Delta androstenoidon 2,74 ng/ml, 17 oh-pro-
gesteron 18,8ng/ml olup yuksekti. Total testesteron 1.27 ng/mL ile pubertal seviyedeyken LH:0.4 miu/ml
ve FSH<0.3 miu/ml ile baskili oldugu goruldi. Kemik yasini 14 yas ile uyumlu bulundu. Batin ultrasonograf-
isinde kitle tespit edilen hastanin MR gérintilemesinde 15x9 cm gapinda tim batini dolduran duodenumu
ve VCI'yI komprese eden sag surrenal glandin segilemedigi timoral olusum saptandi ve sol slirrenal glandin
ise normal olarak belirtildi. Biyopsi sonucu adrenokortikal karsinom saptanan hastanin hormon profili de
taniyla uyumluydu. Timor konseyinde timorin ileri evre olmasi nedeniyle hasta inoperabl olarak karar-
lastirildi. Hasta kemoterapi baslanmak Gzere hematoloji servisine devredildi. Mitotan ile sisplatin, etoposid,
doksorubisin kemoterapisi baglanan hasta adrenal yetmezlik agisindan yakin takibe alindi.

Sonug:
Cushing sendromunun en sik gorilen klinik bulgusu agirlik artisi olup obezite ile karistirlmakta ve geg tani
almaktadir. Klinsyenler dederlendirmede aydede ylzU, virilizasyon, mor strialar agisindan dikkatli olmalidir.

Anahtar Kelimeler: Abdominal kitle, Cushing Sendromu, Cocuk, Jinekomasti, Obezite
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BlUsranur Cavdarli
GOniil Yardimci?

SPONDILOENKONDRODISPLAZI NADIR Keziban Toksoy Adigiizel

BIR OLGU Goniil Blytkyilmaz?

Pinar Kocaay?
Mehmet Boyraz?

tAnkara Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Bolimi, Ankara
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Spondiloenkondrodisplazi (SPENCD); asit fosfataz 5 (ACP5) geninde mutasyon sonucu ortaya ¢ikan otozomal
resesif kalitimli radyolusen metafizyel ve vertabral lezyonlarla karakterize nadir bir iskelet displazisidir.
Kemiklesmede bozukluk ve agir boy kisaligi ile birliktelik gésteren platispondili SPENCD'nin ana klinik 6zelligi-
dir. Kemik digi tutulumu ise pleiotropik olup nérolojik bozukluk ve immin disfonksiyonu icerir. Burada ACP5
geninde yeni bir mutasyon saptadigimiz vakayi sunuyoruz.

Olgu:

12 yasinda boy kisaligi sikayeti ile bagvuran erkek hasta. Birinci derece akraba evliliginden, miadinda 3000
gr dogmus olup ailesinde boy kisaligi 6yklist yoktu. Fizik muayenesinde agirligi 24 kg (-3,31 sds), boyu
120.6 cm (-4,59 sds), kulag boyu 125 cm, oturma ylksekligi/boy: 0.49 olarak 0lglildii. Hastada uzun
fitrum, ince Ust dudak, ylksek damak, basik burun kék, kisa boyun, pektus karinatum, artmis lordoz, pes
planus mevcuttu. Tanner evre 1 ile uyumluydu. Kemik yasi 10 olan hastanin kemik grafilerinde metafizer
ve epifizer dizensizlik vardi. Laboratuar tetkiklerinde sorun saptanmadi. Konvansiyonel ve molekiler
karyotip analizi normal olup, tim ekzom dizi analizinde ACP5 (NM_001111036.3) geninde c.772_790del
(p.S258fs*39) mutasyonu homozigot olarak saptanarak hastanin klinik bulgularini aciklayan patojenik
varyant olarak dederlendirildi.

Sonug:

SPENCD klinik olarak heterojen bir kemik displazisi olup boy kisaliina plastisite, intrakraniyal kalsifikasyon,
mental retardasyon gibi ndérolojik sorunlar; otoimmin trombositopeni, sistemik lupus eritematozus gibi
otoimmiuin bozukluklar ve immun yetmezlik eslik edebilir. Agir boy kisalidi ile bagvuran hastamizin romatolo-
jik, imminolojik ve norolojik dederlendirmesi devam etmektedir. Bu vaka takdimi ile amacimiz; molekiler
taninin belirlenmesinin hastanin multisistemik dederlendiriimesine ve takip edilmesine katkisinin gosterilme-
sidir.

Anahtar Kelimeler: iskelet displazisi, spondiloenkondrodisplazi, ACP5, SPENCD, SPENCDI
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BOY KISALIGININ NADiR BIR NEDENI : Gonul Biylkyllmaz!

MiKROSEFALIK OSTEODISPLASTIiK o ooy Adigtizel

PRIMORDIAL CUCELIK OLGUSU Esra Kilig2

Mehmet Boyraz!

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

Giris:

Mikrosefalik osteodisplastik primordial dwarfism tip 2 (MOPD?2) kisa boy, mikrosefali ve iskelet anomalileri ile
karakterize nadir gorilen otozomal resesif bir durumdur. Intrauterin bliyiime ve gelisme geriligi tipiktir. Has-
talida kronik bobrek hastaligi, kardiyak malformasyonlar, insilin direnci/diabetes mellitus ve global vaskiler
hastalik eslik edebilir. Pericentrin genindeki biallelik mutasyonlarin hastaliga neden oldugu kanitlanmistir.
Burada MOPD2'li bir hastay! rapor ediyoruz.

Olgu:

10 yasinda boy kisaligi sikayeti ile basvuran erkek hasta. Aralarinda 1. Derece akrabalik olan ciftin 4.gebeli-
ginden 4.yasayan olarak miadinda 1000 gr dogdudu, ailede boy kisaligi 6yktsi olmadigi 6grenildi. Vicut
agirligr 24,6 kg (-2 ,1SDS), boyu110,6cm ( -4,3 SDS) idi. Kan basinci ve laboratuvar tetkikleri normaldi.
BlUylme hormonu (BH) uyar testlerine biylime hormonu pik yanitlari <1 ng/ml saptandi. Hipofiz, beyin
MRG normaldi. Baylime hormon tedavisi baslanan hastanin izleminde fizik muayenesinde akantozis nigri-
kans, tetkiklerinde insilin direnci, anemi saptandi. Fanconi anemisi 6n tanisiyla arastirmaya baslandigin-
dan BH tedavisine 7 ay ara verildi. Tetkikleri ve genetigi fanconi ile uyumlu gelmediginden BH tedavisi
tekrar baslandi. Takibinin ikinci yilinda jeneralize tonik-klonik nébet nedeniyle yapilan gériintilemede beyin
6demi ve sol ICA subklonoid segmentinde anevrizma saptandi. Bluyime hormon tedavisi kesildi. Tekrarla-
yan nobetleri olan hastanin kontrol beyin tomografisinde anevrizma riptird ile uyumlu kanama alanlari
tespit edildiginden opere edildi. Multipl anomalileri olmasi nedeniyle tim ekzon analizi yapilan hastada
pericentrin geninde homozigot patojenik mutasyon saptanarak MOPD?2 tanisi kondu.

Sonug:
MOPD?2 adir boy kisaligina global vaskdler hastalik, instlin direnci, mikrosefalinin eslik ettigi nadir bir hastalik
olup bu hastalarin takip ve tedavisinde genetik taninin énemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: iskelet displazisi, serebrovaskiiler hastalik, nébet
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HESX1 PATOJENIK VARYANTI VE HIPOFIZER Hiiseyin Anil Korkmaz:
YETMEZLiGi OLAN OLGUDA MINIPUBERTENIN QGG LE

Leyla Ozer?

FSH VE LH TEDAVISI ILE TAKLIT EDILMESI Behzat Ozkant

1Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, izmir
2Yiiksek Ihtisas Universitesi Tip Fakltesi, Ankara

Giris:

HESX1 patojenik varyanti, septooptik displazi (SOD) ve panhipopituitarizmin nadir bir sebebidir. Cogunlukla
sporadik mutasyonlar nedeniyle olusmaktadir. Bir hipofiz transkripsiyon faktériini kodlayan homeobox geni
olan HESX1 ekspresyonu beyinde baglar ve hipofiz bezinin farklilasmasinda gérev almaktadir.

Olgu:

22 yasindaki saglikh anneden sezaryan ile G1P1AOKO olarak 2630 gr. dodgan olgunun postnatal 1.saatinde
konviilziyon benzeri hareketleri nedeniyle bakilan kan sekerinin 18 mg/dl saptanmasi (izerine yenidogan
yodun bakim Unitemize yatirildi. Fizik muayenesinde 6n fontanel 3x2 cm, arka fontanel 0.5x0.5 cm genisli-
dinde, yarik dudak ve damadi, penis boyu 2.1 cm saptandi ve testisler skrotumda palpe edilmedi. Labaratu-
var tetkiklerinde hemogram normal, biyokimyasinda glikoz:60 mg/dl, elektrolitler normal, FSH :0.1 mIU/L,
LH : 0.1 mIU/L, ACTH:15 pg/ml, kortizol :0.24 mcg/ml, TSH 0.02 mUI/L, sT4: 0.32 ng/dl GH:0.1 MIU/mI
saptandi. Skrotal ultrasonografisinde testisler inguinal kanalda goértlda. Karyotip analizi 46,XY saptandi.Olgu-
nun hipoglisemisi, inmemis testisi, mikropenisi ve acik arka fontaneli hipofizer yetmezligi géstermektedir.
Hipofiz MR'da anterior pitliter aplazi, normal posterior pituiter gland ve ince pituiter stalk gorildi. Hastaya
10 mg/m2/gln hidrokortizon ve 10 mcg/kg/gln L-tiroksin tedavisi baslandi. Hastaya 1 aylikken mini puber-
teyi taklit etmek icin 20 hafta boyunca haftada 2 giin FSH 15 IU/gin ve 100 iU/giin HCG tedavisi subkutan
baslandi. Tedavi monitérizasyonunda serum inhibin B diizeyinde artis gorildi ve testisleri skrotuma indi. 14
ayhkken boy SDS :-3,75 ve yillik uzama hizi 2.8 cm/yil olmasi nedeniyle yapilan bliyime hormonu testlerine
yeterli yanit alinamamasi Uzerine hastaya 0.035 mg/kg/gin dozunda biylime hormonu tedavisi baslandi.
Panhipopituitarizm agisindan PIT1, PROP1, LHX1, LHX2, HESX1 mutasyonlari calsildi. HESX1 geninin 3.ekzo-
nunda homozigot patojenik c.479G>A (p.R160H) varyanti saptandi. Segregasyon analizinde annede ve
babada da heterozigot c.479G>A (p.R160H) varyanti saptandi.

vaka Genital

/

yarik damak-dudak mikropenis ve inmemis testis

Sonug:
Daha 6nce literatlirde bildirilmis olan p.[R160H] varyanti, HESX1 transkripsiyon faktérinin baskilayici islevini
bozarak bliyiime hormonu, TSH, ACTH, FSH ve LH hormon Uretimlerinin yetersizliine neden olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: hesx1, mini puberte, hipofiz
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Behiye Sarikaya Ozdemir!
. . . Abdullah Sezer?
YENI BIR ACAN VARYANTI OLAN AILESEL Nursel Muratoglu Sahint

Selin Elmaogullart,

BOY KISALIGI OLGUSU Senay Savas Erdeve!

Semra Cetinkaya!

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghg ve Hastaliklari, Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endok-
rinoloji Klinigi, Ankara 2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghg: ve Hastaliklari, Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Tibbi Genetik Bélimi, Ankara

Giris:

ACAN geni tarafindan kodlanan ve kondroitin silfat proteoglikan olan agrekan, kikirdak matriksinin 6nemli
bir yapisal bilesenidirACAN genindeki varyantlar agrekanopati olarak isimlendirilen ve genis bir fenotipik
spektrum goésteren bir grup iskelet displazisi ile iliskilendiriimektedir.Bu gendeki bazi heterozigot varyantlarin
spektrumun en hafif ucunda bulunan ailesel veya idiyopatik boy kisaligi etiyolojisinde sorumlu oldugu bildiril-
mektedir.Bu vakalarin bazilarinda ileri kemik yasi(KY) ve erken baslangigli osteoartrit tespit edilebilmektedir.
Burada yeni tanimlanan bir ACAN varyanti ile ailesel boy kisaligi bulunan bir olgu sunulmustur.

Olgu:

Bes yasinda erkek olgu boy kisaligi nedeniyle getirildi.0z&Soygecmisinde; vaktinde 3000 gr dogdudu,
anne-baba arasinda 4.dereceden akrabalik oldugu, anne tarafinda kisa boylu bireylerin oldugu 6grenildi.Fizik
incelemesinde(FM) boy 103,2cm (-1,69SDS), adirlik 15,7kg (-1,37SDS), VKi 14,74kg/m?2 (-0,55SDS)'di.Ma-
lar hipoplazi, X-bacak deformitesi, el basparmak distal falanks kisaligi, pes planus saptandi.Anne&Baba boyu
138cm (-4,275DS)/160,3cm (-2,58SDS), hedef boy 155,6cm (-3,55SDS)'di. Tetkiklerinde KY 5-6 yas, kronik
hastalik taramasi normal, kemik surveyinde; sag femur distal metafizde nonossifiye fibroma saptandi.Takvim
yasi (TY) 9 yas 8 aylk iken KY 10-11yas, boy 124,4cm (-2,03SDS), adirlik 32,25kg (0,16SDS), VKi
20,84kg/m=2 (1,34 SDS), kulag boyu 130 cm, prepubertal olan olgunun yillik uzama hizinin dismesi Uzerine
bakilan IGF-1 170ng/mL (-1/meanSD), IGFBP-3 4360 ng/mL (-1/meanSD), iki blylime hormonu(BH) uyari
testine yanitlar yetersiz bulundu. Hipofiz MRG'de 6n hipofiz yiksekligi 3,6 mm'di.Klinik ekzom dizileme anali-
zinde ACAN geninde (NM_013227.3) c.6991T>C (p.Cys2331Arg) varyanti heterozigot raporlandi.In silico
modellemeler ile varyantin protein yapi ve fonksiyonunda ¢énemli dedisikliklere yol acabilecedi 6ngoruldi.-
Sanger dizi analizi ile varyantin maternal kékenli oldugu belirlendi ve segregasyon calismasinin genisletilmesi
planlandl.TY 12 yas 3 ay iken KY 11-11,5 yas, testis volimu bilateral 5-6 mL, pubars Evre II olan olgunun;
pubertal uzama hizi yetersiz olmasi Gizerine 0,2mg/kg/hafta dozunda BH tedavisi baslandi.

Sonug:

Farkh boy kisalidi kohortlarinda heterozigot ACAN varyantlarinin prevalansi %1,4-6'dir.Ailesel veya idiyopatik
boy kisaligi olgularinda ileri kemik yasi, kademeli olarak azalma gosteren yillik uzama hizi varliginda ACAN
defekti akla gelmelidirAnamnez, FM ve laboratuvar bulgularinin birlikte dederlendirilmesi ve genetik analiz-
lerle desteklenmesi erken dénemde tani ve tedavi agisindan énemli tecriibeler sunabilir.

Anahtar Kelimeler: ACAN geni, agrekan proteini, ailesel boy kisaligi.
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Ugur Berber
Emre Sarikaya

ISKELET DISPLAZILERININ NADIR BiR NEDENI Ebru Gok

Leyla Kara

ACAN GEN MUTASYONU Ulki Gl Siraz
Nihal Hatipoglu

Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

Giris:

Boy kisaligi ile giden iskelet displazilerinin nadir bir nedeni ACAN genindeki mutasyondur. Bu gen tarafindan
kodlanan agrekan, hicre disi matriksin 6nemli bir proteoglikan bilesenidir. Agrekan kikirdak ve kemik mor-
fogenezinde 6nemli bir rol oynar. Hastalar, ileri kemik olgunlasmasi ve erken baslangigli osteoartrit (OA) ile
iliskili kisa boy ve ayrica orta ylz hipoplazisi, brakidaktili, genis ayak parmaklan ve lomber lordozdan olusan
hafif dismorfik 6zellikler igeren genis bir klinik spektrum ile gelebilirler. Cocuk Endokrinoloji pratiginde nadir
rastlanan bir boy kisaligi nedenidir.

Olgu:

Alt1 yas Ug aylik erkek hasta klinigimizde boy kisaligi nedeni ile takip ediliyor. Dogum agirlhigi 3200 gr olan has-
tanin boy kisalidinin (g yaslarinda fark edildigi 6grenildi. Anne ve babasi arasinda akrabalik yoktu, babasinin-
da, dedesinde, babanin erkek ve kiz kardeslerinde kisa boy 6ykiisii mevcuttu. Uc yas yedi aylikken viicut
agirhgi 13,3 kg ( -1,45 SDS), boy 89,1 cm (-2,77 SDS), bas gevresi 53 cm (+1,66) idi. Kemik yasi kronolojik
yasla uyumluydu. Annesinin boyu 157,6 cm (-0,93 SDS), babasinin boyu 146.1 cm (-4,84 SDS) ve ailevi
hedef boy 158.3 cm (-2.89 SDS) idi. Rutin tetkiklerinde IGF ve IGFBP3 dizeyleri normal saptandi. Vicut
Olcimlerinde st segment/alt segment orani: 0,96 (-1 SD) olarak dederlendirildi. Yillik takibinde blylime hizi
5,8 cm/yil olan hastanin babasininda kisa boylu olmasi, kemik yasinin kronolojik yasla uyumlu olmasi nedeni
ile iskelet displazisi agisindan yapilan genetik incelemesinde Exon 7 (NM_001135) ACAN geninde A heterozy-
gous nonsense €.1243G>T p.(Glu415*) pathogenic variant tespit edildi. Segregasyon analizi sonucunda
babasinda da ayni varyant saptandi.

Sonug:

Iskelet displazileri ve ézellikle ACAN mutasyonu sik gériilmedidi igin tani koymasi giictiir. Gebelik yasina gére
kiictik dogan, kalici boy kisaligi, OA, ileri kemik yasl yaninda orta yUz hipoplazisi ve eklem sorunlari olan
cgocuklarda ACAN gen mutasyonlarinin distnulmesi gerekir.

Anahtar Kelimeler: ACAN mutasyonu, Boy kisaligi



Ebru Gok
Emre Sarikaya

MARFAN GENINDE (FBN1) BOY KISALIGINA Leyla Kara
Ugur Berber

NEDEN NADIR BiIR VARYANT Uikl Gal Siraz
Nihal Hatipoglu

Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

Giris:

Iskelet displazileri genel olarak iskelet sisteminin bicimlenme, bilylime gelisme veya homeostaz bozukluklari-
dir. Hastalar klinige orantili ve orantisiz boy kisaligi, skolyoz, kemik kirigi, ekstremite anomalileri veya tekrar
eden eklem dislokasyonu gibi kas iskelet sistemi bulgulari ile bagvurabilirler.Boy kisalidi ile basvuran, buylime
hormon tedavisine yanit alinamayan iskelet displazili bir olgu sunulmaktadir.

Olgu:

Olgumuz ilk olarak 5 4/12 yasinda iken boy kisaligi nedeniyle basvurdu. Miadinda 2500 gr dogum 6ykdsu
olan hastanin ailesel hedef boyu:166.6 cm (6 P) idi. Fizik muayenesinde; vicut agirligi: 11.5 kg (-2.1 SDS);
boy:88.2 cm (-4.5 SD), testis volumleri 1’er ml aksiller ve pubik killanmasi yoktu. Oturma yuksekligi/boy
orani artmis olarak saptandi. iskelet displazisi acisindan kemik survey normal olarak dederlendirildi. Labora-
tuvar tetkiklerinde kronik hastaliklar ile iliskili tetkikleri normal; IGF1<25 mg/dl (50-286); IGFBP3: 2070 idi.
Kemik yasi 2 yas; belirgin geri saptandi. Biylime hormone uyari testi L-dopa pik yanit: 1.8 ng/ml iken kloni-
din pik yanit: 3.96 ng/ml idi; yetersiz saptandi. MR goérintileme Chiari tipl malformasyonu ile uyumlu idi.
Go6z dibi muayenesi normaldi. Bliyime hormone tedavisi (0.22 mg/kg/hafta) baslandi. Tedavide siklikla
uyumsuzluk yasayan hastanin sirasiyla yillik bayime hizlar 4.3 cm, 5.1 cm, 4.4 cm ve 3.5 cm seklinde
seyretti. Tekrarlanan kemik survey goriintiilemesinde; proksimal falankslarda kisalik ve genisleme, distale
dogru daralma mevcut olup bu durum bullet shape gériinimu olusturmaktaydi. Torakal vertebralarda ovoid
goérinim mevcuttu. Femur basi epifiz medialinde gaga gérinimu izlenmekteydi. Hastanin genetik sonucun-
da FBN1 geninde ekzon 42’de (c.5183C>T) missense mutasyon saptandi. Tedavide yeterli yanit alinamayan
hastanin tedavisi kesildi izlemi devam etmektedir.

Sonug:

FBN1 genindeki mutasyonlar siklikla Marfan sendromuna neden olur. Fakat FBN1 geninde heterozigot mis-
sense mutasyonlar daha az siklikla boy kisaliginin eslik ettigi akromikrik displazi gibi iskelet displazilerinde de
saptanabilir. Olgumuz FBN1 gen mutasyonu saptanip boy kisaligi ile basvuran nadir bir vaka olmasi nedeni ile
sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: FBN1, boy kisalidi, bliylime hormon tedavisi



Deniz Okdemir

CiDDI BOY KISALIGI NEDEN OLARAK Nurdan Yildirim Acar

3M SENDROMLU IKI OLGU ihsan Esen

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Elazi§

Giris:

3M sendromu CUL7, OBSL1 veya CCDC8 gen mutasyonlarinin neden oldugu dogum sonrasi ciddi blyime
geriligi ile karakterize edilen otozomal resessif gegisli nadir bir primordial bliyime bozuklugudur. Bu sunumda
biri genetik ve digeri klinik 3M sendromu tanisi almis iki olgu sunulmaktadir.

Olgu:

Sekiz aylik erkek bebek boy kisaligi yakinmasi ile basvurdu. Birinci kusak kuzen evliligi olan anne babanin
ikinci gocugu olarak yaklasik 2000 gr ve 38 cm dogdudu, prenatal hipokondroplazi olarak degerlendirilmis
oldugu 6grenildi. Agirhdgi 5,3 kg (-3,29 SDS), boyu 59 cm (-3,95 SDS) bas gevresi 45 cm (0,07 SDS) idi.
FGFR3 gen analizinde mutasyon saptanmadi. Mindr dismorfik dzellikleri, normal mental motor gelisimi ile iki
yasinda ciddi boy kisaligi sebat eden, yetersiz BH uyari test sonuclari olan hastaya 30 mcg/kg/glin BH tedavi-
si baslandi. BH tedavisine kismi yanit alinan hasta ilimh gelisim geriligi ve dismorfik bulgulari nedeni ile 4
yasinda yapilan ekzom analizinde daha 6nce 3M sendromu ile iliskilendirilmis olan CUL7 geninde p.Try401-
Metfs-Ter99 homozigot mutasyonu tespit edildi. Tekrar dederlendirildiginde fentotipik olarak 3M sendromu ile
uyumlu bulgularn oldugu saptandi (gorsel 1). Hastanin BH tedavi yaniti bliyiime egrisi olarak gérselde veril-
mistir (gérsel2).Ug yas erkek cocuk ciddi boy kisali§i yakinmasi ile dederlendirildi. Birinci kusak kuzen evliligi
olan anne babanin altinci gocugu olarak yaklasik 3000 gr dogdugu, postnatal donemde solunum sikintisi ile
hastaneye yatirnldidi, diger kardesinin saglikli ve hastanin mental motor gelisiminin normal oldugu 6grenildi.
Agirhgi 11,7 (-1,94 SDS), boyu 81 cm (-3,98 SDS), bas cevresi 49 cm (-0,65 SDS) idi. Frontal bossing, Gicgen
ylz, uzun filtrum, gérece hipoplastik orta yiz, kalin tragus, etli kalkik burun, dolgun dudaklar, genislemis
karin, eklemlerde hipermobilite, klinodaktili, kisa besinci parmaklar, etli belirgin topuk saptandi. Hemogram,
biyokimya ve tiroid fonksiyon testleri normal olan hastaya klinik olarak 3M sendromu tanisi konuldu, genetik
analiz sonucu bekleniyor.

Olgu 1 Olgu 2 Olgu 1 Presentil

Olgu 2 fenotipik 6zellikler

Olgu 1 fenotipik 6zellikler

Sonug:
Ciddi boy kisaligi olgularinda tipik topuk gorinimleri ile nadir bir neden
olarak 3M sendromu tanisi géz 6éniinde bulundurulmalidir.

Olgu 1 biiylime egrisi

Anahtar Kelimeler: boy kisaligi, 3M sendromu
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Sinem Nalgaci?
Yasemin Kinali Cetin?
Esra Doger!

ACAN GEN MUTASYONU OLAN IKI KARDES Giilsim Kayhan?

Mahmut Orhun Camurdan?
Aysun Bideci!

Gazi Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Giris:

Idiyopatik boy kisaliginin 6nemli nedenlerinden biri ACAN sendromudur. ACAN geni tarafindan kodlanan agre-
kan proteini, kikirdak matrisinin ana proteoglikan bilesenidir. Kikirdak ve kemigin morfogenezinde énemli rol
oynar. Burada idiyopatik boy kisaligi tanisi ile izlenirken ACAN geninde heterozigot mutasyon saptanan
kardes olgular sunulmaktadir.

Olgu:

Olgu-1 Boy kisaligi nedeniyle basvuran hastanin 6zgegmisinde term, 2400 gr SGA dogdugu 6grenildi. Anne
boyu 146 cm, baba boyu 151 cm, hedef boyu 142 cm olan hastanin fizik muayenesinde TY:12 yil 6 ay, boyu
-3,96 SDS, KY:12 yil 6 ay, predicted boyu 138 cm, pubertesi evre 4 saptandi. Uzamas! pubertede 5 cm/yil
olmasi Uzerine yapilan bdylime hormonu uyarn testlerine pik yanit 8,9 ng/ml idi. Genetik analizinde ACAN
geninde c3981de_984del varyanti heterozigot saptandi. Bu mutasyon “ACAN iliskili osteoartrit ve/veya oste-
okondrit dissekansin eglik edebildigi boy kisaligi” icin olasi patojen olarak tanimlanmistir. Hastaya 0,045
mg/kg/gln biylime hormonu tedavisi baslandi. Buylime hormonu tedavisi alan hastanin 1. Yil uzama hizi 9
cm/yil idi. Olgu 2 Olgu 1’in kardesi olan 2. Olgunun term, 2700 gr olarak dogdugu 6grenildi. Fizik muayene-
sinde TY:10 yil 7 ay, boyu -3,89 SD , KY:9 yil 6 ay , predicted boyu 141 cm pubertesi evre 1 idi. Uzamasi 3
cm/yil olmasi Gzerine yapilan baylime hormonu uyari testlerine pik yanit 7,2 ng/ml idi. Hastaya 0,035 mg/k-
g/gin blydime hormonu tedavisi baslandi. Tedavinin 1. Yiinda uzama hizi 9,3 cm/yil idi. Genetik analizi
kardesiyle ayni sekilde sonuglandi.

Sonug:

Ailesel boy kisaliginin nadir olmayan nedenlerinden biri ACAN sendromudur. Heterozigot ACAN mutasyonlari
ileri kemik olgunlasmasi, osteokondrit dissekans (OKB), erken baslangigl osteoartrit ve orta ylz hipoplazisi,
brakidaktili, genis ayak basparmaklari ve lomber lordoz gibi hafif dismorfik dzelliklerle genis bir fenotipik
spektrum sergiler. Kemik yasi ileriligi sik gorilse de literatlirde kemik yasi ileri olmayan heterozigot olgular da
tanimlanmustir. Ailesel boy kisaligi ve kemik yasi ileriligi olan hastalarda ACAN mutasyonu disundlmelidir.
Bldylme hormonu tedavisine erken yaslarda baslanan olgularda boy kazanimlari iyidir.

Anahtar Kelimeler: ACAN, kemik yasi, aggrekan
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v - . Aysel Yildiz Boyraz!
BOY KISALIGI ILE GELEN FLOATING-HARBOR Ayberk Tirkyilmaz?

SENDROMLU BIR OLGU Emine Ayca Cimbek!

Gllay Karaguzel*

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Trabzon
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Trabzon

Giris:

Floating-Harbor sendromu (FHS); tipik yiz gérinimda, dil gelisiminde yetersizlik, hipernazalite, kisa boy ve
kemik yasi geriligi ile karakterize olup nadir gorilir. FHS, otozomal dominant gegislidir ve prevalansi bilinme-
mektedir. Burada SRCAP geninde heterozigot mutasyon tespit edilerek FHS tanisi alan olgu sunulmustur.

Olgu:

Boy kisaligi sikayetiyle poliklinigimize basvuran 4.3 yasindaki kiz hastanin 6ykisinden anne ve baba arasin-
da akrabalik olmadigi, miadinda, 2100 gr olarak dogdugu, dogumdan itibaren bliylime geriligi oldugu, mal-
nutrisyon nedeniyle pediatrik gastroenteroloji tarafindan izlendigi, baba boyunun 169 cm, anne boyunun 163
cm oldugu 6grenildi. Fizik muayenede; agirhdi 11.8 kg (25-50. p), boyu 87.5 cm (<3. p), boy SDS -3.79 idi.
Belirgin fasiyal dismorfi, hipernazalite, kisa boyun, 5. metakarp kisaligi, genis bas parmaklar ve klinodaktili
dikkat cekmekteydi. Hemogram, karaciger ve bébrek fonksiyon testleri normal, TSH: 3.25 mIU/L (0.41-6.8),
sT4: 0.85 ng/dl (0.57-1.24), anti doku transglutaminaz antikoru negatif saptandi. Kemik yasi takvim yasina
goére geriydi. Karyotip analizi 46,XX ile uyumluydu. izlemde biiyiime hizi 4 cm/yil olmasi nedeniyle yapilan
klonidinli biyiime hormon uyar testinde pik yanit 12 ng/dl saptandi. Mikroarrayde kopya sayisi dedisikligi
tespit edilmedi. Tim Ekzom Dizileme yéntemiyle SRCAP geninde heterozigot mutasyon saptandi. Annede ve
babada bu mutasyon saptanmadi. Son muayenesinde; takvim yasi 6.5, adirligi 14.5 kg (50. p), boyu 95 cm
(<3. p), boy SDS -4.71 idi. Eslik edebilecek patolojiler acisindan yapilan EKO ve Uriner ultrasonografi normal
olarak degerlendirildi. Isitme ve zeka testi planlandi.

Sonug:

FHS' de olgumuzda oldugu gibi biytime geriligi, iskelet anomalileri ve kemik yasi geriligi oldukca sik goérul-
mektedir. Boy kisalidi ile basvuran olgularda ayrintihl anamnez, muayene ve laboratuvar bulgularini iceren
bitincdl yaklasim, erken donemde tani ve eslik edebilecek patolojilerin tespiti acisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: SRCAP, Bliylime Geriligi, Floating-Harbor Sendromu
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BOY KISALIGI ILE GELEN BiR ACAN Aysel Yildiz Boyraz!

MUTASYONU OLGUSU VE BUYUME e

HORMONU TEDAViSi Gulay Karagizelt

'Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Trabzon
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Trabzon

Giris:

Agrekan proteini, hem biylime plaginda hem de eklem kikirdaginda hticre disi matriksin dnemli bir proteogli-
kan bilesenidir ve ACAN geni tarafindan kodlanir. Burada ACAN mutasyonu tespit edilmis ve blylime hormon
tedavisi baslanmis olan olgu sunulmustur.

Olgu:

Antenatal ultrasonografide ekstremitelerde kisalik saptanan ve poliklinigimize basvuran 1.5 yasindaki erkek
hastanin dogum boyunun 47 cm oldugu, anne ve baba arasinda akrabalik olmadidi, baba boyunun 150 cm,
anne boyunun 159 cm oldugu 6drenildi. Fizik muayenede; agirligi 11.2 kg (25-50. p), boyu 73cm (<3. p),
boy SDS -2 ve mezomeli saptanmisti. Hemogram, karaciger ve bdbrek fonksiyon testleri normal, TSH: 1.74
mIU/L (0.27-4.2), sT4: 0.93 ng/dl (0.61-1.12), anti doku transglutaminaz antikoru negatifti. Kemik yasi
takvim yasina gore ileriydi. Erken dénemde blyime hizi yasa gore normal olmasina karsin izlemde biylime
hizi yetersiz olmasi nedeniyle yapilan klonidinli blyime hormonu uyari testinde pik yanit 11.6 ng/dl saptandi.
Boy kisaliginin genetik etiyolojisine yonelik planlanan SHOX mutasyonu ve FGFR3 mutasyonlari negatifti.
NextSeq 550 (illumina) analizinde ACAN geninde heterozigot mutasyon saptandi, ayni mutasyon babada da
gosterildi. Takvim yasi 12.5, kemik yasi 13.5, adirhdgi 42.5 kg (85. p), boyu 137.5 cm (<3. p), boy SDS-2.34
iken somatropin ve letrozol tedavileri baslandi. Tedavinin 6. ayinda boyu 143.5 cm, boy SDS -1.92 ve
blyime hizi SDS +1.94 olup izleme devam edilmektedir.

Sonug:

Agrekanopatiler, insanlarda genetik iskelet hastaliginin farkli bir fenotipi olup ACAN mutasyonu boy kisaligina
ve hizlanmis kemik yasi olgunlasmasina neden olur. Literatirde ACAN mutasyonlu olgularda buyime hormo-
nu ve aromataz inhibitor tedavilerinden fayda saglandigi gosterilmistir. Olgumuzda da blylime hormonu
eksikligi olmamasina karsin daha iyi bir nihai boya ulasmak igin aromataz inhibitérii ve blylime hormonu
tedavileri uygulanmistir.

Anahtar Kelimeler: ACAN Mutasyonu, Boy Kisali§i, Biiyiime Hormonu, Aromataz Inhibitdr
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Sibel Ergin Sahin

COKLU HiPOFiZER HORMON EKSIKLiGINiN ittt

NADIR SEBEBI: LHX3 MUTASYONU Banu Nursoy Sirvan
Burgin Cicek

Hamdi Cihan Emeksiz

Istanbul Medeniyet Universitesi, Prof. Dr. Siileyman Yalcin Sehir Hastanesi

Giris:
Coklu hipofizer hormon eksikligi (CHHE) cocuklarda nadir goérilir (1/8000). En sik eksik olan hipofizer
hormon blylme hormonudur. Burada LHX3 mutasyonuna bagl CHHE gelistirmis bir olgu sunulacaktir.

Olgu:

18 aylk erkek hasta poliklinigimize boy kisaligi ve penis klclkligl sikayetleri ile basvurdu. Hikayesinden
yenidogan déneminde santral hipotiroidi tanisi ile L-tiroksin tedavisi baslandigi ve iki kez isitme testini gege-
medigi 6grenildi. Soygecmisinde, annesi ve babasi 3. derece akrabaydi. Fizik bakisinda, dismorfik ylz go6ru-
nimd, boyunda hareket kisithdi ve néromotor gelisim geriligi mevcuttu. Boy: 72 cm (-3,11 sds), VA: 9,3 kg
(-1,74 sds), bas cevresi: 47 cm (10-25 p), 6n fontanel kapali, testisler bilateral skrotumda ve 1’er ml, gergin
penis boyu:1 cm (<3p) saptandi. Diger sistem muayeneleri dogaldi. Laboratuvar incelemesinde; IGF-1: 56
(-1,1sds), IGFBP-3: 2800 (2,5 sds), TSH: <0,005, sT4: 1,3 ng/ml, kortizol: 8,8 mcg/dl, idrar dansitesi:
1016'ydi. DlUsuk doz ACTH uyar testine kortizol yaniti yeterliydi. Kranial MR’da, serebellar hemisferlerin fora-
men magnuma uzandigi (Chiari tip 1 malformasyonu) goéruldid. Hastanin hipofiz MRl normaldi. Kemik survey-
de hemivertebra deformitesi saptandi. Hastanin hipopituitarizm acgisindan génderilen genetik incelemesinde
(NGS); LHX3 geninin ¢c.209T>G varyantinda homozigot mutasyon saptandi. Hastaya L- tiroksin tedavisinin
yaninda, I.M testosteron propiyonat tedavisi baslandi.

Sonug:

CHHE'ne eslik eden ek bulgularin varliginda takipte gikabilecek diger klinik bulgularin erken tanisi ve tedavisi
bakimindan hipopituitarizm genetik incelemesi 6nemlidir. CHHE'ne ek olarak isitme kaybi, boyunda hareket
kisithgr ve néromotor gelisim geriligi olan vakalarda LHX3 mutasyonunun akilda tutulmasi gerekir.

Anahtar Kelimeler: boy kisaligi, isitme kaybi, LHX3 mutasyonu



Banu Nursoy Sirvan
Asan Onder Camas
Mervenur Hepokur

ISKELET DISPLAZILERININ NADIR SEBEBI:

ACAN MUTASYONU Sibel Ergin Sahin
Burgin Cicek

Hamdi Cihan Emeksiz

Istanbul Medeniyet Universitesi, Profesér Doktor Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi

Giris:

Osteokondral gelisim genlerindeki mutasyonlar da dahil olmak Gzere boy kisaliginin gok sayida nedeni vardir.
ACAN tarafindan kodlanan agrekan proteini, bliyime plakasi ve eklem kikirdagindaki hilicre disi matrisin ana
proteoglikan bilesenidir. Kisa boy, ileri kemik yasi ve orta ylz hipoplazisi, eklem sorunlari veya genis ayak bas
parmaklan temel klinik bulgularidir. Burada boy kisaligi ile basvuran ve ACAN mutasyonu saptanan bir olgu
sunulmustur.

Olgu:

Uc yas 1 aylik erkek hasta poliklini§imize boy kisalidi sikayeti ile basvurdu. Ozgecmisinde dzellik yoktu, ebe-
veynleri arasinda akrabalik olmayan hastanin anne tarafindaki bireylerin boylarinin 140-150 cm civarinda
oldugu 6grenildi. Fizik muayenesinde boyu 85,6 cm (-3 sds), vicut adirhdr 14,1 kg (-0,5 sds), pubertesi
Tanner evre 1 ile uyumluydu, blytk el bas parmaklar ve kisa metakarplar dikkat cekiciydi. Diger sistem
muayeneleri dodaldi. Hastanin bakilan IGF-1:71ng/ml (-1,2 sds), IGFBP-3:3,4 ng/ml (2,4 sds) olguldd.
BldylUme hormonu uyari testlerine pik BH yanitlari, 5,99 ve 3,87 ng/ml olarak saptandi. Kemik yasi 3 yas ile
uyumluydu. Kontrastli hipofiz MR normaldi. Iskelet displazisi icin génderilen genetik panelde (NGS); ACAN
geninin ¢.6992-2A>T varyantinda heterozigot mutasyon saptandi. Aileye yodnelik yapilan taramada ayni
mutasyon annede de saptandi. Hastaya biylime hormonu tedavisi baslanarak takibe alindi.

Sonug:
Boy kisaligi ile tetkik edilen 6zellikle nonspesifik iskelet deformitelerinin eslik ettigi ve kemik yasinin ileri
oldugu hastalarda ACAN mutasyonlari akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: ACAN, Boy kisalidi, iskelet displazisi
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BUYUME HORMONU SALGILAYAN HIPOFiz Berna Eroglu Filibeli*
Ilkay Ayranci!

ADENOMU TANILI OLGU: Hayrullah Manyast

TEDAVISINDE YASANAN SORUNLAR Gonul Gatl?

Bumin Dlindar?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Izmir
2Istinye Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Istanbul _
3Izmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Izmir

Giris:

Blylume hormonu (BH) salgilayan hipofiz adenomu tedavisinin ilk ve tek kiratif basamagini timorin cerrahi
olarak gikarilmasi olustururken, bu nadiren bir iyilesme ile sonuglanir. Dusuk kir oranlari ile hastalar genellik-
le uzun streli goklu tedaviyi (uzun etkili somatostatin analoglari, biylime hormonu reseptér antogonistleri
gibi) strdirmektedir. Bu raporda, BH salgilayan hipofiz adenomu tanili olgunun 4 yillik tedavi deneyiminin
paylasiimasi amaclanmistir.

Olgu:

12 yas 5 aylik erkek hasta, 9 yasindan sonra hizli uzama, ellerde ve ayaklarda bliylime yakinmasiyla basvur-
du. Olguda bas agrisi, cift gérme, bulanti veya kusma tariflenmedi. Ailesinde cok uzun boylu birey yoktu.
Anne baba arasinda akrabalik belirtiimedi. Fizik muayenede; agirlik 93 kg (+3,22 SDS), boy 187,5 cm
(+4,45 SDS), hedef boy 171 cm (-0,76 SDS), el ve ayaklar (ayakkabi numarasi:47) blylk, puberte evre 5
(TV:25/25 ml) ve diger sistem muayeneleri olagandi. Laboratuvarda; blylime hormonu: 10.6 ng/mL (N,
0.05-3), IGF-1: 699 ng/mL (143-506), sabah 08.00 kortizol: 5.01ug/dL (N, 6.7-22.1), ACTH: 25.2 pg/mL,
prolaktin: 1.87 (N,2.64-13.3) ve diger hipofiz hormonlari normal saptandi. Ekokardiyografisi ve gérme alani
muayenesi normaldi. Kemik yasi, Greulich-Pyle atlasina gére 14 yas ile uyumlu olup tahmini eriskin boy (Bay-
ley-Pinneau) 207,2 cm idi. Hipofizer gorintllemede, hipofizer infundibulumu deplase eden optik kiazmaya
inferiordan basi yapan 8,6 x 9 x 12 mm boyutlarinda noduler lezyon saptandi. Hastanin gecirdigi operasyon-
lar ve aldigi tedaviler Tablo 1’de 6zetlenmistir. Patolojisi immiinohistokimyasal olarak GH (pozitif), ACTH (-),
TSH (az sayida hicrede +), Prolaktin (pozitif), Ki67 (%1-2), sinaptofizin pozitif hipofiz adenomu olarak
raporlandi. Hastamiz son muayenesinde; 16 yasinda, adirlik 133 kg (+4.14 SDS), boy 200 cm (+4.02 SDS)
ve yillik bliyime hizi 0,2 cm/yil, kemik yasi 18 yas ile uyumlu olup izlemine devam edilmektedir.

Biiyiime Hormonu Salgilayan Hipofiz Adenomu Tanili Olgunun Operasyon ve Tedavi izlemi Ozeti

BH . Cocuk
- Bo Bilyiime || - |supresyon Ac"'.lfe“' Hipofiz | endokrinoloji| Medikal
g Y Hormonu testi pik P MR konseyi tedavi
BH kortizol
27.06.2018 93 kg 187,5 cm 10,6 755 10,8 8,6x9x12 mm | Cerrahi Hidrokortizon
(+3,22 SDS) | (+4,45 SDS) adenom (7 mg/m2/giin) S
n
25.07.2018 9,69 | 671 Hidrokortizon on ug "
ilk operasyon BH salgilayan
18.10.2018 100 kg 188,6 cm 6,22 | 794 9,66 11,15 15x12 mm | Cerrahi Hidrokortizon hipofiz adenomlu
(+3,51 SDS) | (+4,2 SDS) adenom tekrar L.
her hasta icin
14.12.2018 101 kg 192,7 cm Hidrokortizon .. .. . .
ikinci operasyon | (+3,59 SDS) | (+5.0 SDS) kisisellestirilmis bir
21.03.2019 109 kg 194,6 cm 10,3 | 851 6,03 12,3 7,6x9,8 mm | Oktreotid LAR | Hidrokortizon tedavi plani
(+3,8SDS) |(+4,5SDS) adenom baglanmasi Oktreotid LAR
(20 ma/ay) qu5turu.ImaS| ve
25.11.2019 125 kg 195,8 cm 4,96 | 625 2,73 Oktreotid LAR | Hidrokortizon cerrahinin
(+4,32 SDS) | (+2,61 SDS) doz artirilmasi | Oktreotid LAR deneyimli
(40 mg/ay)
merkezlerde
30.03.2021 136 kg 199,8 cm 2,23 | 633 1,85 12,36 | 7,6x8,8 mm | Cerrahi Hidrokortizon
(+4,45 SDS) | (+4,1 SDS) adenom tekrari Oktreotid LAR yapMnaS|uzun
(40 ma/ay) dénem
06.08.2021 134 kg 199,9 cm Oktreotid Hidrokortizon f
Uciincii operasyon| (+4,28 SDS) | (+4,06 SDS) kesilmesi komplikasyonlari
23.02.2022 133 kg 200 cm 14 | 433 0,9 18,89 |Adenom @ | Hidrokortizon ve goklu tedaviyi
(+4,14 SDS) | (+4,02 SDS) kesilmesi onleyebilir.

Anahtar Kelimeler: bliyiime hormonu, gigantizm, hipofiz adenomu
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. . Merve Cantiirk! Ahmet Ilkay Isikay?
INTRAKRANYAL KITLE OLARAK Yagmur Unsalt Figen Soylemez3

BASVURAN JIGANTIZM OLGUSU Zeynep Alev Ozén! Elmas Nazli Géng!

Huseyin Demirbilek?

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrin Bilim Dali, Ankara
’Hacettepe L:Jniversitesi Tip Fakdltesi, Beyin Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara
3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji Anabilim Dali, Ankara

Giris:

Somatotrop adenomlar, prolaktinoma ve kortikotrop adenomlardan sonra Ggiinci sikhkta gortlir ve cocukluk
caginda gok nadirdir. Eriskinlerde ise prevelansi 60/milyon, insidansi yilda 5/milyondur. Hastalar genellikle
timaorin intrakranyal basi semptomlariyla veya biyime hormonunun (BH) asiri saliniminin dokulardaki etki-
leri ile basvurur. Bu sunumda intrakraniyal basing artisi bulgulariyla basvuran bir jigantizm olgusu sunulmak-
tadir.

Olgu:

Atipik otizm tanisi ile takipli erkek hasta, 14,5 yasinda ani baslangigli kusma, biling bulanikhgi ile basvurdugu
dis merkezde cekilen MRG’'da adenom dulstindiren suprasellar, kaverndz sinlis invazyonu bulunan dev bir
kitle saptanarak hastanemize basvurdu. Fizik muayenede boyu 0,88SDS, VKI 1,72SDS idi. Yiiz, gbvde ve
ekstremitelerde ciltte hiperpigmente papller lezyonlar vardi; ylzl uzun, ¢enesi belirgin, el ve ayaklar
blyUtktl; puberte Tanner evre 3'tl. Laboratuar tetkiklerinde gonodotropin dlizeyleri ve testosteron disik,
prolaktin ytksek (91.79 ng/ml), IGF1:5.07 SDS, IGFBP3:0,06 SDS saptandi; diger 6n hipofiz hormonlari
normaldi. Bazal BH dizeyi 14,3 ng/ml idi, glukoz supresyon testinde BH baskilanmadi. Kan sekeri ylksek
saptanarak glarjin insllin baslandi. G6z muayenesinde fundusta bilateral retinal pigment epitel hiperplazisi
saptandi, gérme alani normaldi. Kardiyak, tiroid ve kemik saghgi agisindan dederlendirme, kolonoskopi, poli-
somnografi yapildi ve normal bulundu. Transsfenoidal girisimle timor parsiyel cikarildi; patolojik dederlendir-
me BH, prolaktin, TSH eksprese eden pitliter néroendokrin timor idi. Postoperatif multipl hipofizer hormon
eksikligi gelisti, uygun hormon replasmanlari yapildi. IGF1 diizeyinin yliksek sebat etmesi, glukoz siipresyon
testinde BH'nin baskilanmamasi ve MRG'de kaverndz sinliste rezidu doku goérlilmesi Uzerine Sandosta-
tin-LAR® baslandi. Tedavinin 3. ayinda IGF1 normal sinirlara geldi. Hipofiz adenomlarinin sik géruldaga
genetik gecisli kanser sendromlar agisindan arastirma devam etmektedir.

Sonug:
Somatotrop adenomlar, cocukluk caginda nadir olup tanida ve izlemde bliylime disinda bir cok organ etkilen-
mesine yol acabilecek bir hastaliktir.

Anahtar Kelimeler: Somatotrop adenom, Jigantizm, Hipofiz adenomu

-120-



RATHKE KLEFT KISTI, ESLIK EDEN OTOIMMUN RUILECIETELEGTE TSIy
Senay Savas Erdeve!

HASTALIKLARI OLAN GEGICI Yasemin Tasci Yildiz2

PANHIPOPITUITARIZM OLGUSU Semra Getinkaya!

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endok-
rinoloji Klinigi, Ankara 2Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma
Hastanesi Radyoloji Klinigi, Ankara

Giris:

Otoimmun hipofizit cocuklarda nadir gortlen ve sellar bélge tiimorlerini taklit edebilen inflamatuar bir durum-
dur.Pittiter bezin lenfoplasmasitik infiltrasyonu, anti-pituiter antikor ve/veya anti-hipotalamus antikor tespit
edilmesi, diger otoimmun hastaliklar ile birliktelik taniy1 distindirmektedir.Burada hem otoimmunitesi hem
de Rathke kleft kisti olan panhipopituitarizmli bir olgu sunulacaktir.

Olgu:

Politri polidipsi nedeni ile basvuran kronik hastaligi olmayan 11yas-2 aylik erkek olgunun 6z&soygecmisinden
zamaninda 2700gr NSVY ile dogdugu, babanin akalazya nedeni ile opere, anneannede hipotiroidi oldugu
dgrenildi.Boy:139,9cm(-0,84SDS), adirlik:29,4kg(-1,49SDS), VKi:15,05 kg/m2(-1,47SDS), tiroid nonpal-
pable, gerilmis penil boyu:7 cm, testisleri:3/4 ml idi.Polilrisi teyid edildi(3000 cc/m2).Glukoz:78 mg/dl,
HbA1lc:%5,5, sodyum:138mEq/L, potasyum:4,34mEq/L, Urik asit:3,6mg/dl, idrar dansitesi:1001 idi.Otiroid
olan hastanin ACTH:49,9pg/mL, kortizol:13,9mcg/dL, serum osmolaritesi:287,2m0Osm/kg iken
ADH:2,78pmol/L(0-13) idi.Su kisitlama testi ile santral diyabet insipit(SDI) tanisi konuldu ve desmopressin
baslandi.Hipofiz MR goérintllemesinde gland intermedier kesimde, infindibulum boyunca uzanan
8x1,2x8mm’lik periferal kontrast tutan kistik lezyon izlendi(Rathke kleft kisti).Kronik karin agrisi nedeni ile
yapilan endoskopik biopsi sonucu Colyak hastaligi(CH) ile uyumluydu.Diyabet otoantikorlarindan adacik anti-
koru:119,5U/mL(<1) ve anti-GAD antikoru:43,83IU/mL(<1) ile yiksek titrede pozitifti.izleminde santral
hipotiroidisi saptandi, distk doz ACTH testinde doruk kortizol yaniti 11mcg/dL bulundu ve hidrokortizon ve
Na-L tiroksin baslandi.Bu dénemde prolaktin ytksekligi ve MR 'da kist boyutlarinda artis raporlan-
di(14,2x9,7x7,8mm).Pandemi nedeni ile takiplerine bir yil gelmeyen olgu, minirin tedavisine devam ederek,
ancak hidrokortizon ve Na-L tiroksin tedavilerini kullanmayarak kontrole getirildi.Tekrarlanan dlsik doz
ACTH testinde doruk kortizolG yeterli ve 6tiroidik bulundu.Tekrarlanan diyabet otoantikorlari negatif ve MR
gorintilemede kist boyutlari gerilemis(7x6,5x7,2 mm) bulundu.

Sonug:

SDI tablosuyla basvuran ve Rathke kleft kisti saptanan olgumuzda; ek otoimmiin hastalik ve klinik vermeyen
antikor pozitifligi saptanmasi Gzerine otoimmdin hipofizit distnilmUstir.Ancak izlemde kist boyutlarinda artis
ile birlikte santral adrenal yetmezlik ve santral hipotiroidi gelismis, hormon replasmanlari baslanmis, izlemde
kist boyutlarinda kiicilme ile birlikte santral adrenal yetmezlik ve santral hipotiroidi diizelme gdstermistir.SDI
ve CH sebat eden olguda, diyabet antikor pozitifligi negatiflesmis ve kan sekerleri normoglisemik seyretmis-
tir.Olgumuzda kist ici kanama ve otoimmin hipofizitin birlikte mevcut klinikten sorumlu olabilecedi 6ngoril-
mustdr.

Anahtar Kelimeler: otoimmun hipofizit, Rathke kleft kisti, panhipopituitarizm
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Leyla Kara? Ugur Berber!

INFANTIL HEMANJIOMA SEKONDER Dilek Cicek? Alper Ozcan?

i - - - T - Emre Sarikayal Ulki Gul Sirazt
TUKETIM HIPOTIROIDIZMI Ebru Gok! Nihal Hatipogiu:

'Erciyes Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali, Kayseri

Giris:

Infantil hemanjiyomlar (iH) iyi huylu endotel hiicreli neoplazmalardir ve yenidogan déneminde %?3-5 oranin-
da gorilen en yaygin timorlerdir [1]. Tip 3 iyodotironin deiyodinaz (D3) beyin, plasenta ve fetal karacigerde
bulunan bir selenoenzimdir ve tiroksini (T4) revers triiyodotironin (rT3)’e ve triiyodotironinin (T3) 3,3'-diiyo-
dotironine biyolojik olarak inaktif molektllere donistirir. Hemanjiom dokusunda yliksek D3 seviyeleri bildi-
rilmistir [2]. Konjenital hipotiroidi nedeniyle yiksek doz (15 mcg/kg/gun) levotiroksin ihtiyaci olan, cilt ve
hepatik hemanjiomu olan olgu nadir gériilmesi nedeniyle sunulacaktir.

Olgu:

36 hafta 2800 gram dodan erkek hasta yenidogan déneminde konjenital hipotiroidi taramasi nedeniyle dis
merkeze basvurmus ve levotiroksin tedavisi baslanmis. 2.5 aylikken tarafimiza poliklinigimize basvuran has-
tanin adirligi 5.4 kg (-0.64 SD), boyu 55 cm (-1.61 SD) idi. Tasikardi, solukluk, huzursuzlugu bulunmayan
hastanin cildinde yaygin hemanjiomlari (sag géz kapaginin altinda 3x1.5 cm, frontal bélgede 3x3 cm, boyun
sag tarafinda 1x1 cm, sag dirsekte 3x3 cm, sol bacakta 1x1 cm) mevcuttu. Hastanin ilk basvurusunda (2.5
aylikken) TSH 20.1 mIU/L, sT3: 1.92 pg/ml, sT4: 1.83 ng/dl idi. 15 mcg/kg/giin dozunda levotiroksin (LT4)
tedavisini dizenli kullanmaktaydi. Tiroid Ultrasonografi normaldi. Pediatri Onkoloji boliminde hemanjiom
nedeniyle takip edilen hasta 1.5 mg/kg/glin propranolol tedavisi almaktaydi. Batin ultrasonografide karaci-
gerde multiple hipoekoik lezyon bulunmaktaydi. Ayrintili gériintiileme igin abdominal MR planlandi. Ekokardi-
yografik degerlendirmede hafif pulmoner stenozu mevcut olup kalp yetmezligi yoktu. TSH ylksekliginin
ylksek doz LT4’e ragmen baskilanamamasi, sT3 dusikligd ve yaygin hemanjiomlari olmasi nedeniyle
hemanjioma sekonder tliketim hipotiroidisi diistintildi. LT4 kesilip 15 mcg/kg/gin LT4 es dederi LT4+liyotro-
nin (Bitiron®) preparati baglandi. Son tetkiklerinde TSH 7.28 mIU/L (0.7-8.4), sT3: 1.95 pg/ml (2.8-4.4),
sT4: 1.98 ng/dl (0.9-2) idi. Propranolol dozu 2 mg/kg giin’e cikildi. Hastanin hemanjiom boyutlari gerileme
egilimindedir.

Sonug:

Ciltte yaygin hemanjiomlari oldugu icin tliketim hipotiroidisi disindigimuiz ve yiksek doz LT4 tedavisine
ragmen TSH baskilanamayan olgumuz takdim edilmistir. Ciltte hemanjiom olsun ya da olmasin tedaviye
direngli vakalarda mutlaka altta yatan karaciger hemanjiomu olabilecegi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Liyotronin, Tiketim Hipotiroidisi, infantil Hemanjiom, Tip 3 deiyodinaz
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SIK GORULEN HASTALIGIN NADIiR BASVURU SEKLI: |G,

ERKEN BASLANGIGLI TIROIDIT OLGUSUNDA Giil Yesiltepe Mutiu®

KOCHER-DEBRE-SEMELAIGNE SENDROMU VE ggiﬁrH@;ﬂ:ﬁrz
PERIKARDIAL EFUZYON BIRLIKTELiGI

Kog Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, Istanbul
2Koc Universitesi Hastanesi, Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali, Istanbul

Giris:
Kronik otoimmun (Hashimoto) tiroiditin 3 yas altinda ¢ok nadir gériilmekte olup ilk bulgusu biiyimede yavas-
lama olabilir. Burada erken baslangigli, geg tani almig bir otoimmiun tiroidit olgusu sunulmustur.

Olgu:

4yas 6 aylik kiz hasta, boy kisalidi nedeniyle gocuk endokrinoloji poliklinigine getirildi. 2 yildir blylimesinin
yavasladigi farkedilmis olan hastanin klinigimize basvurusundan énce akondroplazi 6n tanisiyla tibbi gene-
tik poliklinigine yonlendirildigi 6grenildi. 3.5 yasindan beri cilt kurulugu, sert kivaml diskilama 6ykusu
vardi. Yenidogan doneminde tarama testlerinin yapildidi belirtilen hastanin néromotor gelisim basamaklari-
nin da zamaninda gercgeklestigi 6grenildi. Soygegmisinde annesinde ve teyzesinde edinsel hipotiroidi
Oykisl vardi. Fizik muayenesinde boyu 90.3cm -3.34 SDS, adirhdi 17.9kg 0.38SDS, VKI 21.9kg/m2 2.64
SDS, bas cevresi 53cm 1.75SDS idi. Hareketleri yavas, ylz gérinimu kaba ve 6dematdz goriinimdeydi
(resim1). Cildi soluk ve soguk olup belirgin olarak kuruydu, kalp sesleri bradikardik olup derinden geliyor-
du, her iki alt ekstremitede gastrocneimus kaslari hipertrofik gériinimdeydi (resim?2). Laboratuvar testle-
rinde TSH >1000 mIU/mL (0.7-6), sT4 0.04ng/dl (0.9-1.8)idi. Tam kan sayimindaHgb 9.7gr/dl'ydi. LDL
kolesterol 289mg/dl (<130), CK 935 U/L (<149)du. Kemik yas! 2.6 yas idi. EKG'de yaygin voltaj dusukli-
gu, EKO’da perikardiyal efflizyon saptandi. Tiroid USG de tiroid volimi{ normal, heterojen ekojenite sap-
tandi. Anti TPO 349IU/mL (<115), anti Tiroglobulin 711 IU/mL (<35), anti TSH reseptér antikoru 12.1 U/L
(>1.75 pozitif) saptandi. Kronik otoimmun tiroidit tanisi alan hastaya disik doz sodyum L tiroksin tedavisi
baslanip izlemde tedrici olarak doz artisi yapildi.

Resim 2.
Alt ektremitelerde goriilen
~ muskuler psodohipertrofi

Resim 1.
Kaba yiiz goriiniimii

Sonug:

Hastamizda alt ektremitelerde goriilen muskuler psédohipertrofi Kocher-Debré-Sémeélaigne sendromu olarak
dederlendirildi. Beraberinde perikardiyal eflizyonu da olan hasta otoimmin tiroidit iliskili agir hipotiroidiye
bagl komplikasyonlarin bu kadar klglk yasta goruldigu nadir bir vaka olmasi nedeniyle sunulmustur. Kronik
otoimmun tiroidit 3 yas altinda gok nadir olup daha siddetli, tiroid bezinde atrofiye neden olan reseptér blokan
antikorlarin etyolojide rol aldigi atrofik otoimmun tiroidit alt tipi nedeniyle olusabilir.

Anahtar Kelimeler: Kronik otoimmun tiroidit, Perikarfiyal Effiizyon, Kocher-Debré-Sémélaigne
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MATERNAL OTOIMMUN TIROIDIT SONUCU
GELISEN TIROID DISFONKSIYONU:

Giilay Can Yilmaz?
Ahmet Anik?

IKI KARDESTE IKI FARKLI KLINIK

IMugdla Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji BoIUmu
2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin

Giris:

Kronik otoimmun tiroidit gebelikte en sik gorilen tiroid hastaliidir. Maternal antikorlar transplasental yol ile
bebede gecerek gecici hipertiroidi veya hipotiroidiye sebep olabilir. Ancak iki kardesten birinde hipertiroidi
digerinde hipotiroidi gelisimi oldukca nadir gorilen bir durumdur. DoOrt yildir Hashimoto tiroiditi tanisiyla
L-Tiroksin (LT4) tedavisi alan ve 6tiroid olan anneden dogan biri gegici neonatal hipertiroidi, digeri neonatal
hipotiroidi olan iki kardes sunulmustur.

Olgu:

Miadinda 2930 gr dodan erkek bebek sT4 yiksekligi (2,34 ng/dl) ve TSH dusukligi (<0,0016 mIU/L) nede-
niyle dederlendirildi. Emmesi ve kilo alimi iyi, ek sikayeti yoktu. Ozgecmisinde annesinde Hashimoto tiroiditi
oldugu ve 150 mcg/gin LT4 tedavisi aldigi 6grenildi. Agirhdr 3800 gr, boyu 54 cm, bas gevresi 37 cm sapta-
nan hastanin genel durumu iyi, kalp tepe atimi (KTA) 170/dk saptandi. Hastaneye yatirilarak takip edilen
bebedin tasikardik seyrettigi (KTA (170-200/dk) gordldd. Tetkiklerinde sT4:2,01 ng/dl (N:0,7-1,48),
sT3:6,79 pg/ml (N:1,71-3,71), TSH:0,0015 mIU/L (N:0,35-4,94) anti-TPO, anti-TG ve TSH reseptor antikoru
(TRAB) pozitif saptandi. Hastaya Neonatal Graves tanisi ile metimazol (0,6 mg/kg/glin) ve propranolol (1
mg/kg/glin) tedavileri baslandi. Takiplerinde dozlar kademeli olarak azaltilarak metimazol tedavinin 5. ayinda
durduruldu. Olgu 2: Miadinda 3390 gr olarak dogan erkek bebek neonatal tarama programinda TSH yuksekli-
gi saptanmasi lzerine yonlendirildi. Fizik muayenesi normal olan bebedin venéz kan érnedinde TSH >100
mIU/L (N: 0,27-4,2), sT4 7.5 pmol/L(N:12-22) saptandi. Tiroid USG de tiroid bez boyutlari normal saptandi.
Hastaya 50 mcg/glin LT4 baslandi. Tedavinin Ugilincl ayinda bakilabilen tiroid otoantikorlari ve TRAB negatif
saptandi. ikinci olgu ile birlikte anne tekrar degerlendirildiginde Anti-TPO, Anti-TG ve TRAB (+) saptandi.
Anne 75 mcqg/gun | tiroksin tedavisi ile 6tiroid idi.

Sonug:

Hashimoto tiroiditi olan annelerin bebeklerinde klasik olan gegici neonatal hipotiroidi disinda neonatal hiperti-
roidi de gelisebilecedi ve bu durumun ayni annenin farkli gebelikleri sirasinda da gorilebilecedi akilda tutul-
malidir.

Anahtar Kelimeler: neonatal hipertiroidi, maternal otoimmun tiroidit, neonatal hipotiroidi
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GENETIK TETKIK SONUCUNDA MUTASYON .
Suat Tekin

TESPIT EDILMEYEN KONJENITAL ADRENAL Merve Giilli

Doga Turkkahraman

HIPERPLAZI OLGUSU

Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya

Giris:

Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) adrenal kortekste kolesterolden kortizol sentez basamaklarinda yer alan
enzimlerden birinin genetik defekti sonucu ortaya cgikan, otozomal resesif gecisli kalitsal bir hastaliktir. Tim
dinyada insidansi yaklasik 1:15000 olup, bélgesel ve etnik farkliliklardan dolayi insidans 1:280 ile 1:43000
arasinda dedismektedir. Kortizol sentezindeki eksiklige cogunlukla aldosteron biyosentez defekti de eslik
etmekte ve olgularin gogunda bu iki hormonun eksikligine bagh klinik ve laboratuvar bulgulari birlikte goril-
mektedir. Hastaligin blylk ¢cogunluguna genetik olarak tani konmaktadir.

Olgu:

Karyotip analizi sonucu 46,XX olan 1.6 yasinda hasta antalya egitim ve arastirma hastanesinde dogmus, dog-
dugunda ambigus genitalyasi olup (kliteromegali olup 2 cm o6lglldi. Kiviimlarda rugalasma, Tek orifis
mevcut) 2 gunlik iken tetkik edilmis hasta pandemi nedeni ile test sonuglarini almaya gelememis, 40 gtnltk
iken kusma ve ishal sikayetleriyle basvurdugu hastanede Na: 115 mmol/L, K:7mmol/L olup, andrenal kriz
tanisi ile cocuk yodun bakim servisine yatirilmis, hastaya steroid ve astonin tedavisi baslanmis. Hastanede 5
gun yatarak tedavi alan hastamiz genkort ve astonin ile taburcu edilmis,anne baba akrabalik yok, hastada ve
ebeveyinlerde CES analiz yapiimis olup KAH a sebep olabilecek mutasyon tespit edilmemistir, sonrasinda
MLPA yapilan hastada delesyon ve duplikasyon tespit edilmedi. bunun Gzerine hastanin 48 saat tedavisi kesi-
lip RAI ile tetkik edldi. 17 ohp 11.6 ng/ml, ACTH 728 pg/ml, kortizol = 0.19 mcg/dL Renin 662 ng/ml, lgtil-
di, hastanin psbudogen yoniinden genetik tetkigi tekrarlandi.

Sonug:

Genetik tetkigi negatif olan kah hastalarindan 2 glnlik tedavi kesimi sonrasi LC-MS ile hangi enzim eksiligi
olduguna karar verilerek ,y6netimin o yonden yapilmasi Onerilirhastamizda aile 2. kez tedavi kesilmesine
karsi olduklar icin hastadan genetik test tekrarlandi,test sonuclar bekleniyor

Anahtar Kelimeler: LC-MS, kah, psdudogen
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Ayse Derya Bulus

OTOIMMUN POLIGLANDULER SENDROM viiksel Yasartekin

TiP 2: IKI FARKLI BASVURU

Atatlirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara

Giris:
Otoimmun poliglandiler sendromlar (OPS), coklu endokrin organlarin otoimmuin yikim
grup immun-endokrin sendromdur. Bu grupta en sik gorileni OPS tip 2'dir. Tip 2 OPS yZgl
antikorlarin gelisimi ile karakterizedir. Ilk olgumuzu diyabetik ketoz tablosu ile ba erinde
adrenal yetmezlik bulgulari oldugu farkedilen, tani aninda bu iki tablonun ic ice i primer
adrenal yetmezlik ve otoimmin tiroidit tanisi ile sunuyoruz.

Y
Olgu:

Birinci olgumuz 16 yasinda erkek hasta, 3 haftadir cok su icme
basvurdu. Ozgecmis ve soygecmisinde ézellik yok. Fizik mua
ratuvar tetkiklerine gore diyabetik ketoz protokoll uyg
ragmen, direngli hipotansiyon, hiperpotasemi ve hipop
zol:2 pg/dl, ACTH: >1250 pg/ml olmasi lzerine ha
Hastanin otoimmun adrenalit bulgularinin olmasi
mekte olup olgumuzun 21 hidroksilaz antikoru
kinci olgumuz 7 yas 10 aylikken karin agri
tiroidit nedeni ile LT4 kullaniyor, soygegm
yok. Tetkiklerinde glukoz:64 mg/dl,
tanisiile ACTH, kortizol calisildi. AC

& Y hizli kilo kaybi nedeni ile
c‘: luk oldugu farkedildi. Labo-

sekerleri normale gelmesine

s edeni ile alinan kanlarinda korti-
ctmezlik tanisi ile tedavi dizenlendi.
iktelik gostermesi OPS tip 2'yi destekle-
Jstamiz mevcut tedavi ile takip edilmekte.i-
v du. Ozgecmisinde 4 yasindan beri otoimmin
izik muayenede cildinde koyuluk disinda 6zellik
74.03 mmol/L olmasi Uzerine adrenal yetmezlik 6n
izol:2 ug/dl olan hastamiza tedavilerini basladik. Has-
tamizin takipli otoimmun tiroidi

V mer adrenal yetmezliginin de eklenmesiyle bakilan 21
hidroksilaz antikoru pozitif sag danda 16 yasinda, tiroidit ve adrenalit tedavileri ile takip edil-
mekte. e

Sonug:
OPS, degi Sahip heterojen bir hastaliktir. Ilk olgumuzun diyabetik ketoz seklinde bagvur-
masl ang 2nal yetmezlik bulgularinin olmasi, ikinci olgumuzun otoimmun tiroiditinin olmasi,
sonrag gelismesi 6nemlidir. Otoimmin tiroidit ve tip 1 diyabetle takipli hastalarda direncli
hip emi, hiperpotasemi ve hipoglisemi olmasi durumunda otoimmiin adrenalit akilda tutul-

Anahtar Kelimeler: otoimmun tiroidit, otoimmun adrenalit, tip 1 diyabet, otoimmUn poliglandiler sendrom
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Zerrin Orbak!
ADRENOLOKODISTROFILI BiR OLGU Biisra Demir

Hiseyin Tan?
Filiz Keskin?

!Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Erzurum
2Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji Bilim Dali, Erzurum

Giris:
Adrenal yetmezlik ve noérolojik bozukluklarla karakterize cok uzun zincirli yaglarin (VLCFA ) bozulmus B-oksi-
dasyonu sonucu olusan en yaygin peroksizomal bozukluktur. Sikligi 1/17.000-20.000'dir.

Olgu:

8 yas 6/12 erkek hasta dis etlerinde kararma, konusma bozuklugu ve kilo kaybi nedeniyle bakilan tetkiklerin-
de elektrolit bozuklugu mevcuttu. Miadinda normal spontan vajinal yolla 3500 gr olarak dogmus. Gelisim
basamaklari normalmis. 1,5 ve 6 yasinda febril konvulziyon gegirmisti. Annenin dedesi ile babanin anneanne-
si amca c¢ocuklan idi. Kardes 6limu dyklst yoktu. Hastanin kilosu: 18 kg (<3 p, -2.48 SDS), boyu: 113 cm
(<3 p, -2.86 SDS), VKi:14.1(-1.45 SDS) idi. ideal agirlhk: 20.7 kg, tansiyon arteriyal: 100/75 mm/Hg idi.
Fizik muayenesinde areolalarda ve mukozalarda hiperpigmentasyon mevcuttu. Pubertesi A1 P1 T bilateral 2
ml'di. Noérolojik muayenede konusmanin yavaslamis olmasi disinda normal idi. Tetkiklerinde Na: 137 mmol/L,
K: 4,3 mmol/L, glikoz: 92 mg/dl ve diger biyokimyasal parametreleri normaldi. ACTH:>1250 pg/ml, korti-
zol:6,76 ug/dL, Androstenedion:0,45 ng/ml, 17 OH-progesteron:0,12 ng/ml, Renin:8,52 pg/ml ve Aldoste-
ron:98,61 pg/ml idi. Biz klinik ve laboratuvar tetkikleri ile adrenelokddistrofiye bagli adrenal yetmezlik
distindik. 10 mg/m2/g‘den hidrokortizon tedavisi basladik. Hastanin C26:0:2,96 umol/l, C24:0/C22:0
orani:1,59, C26:0/C22:0 orani:0,043 plazma VLCFA yuksek olarak geldi. Beyin MR'da:bilateral internal
kapsul posterior bacagi diizeyinde, korpus kallozum splenium kesiminde, her iki sliperior serebellar pedinkdil
diizeyinde mezensefalon sag ve sol kesiminde ve pons santralinde bilateral FLAIR ve T2 AG lerde hiperintens,
T1 AG lerde buylik oranda hipointens goériiniim mevcuttu. Olgumuzun Loes skoru dis merkezde 4 olarak
dederlendirilmisti. Genetik tetkiki ABCD1 geni:NM_000033.4 c.1933 C>T (p. Q645*) (p.GIn645 Ter) (Hemizi-
got) olarak geldi. Orta dlizeyde entelektiel yeti yitimi tespit edilen hasta baska bir merkeze basvurdu.Kemik
iligi nakli icin dedgerlendirilen hasta naklin yapilamayacadi ifade edilerek bize yénlendirilmisti. Anne ve baba-
nin VLCFA normaldi. Genetik taramada anne NM_000033.4 c.1933 C>T (p.Q645%*) (p. GIn645 Ter) (Heterozi-
got) oldugu tespit edildi. Hastamiz tanidan yaklasik bir yil sonra ex oldu.

Sonug:
Elektrolit bozuklugu, nérolojik bozuklugu olan hastalarda adrenolokodistrofi mutlaka akila gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Adrenelokddistrofi
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Giilin Tabanh
Huseyin Anil Korkmaz
Sezer Acar

TRIPLE A SENDROMLU OLGU SUNUMU Filiz Hazan

Semra GUrsoy
Behzat Ozkan

Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, izmir

Giris:
Triple A sendromu veya Allgrove sendromu otozomal resesif gecisli bir hastalik olup baslica akalazya, alakri-
ma ve adrenokortikotropin (ACTH) direncine bagh adrenal yetmezlik ile karakterizedir.

Olgu:

Yutma gucligi nedeniyle Cocuk Gastroentereoloji bélimiine basvuran 9 yas kiz olgu dis merkezde adrenal
yetmezlik nedeniyle izlenmesi lizerine tarafimiza yonlendirildi. Oykiisiinden adrenal yetmezlik tanisi nedeniy-
le 10 mg/m2/gtin’den hidrokortizon tedavisi aldigi 6grenildi. Anne ve babasi arasinda 1. derece akrabalik olan
olgunun kiz kardesinin adrenal yetmezlik tanisi ile dis merkezde izlendigi 6grenildi. Oksolojik parametrelerin-
de, kilo:21.7 kg (-1.78 SDS); Boy: 118.6 cm (-2.45 SDS); VKI: 15.43 (-0.22 SDS) saptandi. Sistemik mua-
yenesinde Tanner evre 2 puberte, ellerinde hiperkeratoz, isiga hassasiyet, diseti ve meme baslarinda hiper-
pigmentasyon saptandi. Labaratuvar analizinde serum glukoz, sodyum ve potasyum dlizeyleri normal, adre-
nal bez hormonlar primer adrenal yetmezlik ile uyumlu saptandi. (ACTH: 460 pg/mL, kortizol <0.1 mcg/ml,
17-OH Progesteron: 0.12 ng/ml, DHEA-SO4:6.3ug/dl, Androstenedion: <0.30 ng/ml). Yutma glgcligi nede-
niyle cekilen baryumlu 6zefagus grafisinde saptanan darlik nedeniyle opere edildi ve retrospektif olarak aka-
lazya tanisi kondu. Hastanin takiplerinde gozlerde kuruluk, i1siga hasasiyet, akalazya ve adrenal yetzmezlik
bulgulari ile Triple A sendromu 6n tanisi disunuldi ve genetik analiz gdnderildi. Genetik analizinde AAAS
geninde homozigot patojenik c.1333C>T (p.Arg445Ter) varyanti saptandi.

Sonug:

Triple A sendromunda akalazya ve alakrimaya ek olarak ACTH direncinin eslik ettigi bir hastaliktir. Adrenal
yetersizlik tedavisinde tek basina glukokortikoid yeterli olurken, mineralokortikoid replasmani gerekmemek-
tedir. Ozellikle mineralokortikoid ihtiyaci olmayan adrenal yetersizligi olan olgular addisoniyanizm, akalazya
ve alakrima gelisimi acisindan takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: akalazya, adrenal yetmezlik, Allgrove sendromu
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Yasemin Kinali Cetin?

SUT COCUKLUGU DONEMINDE Mahmut Orhun Gamurdan!

Esra Doger!

ADRENOKORTiKAL ADENOMA BAGLI Nihan Solmaz!

CUSHING SENDROMU oo B

Gazi Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara

Giris:

Erken cocukluk déneminde endojen Cushing Sendromuna neden olan adrenokortikal timérler oldukca nadir-
dir. Karsinomlar bu yas grubunda daha sik rastlanirken adenomlar daha az gérulir. Pubik killanma ve obezite
bulgulariyla basvuran ve adrenokortikal adenom tanisi alan olgu sunulmustur.

Olgu:

Istah artisi ve genital tiilylenme nedeniyle dis merkeze basvuran 20 aylik kiz hasta sol adrenal bezde 20x20
mm hipoekoik, diizgiin sinirli solid fonksiyonel adrenal adenoma tesbit edilmesi nedeniyle yénlendirildi. Oz ve
soygecmisinde 6zellik olmayan hastanin boy: 80.4 cm (>97p), adirhk:15 kg (>97p), RA:%131 kan basinci:
90/60 mm/Hg saptandi. Aydede yUlzl, pletorik ylz gérinimdu, hafif derecede bufalo hérglicli, Tanner Evre 2
pubik killanma oldugu gértldi. ACTH:<5 pg/ml, kortizol: 25,4 ug/ml, 11 DOC: 9,8 ng/ml, 17 OHP:1,33n-
g/mL, DHEASO4: 45,6mcg/dl, aksam kortizolu: 22,6 ug/ml, 24 saatlik idrarda kortizol: 1846 mg/m2/gln idi.
Sirrenal MR gorintlilemesinde sol slrrenal bezde 30x32x25 mm kitle (karsinom lehine) degerlendirildi.
Cerrahi operasyonda sol surrenal bezle birlikte kitle ¢ikartildi. Histopatolojisinde Wieneke Kriter'lerine gore
total skoru (1)( bening adenoma) olarak raporlandi. Hastaya operasyon gininden itibaren hidrokortizon
replasmani baslandi. Hipofiz - adrenal aks normale dénene kadar steroid replasmanina fizyolojik dozda
devam edildi. Altinci ayinda yapilan dislik doz synacten testi ile hidrokortizon tedavisi kesilmesi planlandi
ancak aks halen baskil oldugu igin steroid tedavisine devam edildi. Takipte pubik killanmada azalma ve orta
derecede kilo kaybi ve normal boy uzamasi gézlendi.

Sonug:

Tek tarafli adrenal adenomlarda uzun sireli ACTH baskilanmasina bagh karsi taraf adrenal bezde hipoplazi
olustugundan, operasyonda ve sonrasinda steroid replasman tedavisi verilmelidir. Kitlenin tam olarak eksiz-
yonu ile kir saglanabilir. NUks agisindan yakin takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Cushing Sendromu, Adrenokortikal Adenom, Adrenoloktomi
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. . Merve Cantiirk
PRIMER ADRENAL YETMEZLIKLE BASVURAN Elmas Nazli Géng
Ayfer Alikasifoglu
Nurgin Kandemir
Zeynep Alev Ozdn

MITOKONDRIYAL HASTALIK OLGUSU

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara

Giris:

Mitokondriyal hastaliklar multisistem tutulumla seyreden; farkl yaslarda dedisik organ tutulumlariyla tani
alabilen bir hastalik grubudur. Ugten fazla organ tutulumu olan hastalarda spesifik bir tani distiniilmediginde
mitokondriyal hastalik 6n planda disunulir. En sik nérolojik, kardiyak ve renal tutulumla seyreder. Endokrin
organ tutulumu olarak hipofiz, tiroid, paratiroid, pankreas etkilenebilir; primer adrenal yetmezlik cok nadirdir.
Bu sunumda primer adrenal yetmezlikle basvuran ve izlemde mitokondriyal hastalik tanisi alan bir olgu
sunulmaktadir.

Olgu:

Iki bucuk yasinda kiz hasta, kusma ve konviilsiyon ile basvurdu. Dojumdan itibaren kilo alamayan hastada
1,5 yasindan sonra kusma ve ishal yakinmalari ortaya ¢ikmis idi. Anne ve baba arasinda akrabalik ve kardes
olim oykisu yoktu. Fizik incelemede VA: -4,7 SDS, boy -1,56 SDS idi. Hiperpigmentasyon yoktu. Konvdlsi-
yon sirasinda hipoglisemi saptanmasi lzerine alinan kritik érnek ile primer adrenal yetmezlik ( ACTH> 1200
pg/ml, Kortizol:16.3 micg/dl, Renin> 500 pg/ml, Aldosteron: 58 ng/dl) tanisi kondu; hidrokortizon ve fludro-
kortizon baslandi. Izlemde biiylime hizi diisen hastada bliyime hormonu uyari testleri ile bliyiime hormonu
eksikligi dislandi. Isitme kaybi fark edilerek bilateral sensérinéral isitme kaybi saptandi ve kohlear implant
takildi. Yarimede bozulma nedeniyle gekilen beyin MRG'de laktat piki ve kas biyopsisinde “ragged-red-fiber”
saptanmasi Uzerine mitokondriyal hastalik tanisi kondu; mitokondriyal kokteyl baslandi. Kardiyak ve bébrek
tutulumu yoktu. Mitokondriyal DNA analizi normal saptandi, WES analizi devam ediyor.

Sonug:

Literatirde mitokondriyal hastalik ile iliskilendirilmis primer adrenal yetmezlik 14 hastada tanimlanmis
olmakla birlikte hic birisinde ilk bulgu degildir. Nadir olmakla birlikte primer adrenal yetmezlik etyolojisinde
mitokondriyal hastaliklar da akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Primer adrenal yetmezlik, Mitokondriyal hastalik
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Merve Nur Hepokur

. . . - Asan Onder Camas
TUZ KAYBININ NADIR BIR NEDENI: PSO- Sibel Ergin Sahin

. - = Banu Nursoy Sirvan
DOHIPOALDOSTERONizM TiP 1 Burcin Cicek

Hamdi Cihan Emeksiz

Istanbul Medeniyet Universitesi, Prof. Dr. Siileyman Yalcin Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:

Psoddohipoaldosteronizm; mineralokortikoid reseptérlerinde veya bdbrek tibillerinde bulunan iyon kanallari-
nin genetik bozuklugu sonucu aldosterona duyarlihdin azalmasina bagh gelisen bozukluktur. Burada hiponat-
remi ve hiperpotasemisi olan bir siit cocugu sunulacaktir.

Olgu:

Alti aylik hasta akolik gaita nedeni ile gocuk acil servise basvurusunda hiponatremisi (125 mmol/L) ve
hiperpotasemisi (5,9 mmol/L) saptanmasi Gizerine gocuk endokrin klinigine yénlendirildi. Ebeveynler arasinda
akrabalik olmayan hastanin miadinda, 3235 gr doddugu o6dgrenildi. Fizik muayenesinde adirligi 8500 gr
(50-75p), boyu 67 cm (25-50p) 6lclldi. Genel durumu iyi, cilt rengi dodal, testisler 2/2 ml skrotumda palpe
edildi ve gerilmis penis boyu 3,5 cm 6lguldi. Hastanin diger sistem muayenelerinde 6zellik yoktu. Tansiyonu
ve kalp tepe atimi normaldi. Adrenal yetmezlik agisindan bakilan serum kortizol diizeyi yiksek (30,2 ug/dl)
ve ACTH dizeyi normal (39,7 ng/L) saptandi. Serum aldosteron diizeyi (>500 ng/dl) ve plazma renin aktivi-
tesi (25,4 ng/ml/sa) yliksek olan hastada psddohipoaldosteronizm dislUndldid. Hastanin batin ve Uriner
USG'si normaldi. Hastaya fludrokortizon, oral tuz ve antipotasyum tedavileri baslandi. Yapilan klinik egzom
dizilemede NR3C2 geninde c.4840G>A:p.(Leu670*) novel heterozigot mutasyon tespit edildi. Su an 1 yasin-
da olan hastanin izlemine oral tuz (1 gr/gin) tedavisi ile devam edilmektedir.

Sonug:
Sut coguklugunda; hiperpotasemi ve hiponatremi varliginda konjenital adrenal hiperplazi ve hipoaldostero-
nizmle birlikte ayirici tanidapsédohipoaldosteronizm de akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Psddohipoaldosteronizm, Hiponatremi, Hiperpotasemi



Selin EImaogullar?

DERIVATIF X KROMOZOMUNA BAGLI Abdullah Sezer!

HiPERGONADOTROPiK HIPOGONADizZM N Borne Cork Ertas:

SAPTANAN IKi OLGU Senay Savas Erdeve?

Semra Cetinkaya?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik
Anabilim Dali, Ankara 2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara 3Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve
Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk N&rolojisi Bilim Dali, Ankara

Giris:

Derivatif kromozom tek bir kromozom iginde veya kromozomlar arasinda yeniden diizenlenmeyle olusmus
farkll yapidaki kromozomdur. Inversiyon veya translokasyon gibi dengeli segmentel anomaliler, mayoz sira-
sinda parsiyel duplikasyon ve delesyonla derivatif kromozomlara yol agabilir. Burada, derivatif X kromozomu-
na bagh cesitli sistemlerle iligili problemleri bulunan iki hasta sunulacaktir.

Olgu:

14 yas kiz hiperglisemik ketozis ile yatirildi. Uygun sivi ve insllin tedavisi uygulandi. Boy/vicut agirhgi 25per-
santilde, puberte evre 5, hafif akantozu mevcuttu. HbA1C: %16, Cpeptit:1,18ng/ml, diyabet otoantikorlari
negatifti. Metformin baslanmasi ile insilin tedavisi kesildi. Oligomenoresi icin bakilan FSH:49 mIU/mL, LH:
20 mIU/mL, E2:23 pg/mL; pelvik ultrason&MR’da puberte evresi ile uyumlu uterus ve kiiciik sag over saptan-
di, sol over gorintlilenemedi. Ovaryen yetmezlik ve MODY acisindan yapilan genetik analizinde 46,X,-
der(X)t(X;X)(g21;p21) saptandi, kinik ekzom analizi normaldi. Microdizinle (der)X'in ayrintilandirilmasi plan-
landi.Olgu 2: Epilepsi, bilissel gerilik ve iris kolobomu ile takipli 10,3 yas kiz olgu obezite nedeniyle yénlendi-
rildi. 1 yasinda nébet gecirdigi, EEG'de epileptik odak saptandigi, antiepileptik baslandidi, sonrasinda nébet-
lerinin tekrarlamadigi ve EEG’lerinde epileptik aktivitenin devam ettigi, valproik asit ile tedaviye devam edildi-
gi; obezitesinin bebeklik sonrasi basladidi, ylksek kalorili beslendigi 6grenildi. Fizik muayenede, agirhdi
+3SD, boyu +1,67 SD, vucut kitle indeksi +2,6 SD, Tanner Evre I idi. FSH:28 mIU/mL, LH:4 mIU/mL,
E2:<11 pg/mL ile hipergonadotropik hipogonadizmle uyumluydu. Obezite komorbiditelerinden dislipidemisi
saptandi. Norolojik bulgulari nedeniyle kopya sayisi dedisikligine yodnelik mikrodizin Xp22.33p11.4x3,
Xg21.33q28x1, karyotipinde 46,X,der(X)t(X;X)(p11.4;q21) saptandi.

Sonug:

Sunulan her iki hastada oldugu gibi Xq13.2'de yerlesen X inaktivasyon merkezinin (XIST) korundugu derivatif
X kromozomlarinin inaktivasyona meyilli olmasi beklenmektedir. Bu sebeple bliylik segmental dengesizliklere
ragmen ciddi klinik problemler gérilmemektedir. Bununla birlikte, X kromozonun PAR1'i iceren kisa kol dupli-
kasyonu ve PAR2'yi iceren uzun kol delesyonu bulunan disi bireylerde uzun boy, ovaryen yetmezlik, obezite,
diyabet, global gelisim geriligi ve epilepsi gibi problemler gérilebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Derivatif kromozom, Hipergonadotropik hipogonadizm, Diyabet, Obezite, Bilissel Gerilik



Gondl Bayukyillmaz?!

PRIMER AMENORE ILE BASVURAN SWYER Emre Ozert

SENDROMLU TANNER EVRE-5 OLAN OLGU Alkim Oden Akman?

Mehmet Boyraz?

!Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Ergen Sagligi Bilim Dali

Giris:

46 XY komplet gonadal disgenezi (Swyer sendromu) nadir gorilen bir cinsiyet gelisim bozuklugu olup streak
gonadlardan testosteron ve anti-mdillerian hormon salgilanmasinin olmamasi nedeniyle normal kadin dis
genital organ ve mdllerian yapi ile karakterizedir. Bu hastalar tipik olarak ergenlik déneminde meme gelisimi-
nin baslamamasi ve primer amenore yakinmasi ile basvururlar. Ayrica Swyer sendromu germ hucreli neop-
lazmlardan 6zellikle gonadoblastom ve disgerminom gelisimi igin risk tagimaktadir. Bu nedenle taninin gecik-
mesi malignensi riskini artirdigindan erken tani 6nem arz etmektedir.

Olgu:

17 yasinda kiz hasta primer amenore sikayeti ile basvurdu. Aralarinda akrabalik bulunmayan ciftin birinci
gebeliginden birinci yasayan olarak zamaninda dogdugu, bilinen bir hastaligi olmadigi ve meme gelisiminin
11 yasinda baslayip sorunsuz ilerledigi 6grenildi. Fizik muayenesinde boy: 167 cm (SDS: 0,76), vicut agirh-
gi: 55 kg (SDS: -0,26) olglldl. Tanner evre 5 olup haricen kiz fenotipindeydi. Diger sistemik muayenesi
normaldi. Labarotuvar tetkikleri, ACTH: 61.3 pg/mL, kortizol: 21.05 pg/dL, 17-hidroksiprogesteron: 5.63
nmol/L, FSH: 124.2 U/L, LH: 43.9 U/L, Estradiol: < 11.8 ng/L, total testosteron: 0.2553 ug/L, DHEA-S:
390.76 pg/Dl ve anti mullerien hormon: 0.99 ug/L olarak sonuglandi. Pelvik ultrasonografide uterus 45x19x8
mm boyutlarinda, endometrium cizgisel ve overler yasina gore klgik bant tarzinda goérintilendi. Kromozom
analizi 46 XY saptanan hastaya swyer sendromu tanisi kondu. Konsey karariyla gonadektomi yapildi. Patoloji
sonucu beklenmektedir.

Sonug:

Swyer sendromu gonadlarin gelisim kusuruyla karakterize nadir bir cinsiyet gelisim bozuklugudur. Etiyolojinin
%15-20'sini SRY gen mutasyonlari olustururken; SF1, WNT4, NR5A1, DHH1, DMRT1-2, MAP3K1, NROB1,
DEAH37, CBX2, GATA4 ve WWOX gen mutasyonlari da tanimlanmistir. Ovaryan disfonksiyona bagh ikincil
cinsiyet karakter gelisimi genellikle baslamazken literatiirde olgumuzda oldugu gibi pubertal gelisimle seyre-
den vakalar bildirilmistir. Ostrojenin; kisith olarak streak gonadlardan ve/veya gelisen gonadoblastomdan
kaynakl olabilecedi hipotez edilmistir. Bu vaka primer amenore yakinmasi ile gelip ikincil cinsiyet karakteri
gelismis addlesanlarda 46 XY komplet gonadal disgenezinin de nadir bir neden olarak ayirici tanida akilda
bulundurulmasi gerektigini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: 46 XY Gonadal Disgenezi, Cinsiyet Gelisim Bozukluklari,
Swyer sendromu, Primer Amenore
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Aylin Kiling Ugurlu?! Esra Karakus®
. c Secil Cakir Giindogan? i
PERIFERIK PUBERTE PREKOKSUN Ayse Ozdemir Gokge?  |Neriman Sare’

Ayse Secil Eksioglu?
Erkan Olclictioglu®
Mehmet Boyraz®

NADIR BiR NEDENI Derya Ozyoriik?

Gondl Yardimci?
Yusuf Kasap®

!Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi 2Ankara Yildirim Beyazit Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Radyoloji
Klinigi 2Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Klinigi “Ankara Sehir Hastanesi, Patoloji
Klinigi SAnkara Sehir Hastanesi, Uroloji ve Renal Transplantasyon Klinigi ¢Ankara Yildirnm Beyazit Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi
Cocuk Endokrinoloji Klinigi

Giris:

Periferik puberte prekoks, gonodotropin bagimli olmayan erken pubertal gelisimdir. Etiyolojide seks steroidle-
rinin disardan alinmasi, gonadal veya slirrenal patolojiler, ektopik hCG salgilayan lezyonlar rol oynamaktadir.
Nadir nedenlerden slrrenal timorler, heteroseksliel erken puberteye ve bazi olgularda Cushingoid degisiklik-
lere neden olmaktadirlar.

Olgu:

Sekiz yas kiz hasta genital kilanma ve memede blyime sikayetiyle basvurdu. Hastanin 6zgegmisinde ve
soygecmisinde 6zellik yoktu. Fizik muayenesinde vicut agirligi: 34,5 kg (+1.28 sds), boyu 137,2 cm (+1.41
sds) olup puberte Tanner evre3, areolada hiperpigmentasyon ve kliteromegalisi saptandi. Hastanin laboratu-
var tetkiklerinde FSH 0,8 U/L, LH < 0,07 U/L, Estradiol 470 ng/L, Total Testosteron 389 ng/ml, DHEA-S
262,02 ug/dL, Androstenedion 30,2 nmol/L, DHEA 6,60 ug/L, DHEA-S 262,02 ug/dL, 11 deoksikortizol 4,32
ng/ml, 17-OH progesteron 6,29 nmol/L, ACTH <5,00 pg/mL Kortizol 18,5 ug/dL saptandi . Bir mg deksame-
tazon baskilama testinde ACTH<5,00 pg/mL Kortizol 16.2, 24 saatlik idrar kortizoli 539 ug/m2 bulundu.
Kemik yasi 12 yas olup, yapilan ultrasonografilerde uterus 35x24x26mm, endometriyum 5 mm, sag over 5.7
ml, sol over 3.3 ml ve sag sirrenal lojda 43x34 mm kalsifikasyonlar iceren heterojen hipoekoik kitle izlendi.
Ileri gérintileme yéntemleriyle kitlenin siirrenal bezde lokalize oldugu gériildii. Hastaya kitle ekzisyonu
yapildi. Hastanin operasyondan bir haftaki laboratuvar tetkiklerinde, Estradiol 11,0 ng/L, Total Testosteron
<0,07 ug/L, DHEA-S 6,74 ug/dL, Androstenedion <1,05 nmol/L, DHEA 0,88 ug/L, DHEA-S 6,74 ug/dL, 11
deoksikortizol 0.0943 ng/ml bulundu. Patoloji sonucu adrenokortikal karsinomla uyumlu olup hastadan p53
mutasyonu agisindan genetik analiz génderildi. Hasta onkoloji bélumu ve tarafimizca izlem altindadir.

Sonug:

Adrenokortikal timorler cocukluk cadi malign timoérlerinin gok nadir bir nedeni olup insidental gortlmekten
cok Urettikleri hormonlarin fazlahidina bagh veya olusturduklari doku basisina bagl olarak tani almaktadirlar.
Tumorin malign/benign ayriminda Weiss kriterleri en sik tercih edilen yontemdir. Periferik puberte prekoks
etiyolojisinde son derece nadir gortlen malign seyirli adrenokortikal karsinomlu bir olgunun klinik seyri payla-
siimistir

Anahtar Kelimeler: periferik puberte prekoks, adrenokortikal timor
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Gondl Bayukyilmaz
Banu Turhan
Mehmet Boyraz

HIPOTALAMIK HAMARTOMLU BiR OLGU

Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:

Hipotalamik hamartom (HH) hipotalamusta fetal gelisim sirasinda ortaya cikan konjenital ilerleyici olmayan
lezyondur. Prevalansi 1/50.000-200.000 kisidir. Konumuna bagli olarak iki anatomik alt tipi tanimlanmustir. Ik
tip posterior hipotalamus ve Uclncl ventrikll ile baglanan intrahipotalamik lezyon olup genellikle jelastik
nébet iliskilidir. Ikinci tip ise anterior hipotalamus, tuber-cinereum veya hipofiz sapi yakininda bulunan ve
sadece Uglincl ventriklllin tabanina yapisan parahipotalamik lezyondur ve genellikle gonadotropin salgilatici
hormon saliniminin artmasina neden olarak erken ergenlik ile iligkilidir.

Olgu:

Yirmialti aylik kiz hasta, aralarinda akrabalik olmayan ciftin birinci gebeliginden birinci yasayan olarak 39
hafta 2440 gr dogdugu, postnatal hipoglisemileri olmasi nedeniyle tetkik edildigi ve hiperinstlinizm tanisi
alarak diazoksit baslandidi, 50 giinliik diazoksit tedavisi sonrasi diazoksitin kesildigi égrenildi. Ilk 12 ay 3
ayda bir dizenli takibe gelen, néromotor gelisimi normal olan hastanin fizik muayenesinde ve tetkiklerinde
sorun saptanmadi. Tekrar bir hipoglisemisi olmadi. 15 aydir kontrole gelemeyen hastanin 26 aylik rutin kont-
roliinde vicut agirhg: 18 kg (SDS: 3,32), boy: 98 cm (SDS: 2,83), ideal adirlik ylzdesi: 120 olglldi. Son
15 ayda 8 kg aldigi ve 26 cm uzadidi fark edildi. Fizik muayenesinde meme gelisimi tanner evre 3 ile uyum-
luydu. Aksiller, pubik killanmasi yoktu. Diger sistemik muayenesi normaldi. Laboratuvar tetkiklerinde; LH:1,5
U/L, FSH:7,1 U/L, estradiol:29 ng/L dlclldi. Kemik yasi: 5 yil 3 ay olarak hesaplandi. Pelvik ultrasonografide
uterus boyutlari: 25x17x48 mm, sag over 11x8x20 mm, sol over 12x9x18 mm raporlandi. LHRH testinde pik
LH dederi 30,5 U/L, pik FSH dederi 19,1 U/L saptandi. Hastada santral puberte prekoks dislnuldi. Hipofiz
gorintilemesinde hipotalamus tuber-cinereumda 11x9x10 mm’lik diizglin-sferik gérinimli kontrast tutulu-
mu olmayan HH'yi distndiren kitle gorildi. Sozel olarak jelastik ndbet tariflemeyen hastanin EEG’si plan-
landi. Leuprolide asetat tedavisi basglandi.

Sonug:

Karmasik bir néroendokrin hastalik olan HH, santral puberte prekoksun en yaygin organik nedenlerinden
biridir. Jelastik nébet ve/veya gelisimsel gecikmeye de neden olabilir. Ozellikle erken yasta gelisen santral
puberte prekoks vakalarinda akilda tutulmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Santral puberte prekoks, Hipotalamik Hamartom, Jelastik nébet
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Nilay Gérkem Erdogan?| iclal Okur!
Senem Esen? Erdal Kurnaz?

Y KROMOZOMU DELESYONUNUN

ESLIK ETTIGI DERIVATIF Beyhan Ozkaya Dénmez! | Senay Savas Erdeve!

Aslihan Arasli Yilmaz?! Semra Cetinkaya!

KROMOZOMLU BIR OLGU Selin Elmaogullar! Abdullatif Bakir?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Endokrinoloji Klinigi, Ankara 2Saglk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghigi ve Hastaliklan Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Bélimu, Ankara

Giris:

Derivatif kromozom;iki veya daha fazla kromozomu iceren bir yeniden diizenlenme veya tek bir kromozomda
coklu anormalliklerin bulunmasi durumudur ve her zaman sadlam sentromer igerir. Derivatif kromozomda
gerceklesen inversiyon veya translokasyon gibi segmental anomaliler mayoz bdlinme sirasinda parsiyel dup-
likasyon veya delesyonla sonuglanabilir. Y-otozomal kromozom translokasyonlari genellikle disiikle sonucla-
nir, dogan bebeklerde ise coklu anomalililer (yaygin nérogelisimsel kusurlar, biyime geriligi, agir malnutris-
yon, reproduktif yetmezlik, kardiyak anomaliler) gézlenir. Burada Y-kromozomunda delesyonunun eslik ettigi
derivatif kromozom 1 olgusu sunulacaktir.

Olgu:

17 yas 11 ay erkek hasta ilk olarak 12 yas 8 aylikken takibimize girdi. Oz&Soygecmisinden term 1800 gr
NSVY ile dogdugu, dogumdan sonra 15 glin klivozde izlendigi, hidrosel-herni-inmemis testis-yarik
damak-trakeostomi nedenleriyle opere oldugu, yaygin nérogelisimsel gerilik nedeniyle yataga bagimli
oldudu, beslenme sorunu yasadidi, nérojenik mesane nedenle aralikl sonda uygulamasi yapildidi, primer
hipotiroidi tanisiyla LT4, epilepsi nedeniyle coklu antiepileptik aldigi, anne-baba akrabaligi olmadidi, ailede
benzer hastalik olmadidi 6grenildi. Fizik incelemesinde patolojik boy kisaligi ve agir malnutrisyonu, hipertelo-
rizmi, burun kokd basikhidi, distk kuladi, dar alni, diislik ense sac cizgisi, mikro-retrognatisi, yarik damak
operasyon skari, disiuk ayadi, hipospadiasi,parmaklarda fleksiyon kontraktirii mevcuttu, testisleri bilateral
inguinal kanalda ve atrofikti, prepubertaldi. AFP-betaHCG-AMH-inhibin B dlzeyleri normaldi. Olguya reorsio-
peksi uygulandi. Goruntllemesinde korpus kallosum agenezisi mevcuttu,aralikh bakilan 6n hipofiz hormonla-
r normaldi.izleminde FTR sirasinda femur kirigi gelisen olguda agir osteoporoz saptandi.Pamidronat tedavisi
verildi.Hipogonadotropik hipogonadizmi saptanan olgunun LHRH testinde hipofizer sorun saptanmadi.
Testosteron ve D vitamini replasmanlar baslandi. Karyotip 45,X,der(1)(inv 1)(p13g44) t(1;4)(q44;pl11),
mikrodizin analizinde 1p12 bolgesinde 1.786 kb blyUkliginde, 1g43g44 bélgesinde 6,912kb buyukliglinde
ve Yql11.221q11.23bodlgesinde 10,800kb buyltkliginde delesyon saptandi. Y-mikrodelesyon analizinde Y
kromozomunda AZFb, AZFc-d, AZFc-DAZ bdlgesinde delesyon saptandi, SRY pozitifti. Genetik mikst gonadal
disgenezi veya Turner varyanti distinmedigini, bu genetik patolojinin ek gonadal timor riski olusturmadigini
belirtti. Olgunun yakin izlemine karar verildi.

Sonug:
Olgumuz dismorfoloji ile iliskili Y-otozomal translokasyon mutasyon spektrumu hakkinda bilgi vermektedir.
Bu spektruma ait gézlemlerimizin artmasina ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Derivatif kromozom
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: : Senem Esent!
TALASEMI MAJORLU BIR KIZ OLGUDA AMENORE 2333::;;;;;3;
ETYOLOJISI OLARAK: 5 ALFA REDUKTAZ Meliksah Keskin!

Senay Savas Erdeve!
Semra Cetinkaya!

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagdhgi ve Hastaliklari E§itim ve Arastirma Hastanesi Cocuk
Endokrinoloji Klinigi, Ankara 2Saglk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghigi ve Hastaliklan Egitim ve
Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik BolimU, Ankara

Giris:

Beta talasemi major(BTM),hemoglobinin B-globin zincirininin Gretiminde defektle karakterize otozomal rese-
sif kalitimh bir anemidir.Olgularda hemokromatozise sekonder endokrin sorunlar beklenmektedir.Buradaf
TM’la izlenirken primer amenore nedeniyle danisilan ve 5-alfa rediktaz eksikligi(5ARE) tanisi alan bir olguda
iki genetik durumun birlikteligi&izlemde edinilen tecribeler sunulmustur.

Olgu:

15 yas, kiz-miilteci olgu, hematolojiden adet gérmeme sikayetiyle danisildi.0z&Soygecmisinden; bes aylik-
ken Ulkesinde BTM tanisi aldidi, Ug haftada bir eritrosit transflizyonu aldidi, deferipron kullandidi, alti yasinda
splenektomi uygulandidi, Glkesinde yasadigi sosyoekonomik sikintilar yliziinden dizenli takiplerine gidemedi-
di, ailesiyle birlikte iki ay once lilkemize gog ettigi, hematoloji izlemine girdigi, anne-babasinin kuzen oldudu,
21 yasinda ablasi(meme gelisimi olmamis-adet gérmemis), ikisi BTM tanili yedi kardesi oldugu 6grenildi.Fizik
incelemesinde kirli sari renkte cildi, tipik talasemik yiz goérinimi mevcuttu.Agirhdgi:42,4kg(-2,23 SDS),
boyu:143,4cm(-3,1SDS), VKi:20,62kg/m2(-0,15SDS), tim odaklarda 2/6 sistolik {fiirim, midklavikuler
hatta bes cm karaciger, Tanner Evre I, kiz dis genitalya mevcut idi. Bilateral inguinal uzun ¢api 1,5cm gonad
palpe edildi.USG'de uterus-overler gorilmedi, inguinalde testis 6zelliginde gonadlar gorildi.Genetik anali-
zinde Beta talasemi geninde IVS-I-110 (G>A) heterozigot mutasyon saptandi.Agir D vitamini eksikligi&oste-
oporozu saptandi, uygun tedavileri baslandi.Primer hipotiroidi tanisiyla L-tiroksin tedavisi baslandi. Takiplerine
gelmeyen olgu;16 yasinda tekrar basvurdugunda Pubik killanmasi Evrell, kemik yasi12 idi.Bazal tetkikleri
hipogonadotropik hipogonadizmle uyumluydu.LHRH uyar testinde doruk LH yaniti 6,54 mIU/mL,hipofiz
MR’da 6n hipofiz 4 mm idi.Transflizyon 6ncesi bakilan karyotip analizi 46,XY,Hcg uyari testinde1500/glin-3-
gin);bazal&uyariimis total testosteron: 46,45&118,95ng/dL, Dihidrotestosteron: 17,9pg/mL, Testosteron/-
Dihidrotestosteron:65 idi, genetik incelemesinde SRD5A2 geninde, NM_000348,3¢c.269A>C (p.His90Pro)
homozigot varyant saptandi.Cocuk psikiyatrisi cinsel kimligini erkek cinsiyette bildirdi.Olgunun ailesi(6zellikle
babasi) cinsel kimlik konusunda inkar-direng gosterdi.Cinsiyet belirleme-izlem kurulunda erkek yoéninde
karar alindi(yasi>18 yas).Ameliyatlarini yurtdisinda yaptirmak istedi.Olgunun ablasinin da benzer tani-cinsel
kimlikte oldugu saptandi.19 yasinda hemokromatozise sekonder diyabetes mellitus tanisi aldi, insulin tedavi-
si baslandi.

Sonug:

Beta talasemi majorda hemokromatoz iligkili endokrin sorunlar beklenirken, olgumuzda 5RE’'ne sekonder
amenore saptanmistir.Olguda iki genetik durum birlikteliginin yani sira milteci olmanin ve erkek cinsel kimligi
benimsemenin getirdigi psikososyal problemler bulunmaktadir.Olgu dolayisiyla ablasinda da benzer siregler
saptanmis olup, hem nadir birliktelik-hem ilging klinik tecribe paylasiimistir.

Anahtar Kelimeler: 5 alfa redliktaz, beta talasemi major



CINSIYET GELiSiIM BOZUKLUGU iLE BASVURAN Tank Kirkgsz!
46, XY BEBEKTE HOMOZiGOT NOVEL Filiz Hazan?
NR5A1 VARYANTI (c.307C>T) pehzat Ozkan®

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji
Dali, izmir 2Sa(f_:]llk Bilimleri Universitesi, Dr. Behcet Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi 4
Anabilim Dali, Izmir

Giris:
46,XY cinsiyet gelisimi bozukluklar (CGB) ; testis gelisim bozukluklari, testosteron ureti 3
defektleri, androjenlerin etki kusurlari sonucuda virilizasyonun yetersizligi ile sonuglg alik
yelpazesini tanimlamaktadir. Steroidojenik faktér 1 (OMIM#184757; SF-1/Ad4BP) tara-
findan kodlanan bir ntikleer reseptérdir ve memelilerde adrenal ve gonadal gelisi onunun,
steroidogenezin ve enerji metabolizmasinin merkezi dlzenleyicisidir ve NRB onlar 46 XY

erkeklerde hipospadyastan, parsiyel androjen duyarsizligi benzeri ciddi vig adar genis bir
fenotip spekturumu olusturabilmektedir. @

‘ deniyle tarafimiza basvurdu.
te olacaganin soylendigi, term
gl, ve amcalarinin yardimici ireme
é In Laboratuvar tetkiklerinde ACTH 40,7

al testosteron 89,6 ng /dl olarak degerledi-

pg/ml kortizol 13,6 ug/dl AS<0,3 ng/ml FSH 14
rildi. Hastanin yapilan pelvik US mullerian 11, inguinal kanalda proksimalda bilateral 1 cc
boyutunda gonad benzeri yapi saptandi vatin usg dalak boyutlari 35x10 mm kUiglk olarak

Olgu:
1 yas 3/12 aylk kiz olarak yetistirilmis Suriyeli hasta genitz
Anne ve babasi birinci derece kuzen olan hastanin gebe
olarak 3500 gr olarak dogdugu, postnatal herhangi bir
teknikleriyle gocuk sahibi oldugu 6grenildi. Fizik mugz
nin bilateral labium majorisler bilateral 2 cc kitlg

m Pradder evre 4 uyumlu olan hasta-

izlendi. Yapilan katyotip 46 XY uyuml| CGB panelinde homozigot NR5A1 c.307 C>T gelen
hastanin aile segregasyonun ayni

: got tasidigi saptandi.
Sonug: e
NR5A1 deki mutasyq
bilmektedir. Burad e

“rozigot olmakla birlikte cok nadir olarak homozigot geciste géstere-
a ile basvuran bir yasinda 46 XY bir bebekte saptadigimiz novel homozi-

got NR5A1 misg vaylasiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Steroidojenik faktor 1, SF-1/Ad4BP, NR5A1, 46 XY CGB
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IDIYOPATIK PREPUBERTAL JINEKOMASTI SAP- 5 )
emet Aygiin Ari

TANAN UG OLGU Semra Getinkaya

Saglk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Adolesan
Klinigi, Ankara

Giris:

Jinekomasti, erkeklerde glandiiler meme dokusunun benign proliferasyonudur. Yenidogan ve ergenlik done-
minde fizyolojik olarak bulunabilir. Ancak prepubertal dénemde gortlmesi nadirdir, patolojik olarak kabul edil-
mektedir. Literatlirde cok nadir olarak bildirilen prepubertal jinekomastisi olan, etiyolojik dederlendirmede
neden bulunamayan Gc¢ olgu sunulmustur.

Olgu:

Bilinen hastalidi, ilag kullanim 6yklisi olmayan 10 yas 3 aylik erkek, sag memede 1.5 aydir olan sislik nede-
niyle bagvurdu. Kilo ve boyu normal aralikta, testis volimleri 3/3ml, pubik killanmasi evre I, sag memede
3x3 cm jinekomastisi mevcuttu. Laboratuvar tetkikleri normaldi, hormonal dederlendirmesi prepubertaldi(-
Tablo 1).Meme ultrasonografisinde sag memede 34x10x33 mm glandiiler doku saptanan hastanin, abdomen
ultrasonografisi normaldi,skrotal ultrasonografide sol epididimde 6mm kist saptandi.izlemde puberteye giren
olgunun sag memedeki jinekomastisinin ayni boyutta devam ettigi gozlendi.Olgu2: Her iki memede (¢ aydir
olan sislik sikayetiyle basvuran 13 yasinda erkek hastanin, bilinen hastaligi ve ilag kullanim 6ykisa yoktu.-
Hastanin vicut kitle indeksi 26.86 kg/m2(95p), bilateral testis volimleri 4/4 ml, pubik killanmasi evre I
idi.Sol memede <1 cm glanduler doku ele geliyordu, lipomasti komponentli oldugu disinulerek yapilan ultra-
sonografide 5x2 mm glandiler doku saptandi. Laboratuvar tetkikleri normal, hormonal degerlendirmesi
prepubertaldi(Tablo 1). Abdomen ve skrotal ultrasonografisi normal olan olgunun (¢ ay sonraki kontrolde
jinekomastinin kayboldugu g6zlendi. Olgu 3: Onbir yas erkek, ¢ aydir sag memede blylme sikayetiyle bas-
vurdu. Vicut agirligi ve boyu normal aralikta, testis volimleri 4/4 ml, pubik killanmasi evre I, sag memede
1x0.5 cm jinekomastisi mevcuttu. Laboratuvar tetkikleri normaldi, hormon dederleri prepubertaldi(Tablo 1).
Abdomen ve skrotal ultrasonografisi normal olan olgunun izleminde jinekomastisi ayni boyutlarda sebat etti.

Tablo 1: Uc olgunun laboratuvar degerleri

Olgu 1| Olgu 2 | oigu 3 | jorma!
FSH (mIU/mL) 0.35 0.77 1.11 [0.24-4.2
LH (mIU/mL) <0.07 | <0.07 | 0.08 |0.7-2.1
E2 (pg/mL) <12.1 | 20.22 | <11.8 | 2-40
Total testosteron(ng/dL) <10 10.17 <10 0-200
DHEA-SO4 (ug/dL) 4411 - 118.89 | 25-219 FSH: Folikll stimle edici hormon,
TSH (pIU/mL) 1.66 | 1.07 | 3.17 |o0.6-5.5| LH: Liteinizan hormon,
Serbest T4 (ng/dL) 1.34 1.36 1.24 | 0.8-1.9| E2: Ostrodiol, DHEAS-SO4: Dihidroepiandrosteron siilfat,
Prolaktin (ng/mL) 3.13 4.32 4.73 | 2.5-17 | TSH: Tiroid stimdle edici hormon, T4: Tiroksin,
AFP (ng/mL) <0.5 0.5 0.5 |0.6-3.63| AFP: Alfa fétoprotein: B
B HCG (mIU/mL) <2 <2 <2 | 0.5-2.5| HCG: Beta insan koryonik gonadotropin

Sonug:

Prepubertal erkeklerde jinekomasti olmasi genellikle patolojiktir ve altta yatan bir etiyolojinin arastiriimasini
gerektirir. Jinekomastinin androjenler/dstrojenler arasindaki goreceli bir dengesizlikten kaynaklandigi dist-
nilmektedir. Bu dengesizlik ekzojen 6strojen alimi, endojen 6strojen dretimi, artmis aromataz aktivitesi ile
androjenlerin 6strojenlere periferik donisimiinde artma, androjen eksikligi veya duyarsizligi gibi mekanizma-
larla ortaya gikmaktadir. Olgularimizdaki gibi endokrinolojik ve onkolojik degerlendirmede ve izleminde patolo-
ji saptanmayan nadir olgular da bulunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: jinekomasti, idiyopatik, prepubertal
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PRIMER AMENORE YAKINMASI ILE BASVURAN

. . J Aysen Aksoy Geng
ADOLESAN BIR OLGUDA ANDROJEN RESEPTOR Can Aydin

- a _.c Enver Simsek
GENINDE YENI BIR MUTASYON

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:

Androjen duyarsizlik sendromu 46 XY cinsel gelisim bozukluklari icinde X'e bagl resesif gecis gosteren ve sik
karsilasilan bir hastaliktir. Androjen reseptorleri wolf kanallari, prostat ve dis genital yapinin farklilasmasinda
o6nemli rol oynar. Bazen dogumda belirsiz cinsiyet ile tani alirken, bazen primer amenore ya da infertilite
nedeniyle tetkik edilirken de tani alabilir.

Olgu:

Onalti yas kiz hasta primer amenore yakinmasi ile cocuk endokrin poliklinigine basvurdu. Ozgecmisinde 1,5
yasinda fitik nedeniyle opere oldugu, 4 yasinda yapilan ultrasonografisinde inguinal kanalda bilateral gonad
yapisi ile uyumlu olabilecek kitle saptandigi 6grenildi. Ailenin bu sorunun Gzerinde durmadigi ancak hasta 16
yasina gelince hala mens kanamasi baslamamasi nedeniyle poliklinige basvurdu. Soygecmisinde aralarinda
3. dereceden akrabalik mevcut olan eslerin ¢ocuklari olup, saglikli 2 kiz kardesinin (9 yas ve 5 yas) oldugu
ogrenildi. Akrabalarinda infertilite veya primer amenore 6yklst yok. Fizik muayenesinde 71 kg (SDS: +1,8)
160 cm (SDS: -0,45) VKi:27,7 kg/m2 (SDS: +2,04) Telars evre 4-5, aksiller killanma yok, pubik killanma
evre 1. Klinik 6n tani: Primer amenore etiyolojisi? Laboratuvar bulgulari: Karyotip analizi 46 XY, SRY pozitif ;
FSH: 2,1 mIU/mL, LH: 16,1mIU/mL , Ostradiol: 32,4 pg/L, Total Testesteron: 423 ng/dL, AMH >21 ng/dI.
Pelvik ultrasonografi: Miller kanalina ait yapilar izlenmedi. Sag adneksiyal alanda 17x26x35 mm, sol adnek-
siyal alanda 24x26x36 mm boyutunda gonadal yapi izlendi. Hastanin laparoskopik muayenesi planlandi.
Tani: Androjen reseptor duyarsizhidi. Androjen reseptdr geni mutasyon analizinde yeni bir mutasyon
(€.2449+5G>A) gosterildi. Yeni tesbit edilen bu degisimin ACGM kriterleri ile *klinik dnemi bilinmeyen’ olarak
siniflandirnimistir.

Sonug:
Operasyon sonrasi hastaya siklik hormon replasman tedavisi planlandi.

Anahtar Kelimeler: Androjen reseptor duyarsizligi, Primer amenore
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Ahmet Yildiribm
PUBERTE PREKOKSLA BASVURAN KORPUS LUTEUM Hikmet Zeytun

Serpil Albayrak
Murat Karaogdlan
Mehmet Keskin

KIiSTLI BIR OLGU

Gaziantep Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:
Erken meme gelisimi sikayetiyle basvuran 6 yasindaki bir kiz hastada periferik puberte prekoks saptanmasi
ve yapilan ooferektomi sonrasi patolojisinin Korpus luteum kistiyle uyumlu gelmesi tGizerine sunmak istedik.

Olgu:

6 yasinda bir kiz hasta memelerde blylime sikayetiyle basvurduklari dis merkezde 15 ginlik bir letrazol
kulanim 6ykilsu ve Pelvik USG sol over 47*25*33 mm boyutunda olup sol overde 35*25 mm boyutunda ane-
koik kist bulunan USG sonucuyla basvurdu. Fizik Muayenede: VA: 19.9 kg 25-50 P,BOY: 115 cm 50-75 P
SDS: 0.02,lumbar bdlgede 5*4 cm hafif hiperpigmente makduler lezyonu vardi, T 3 P1 di. Yapilan tetkiklerinde
AFP: 0.94 ug/L, estradiol: 853.04 pg/mL, beta -HCG:< 0.5 U/L ve LH : 0.1 U/L saptandi. Periferik puberte
prekoks dusinilen hasta Cocuk Cerrahi bolimuine konsillte edildi. Cekilen alt abdomen MR ‘da sol overde
30*39*42 mm boyutlarinda ,minimal gevresel tarzda konstrastlandidi izlenen kist dikkati gekmistir seklinde
rapor edildi.Cocuk Cerrahisi tarafindan hastaya Laparaskopik olarak sol over parsiyel ooferektomi yapildi.
Patoloji sonucu korpus luteum kisti ile uyumlu geldi. Kontroltinde estradiol dederleri diisti ve meme gelisimi
geriledi.Yapilan kontrol Pelvik USG de overlerde kist izlenmedi.

Sonug:

Periferik puberte prekoksun en sik nedeni fonksiyonel over kistleridir. LH dlsUkliga ve estradiol ylksekligi
olan hasatlarda periferik puberte prekoks distntlmeldir.Corpus luteum luteal fazda progesteron salgilamak-
tadir. Yiksek estradiol dlizeyi olan LH distk hastada patolojik taninin korpus luteum kistiyle uyumlu olmasi
nedeniyle bu vakayl sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: korpus luteum kisti, puberte prekoks
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Dicle Canorug¢ Emet?

46, XX 11-BETA HIDROKSILAZ EKSIKLiGI Nurgan Kandemir:
OLGUSUNDA CINSIYET ibrahim Karnak?

o > Tuna Cak?3
HOSNUTSUZLUGU/UYUSMAZLIGI Nazli Géng*

Alev Ozon!

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
’Hacettepe L:Jniversitesi Tip Fakdlltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara
3Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk ve Ergen Ruh Saglidi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

Giris:

‘Cinsiyet kimligi’ dogumda atanan cinsiyet ile 6rtismeyen kisilerin duydugu rahatsizlik/huzursuzluk hissi
cinsiyet uyusmazligi (CU) olarak tanimlanir. Cok uluslu bir derlemede CU prevelansi popilasyonda %0,4-1,3
arasinda bildirilmistir. Cinsiyet gelisim bozuklugu (CGB) olanlarda prevelansin daha yiksek oldugu bilinmek-
tedir. Sistemik metaanalizde kiz yetistirilmis konjenital adrenal hiperplazi (KAH) olgularinda CU prevelansi
%4’lerde saptanmistir. Bu bildiride kiz olarak yetistirilmis, kromozom analizi 46XX saptanmis ve CU tanisi
almis 11-beta hidroksilaz eksikligi vakasi sunulmustur.

Olgu:

Aralarinda birinci derece kuzen evliligi olan anne-babadan, miadinda 3600 gr dogan, dogumda ambigus geni-
talya fark edilen, 5 aylikken hastanemize getirilen genitéiriner sistem muayenesinde gonad ele gelmeyen, 2
cm uzunlugunda fallus ve kordi saptanan, Prader evre 4 ile uyumlu, hiperpigmentasyon saptanan, laboratu-
var incelemelerinde kromozomu 46,XX, elektrolitleri normal sinirlarda , ACTH, 17 OH progesteron, 11 deoksi-
kortizol yuksekligi saptanan konjenital adrenal hiperplazi tanisi alarak hidrokortizon baslanan ve 11 hidroksi-
laz geninde 421C>T; p. Argl41l stop (Homozigot, exon 3, nonsense) mutasyon gosterilen hasta izlemi
boyunca gok iyi kontrolli gitti. Sekiz aylikken klitoroplasti ve flizyon agilmasi cerrahisi uygulanmisti. Aralikli
idrar yolu enfeksiyonu gecirmesi nedeni ile 6 yasinda introitoplasti de yapilan hastada 12 yasinda menars
basladi. 17 yasinda aileyele gorisulerek vajinoplasti planlanan ve hastaligi ve cerrahisi kendisiyle tartisildi-
dinda cerrahi istemedigini belirterek cinsiyetinden hosnutsuzlugunu ifade etti. Bir siire 6nce sagini kestiren,
aileye soylememekle birlikte erkek ismi tercih eden, giyim tarzini dedistiren hasta gocuk ruh saghdi tarafin-
dan dederlendirilerek CU igin izleme alindi.

Sonug:

CGB hastalarin yetistirilecedi cinsiyet yenidogan déneminde bu hastalarin yonetiminde kullanilan Chicago
konsensus 6nerileri dogrultusunda tani, genital gériinim, cerrahi secenekler, yasam boyu hormon replasmani
gereksinimi, fertilite, ailenin beklentileri, kiltlrel 6zellikler dikkate alinarak secilmeli ancak tibbi gereksinime
dayanmayan, kalici ve geri alinmasi olanakli olmayan midahaleler kisinin karar alabilecedi yaslara ertelen-
melidir.

Anahtar Kelimeler: Cinsiyet hosnutsuzlugu, Cinsiyet gelisim bozuklugu
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UROREKTAL SEPTUM Onur Gézmen? Gl Ozytiksel?
MALFORMASYON SEKANSI OLAN [t Ozlem Boybeyi Tiirer?

Gonul Buayltkyillmaz! Gllen Eda Utine*

HASTANIN ANORMAL YERLESIMLI [Vt Elmas Nazli Génc!
PENIS DOKUSU: OLGU SUNUMU Ozlem Pelin Simsek Kiper| Zeynep Alev Ozén!

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Ankara

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Plastik Rekonstriiktif ve Estetik Cerrahi Anabilim Dali, Ankara
4Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Genetik Bilim Dali, Ankara

Giris:

Urorektal septum malformasyon sekansi (URMS), embriyonik hayatta mezodermin alt ucunda Urorektal
septum gelisiminde anormallik, kloakal membranin kalmaya devam etmesi ve dis genital organlarin farkhlas-
masinda anormallikler ile tanimlanan perineal ve anal acikhdin gelismedigi nadir bir dogumsal anomalidir.
Sikhgr 50.000-150.000 dodumda birdir. URSM’nin etiyolojisi net olarak aydinlatilamasa da embriyonel
donemde mezoderm gelisiminde rol oynayan genlerin ifadesindeki dedisikliklerin rol oynayabilecedi diistintl-
mustir. URMS’de penis yoklugu literatiirde birkag vakada bildirilmistir. Bu bildiride parsiyel URSM’de muaye-
nede penis bulunmayan ancak retroperitoneal penis dokusu saptanan bir vaka sunulmustur.

Olgu:

Prenatal ultrasonografide meningomyelosel ve slipheli genitalya saptanan hasta, 37 haftalik dogdu. Fizik
muayenede atipik yliz gorinimi, lumbosakral bdlgede meningomyelosel kesesi, bilateral inguinal herni,
bilateral pes ekinovarus deformitesi ile birlikte Uretral agikhidin olmadigi gorildi. Perineal bélgede tek (anls
oldugu dusunilen) acikhk mevcuttu. Fallus veya klitoris dokusuna benzer yapi gorilmedi, pelvik bolgede
skrotum benzeri yapi mevcuttu. Solda inguinal kanalda 1 ml gonad palpe edildi, sagda gonad palpe edileme-
di. Kromozom analizi 46 XY ve SRY mikrodelesyonu olmadigi gosterilen hastanin adrenal ve gonadal hormon
diizeyleri normal saptandi. Sol renal agenezi, sag Ureteral dilatasyonu olan hastaya sag treterokutaneostomi
yapildi. Mesane doldurulamadigindan, ultrasonografi ile i¢ genitalya net dederlendirilemedi. Yenidogan done-
minde kronik bébrek yetmezligi gelisti. Birinci ayda meningomyelosel igin opere edildi. Bilateral inguinal herni
icin 14. ayinda opere edilirken retroperitoneal alanda sag herni kesesine komsu, Uretrasi bulunan ve ucunda
Uretral mea olan kaverndz yapilar gorilda. Penis olarak dederlendirilen bu yapi kullanilarak pubik bdlgenin
Uzerine penis rekonstriksiyonu yapildi.

Sonug:

URSM’de penis yerlesiminde anormallik daha dnce literatiirde bildirilmemistir. Fizik muayene ve konvansiyo-
nel géruntlilemelerle gérilemeyebilir. Bu agidan ileri gérintilemelerin yapilmasi planlanabilir. Penis rekons-
triksiyonu hastada fonksiyonel ve kozmetik acidan iyi klinik sonuclar olusturabilir.

Anahtar Kelimeler: UROREKTAL SEPTUM MALFORMASYON SEKANSI, Siipheli genitalya
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ERKEN ERGENLIK ILE RATHKE KLEFT KIiSTI 3237( 3algrak Demirel
ele 1Hailz

BIRLIKTELIGI: CERRAHI GIRiSIM ICIN Stkran Poyrazogu
AYIRICI TANIYA GIREN MAKROADENOM Firdevs Bas

Feyza Darendeliler

Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:

Rathke kleft kisti (RKK), sellar veya suprasellar bdlgenin neoplastik olmayan epitelyal lezyonudur. RKK genel-
likle asemptomatik olsa da bas agrisina, gérme kusurlarina ve endokrin bozukluklara yol acgabilir. Bu olgu
sunumunun amaci; erken ergenlik ve hipofiz adenomu 6n tanilariyla poliklinigimize yonlendirilen ancak ayrin-
til incelemeler sonucunda nadir bir etiyolojik neden olan RKK tanisi konulan hastamizi sunmaktir.

Olgu:

8 yas 10 aylik kiz hasta, memelerde biylime, kilo alma ve adet gérme sikayetleri ile bagvurdu. Menarsin 7
ay once oldugu, 2 ayda bir mens kanamalarinin devam ettigi 6grenildi. Bir hafta 6nce dis merkez basvuru-
sunda cekilen kranial manyetik rezonans (MR) goérintiilemede hipofizde 14x12x6.8 mm boyutlarinda makro-
adenom saptanmisti. Preterm dogum 0Oykusi olan hastanin ebeveynleri arasinda 2.- kuzen evliligi mevcuttu.
Babasi hipofiz mikroadenomu tanisiyla testosteron izokaproat kullaniyordu. Agirligi 46.9 kg (2.5 SDS), boyu
144.3 cm (2.2 SDS), vicut kitle indeksi 22.5 (1.92 SDS) saptandi. Sistemik muayenesi dogal olan hastanin
meme gelisimi Tanner evre 4/4, aksiller ve pubik bélge trasl idi. Tetkiklerinde LH 3.37 mIU/ml, FSH 3.07
mIU/ml, éstradiol 123 pg/ml saptandi. Kemik yasi 12 yil, hedef boyu 160 cm, dngoértilen eriskin boyu 153 cm
idi. Pelvik ultrasonografide uterus 67x36x30 mm, sag over 39x26 mm, sol over 35x20 mm boyutlarindaydi.
Norobilim konseyinde hastanin dis merkezde gekilen kranial MR gorintuleri incelenerek, hipofiz pars interme-
diada 14x11x8 mm boyutlarinda, kontrast tutmayan, RKK ile uyumlu lezyon tespit edildi. GnRH analog teda-
visi baslandi. Ug ay sonraki kontrolde meme gelisimi Tanner evre 4/4 idi. Gérme alani normaldi. Bazal LH
0,46 mIU/ml saptandi. Kontrol kranial MR’da ayni boyut ve lokalizasyonda RKK ile uyumlu gérinti mevcuttu.
Hasta icin GnRH analog tedavisine devam edilmesi, 6 ay sonra muayene ve bir yil sonra MR kontrolu planlan-
di.

Sonug:
Erken ergenlik tanisi alan olgularda altta yatan neden nadir gériilse de RKK olabilir. Ozellikle hipofiz adenomu-
nun ayiricl tanisinda RKK akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Rathke kleft kisti, erken ergenlik, hipofiz adenomu
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Hasan Ari?

18q PARSIYEL MONOZOMISI, 10p Abdullah Sezer?
DUPLIKASYONU BIRLIKTELiGI OLAN YETERSiz |[paiiiiiasiied

Beyhan Ozkaya Dénmezt

VIRILIZE ERKEK OLGU Senay Savas Erdeve!,

Semra Cetinkaya!

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Endokrinoloji Klinigi, Ankara 2Saglk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghigi ve Hastaliklan Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Bélimu, Ankara

Giris:

Monozomi 18q sendromu, 18. kromozomun uzun kolunun (q) bir kisminin silindigi nadir bir kromozomal
bozukluktur. Fenotip oldukga degiskendir; biylime ve gelisme geriligi, hipotoni, isitme kaybi, fasial dismorfik
anomalileri icerir. Monozomi 18q sendromlu bireylerde %?25-63 oraninda genital anormallikler (erkeklerde
kriptorsidizm, mikropenis, nadiren hipospadias; kizlarda hipoplastik labia) bildirilmistir. Kromozom 10p dupli-
kasyonu, kromozom 10'un kisa kolunda (p) fazladan bir genetik materyal kopyasi oldugunda ortaya cikan
nadir bir kromozomal anomalidir. Cogu vakada kromozom 10p duplikasyonuna eslik eden diger segmental
dengesizlikler vardir ve bunlar ailesel translokasyonlarin dengesiz ayrismasinin sonucudur. Monozomi 18q
sendromunda oldugu gibi bliylime ve gelisme geriligi, hipotoni, ayak malformasyonlari, yarik dudak/damak
beklenmektedir. Bugiine kadar bildirilen 16 kromozom 10p duplikasyonu olgusunun altisinda genitalBanoma-
liler bulunmaktadir. Burada 18q monozomisi ve 10p duplikasyonu birlikteligi bulunan yetersiz virilize erkek
olgu sunulmaktadir.

Olgu:

Bes aylik erkek olgu hipospadias nedeni ile danisildi. Oz ve soygecmisinden 25 yasindaki annenin 1. Gebeli-
dginden, 36 hafta/2630 gram C/S ile dogdudu, prenatal takiplerinde cinsiyet belirsizligi olmasi nedeni ile kon-
jenital adrenal hiperplazi 6n tanisi ile yenidogan yogun bakim Unitesinde izlendigi, izleminde hipoglisemi,
elektrolit bozuklugu saptanmadigi, anne-baba akrabalidi olmadidi 6grenildi. Fizik incelemesinde adirlik:
6,5kg (-1.2 SDS), boy: 63cm (-1.24 SDS), bas cevresi: 39cm (-3.02 SDS)’di. Umblikal reduktabl hernisi
mevcuttu, gonadlar(1/1 ml) bilateral labioskrotal katlantida ele geliyordu, fallus 2,5 cm ve kaverndz doku
ince, Urogenital aciklik tek ve perineye aciliyordu. Minipuberte déneminde (1 aylikken) FSH 3,7 mIU/MI, LH
14,88 mIU/MI, Total testosteron 262 ng/dl, 1,4-Delta androstenedion 1.94 nmol/L 6lglldi. Diger adrenal
androjenleri normal bulundu. Mikrosefalisi nedeniyle yapilan dederlendirmede, VEP bilateral uzamis p100
latansi saptandi, BAEP normal bulundu. Kromozom analizi 46 XY, der(18)t(18;10)(gq21;p11.2) olarak rapor-
landi. Segregasyon analizinde babanin kromozom analizi 46,XY,t(10;18)(p11.2;g21) bulundu ve tranlokas-
yon tasiyicisi oldugu belirlendi.

Sonug:

Genital anomalilere ek olarak multisistemik bulgulari olan hastalarda kromozomal anomaliler akilda tutulma-
hdir. Bu olgu 18q parsiyel monozomisi, 10p duplikasyonu gok nadir birlikteligine sahip olup, kromozom analizi
ile tani alabilen segmental anozomilerdendir.

Anahtar Kelimeler: mikropenis, hipospadias, mikrosefali, translokasyon, monozomi
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PREPUBERTAL BIR OLGUDA AKUT . .
o . Aslhihan Arash Yilmaz! | Cigdem Uner3?
APANDISIT ILE TANI ALAN VE Selin ElImaodullari? Senay Savas Erdeve!

GEC REPERFUZE OLAN Beyhan Ozkaya Dénmez! | Semra Cetinkaya!

Ibrahim Karaman?

BIR OVER TORSIYONU

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum ve Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Endokrinoloji Klinigi, Ankara 2Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum ve Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Cocuk Cerrahisi Klinigi, Ankara 3Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum ve Gocuk Saghgi ve
Hastaliklari, Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Radyolojisi Klinigi, Ankara

Giris:

Over torsiyonu(OT) overin infundibulopelvik bag ve/veya utero-ovarian bag cevresinde dénmesi sonucu kan
akisinin kismen veya tamamen tikanmasiyla olusur.OT pediatrik populasyonda oldukca nadir olup insidansi
4,9/100000’dir.En sik basvuru sekli karin agrisi olmakla birlikte cocuklardaki belirsiz semptom profili, cogun-
lukla taninin gézden kacirilmasi ya da gecg tani ile sonuglanabilmektedir.Over fonksiyonlarinin ve gelecekteki
fertilitenin korunmasi icin erken tani ile over kan perflizyonunun saglanmasi, iskemi-reperfiizyon hasari
acisindan ¢ok 6nemlidir.Glncel cerrahi yaklasim detorsiyon+sistektomitooforopeksi ile overin korunmasina
yoneliktir.Burada prepubertal bir olguda akut apandisit ile tani alan bir over torsiyonu olgusunun izlemi sunul-
mustur.

Olgu:

7 yas 6 aylik kiz olgu bes aydir devam eden sol memede sislik yakinmasiyla basvurdu. Oz&Soygecmisinde
miadinda 3250gr dogdudu, skolyoz nedeniyle izlendigi ve annesinde PKOS 6ykisl bulundugu 6grenildi. Fizik
incelemesinde; Va:21,3 kg(-0,84SDS), boy:123,7 cm(-0,06SDS), meme gelisimi sagEvre I/solEvre II, aksil-
ler&pubik killanmasi yoktu.Anormal ter kokusu, akne ve cafe au lait lekesi saptanmadi.7yas 4ay iken kemik
yasl 7yas 10ay ile uyumlu bulundu.Tetkiklerinde serum gonadotropin ve &strojen dlzeyleri prepubertal,
pelvik ultasonografisinde hem uterus hem de bilateral overler pubertal biyuklikteydi, her iki over boyutlari
benzer ve her ikisinde de multipl milimetrik foliklller mevcuttu.LHRH testi prepubertal ve timor belirtegleri
negatifti.Puberte izleminde tedavi gereksinimi olmadi. Izleminin ikinci yilinda karin agrisi ve kusma sikayetle-
riyle basvuran olgu akut apandisit stiphesiyle opere edildi, yapilan tanisal laparoskopide appendisit ile birlikte
sag over torsiyonu saptanmasi lzerine appendektomi ve sag over detorsiyonu uygulandi. Patolojik olarak
akut apandisitin de oldugu teyid edildi.Postop 4. ay doppler USG’de; sol overde belirgin kanlanma izlenirken,
sag overde renk modu ve spektral patern ile kanlanma ayirdedilemedi. AMH diizeyi 4,68 (0,25-6,34) ng/ml
idi.Sag over dokusunda intraovaryan normal kanlanma paterni postoperatif ancak 13. ayda gozlendi.

Sonug:

Over torsiyonu premenars kizlarda nadir gorilen bir cerrahi acildir ve literatiirde akut apandisitle birlikteligi
cok az bildirilmistir.Detorsiyon sonrasi iskemi reperflizyon hasarinin stiresi ve kalicihgi ile ilgili tecribelere
ihtiyag vardir.Hasar olgumuzda oldugu gibi gegici veya kalici olabilir.

Anahtar Kelimeler: prepubertal, over torsiyonu, apandisit, iskemi-reperflizyon hasari
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ERKEN MENARS ILE BASVURAN BIR OLGUDA
TIROID FONKSIYON TESTININ ONEMI:

Ozge Kopriiliit
Sezer Acar?

VAN WYK GRUMBACH SENDROMU

Tekirdag Dr. Ismail Fehmi Cumalioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Tekirdag
2Manisa Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Manisa

Giris:

Van Wyk Grumbach Sendromu (VWGS), tedavi edilmemis ciddi hipotiroidiye bagh gelisen izoseksliel puberte
prekoks, multiple over kistleri ve kemik yasi geriligi ile karakterizedir. Yiksek TSH'nin FSH reseptorlerini
uyarmasi veya hipofizin hiperstimulasyonu ile iliskili oldugu dustunilmektedir. Burada, vajinal kanama nedeni
ile getirilen ve degerlendirmeler sonucunda primer hipotiroidi, multiple over kistleri ve izosekstliel puberte
prekoks bulgulari ile VWGS tanisi konulan olgu sunuldu.

Olgu:

5 yas 3 ay kiz olgu, vajinal kanama ve overde kitle nedeni ile poliklinigimize yonlendirildi. Travma veya
kanama diyatezi 6ykisi olmayan hastanin istahsizlik, halsizlik ve Uslime sikayetlerinin oldugu 6grenildi.
Anne hashimato tiroiditi nedeniyle tedavi géormekteydi. Fizik bakisinda; vicut agirligr 18,5 kg (-0,1 SDS),
boyu 105 cm (-1,1 SDS), halsiz ve soluk gértiinimde idi. G6z gevresi sis gorinimde, saclar kirllgan yapida,
burun koki hafif basik, parmaklar kisaydi. Puberte muayenesinde meme gelisimi Tanner evre 2 ile uyumluy-
du; aksiller, pubik killanmasi yoktu. Tiroid bezi nonpalpable idi. Laboratuar incelemesinde kan sayiminda
makrositer anemisi mevcuttu. Hormon profilinde TSH>100 mIU/mI( N:0,7-5,97), serbest T4: 0,112 ng/dl
(N:0.96-1,77), FSH:6,3 mIU/mI(N:0-4), LH< 0,1 mIU/mI(N<0,2), 6stradiol:34,41 ng/dI(N<20), prolak-
tin:61,4 ng/ml(N:4,79- 23,3) saptandi. Kemik yasi Greulich-Pyle atlasina gore 3,5 yas ile uyumlu idi. Hipoti-
roidi nedeniyle yapilan tetkiklerde anti TPO>600 IU/mL (N:0-34), anti TG>4000 IU/mL (N:0-115) saptand.
USG'de; tiroid parankimi hiperekojen, psdédonoduler, tiroid volimud artmisti(+2,6 SDS). Pelvik USG’de uterus
41x20x25 mm, endometrium 7 mm olarak 6lcildd; sol over 4,7 mL idi, sol overde en blylgid 13 mm capli
birkag adet anekokik kist mevcuttu; sag over yerlesimine uygun bodlgede 42x24x30 mm boyutlarinda multi-
septall kalin cidarl anekoik kistik olusum izlendi. Pelvik MR’da multilokile kistik overler izlendi. Agir primer
hipotiroidi, erken menars ve multiple over kistleri olan olguya VWGS tanisi ile L-tiroksin tedavisi baslandi.

Fizik bulgular

Sol el bilek grafisi Multikistik overler MRG
goruntisi

Hastanin basvuru anindaki laboratuar bulgular

Sonug:

Puberte prekoks nedeni ile arastirilan olgularda hipotirodi ihtimali akilda tutulmalidir. VWGS oldukga nadir bir
durum olmasina ragmen basit bir tiroid hormon replasmani ile tim bulgularin gerileyebilecedi ve gereksiz
cerrahi girisimlerin 6nlenebilecedi unutulmamalidir.

Anahtar Kelimeler: Van Wyk Grumbach Sendromu, hipotiroidi, multikistik over, puberte prekoks
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Reyhan Deveci Sevim?

PREPUBERTAL KANAMA: AYRINTILI ANAMNEZ Sebla Glnes!

Ali Onur Erdem?

VE FiZziK MUAYENENIN ONEMI Tolga Uniivart
Ahmet Anik!

!Adnan Menderes Universitesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin
2Adnan Menderes Universitesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali, Aydin

Giris:

Prepubertal vajinal kanamanin sebebi basit bir vajinitten rabdomiyosarkoma kadar genis bir hastalik yelpaze-
si olabilmektedir. Ayirici tanida ovaryen kistler, yabanci cisim, neoplazm, vulvovajinit, Gretral prolapsus,
travma yer alir.Uretra prolapsusu; lretral mukozanin disa dénmesi olarak tanimlanmistir. Cogunlukla asemp-
tomatiktir ancak en sik basvuru sekli agrisiz kanamadir.Bu olgu sunumunda, adet kanamasi kuskusu ile geti-
rilen ancak ayrintil anamnez ve fizik muayene 6zellikleri ile birlikte gocuk istismari hikayesi saptanan ve Uret-
ral prolapsus tanisi konan bir olgu sunulmustur.

Olgu:

Dort gundir lekelenme tarzinda vajinal kanama sikayeti ile hastanemize getirilen 9 yas 8 aylik kiz olgunun
daha énce adet gérmedigi, meme gelisiminin fark edilmedigi 6grenildi. Ozgegmisinde ve soygegmisinde ek
Ozellik yoktu. Fizik muayenesinde; oksolojik dederlendirmesi normal, meme gelisimi Tanner evre 1 idi. Perine
bélgesinde, vajen acikligini ve Uretra girisini kaplayan, mukozal, parlak kirmizi, ylizeyi diizenli, homojen kitle
gorildi. Laboratuvar tetkiklerinde; tam kan sayimi, rutin biyokimya tetkikleri, TSH, sT4 normal sinirlarda
saptandi. Gonadotropinleri prepubertal, beta-HCG negatif, alfa feto protein ve serbest testosteron normal
sinirlarda belirlendi. Transabdominal ultrasonografide belirgin yer kaplayici lezyon izlenmedi. Pelvik MRG'de
introitus dlizeyinde, orta hattin saginda, kontrast tutulumu olmayan, ylizeyel llserasyon ve hematom niteli-
dginde materyal oldugu dusunilen odak izlendi.Medikal kayitlardan tekrarlayan cocuk psikiyatri girisleri
oldudu gorildu ve aile tekrar sorgulandiinda; 3 yil 6nce hastamiza yonelik istismar 6ykusi oldudu, istismar-
cinin su anda tutuklu izlendigi 6grenildi. Adli tip tarafindan yapilan dederlendirmede aileden alinan 6yklye ve
fizik muayeneye goére adli bir olay disinidlmedi. Cocuk cerrahisi tarafindan genel anestezi altinda yapilan
incelemede vajinal polip olarak distnilen lezyonun prolabe olmus Gretra oldugu anlasildi.

Sonug:

Cinsel istismar en buyUk insanlk suglarindan biridir ve beklenmeyen semptomu olan durumlarda mutlaka
akilda tutulmalidir. Bu hastamizla dogru taniya ulasmak icin ayrintili bir anamnez ve dikkatli bir fizik mua-
yenenin yapilmasinin ve slpheli durumlarda istismarin da dustnilmesi gerektiginin 6nemini vurgulamak
istedik.

Anahtar Kelimeler: prepubertal kanama, puberte prekoks, cinsel istismar, lGretra prolapsusu
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- Giilin Karacan Kiigiikali! | Abdullah Sezer®
WAGR SENDROMLU BIR Sule Yesil? Zehra Aycan®

OLGUDA ENDOKRINOLOJIK Demet Aygiin Ars? Sule Toprak?
DEGERLENDIRME

Semra Cetinkaya! Senay Savas Erdeve!
Mehmet Bilbul*

1Saglk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghigi ve Hastaliklari, Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Endokrinoloji Klinigi, Ankara 2Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Gocuk Saghg: ve Hastaliklari, Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Gocuk Onkoloji Klinigi, Ankara 3Saghk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve
Hastaliklari, Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari Klinigi, Adolesan Bolumu, Ankara “Saglik Bilimleri
Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Nefroloji Klinigi,
Ankara 5Saglk Bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, E§itim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi
Genetik Bslimii, Ankara ¢Ankara Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

WAGR sendromu ilk 1964 yilinda Miller ve ark. tarafindan tanimlanmis Wilms tiimor, aniridi, genitotriner ano-
maliler ve gelisimsel gecikme ile karakterizedir. WAGR sendromlu olgularda basta obezite olmak Uzere
endokrin/metabolik problemler (obezite, dislipidemi, hipertansiyon, boy kisaligi) %70’den fazla oranda gérl-
mektedir. Biz burada WAGR sendromlu bir olguyu endokrin agidan dederlendirmek lizere sunmayi amagladik.

Olgu:

Opere Wilms timoéri nedeni ile onkoloji boliminde takipli 12 yas 9 aylik erkek olgu kanser tedavisinin
endokrin komplikasyonlari agisindan klinigimize danisildi. 39 haftalik, 2850 gr NSVY ile dogdudu, iki yasinda
Wilms timori nedeniyle sol nefrektomi yapildigi ve kemoterapi aldigi 6grenildi. D6rt yasinda inmemis testise
badh tek tarafli atrofik testis nedeniyle orsiektomi yapilmisti (patoloji: immatur testis dokusu). Aniridi nede-
niyle g6z bélimudnde takipliydi. Anne-baba arasinda akrabalik bulunmayan olgunun kardesinde Ailevi Akdeniz
Atesi ve kuzeninde I6semi nedeniyle exitus dyklsu bulunuyordu. Fizik incelemesinde boy:144,4 cm (-1,66
sds), agirlik:38,5 kg (-1,17 sds), vicut kitle indeksi:18,5 kg/m2 (-0,43 sds), tansiyon arteryel:130/80
mmHg, sol testis:15 ml ve dider sistem muayeneleri dogaldi. Laboratuvar incelemesinde; tam kan-biyokim-
ya-tiroid fonksiyon testleri normal, FSH:13,62 mIU/ml, LH:7,78 mIU/ml, total testosteron:344,73 ng/dl,
AMH:4,02 ng/ml idi. Skrotal USG’de sol testis 26x12x12 mm, parankim ekosu dogal ve milimetrik mikrolitia-
zis saptandi. Onbes yasindayken hipertansiyon saptanmasi Uzerine amlodipin tedavisi ve dikkat eksikligi
hiperaktivite nedeni ile metilfenidat tedavisi baslanmisti. Su anda 18 yasinda olan Universite sinavina hazirla-
nan boy kisaligi ve fazla kilolu olan olgunun izlemine multidisipliner olarak devam edilmektedir. WAGR 06n
tanisi ile yapilan kromozomal mikroarray analizinde 11p14.1p12 bélgesinde 7 mb’lik delesyon saptanmistir.

Sonug:

WAGR sendromlu olgularda kuskulu genitalya, inmemis testis, hipospadias, polikistik over sendromu,
streak over, obezite, kisa boy, metabolik sendrom, hiperlipidemi ve nadiren diyabet ve adrenal yetmezlik
gibi endokrin problemler gérilebilmektedir. WAGR sendromunda tani anindan itibaren endokrinolojik izlem-
lerin 6nemli oldugunu ve bu gocuklarin erigkin kliniklerine gegis donemlerinde kapsamli bir dederlendirme
yapilmasi ve uygun izlemlerin multidisipliner olarak planlanmasi gerektigini disinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Wilms timoér, WAGR, Endokrin komplikasyonlar
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JINEKOMASTI VE BOY KISALIGI;45,X[2]/ Derya Bulus
etiil Diinya

46,X, +MAR[28] KARYOTIP Yiksel Yasartekin

Ankara Atatirk Sanatoryum Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrin Klinigi, Ankara

Giris:
Fizyolojik pubertal jinekomasti 13-14 yasinda ergenlerde sik gortlir. Codu fizyolojik pubeg
yilda kendiliginden geriler. Calismalarda:2 yildan fazla siirerse, prepubertal baslamissa dir-
me yapilmasi onerilir. Bu olgularda artmis aromataz aktivitesi, adrenal/testikiler ng drojen
duyarsizlik sendromu ve Klinefelter sendromu,46,XX,testiktler(SRY+) iliskili hipo et farki-

hlasma bozukluklar veya genital anormallikler arastiriimahdir.
@
Olgu: “,'

8 yas 6 aylikken genital bélgede tiylenme ile basvuran hastaning -50 p;-0,24 sds ), %IA:
111, FM: TV 2 ml/2 ml, PK: Evre2, AK:yok. Laboratuvar; TFT on: 0.14ng/dL, DHEAS: 70u-
g/dL, 11DOC: 2.7ng/dL, 170HP: 0.98ng/dL. Takibinde obe entilinde gerileme olan hasta-
nin 12 yas 11 aylik kontroliinde; boy: 146.2 cm (3-10p; 58, FM: TV: 2 ml/2 ml, PK:E4 olup
bilateral jinekomasti (meme sag E2, sol E2) saptandi 2 <11.8 ng/dL, beta hcg<2, prolak-
tin: 21.9ng/mL, FSH: 1.26IU/L, LH:0.36IU/L, t.teg dL DHEAS:135 pg/dL, 11D0OC:0.58n-
g/dL, 170HP:0.69 ng/dL, meme usg: sol 38x1& flbroglanduler doku saptandi. Hastanin
prepubertal jinekomastisi olmasi nedeniyle gonderildi. Kromozom analizi: 45,X[2]/46,X,
+mar[28]. FISH: nucish ( DXZ1 x 1 Yp11 / 50]/( DXZ1 x 1, Yp11,31 x 1, DYZ1 x 0)[45/
50] Yorum: Analiz edilen 50 interfaz nd ede DXZ1 ve SRY boélgesine ait birer sinyal saptan-
mis, Yq11,31 bolgesine baglanan pr dilememistir. 5 hiicrede DXZ1 bdlgesine ait tek sinyal
gozlenmistir.

Sonug:
46,X,+mar karyotipi
testisleri olan vakj
ile tanimlanabi
karyotipi ola
bildirilmiss

olmayan karyotiplerinde normal yapisal Y kromozomu olmaksizin
2dilmistir. Marker kromozom, geleneksel sitogenetik kromozom analizi
slmayan yapisal olarak anormal bir kromozomdur.. Literatiirde 46,X,mar
sekilde kisa boy, obezite gorilmis olup; bir olguda pubertal jinekomasti

Anahtar Kelimeler: Prepubertal, Jinekomasti, Marker kromozom

-150-



PARATIROID SINTIGRAFIDE BULGU Zeynep Donbaloglu® | Giingor Karagiizel’
VERMEDEN ONCE AGIR HIPERKALSEMI [[iiudimath il bt albotain

Aynur Bedel* Riza Taner Baran3

ILE BASVURAN PARATIROID ADENOMU BEEGERTFIE Hale Tuhan!

Bilge Aydin Behram! | Mesut Parlak!

OLGUSU

1Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya 2Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi
Anabilim Dali, Antalya 3Antalya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi “Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi Patoloji
Bilim Anabilim Dali, Antalya

Giris:
Primer hiperparatiroidi, cocukluk cadinda hiperkalseminin nadir bir nedeni olup; siklikla sporadiktir ve en sik
paratiroid adenomuna ikincil gelisir.

Olgu:

14 yasinda kiz olgu, rutin saglik taramasinda hiperkalsemi saptanmasi izerine tarafimiza yénlendirildi. Oz ve
soy gecmiste ozellik yoktu. Fizik muayenede boy 164.7 cm (SDS: 0.97), adirlik 65.2 kg (SDS: 1.3), vicut
kitle indeksi 23.2'ydi (SDS: 0.84). Sistem muayeneleri dogaldi. Dis merkezde bakilan tetkiklerde kalsiyum
(Ca) 15.1 mg/dl, fosfor (P) 2.3 mg/dl, parathormon (PTH) 213.6 pg/ml, alkalen fosfataz (ALP) 122 olan
olguya, g gin sire ile hidrasyon, furosemid, kalsitonin ve bifosfonat tedavilerinin uygulandigi 6grenildi. 3
hafta sonra hastanemizde bakilan tetkiklerde Ca 10.9 mg/dl, P 2.58 mg/dl, PTH 213.6 (15 - 65) pg/ml, ALP
133, 25-OH-d-vitamini 15.1 ng/ml, spot idrar Ca/kreatinin 0.01 olarak goérildi. Boyun ultrasonografisinde
paratiroid bezleri normaldi ve paratiroid sintigrafide aktivite tutan lezyon yoktu. Olgunun 7 aylik izleminde
serum Ca seviyeleri en yliksek 11.2 mg/dl olarak gorildi, PTH ylksekligi devam etti (206 - 221 ). Olgunun
takibinin 8. Ayinda serum Ca 13.8 mg/dl'ye ve PTH dizeyi 358.7 pg/ml’ye ylUkseldi. Kontrol paratiroid sintig-
rafide sol tiroid lobu inferior komsulugunda paratiroid patolojisi ile uyumlu oldugu distnulen fokal aktivite
retansiyonu saptandi. Ultrasonografide sol tiroid lobu alt pol komsulugunda uzun aksi ~ 10 mm, transaksiyel
boyutu ~ 5x4,5 mm 6élgllen tiroid parankimine goére hiperekojen, belirgin santral vaskilarite gésteren ovoid
sekilli gérintm izlendi. Hasta paratiroid adenomu tanisi ile opere edilerek parsiyel paratiroidektomi yapildi.
Patolojik tanisi paratiroid adenomu ile uyumluydu. Postoperatif stirecte gegici hipokalsemi nedeniyle 2 giin
elementer kalsiyum destedi verilen olgunun takipte serum kalsiyum dizeyi normokalsemik.

Sonug:

Primer hiperparatioidi, klinik bulgu vermeden ylksek serum Ca ve PTH dizeyleri ile karsimiza cikabilir.
Primer hiperparatiroidi etiyolojisinin netlestiriimesinde radyolojik gérintlleme ydntemlerine ihtiyag vardir.
Klinik tablonun asikar hale gelmedigi ve kiglk boyutlu lezyonu olan olgularda gorintileme yontemlerinde
paratiroid adenomu kanitlanamayabilir. Paratiroid adenomu tanisindan stphelenilen olgularda laboratuvar
ve goruntlileme tetkikleri tekrarlanmahdir.

Anahtar Kelimeler: Paratiroid adenomu, Hiperkalsemi, Primer hiperparatiroidi



Gondl Bayukyillmaz?!

OSTEOPOROZUN NADIR BIR NEDENI: Refika Géren®
Keziban Toksoy Adiglizel*

SPONDILOOKULER SENDROM Esra Kilic?

Mehmet Boyraz!

!Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Genetik Bilim Dal

Giris:

Spondilookiler sendrom (SOS) otosomol resesif kalitilan nadir bir hastalik olup 2001 yilinda klinik olarak ilk
defa tanimlanmisdir. XYLT2 genindeki ilk mutasyon 2015 yilinda bildirilmistir. Baslica 6zellikleri jeneralize
osteoporoz, platispondiliye bagli gévde kisaligi, vertebra anomalisi, katarakt ve isitme kaybidir. Burada XYLT2
geninde 2 yeni patojenik mutasyon saptadigimiz hastay! sunduk.

Olgu:

ikinci gebelikten ikinci yasayan olarak c/s ile term 3300 gr dodan, anne baba arasinda akrabalik olmayip,
saglikl kiz kardesi olan erkek hasta. 40 glinlikken bilateral katarak, 10 yasinda bilateral kriptorsidizm nede-
niyle opere oldu. Cocuk endokrine ilk defa 11.5 yasinda bel agrisi nedeniyle basvurdugu doktor tarafindan
osteoporoz 6n tanisiyla yénlendirildi. 8 yasinda yurtrken disme sonrasi sol 6n kol radiusta kirik disinda kirik
Oykusu yoktu. Fizik muayenesinde vicut agirhgr 33.2 kg (-1.07 SDS), boy:141 cm (-0.92 SDS) olculda.
Kifozu, skolyozu, pektus ekskavatum, antevert kulak deformitesi, korneal opasite, fasiyal hipotonisi olup
tanner evre 3'dl. Wechsler Intelligence Scale orta mental retarde (1Q.35-49) olarak saptandi. G6z muayene-
sinde gorme sag: +13,75, sol: +13,50, glokom mevcut olup, bilateral kornea opak gorinimdeydi. Direkt
grafilerde 6n kol ve el bileginde siddetli osteoporoz, torakal vertebralarda jeneralize ylkseklik kaybi, tst ve
alt platolarda ¢okme, acikligi sola bakan skolyoz ve kifotik edri saptandi. Osteoporoz tanisiyla bifosfanat teda-
visi baglandi. XYLT2 geninde klas 2 c.2T>C p.(Metl1Thr) heterozigot ve klas 2 ¢.292delG p. (Ala98fs K 2) hete-
rozigot variant saptandi

Sonug:

Vakamiz compound heterozigot mutasyon saptanan literatlirde gérdtigiimuz ilk SOS’lu vakadir. Osteopo-
rozlu hastalarda ek olarak muskuloskeletal, géz, i¢ kulak, miyokardiyal ve sinir sistemini ilgilendiren sorun-
larda varsa mutlaka SOS akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: XYLT2, osteoporoz, skolyoz, platispondili



Nihan Solmaz?

PSODOPSODOHIPOPARATIROIDI, OLGU Esra Doger’

Sinem Nalgacit

SUNUMU Mustafa Orhun Camurdant

Gllsim Kayhan?

Gazi Universitesi Tip Fakdltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Giris:

Pseudohipoparatiroidizmn (PHPT); hedef organlarin, parathormona (PTH) yanit vermedigi kalitimsal bir bozuk-
luktur. PTH ve iliskili hastaliklar GNAS genindeki fonksiyon kaybi mutasyonlari sonucu olusur ancak dokuya
6zgl expresyon paterni nedeniyle sadece anneden kalitilan mutasyonlarda PTH direnci ve Albright herediter
osteodistrofi (AHO) bulgularn goérilirken, paternal GNAS genindeki inaktive edici mutasyonlarda hormon
direnci gorilmez. Bu durum pseudopseudohipoparatiroidi olarak adlandirilir.

Olgu:

Boy kisaligiyla basvuran kiz hastanin miadinda, 2750 gr doddugu, yasitlarindan hep kisa oldugu, anne-baba
arasinda akrabalik olmadigi 6grenildi. Anne boyu: 146,2 cm (<3p) (-2.38 SDS) , baba boyu: 170.1cm
(10-25p) , hedef boy: 151.4 cm (<3p) (-1.85 SDS) idi. VA: 27.5 kg (25-50p), Boy: 118.8cm (<3p) (-2.3
SDS), VKi: 19.4 kg/m2 idi. TY: 9 1/12, BY: 6 7/12, KY: 8 10/12 (6ngdriilen boy: 144,7 cm) idi. Fizik muaye-
nesinde kisa boy, yuvarlak ylz, kisa boyun, brakidaktili ve ayaklarda 3,4,5. metatarsallerde belirgin kisalik
tespit edildi ve benzer fenotipin hala, amca ve kuzeninde de oldugu 6grenildi, Hastada pseudohipoparatiroidi
ddsunuldi. PTH: 50.9 ng/ml, Ca: 10.3 mg/dl, P: 4,7 mg/dl, ALP: 182 ng/ml, Dvit: 19 ng/ml, tiroid fonksiyon
testleri normal, gonadotropinleri prepubertaldi. IGF1 dlizeyi distk, GH stimulasyon testleri planlandi. Kemik
surveyde, kafa grafisinde dévilmuis bakir gérinimi mevcuttu. Hastanin genetik analizinde GNAS geninde
c.125G>T heterozigot mutasyon saptandi. Daha 6nce de ayni kodonda farkli aminoasit degisimleri patojen
olarak bildirildigi igin bu sonug olasi patojen olarak yorumlandi. Hasta klinik ve biyokimyasal sonuglari ile
birlikte dederlendirildiginde 6ncelikle PPHP dusinulda. Klinik netlesmesi igin ebeveyn analizi 6nerildi.

Sonug:

PHPR, hipokalsemi ve hiperfosfatemi ile birlikte ylksek PTH seviyeleriyle ortaya gikan, PTH’a, periferik
direncin gorialdagu bir grup bozukluktur. Maternal GNAS alelindeki genetik kusurlar, PTH direnci ile birlikte
brakidaktili, ektopik kemiklesmeler, kisa boy ve gesitli bilissel eksiklikleri iceren AHO klinigine neden olur-
ken, paternal GNAS degisikliklerinde endokrin eksen normal galisir. PPHP herhangi bir tedavi gerektirmez
ancak cocuklarinda PHP gelisme riski %50'ye varan oranda oldugu igin genetik danismanlik onerilir.

Anahtar Kelimeler: pseudopseudohipoparatiroidizm, GNAS, boy kisaligi
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Heves Kirmizibekmez?!
Fatma Giiliz Atmacat?

NEDENI: LRP5 HETEROZIGOT MUTASYONU Fatma Dursun®
Ozlem Akgin Dogan?

COCUKLARDA NADIR BIR PRIMER OSTEOPOROZ

1Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, Istanbul
2Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye EJitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Genetik Klinigi, Istanbul

Giris:

Cocukluklarda osteoporoz tanisi klinik anlamli kirik 6ykist varliginda distk kemik mineral yogunlugunun
saptanmasi ya da vertebral kirik olmasi ile konulur. Cocukluk cagi osteoporozu, siklikla sekonder osteoporoz-
dur. Primer (juvenil idiopatik) osteoporoz ise altta yatan nedenin olmadidi bir dislama tanisidir.

Olgu:

13 yas 4 ayhk erkek hasta, omurga egriligi ve ani gelisen bel agrisi sikayeti ile bagvurdu. Hastanin prenatal,
postnatal 6zgecmis ve soygecmisinde 6zellik yoktu. Fizik muayenede boy: 152 cm (-1,06 SDS) agirlk: 69,6
kg (1,45 SDS) beden kitle indeksi: 30,1kg/m2 (2,26 SDS) idi. Yaygin strialari, cushingoid gérinimd ve kifos-
kolyozu mevcuttu. Puberte muayenesinde testis volimu bilateral 10 ml, aksiller ve pubik killanmasi Tanner
Evre 3 idi. Hastanin gegiriimis travma veya uzun kemik kirigi 6ykist yoktu. Kronik ilag kullanimi yoktu.
Sklera ve diglerinde deformasyon yoktu. Isitme, gérme ve nérolojik muayenesi normal idi. Kan tetkiklerinde;
Ca:10mg/dl, P:4,5mg/dl, ALP:69IU/L, PTH:32pg/ml, 25-OHD:14,9ng/ml idi. Hemogram, tiroid hormonlari,
prolaktin normal; ¢dlyak antikorlar negatif idi. Dekzametazon supresyon testi normaldi ve klinik bulgularla
Cushing hastaligi distunulmedi. Lateral grafilerinde; vertebral ylkseklik kaybi izlenirken torakal MRI'Inda;
kompresyon kiriklari saptandi. Boya gore dizeltilmis DEXA Z-Skoru: -4,4 SDS idi. Sekonder neden olmaksi-
zin vertebra kiriklari ve disik kemik kiitlesi olan hastaya primer osteoporoz tanisi konularak etiyolojiye yéne-
lik genetik analiz istendi. Yeni nesil dizileme yéntemi ile yapilan analizinde LRP5 NM_002335 geninde c524-
G>A,p.(Arg175GIn) missense varyanti heterozigot tespit edildi. Hastaya, Calcimax D3 ve intraven6z pamid-
ronat 1mg/kg/doz, 3 ardisik giin seklinde baslandi. Birkag hafta sonra agrilari azalarak hareketliligi artti. Bu
slirecte kifoskolyoz igin korse destedi saglandi ve belirgin fayda goérdi. Tedavinin 6. ayindaki kontrol DEXA
Z-Skoru: -0,76 saptanarak tedavi dozu yariya azaltildi. 1 yil sonraki kontroliinde DEXA Z-Skoru: -0,17 sap-
tandi. Kliniginde belirgin diizelmesi olan hastanin izlemine devam edilmektedir.

Sonug:

idiyopatik juvenil osteoporoz, sekonder nedenlerin dislanmasi ile tanimlanir. Tanisal genetik analizler has-
talarin uzun dénem izlemi ve tedaviye yanitlarinin 6ngdérilmesi agisindan oldukga 6nemli olup, bu olgunun
klinik izlemi ile literatlre katki saglamak amaglanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: vertebral kemik kitlesi, dlistik kemik mineral dansitesi, cocukluk ¢cagi osteoporozu,
LRP5 gen polimorfizmi, idiyopatik juvenil osteoporoz
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PSODOHIPOPARATIROIDI TiP 1A TANILI Ayse Yasar

Fatma Dursun

HASTADA BUYUME HORMONU DENEYIMI Heves Kirmizibekmez

Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, istanbul

Giris:

Psddohipoparatiroidizmm (PHP); hedef organin PTH’a yanit vermedigi, G reseptoriin a-subinitini kodlayan
GNAS genindeki fonksiyon kaybettiren mutasyonlara bagh gelisen hastalktir. Tip-1A, 1B ve 1C olmak Uzere
farkh tipleri bulunmaktadir. Bu hastalarda es zamanli TSH, GHRH ve gonadotropin direncleri de olabilmekte-
dir. PHP hastalarinin (PHP-1B disinda) genellikle eriskin boylari kisa olmaktadir (kizlarda:149cm, erkekler-
de:155cm). Burada subklinik hipotiroidi ile bagvurup, takiplerinde boy kisaligi belirginlesen, erken dénemde
PHP tip-1A tanisi alan ve buylime hormonu baslanan 3 yas 6 aylik bir hastayi sunduk.

Olgu:

3 yas 6 aylik kiz hasta, TSH ylksekligi nedeniyle poliklinigimize basvurdu. Hastanin dogum agirhdi 3100gr,
term idi. Ozgecmisinde bir yildir subklinik hipotiroidi nedeniyle takip edilmesi disinda bir 6zellik yoktu. Soy-
gecmisinde anne boyu:178cm, Baba boyu:183cm, MPH:174(+1,86SDS) olup, anne baba saglikli idi. Fizik
muayenede; boy:94cm (-1,2SDS), kilo:15kg (-0,12SDS), VKI:16,9kg/m2 (+1,04SDS) saptandi. Hastanin
boyu normal olsa da MPH’ya goére kisaydi. Brakidaktili mevcuttu. Puberte muayanesi prepubertal, diger
sistem muayenesi normaldi. Yapilan kan tetkiklerinde; kalsiyum: 9,7mg/dl, fosfor: 4,8mg/dl, PTH:
92,3pg/mL (18,5-88pg/ml), TSH: 6,35ulU/mL (0,66-4.75ulU/mL), serbest T4: 0,89ng/dl (0,9-1,45ng/dl),
tiroit otoantikorlari negatif, IGF-1:127ng/mL (35,4-232ng/mL), IGFBP3:3,9ug/ml (1-4,7ug/ml). El grafisinde
metakarpal kemiklerde kisalik saptandi. Kemik yasi 6 yasti. Tetkiklerinde subklinik hipotiroidi ve sinirda PTH
ylksekligi gbze carpmaktaydi. Psédohipoparatiroidi disiinlilen hastanin genetik incelemesinde GNAS genin-
de C.493C>T(p.R165C)(p.Arg165Cys) heterozigot patojen varyant tespit edildi. Hastanin MPH’a gére boyu-
nun kisa olmasi, bir yillik izleminde YBH:3,3cm/yil olmasi ve boy persentilinin -2 SDS ‘na dismesi nedeni ile
yapilan bliyime hormonu uyari testlerinde BH pik dederleri 5,8 ve 3,3ng/ml geldi. Kranial MR normal sapta-
nan hastaya blylme hormonu baslandi. Takiplerinde PTH dederleri iki katindan fazla artis géstermesi nede-
niyle kalsitriol tedavisi eklendi.

Sonug:

Hastamiz subklinik hipotroidi tanisiyla takip edilirken, laboratuvar sonuglarinin normal olmasina ragmen
fenotipik gérinimi nedeniyle Albright'in herediter osteodistrofisi distintilmUs olup, GNAS geninde hetero-
zigot mutasyon saptanarak tani almistir. Takiplerinde hastada boy kisaligi ve PTH ylksekligi gelismistir. PHP
hastalarinda biylime hormonu kullanimi rutin olmayip, gerekli vakalarda kullanilabilecedini vurgulamak
adina bu hastayl sunmay! amacladik.

Anahtar Kelimeler: Psddohipoparatiroidi, BH tedavisi, Subklinik hipotiroidi
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Semiha Bekfilavioglu®

NADIR BIR ISKELET DISPLAZISI: JEUNE Emine Ayga Cimbek
Aysel Yildiz Boyraz!?

SENDROMU Ayberk Tirkyilmaz?

Gulay Karaguzel?

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Trabzon
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Trabzon

Giris:

Jeune sendromu olarak da bilinen asfiktik torasik distrofi, can seklinde veya kiguk, uzun, dar toraks, ekstre-
mite clicelidi, uzun kemiklerin kisalgi, kisa el, polidaktili gibi karakteristik iskelet anomalileri olan, multisiste-
mik komplikasyonlarin eslik edebildigi nadir gorilen, otozomal resesif kalitilan bir iskelet displazidir. Cogu
vaka iskelet 6zellikleri ile tespit edilse de iskelet disi komplikasyonlar ile genis bir spektruma sahiptir ve prog-
noz hastalar arasinda bulyuk farklihklar gosterir.

Olgu:

Yetersiz kilo alimi nedeniyle gocuk gastroenterolojisi izlemi esnasinda ekstremitelerinde kisalik fark edilen 2
yasinda erkek hasta klinigimize ydnlendirildi. Anne ve babasi arasinda akrabalik yoktu. Oykiisiinden prema-
tlr olarak dogdugdu, solunum sikintisi nedeniyle yenidogan yogun bakimda yattigi, o donemde intrakraniyel
kanama ve konvulziyon 6ykuist oldugu, polidaktili nedeniyle opere edildigi, gecirilmis epilepsi ve prematur
dogum 6yklsl nedeniyle gocuk néroloji, ev tozu alerjisi ve astim nedeniyle gocuk alerji, proteiniri nedeniyle
cocuk nefroloji bolumuU tarafindan izlendigi ve enalapril tedavisi kullandigi 6grenildi. Fizik muayenesinde;
agirhdi 8.6 kg (<3. p, SDS -1.66), boyu 79.5 cm (3. p, SDS -1.8), kemik yasi 2 yas ile uyumluydu. Can
seklinde gbdgus kafesi ve rizomeli mevcuttu. Hemogram, rutin biyokimya ve tiroid fonksiyon testlerinde pato-
loji saptanmadi. Beyin manyetik rezonans goérinttlemesi normaldi, psikometrik dederlendirmesinde kisisel
sosyal gelisimi yas grubunun gerisindeydi. Ekokardiyografisi normaldi. 4 yil boyunca takiplerine gelmeyen
hastanin son muayenesinde takvim yasi 6, kemik yasi 5, agirlidi 15 kg (<3. p, SDS -2.6), boyu 103.5 cm (<3.
p, SDS -2.7) ve blyuime hizi 6 cm/yil idi. Etyolojiye ydnelik olarak yapilan tim ekzom dizi analizinde DNY-
C2H1 geninde biallelik mutasyon saptanarak Jeune Sendromu tanisi konuldu.

Sonug:

Jeune Sendromu, kiglk, dar bir gégus ve dedisken ekstremite kisaligi ile karakterize nadir gorilen bir iske-
let displazisi olup, klinik 6zellikleri ve genetigi oldukca heterojendir. Literatlrde letal, siddetli, hafif ve latent
klinik formlar bildirilmistir. Ekstremite kisaligi nedeniyle basvuran ve multisistemik bulgularin eslik ettigi
hastalarda tanida akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: ekstremite kisaligi, Jeune Sendromu, asfiktik torasik distrofi, can seklinde toraks,
polidaktili
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Ugur Berber

ERKEN YASTA PARATIROID ADENOMU GELISEN ngre Saknkaya
Ebru Go6

FAMILYAL HIPOKALSURIK HIPERKALSEMI Leyla Kara

Ulki Gul Siraz
OLGUSU Nihal Hatipoglu

Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

Giris:

Familyal Hipokalsirik Hiperkalsemi (FHH), hiperkalsemi, uygunsuz serum parathormon (PTH) dlizeyi ve
idrarla kalsiyum (Ca) atiliminin distk olmasiyla karakterize genetik bir hastaliktin FHH kalsiyum sensitif
resdptorde (CaSR) fonksiyon kaybi mutasyonu sonucu gelisir. FHH'li hastalarda ortalama idrar Ca/kreatinin
orani dusuktir. Hiperkalsemi etiyolojisi arastirilirken, paratiroid adenomu ve CaSR mutasyonu tespit edilen
bir vaka sunulmustur.

Olgu:

Hastamiz 1 yas 10/12 kiz, yirime problemi nedeni ile basvurdu. Hiperkalsemi tespit edilmesi Uzerine yapilan
tetkiklerde serum Ca:12,1 mg/dL (9-11), P :4,2 mg/dL (3,4-6), ALP:220 u/L (35-281), 25 (OH) D vit: 11,5
ng/mL (20-100), PTH: 85 pg/mL (15-65) idrar Ca/Cr: 0,47 (<0,53) olarak tespit edildi ve hidrasyon-ditiretik
tedavileri baslandi. Takiplerinde hiperkalsemi ve PTH ylksekligi sebat eden hastanin 24 saatlik idrarda Ca
atiimi normaldi. Laboratuvar sonuglari hiperparatiroidi ile uyumlu olmasi sebebi ile ¢ekilen sintigrafide, sol
tiroid lojunda paratiroid adenomla uyumlu olabilecek aktivite artisi saptandi. Anamnez derinlestirildiginde
hastanin annanesininde hiperkalsemi nedeniyle takip edildigi 6grenildi ve FHH agisindan genetik analiz plan-
landi. Genetik analiz sonucu CASR/NM_000388/EKZON4 c.644A>G p.(Asp215Gly) missense heterozigot
mutasyon saptanmasi Uzerine sinekalset tedavisi 0.2 mg/kg/gin baslandi.

Sonug:

Familyal Hipokalsirik Hiperkalsemi genellikle asemptomatik seyrettigi igin tedavi gerekli degildir. Literattr-
de Familyal Hipokalsiirik Hiperkalsemik olgularda nadiren paratiroid adenom gelistigi bildirilmistir. Bu vaka-
lar cok agir seyretmedigi slirece oral kalsimimetik ajanlar ile kontrol edilebilmekte genellikle cerrahiye
gerek duyulmamaktadir. Yasinin kiigiik olmasi ve CaSR mutasyonu saptanmasi sebebi ile cerrahi miudahale
disinllmeyen hastamizda kalsimimetik baslanarak Ca dederleri kontrol altina alinmustir.

Anahtar Kelimeler: Hiperkalsemi, CaSR mutasyonu, Paratiroid adenom



HIDROSEFALI NEDENIYLE Zerrin Orbak
VENTRIKULO-PERITONEAL SANT UYGULANMIS Biisra Demir!

Serhat Demir?

OSTEOPETROZISLI BIR OLGU

!Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Erzurum
2Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklari, Erzurum

Giris:
Osteopetroz kemik rezorpsiyonunda bozukluk ve artmis kemik sklerozu ile karakterize nadir gérilen genetik
bir hastaliktir.

Olgu:

10 aylikken kusma nedeniyle tetkik edildiginde hidrosefali saptanmis ve beyin Cerrahi kliniginde Ventriktilo
Peritoneal sant (VPS) uygulanmis olup daha sonra solunum sikintisi gelismesi tGzerine tarafimiza danisiimisti.
30 yasindaki annenin 3. gebelidinden 3. yasayan olarak hastanede normal spontan vajinal yolla 2950 gram
doddudu, sonrasinda sepsis nedeniyle 10 giin yenidogan yodgun bakimda yattigi, ayrica tekrarlayan akciger
enfeksiyonu ve hipokalsemi nedeniyle yatislarinin oldugu 6grenildi. Anne ve baba kuzendi. Kardes 6lim
oykisu ve ailede kalitsal hastalik 6ykisl yoktu.Fizik muayenesinde hidrosefali ve buna bagh makrosefalisi,
distk kulagi, retrognatisi ve mikrognatisi mevcuttu. Burun kéki basik, stridoru ve frontal bossingi mevcuttu.
Gogus kafesi dardi. Vicut agirligi 7100 gram (-2.5 SDS), boy 64,5 cm (-3.5 SDS), bas gevresi 47,5 cm (>90
P, 0.58 SDS). Laboratuar tetkiklerinde AST: 65 U/L ile ylksekti. D vitamini: 23 ng/ml, parathormon dlze-
yi:132 pg/ml (N:15-65) idi. Cekilen direkt grafilerinde kemik yapilarda diffiiz skleroz artisi, kafa grafisinde
palyaco maskesi gérinimu, bilateral humerus, radius, ulna ve femurda kemiklerinde metafizyel genislemeler
(Erlenmayer flask deformitesi), iliak kanatlarda kemik iginde kemik bulgusu, vertebralarda sandvic bulgusu
mevcuttu. Uzun kemiklerde korpus medulla ayrimi yapilamiyordu (Sekil 1).Laringomalazisi vardi. Iisitme testi
normaldi. Bilateral optik disk normalden buytk, bilateral cup/disk: 6/10 civarinda idi. Bilateral retinal vasku-
ler yapilar dogal olup glokomu yoktu. Hastada mevcut bulgularla osteopetrozis distnildi. Osteopetroza
yonelik genetik tetkikler istendi. TNFRSF11A geninde c508A>G (p. R 170G) (p. Arg 170 Gly) homozigot
mutasyon tespit edildi. Hastaya bu dénemde Kalsitriol 1x0,25 mcg baslandi. Anne ve babasinda da TNFRS-
F11A geninde c508A>G (p. R 170G) (p. Arg 170 Gly) heterozigot mutasyon tespit edildi.Hasta genetik
sonucu ile hematopoetik kdk hiicre nakli (HSCT) acgisindan dederlendirildi ve nakil plani yapildi.

Sonug:
VPS yapilmis radyolojik bulgulari gézden kacmis bir olgu paylasildi ve osteopetrozise bagh hidrosefalinin
tanidaki 6nemi vurgulandi.

Anahtar Kelimeler: Osteopetroz
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Gondl Baylkyilmaz
. . . = . Secil Cakir Giindogan
KONJENITAL HIPERINSULINEMIK Pinar Kocaay

Aylin Kiling Ugurlu
Abdurrahman Bitkay
Mehmet Boyraz

HIPOGLISEMIDE SIROLIMUS TECRUBESI

Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

Giris:

Hiperinsilinemik hipoglisemi (HH) pankreas B-hlicrelerinden uygunsuz insilin sekresyonu ile karakterize
klinik, genetik ve morfolojik olarak heterojen bir grup bozukluktur. Yenidogan ve bebeklerde kalici hipoglise-
minin en sik nedeni olup beyin hasari riski nedeniyle tani ve tedavisi 6nemlidir.

Olgu:

Birinci derece kuzen evliliginden Uclincl yasayan olarak 36 hafta 3680 gr dogan erkek hasta dogum sonrasi
15 mg/kg/dk hizinda giden glukoz inflizyonuna ragmen direngli hipoglisemilerinin devam etmesi nedeniyle
danisildi. Fizik muayenesi normaldi. Hipoglisemi anindaki (serum glukoz: 39 mg/dL ) kritik kan érneklerinde
keton negatif, ACTH: 105 pg/mL kortizol: 13.5 pg/dL Insilin: 22.5 mU/L, C-peptit: 1.79 pg/L Biyime Hor-
monu: 21.2 pg/mL , Amonyak: 50.89 pmol/L saptandi. Pankreas goérintilemesi normal olan hastada HH
dustnulerek diazoksit tedavisi baslandi. Diazoksite yanit alinamadigindan oktreotid tedavisine gecildi. En
ylksek dozda oktreotid tedavisine ragmen 8-10 mg/kg/dk’dan glukoz inflizyon gereksinimi devam etmesiyle
sirolimus tedavisi baslandi. Genetik analizinde ABCC8 geninde homozigot patojenik mutasyon saptandi.
Tedavinin yirminci ginlinde iv mayi destegi kesildi. 4 saatlik agldi tolere edebilen hasta oktreotid ve sirolimus
tedavileri ile 3.5 aylikken taburcu edildi. 7,5 aylik olan hastanin fizik muayenesi, néromotor gelisimi yasitla-
riyla uyumlu seyretmektedir. Son kontroliinde 10 glinlik slrekli glukoz monitorizasyonunda hipoglisemi sap-
tanmamistir.

Sonug:

Hiperinsulinemik hipoglisemide amag; insllin sekresyonunu inhibe etmek, tekrarlayan hipoglisemi ataklari-
ni 6nlemek, yasa uygun bir aclik toleransi saglamak ve hipoglisemi ile iliskili nérolojik semptomlardan
kacinmaktir. Geleneksel tedavilere cevapsiz vakalarda cerrahi bir segenek olmasina ragmen postoperatif
HH devam etme, diabetes mellitus veya ekzokrin pankreas yetmezligi gibi komplikasyon riski nedeniyle
yeni terapotik secenekler denenmektedir. HH'deki sinirh klinik deneyime ragmen mTOR inhibitérlerinden
sirolimusun diazoksit veya oktreotide yanitsiz segilmis hastalar igin iyi bir segenek olabilecegi goérilmustir.

Anahtar Kelimeler: hipoglisemi, hiperinsulinizm, sirolimus, mTOR inhibitor
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NADIR BiR DIYABET TIPi: TIAMIN CEVAPLI Abdurrahman Bitkay
Aylin Kilic Ugurlu

MEGALOBLASTIK ANEMI Azlem Arman

Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji Bilim Dali

Giris:

Tiamine yanith megaloblastik anemi sendromu (TRMA) nadir gorilen otozomal resesif bir hastaliktir. Mega-
loblastik anemi, diyabetes mellitus ve sensoérindral sagirlik hastaligin klasik triadi olmakla beraber optik sinir
tutulumu, inme ve boy kisaligi da klinige eslik edebilir. Insiilin ile beraber tiamin replasmani tedavinin temeli-
dir. Prognozun belirleyicileri ise erken tani ve erken tiamin replasmanidir

Olgu:

7 yas kiz hasta hiperglisemisi nedeni ile sevk edilmisti. Oykisiinde poliiiri, polidipsi ve noktiri yoktu. Anemi
ve inme nedeni ile takipli hastada 1. derece kuzen evliligi vardi. Fizik muayenesinde bilateral isitme kaybi ,
sag hemiparezi, sag kol ve sag bacak motor gliciinde 2/5 kayip ve sadda dlsliik ayadi mevcuttu. Puberte
Tanner Evre 1 ile uyumluydu. Laboratuvarinda serum glukoz: 410 mg/dl, kan ketonu: negatif, Kan gazi:nor-
maldi. Es zamanlh insilin: 2.2 mU/L, C-peptit:0.71 mg/L idi. HbAlc: 10.8 (%), fruktozamin: 256 mol/L sap-
tandi. Diyabet antikorlari negatifti. Hg: 6 g/dL , MCV: 82 fL, ferritin: 294 mg/L, vitamin B12: 652 ng/L, folat:
18 ng/ml olan hastaya yapilan kemik iligi aspirasyonu megaloblastik anemi ile uyumluydu. Diyabetik diyet ile
beraber insilin glarjin, insdlin lispro ve oral tiamin( 50 mg/kg/gin) replasmani baslandi. Hastanin tim gen
dizi analizinde 'SLC19A2 geninde ekzon 2 de Class 1-Homozigot mutasyon (c242dupA p.Tyr81fs
rs752104654)' saptandi. Son kontrollinde insilin ihtiyaci %50 azaldi, anemisi geriledi ve transflizyon ihtiyaci
kalmadi.

Sonug:

TRMA ' I hastalar klasik triad ile basvurabildigi gibi, Gnemli bir kisminda her g klinigin ayni zaman araligina
denk gelmesi vyillar sirebilir. Diyabetle beraber diger kliniklerin herhangi birinin varliinda nadir de olsa
TRMA disundlmeli ve uygun merkezlerde gen calismalari yapilmalidir. Akraba evliliginin yaygin oldugu cog-
rafyalarda TRMA'nin daha sik gorulebildigi akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: TRMA, Nadir diyabet, Monogenik diyabet
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LIPOPROTEIN LIPAZ GENINDE NOVEL BiR
MUTASYON ILE AILESEL SILOMIKRONEMIYE Fatma Yavuzyilmaz*

Ilknur Arslanoglu?

BAGLI GELISEN PANKREATOJENIK (TiP 3C) Recep Ersz?
DIYABETLI BIR OLGU

Diizce Univeristesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Diizce
2Aksaray Universitesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

Giris:

Ailesel silomikronemi sendromu, lipoprotein lipaz (LPL) genindeki mutasyonlarin neden oldugu, plazmada
silomikron birikimi ve hipertrigliseridemi ile sonuglanan otozomal resesif gegisli nadir bir hastaliktir. Ylksek
trigliserit dlizeyi, hastalarda basta akut pankreatit ataklari olmak lGzere gesitli komplikasyonlara neden olur.
Tekrarlayan pankreatit ataklar pankreas yetmezligi ve insllin bagiml diyabete yol acabilir. LPL geninde yeni
bir mutasyon saptanan ailesel silomikronemili insllin bagimh diyabet gelisen bir olgumuz sunulacaktir.

Olgu:

15 yasinda kiz olgu. 3 yasinda trigliserid ylksekligi saptanmis. Cocuk Metabolizma tarafindan balik yadi,
karnitin, nikotinik asit ve diyet dnerileri yapilmistir. Allerji gelismesi Ulzerine nikotinik asit tedavisi kesilmis
olup diger tedavi ve diyet 6nerilerini diizensiz uygulamistir. 13,5 yasinda karin agrisi ile basvuran hastanin
tetkiklerinde amilaz: 264 IU/L lipaz: 69 IU/L gekilen kontrastli batin BT’si akut pankreatit ile uyumlu bulundu.
Kan sekeri 256 mg/dl, HbAlc: 12,1 keton: 0,1 saptanan hastaya diyabet tanisi ile insllin tedavisi baslandi.
Hastanin diyabet otoantikorlari negatif saptandi. Aile bireylerinin lipid paneli incelendiginde anne ve iki karde-
sin normal, babanin trigliserid dederi olgumuz gibi 1000’in lzerinde saptandi. Soy gecmissinde anne baba
arasinda 1. Derece kuzen evliligi mevcuttu. Babanin annesinin de tirgliserid degeri yiiksek olup, amcasinin 30
yasindan sonra insilin kullanmaya baslamis ve MI gecirerek ex olmustu. Babasinin dayisinin kizi da diyabet
nedeniyle insilin tedavisi almaktadir. Olgumuzun genetik tanisina yonelik istedigimiz LPL tim gen dizi anali-
zinde 1. intronda c.89- 1G>A mutasyonu homozigot olarak saptandi.

Sonug:

Tekrarlayan karin agrisi sikayetleri olan olgumuzda ailesel silomikronemiye bagh yiksek trigliserid seviyele-
ri; buna bagh tekrarlayan pankreatit ataklari, pankreatik yetmezlik ve diyabet gelismistir. Bu durum litera-
tlirde pankreatojenik (tip 3c) olarak adlandirilmaktadir. Tip 3c diyabet yénetiminde beslenmenin dliizenlen-
mesi, hipoglisemilerin énlenmesi, hipergliseminin azaltilmasi, malnitrisyonun énlenmesi, egzokrin pankre-
as yetmezliginin tedavi edilmesi ve diyabet ile iliskili komplikasyon risklerinin azaltilmasi 6nemlidir. Cocuk-
luk caginda nadir goriinen ve yeni bir mutasyon saptanan bir olgu olmasi nedeniyle sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: diyabet, ailesel silomikronemi, lipoprotein lipaz
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o _oson o Deniz Ozalp Kizilay!| Kadri Murat Erdogan*
WOLFRAM SENDROMU KLINiGi iLE [urivayuie Ferda Ozkinay?

ORTUSEN ALSTROM SENDROMU Damla Goksen' Samim Ozen'

Ebru Canda? Sukran Darcan?

OLGUSU: 14 YILLIK IZLEM Ozgiir Cogulu®

'Ege Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dali, izmir 2Ege Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Metabolizma
Hastaliklari Bilim Dali, izmir *Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Genetik Hastaliklari Bilim Dali, Izmir *Saglik Bilimleri Universitesi,
Izmir Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Klinigi

Giris:

Wolfram sendromu (DIDMOAD), diabetes insipidus, tip1 diyabetes mellitus (Tip1DM), optik atrofi ve sagirlik
ile karakterizedir. Alstrom sendromu (ALMS) ise retinal dejenerasyona bagh korlik, isitme kaybi, insilin
direnci, tip 2 diabetes mellitus (Tip2DM), obezite, boy kisaligi, hipogonadizm, hiperlipidemi, non alkolik yagli
karaciger hastaldi, kardiyomiyopati, renal yetmezlik ile karakterize bir hastaliktir.

Olgu:

Alti buguk yas erkek olgu, polidipsi ve polilri nedeniyle basvurdu. Gelisim basamaklarinda gerilik, kérlik ve
isitme kaybi olan hastanin, anne babasi ikinci derece kuzendi. Fizik muayenesinde, vicut agirhgi(VA) 35,1 kg
(2,56 SDS), boyu 115 cm (-1,09 SDS) ve viicut kiitle indeksi (VKI) 26,54 kg/m2 (3,48 SDS), kan basinci
100/60 mmHg idi. Nistagmusu ve trunkal obezitesi saptandi. Laboratuvar incelemesinde, aclik kan sekeri
138 mg/dl, keton negatif, HbAlc %8, glukagona pik c-peptit yaniti 2.33 ng/ml (kan sekeri 195 mg/dl iken),
alanin aminotransferaz 66 U/L, trigliserid 242 mg/dl, total kolesterol 199 mg/dl, HDL-kolesterol 34 mg/dl,
LDL-kolesterol 117 mg/dl bulundu. Karin ultrasonografisinde hepatosteatoz saptandi. Glutamik asit dekar-
boksilaz ve insllin otoantikoru pozitif saptandi. Hastaya, DM’a eslik eden optik atrofi ve isitme kaybi olmasi
nedeniyle DIDMOAD tanisi ile 1 IU/kg/gln goklu doz insllin baslandi ve izlemde 2,5 IU/kg/gtin'e kadar artti-
rildi. DIDMOADa y6nelik yapilan genetik analizde mutasyon saptanmadi. On yasinda, obezite ve akantozis
nigrikans nedeniyle metformin, hipertansiyon icin ACE inhibitort, dislipidemi nedeniyle omega-3 yag asitleri
ve fibrat eklendi. Oniki yasinda 136 cm (-2 SDS) ve yillik blylime hizi 3,6 cm olan hastada ileri kemik yasi
(14 yas) ve hipofiz MRG' sinde empty sella tespit edildi. 20,5 yasinda, VA 55.4 kg, final boyu 147 cm ve VKi
25.6 kg/m2 olan hastada bilateral testis atrofisi ve hipergonadotropik hipogonadizm saptandi. Yapilan tim
ekzom analizinde, hastanin klinigi ile iliskili oldugu dustnilen ALMS1 geninde p.Lys3806lIlefsTer2 homozigot
varyanti saptandi.

Sonug:
Alstrom sendromu, klinik olarak DIDMOAD ile 6rtlistiigu icin gézden kacgabilir, her ikisi de erken gocukluk
déneminde gérme ve isitme bozuklugunun eslik ettigi DM’a neden olabilir.

Anahtar Kelimeler: Wolfram sendromu, Alstrém sendromu, diabetes mellitus, korlik, isitme kaybi
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TiP 1 DIYABETES MELLITUS VE COLYAK Nurdan Yildinm Acar!
HASTALIGI OLAN BIR ADOLESANDA fhsan Esen’

. . " . Serkan Kirik?
PERIFERIK NOROPATI Deniz Okdemir?

Firat Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Elazi§
2Firat Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Néroloji Bilim Dali, Elazi§

Giris:

Cocukluk caginda periferik néropatiye cogunlukla kalitsal hastaliklar neden olurken periferik néropati hem tip
1 hem tip 2 diyabetli gocuklarda yuksek sikliklarda bildiriimekledir. Eriskinlere nazaran daha az olmakla bera-
ber ¢olyak hastaligi olan gocuklar nérolojik komplikasyon gelistirme riski tasimaktadirlar.

Olgu:

Bilinen T1DM, ¢6lyak hastaligi ve Hashimoto tiroiditi olan 14 yas erkek hasta son bir aydir olan her iki ayagin-
da ani gelisen yanma ve batma sikéyetleri ile basvurdu. ilk baslarda ara ara olan yanma ve batici agrilari
artarak her glin defalarca tekrarlamaya baslamis. Tabanlarinda yanma, baldir ve ayaklarda agri yakinmalari
ayakta durmasini ve yirimesini etkiliyormus. Hasta sik insilin tedavisi, ¢olyak diyeti, kronik hastaliga bagl
azalmis kemik mineral yogunlugu nedeniyle kalsiyum ve d vitamini tedavileri aliyordu. Hastanin hem diyabet
hem de célyak hastaliklarinin tedavilerine uyumu iyi degildi. Oz gecmisinde baska &zellik olmayan hasta tip
2 diyabet tanili annesi ve T1DM tanili abisi ile yasamaktaydi. Genel durumu iyi olan hastanin vital bulgulari
normaldi. Vicut adirhdi SDS'i -1,64, boy SDS'i -1,41 ve vicut kitle indeksi SDS'i -1,21 saptandi. Defomitesi
yok, nabizlar esit ve gugli ve derin tendon refleksleri alinlyordu. Topuk ve parmak ucu yldrimeleri normaldi.
Motor kuvvet tam 5/5 saptandi. Sicaklik, igne batma hissi, vibrasyon ve yumusak dokunma duyu muayenele-
ri normaldi. Geri kalan sistemik muayenesinde bir 6zellik yoktu. Servis izleminde yakinmalari ile es zamanli
her iki ayaginda benekli tarzda kizarma ve sogukluk oldu (fotograf 1).Laboratuvar tetkikleri tablo 1'de veril-
mistir. EMG incelemesinde hafif yaygin sensérimotor polindropati ile uyumlu bulundu. Beyin MR incelmemesi-
nin normal ve batin ultrasonografisinde hepatomegali oldugu saptandi. Diyabet tedavisi diizenlendi ve ¢élyak
diyetinin énemi vurgulandi. Noéropatisine yonelik fizik tedavi ve gabapentin tedavisi baslanildi. Poliklinik
izleminde hastanin yakinmalarinin gectigi gézlendi.

Tablo 1. Olgunun laboratuvar bulgulari

Parametre Sonug | Referans araligi | Parametre/birim Sonug | Referans araligi

Glukoz (mg/dL) |[118*% |[75-115 Albumin (g/dL) 4.69 3,5-5,3

K (megq/L) 3,7 3,5-5,5 LDH (U/L) 314 120-246

Na (mEqg/L 142 135-145 Beyaz kiire (/mm?3) 10780 | 3,8-8,6

Ca (mg/dL) 8,92 |[8,5-10,8 Hb (g/dL) 14,7 11,1-17,1

Fosfor (mg/dL) |5,2 [2,9-5,4 MCV (fl) 83,7 76-100

Cl (mEq/L) 104 98-110 Trombosit (/mm?) 496.000 | 140.000-360.000

Mg (mg/dL) 1,9 1,7-2,7 Serbest T4 (ng/dL) 1,67 0,89-1,76

ALP (U/L) 214 115-471 TSH (IU/mL) 3,29 0,5-5,5

URE (mg/dL) 20,2 10-50 ANTI Tg (IU/mL) >1000 |0-4,11

Kreatinin (mg/dL)| 0,61 |0,6-1,2 ANTI TPO (IU/mL)  |432 0-5,61

AST (U/L) 30 5-40 Doku TGA IgA (U/mL)| >300 | <12

ALT (U/L) 21 5-40 HbA1c (%) 8,6 4,6-6

T. Protein (g/dL) |7,3 6,6-8,7 Vitamin B12 (pg/mL) | 309 174-878
Hastanin yakinmalarinin oldugu TGA: Transglutaminaz, TPO: Tiroid peroksidaz, Tg: Tiroglobiilin

anda tabaninin gérinima
Olgunun laboratuvar bulgulari

Sonug:

Bu olgu sunumu ile her ne kadar ¢olyak hastaligi da nérolojik komplikasyonlar igin bir risk faktori ise de
ozellikle uzun sire koti kontroll diyabet 6ykilst olan hastalarin diyabetik néropati acisindan degerlendiril-
mesi gerektigi vurgulamak istendi.

Anahtar Kelimeler: tip 1 diyabet, ¢olyak hastalidi, periferik néropati
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- - Serpil Bas*
OBEZITE ILE BASVURAN POMC Fuat Bugrul:

EKSIKLIGI OLGUSU Sare Betil Kaygusuz!

Hale Onder Yilmaz?

tKahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal
’Kahramanmaras Necip Fazil Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Bolimu

Giris:

Hipotalamus enerji homeostasisinde dnemli bir rol oynar. Bir peptid pro-hormon olan proopiomelanakortin
(POMC)'den doku spesifik protoeliz ile ACTH (adrenokortikotropik hormon), a-,f- and y- MSH (melanosit
stimulan hormon) and B — endorphin salinin. POMC; yeme ve enerji dengesini saglayan melanokortin siste-
minde anahtar bir role sahiptir. Bi allelik fonksiyon kaybi mutasyonlarinda erken baslangich hiperfaji, morbid
obezite ve santral adrenal yetersizlik gérilmektedir.

Olgu:

On sekiz aylik kiz hasta, kilo alma yakinmasi ile poliklinige basvurdu. Oykiisiinden term, 3200 gr agirh§inda
dogdugu, anne ve babanin kuzen olduklari 6grenildi. Fizik muayenesinde; Boy: 84 cm (50-75 p, sds:+0.58
), kilo:18 kg (>97 p, sds: +4.41 ), diger sistemleri bulgulari normal ve puberte muayenesi Tanner evre I ile
uyumlu idi. Hastanin rutin tetkiklerinde TSH:5 u/l st4: 1.24 ng/dl, kortizol: 0.055 mcg/dl, ACTH: <5 pg/ml,
prolaktin: 71.7 mcg/Lolarak saptandi. Kortizol bazal serum dizeyinin disik olmasi sebebi ile dlsik doz
ACTH uyan testi yapildi. Pik kortizol yaniti 0.47 mcg/dl olmasi Uzerine test tekrarlandi ve pik yaniti (0.61
mcg/dl,) yine diistik saptandi. Santral adrenal yetersizlik saptanan hastaya 8 mcg/mz2/gtlin hidrokortizon bas-
landi. Obezitesi ve santral adrenal yetersizligi olmasi sebebi ile POMC eksikligi distnildi. Mutasyon analizi
sonucu POMC geninde homozigot c.296 del G P. G 99 Afs*59 mutasyonu saptandi. in sliko analizler ve verita-
banlari ile daha 6nce de tespit edilmis patojenik bir mutasyon oldugu gérulda.

Sonug:

Erken baslangicl obezite ve adrenal yetersizlik birlikteliginde POMC mutasyonlar akla gelmelidir. POMC
mutasyonlari tasiyici bireylerde de adrenal yetersizlik olmadan obeziteye neden olabilmektedir. Monogenik
obeziteli hastalara ylz guldiricu yeni tedavi segeneklerinin baslanmasi genetik tanilarinin konulmasi ile
mimkidn olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: POMC, monogenik obezite, adrenal yetersizlik
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POSTTRANSPLANT HIPERGLISEMI: Ahmet Kahveci' | Nurdan Yildiz’

Glnay Kaplant Pinar Ata3

FARKLI SEYIR GOSTEREN IKi Tilay Garan Abdullah Bereket!

SILIOPATI OLGUSU Serap Turan' Belma Haliloglu!

!Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Istanbul
2Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Istanbul
3Marmara Universitesi Tip Fakiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Istanbul

Giris:
Posttransplant hipergliseminin saptandigi zamana gore etyolojisi ve tedavi yonetimi farklilik icermektedir.-
Farkl seyir gosteren posttransplant hiperglisemili iki siliopati olgusu tartisiimistir.

Olgu:

Olgu 1 Sekiz yas on aylik kiz hasta postrenal transplant 15.gilinde hiperglisemi nedeniyle danisildi.Antenatal
polikistik bébrekleri nedeniyle diyaliz tedavisi alan hastanin birinci derece kuzen evliligi vardi.Fizik muayene-
sinde nistagmus,ayaklarinda polidaktilisi,kilosu 21 kg(-1.26 sds), boyu 114 cm(-2.41 sds), BMI 16.1(0.12
sds), mentali ve g6z muayenesi normaldi.Danisildidinda aktif enfeksiyonu yoktu, hiperglisemi agisindan
kullandigi ilaglar prednol 1.3mg/kg/g, takrolimus 2x2 mg.MR’de pankreas dorsal agenezi tespit edilen hasta-
nin tanida KS 220 mg/dl, insilin 4.61mU/L, c-peptid 6.13mcg/L ve HbAlc %)5.1 idi.Tedavide 1 U/kg/g’den
insllin baglanan hasta KS reglle edilerek taburcu edildi.Son kontroliinde posttransplant 5.ayinda sadece
bazal insidlin 0.4 U/kg/g kullanmaktadir.Nakil dncesi génderilen siliopati panelinde MKKS geninde homozigot
c.11186G>T (p.Val396Phe) saptanan hasta BBS tip 6 ve PTDM tanisi ile takibe devam etmektedir. Olgu 2
Sekiz yas Ui¢ aylik kiz hasta, politiri, polidipsi, eniirezis ve hiperglisemi nedeniyle danisildi.0zgecmisinde el ve
ayaklarindan polidaktili nedeniyle ameliyat olan hastanin ailesinde akrabalik yoktu,yogun T2D 6ykusiu mev-
cuttu.Go6z muayenesinde retinitis pigmentosa sliphesi olan hasta bilateral displastik bobrek nedeniyle yapilan
renal transplantin 2.ayinda diyabet gelistirmesi (izerine tarafimiza danisildi.Muayenesinde agirhigi 22kg(-1.16
SDS), boyu 110cm(-3.35 SDS) ve BMI 18.1(+0.89 SDS) idi.Yaygin hipertrikoz ve kasintiya sekonder deri
abrazyonlari olan hasta diyabetik ketoz tablosunda basvurmustu.Son 10 giinde HbA1c %6.5'den %10.2'ye
ylkselen hastanin KS 1024mg/dL,insilin 13mU/L, c-peptid 3.75mcg/L idi.Atesi de olan hasta COVID(+) sap-
tandi.Posttransplant hiperglisemi agisindan deltakortil ve takrolimus kullanan hastanin takrolimusu siklospo-
rin ile dedistirildi ve insilin tedavisi baslandi.Hem yiiksek doz takrolimus hem de COVID enfeksiyonuna bagli
ciddi insulin direnci olan hastada normoglisemi saglanana kadar hizlica instlin dozu 4.7 U/kg/g’e kadar gikar-
tildi.Normoglisemi saglanmasiyla 10.gtninde insilinleri kesildi.

Sonug:

Renal transplant sonrasi gelisen hiperglisemi greft reddi basta olmak lizere morbidite ve mortaliteyi etkile-
yen énemli bir komplikasyondur.Sebepleri ve yaklasimlarinin iyi bilinmesi hizlica normogliseminin saglan-
masl! oldukca 6énemlidir.Burada farkh yaklasim ve seyir gésteren iki posttransplant siliyopatili olgu sunul-
mustur.

Anahtar Kelimeler: Posttransplant hiperglisemi, New Onset Diabetes Mellitus After Transplantation,
Siliyopati, Diyabetus Mellitus
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Murat Ocal*
Didem Yildirnmgakar?

DIYABETIK KETOASIDOZUN NADIR

GORULEN BIR KOMPLIKASYONU: PNO- Yagmur Sarica?

Bayram Ozhant

MOMEDiYASTiNUM Selda Ayga Altincik?

tpamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Denizli
2Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Denizli

Giris:

Pnémomediyastinum (PM) cocuklarda diyabetik ketoasidozun (DKA) nadir komplikasyonlarindandir. Litera-
tirde DKA ile PM birlikteligi bildirilen gocuk ve eriskin olgu sayisi 100’den azdir. Kussmaul solunum nedeniyle
artan intraalveolar basincin DKA’da PM’ye neden oldugu dustnilmektedir. PM tedavisinde siklikla monitorize
yakin izlem yeterli olmakla birlikte kardiyak tamponad ve mediyastinit gibi ciddi komplikasyonlar gelisebil-
mektedir. Nadir gortlmesi ve olasi ciddi komplikasyonlari nedeniyle DKA ve PM tanili olgumuzu sunmayi
amacladik.

Olgu:

Oncesinde saglikh 9 yas kiz hasta; iki haftalik karin adrisi, bulanti, istahsizhigina sonradan politiri, polidipsi,
kusma sikayetleri eklenmis. Genel durum bozuklugu ve solunum sikintisi nedeniyle basvurdugu ilge devlet
hastanesinde Covid PCR testi yapilan ve Toraks BT cekilen hastada, glukoz 569 mg/dl, kan pH:7,08 ve idrar
ketonu 3(+), glukoz 3(+) saptaninca DKA tanisiyla sevk edilmisti. Boy ve kilo persentilleri yasiyla uyumlu olan
olgunun, bilinci uykuya meyilli, kan basinci 105/70 mmHg, sPO2 %100 olarak 6lgtldi. Kussmaul solunumu ve
takipnesi vardi (44 solunum/dk) ancak akciger sesleri dogaldi, ral veya ronkls duyulmadi. Kalp atim sayisi 134
atim/dk ve kalp sesleri ritmikti, ek ses veya Ufiirim duyulmadi. Diger sistem muayenelerinde patoloji saptan-
madi. Kan gazinda pH: 6,80 bikarbonat 2,9 mmol/L 6lclilen hastaya DKA tedavisi baslandi. Laboratuvar deger-
leri tabloda 6zetlenen hastanin Toraks BT ve akcider grafisinde kalbin 6zellikle solunda halo seklinde ve 6n
mediyastende hava saptandi (Resim). Cerrahi girisim dusintlmeyen, cilt alti amfizem saptanmayan hastaya
%100 oksijen ve ampirik antibiyotik tedavisi baslandi. Yatisinin 29. saatinde ketoasidozunun dlizelmesi ve
klinik olarak 6zafagus perforasyonunun dislanmasiyla subkutan insulin tedavisine gecildi, beslenmeye baslandi.
Diyabet egitiminin tamamlanmasi, kontrol grafisinde PM’nin diizelmesi Gizerine 12. glin taburcu edildi.

Laboratuvar Sonuglari Toraks BT ve Gogiis Grafileri

Venoz kan gazi: Glukoz (60-100) [mg/dL] 563

- pH (7.35-7.45) 6,8 Ure (16,6-48,5) [mg/dL] 18

-pC0O2 (35-45) 19 Kreatinin (0,39-0,73) [mg/dL] 0,92

-p02 (75-100) 63 Sodyum (138-145) [mmol/L] 145

-Bikarbonat (22-26) [mmol/L]| 2,9 Potasyum (3.5-5.3) [mmol/L] 4,08

-Glukoz 566 Klor (98-107) [mmol/L] 108

-Laktat (0.7-2,1) [mmol/L] 4,4 Urik asit (2,4-5,7) [mg/dL] 8,1

Beyaz kiire (4-12) [x10%/L] 32,89 Albumin (38-54) [g/L] 49,4

Notrofil (2-8) [x10°/L] 29,17 Parmak ucu keton (<0.6) [mmol/L] | High

Hemoglobin (12-16) [g/dL] 14,7 CRP (<5) [mg/L] 3

PLT (100-400) [k/UL] 667 HbA1c (%) 12,4 P - T Tiww

Covid PCR Neg il ek e e e e . e pr i P
Sonug:

DKA'daki Kussmaul solunum paterni, tani sonrasinda solunum sikintisi yapabilecek diger problemlerden
uzaklasilmasina neden olmaktadir. DKA'da PM nadir goriilse de ciddi komplikasyonlara neden olabilmekte-
dir. Siddetli kusmasi olan, genel durumu bozuk ve yogun bakim gerektiren hastalarda PM’nin tipik muayene
bulgularina dikkat edilmelidir. Stiphe durumunda gogus grafisi ile degerlendirilmesi, siklikla spontan dize-
len PM'nin tani almasini saglayacaktir.

Anahtar Kelimeler: Diyabetes mellitus, Diyabetik ketoasidoz, Diyabet komplikasyonlari,
Pnémomediyastinum
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- - = = C GoOndl Baylkyilmaz!
SINSI ILERLEYEN HIPOFIZER Keziban Toksoy Adigiizel’

ADENOMU : CUSHING HASTALIGI Serkan Koca?

Secil Cakir Giindogant
Mehmet Boyraz!

OLGUSU

!Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Kayseri Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:

Cushing sendromu endojen sebeplere bagh olarak ortaya cikan glukokortikoid fazlaligidir. Hipofizer kortikot-
ropik hiicrelerden adrenokortikotropik hormon salinimi ile ortaya gikan cushing hastalidi cushing sendromla-
rinin %75-80'ini olusturur. Cogunlukla hipofiz mikroadenomlarindan kaynaklanir. En basarili tedavi segenedi
transsfenoidal adenoidektomidir.

Olgu:

iki yildir biyoinaktif bilyiime hormon eksikligi, santral hipotiroidi, hipogonadotropik hipogonadizm ve insdilin
direnci nedeniyle baska bir merkezde takip ve tedavi edilen 15 yasinda kiz hasta kilo verememe sikayeti ile
basvurdu. Dis merkezde blylime hormonu baslanmadan 6nce cgekilen ilk hipofiz mrg’ da mikroadenom sap-
tanmisken 6 ay sonraki kontrol mrg’da adenom gérilmedidi 6grenildi. Bize basvurusunda vicut agirligi 87,3
kg, boyu 152 cm 6lglldi. Yuzunde ve vicudunda yaygin akneleri, bufalo hérgticl, aksilla ve belde pembe
strialari vardi. Cushing sendromu 6n tanisiyla yapilan tetkikleri cushing hastaligi ile uyumlu saptandi. Hipofiz
anterior lobunda sag paramedian alanda 3.3 mm, sol yarida 4.4 mm gapinda mikroadenom saptandi. Beyin
cerrahisi tarafindan transsfenoidal adenoidektomi yapildi. Patolojik degerlendirmede ACTH ile boyanma goés-
teren kortikotrop adenom saptandi. Postoperatif ilk 2 ayda 10 kilo veren hastada komplikasyon goérilmedi.
Santral hipotroidi igin ilag kullanmaya devam eden hastanin bliyiime hormonu ve dogum kontrol hapi operas-
yon dncesi kesilmisti. Postoperatif 3. ayinda daha dnce hipogonodotropik hipogonodizm ile uyumlu olan laba-
rotuvar tetkikleri normale geldi.

Sonug:

Cushing hastaligi cocuklarda oldukga nadir olup klinik bulgular 6zellikle gocuklarda gok sessiz olabilir.
Semptomlarin baslamasi ile tani konulmasi arasindaki ortalama sire 2.5 yil civarindadir. Vicut agirlhig
artarken boy kisaligi ve/veya yetersiz uzamanin oldugu durumlarda akilda tutulmalidir. Ayrica gonadotropin
baskilanmasi nedeniyle eslik eden pubertal sorunlar, muhtemelen subnormal nokturnal TSH'nin aracilik
ettigi anormal tiroid fonksiyon bozuklugu ile hasta basvurabilir. Coklu hipofizer hormon eksikligi ve sinsi
ilerleyen cushing sendromu bulgulari olan hastalarda hipofizer kitle tanida dustndlmelidir.

Anahtar Kelimeler: Cushing sendromu, hipofiz, kortikotrop adenom, boy kisaligi
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MEN2A ICIN RET ONKOGENINDE MUTASYON Meliha Pinar Cengiz*
Tutku Soyer?

SAPTANAN OLGUDA PROFILAKTIK Murat Tuncel?

TIROIDEKTOMIDEN SONRA REZiDU TiROID Nazl Gong!

Diclehan Orhan*

DOKUSUNUN RADYOAKTIF IYOT ILE ABLASYONU 2Ny e

'Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara *Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Cerrahisi
Anabilim Dali, Ankara 3Hacettepe Universitesi Tip Fakltesi, Nikleer Tip Anabilim Dali, Ankara “Hacettepe Universitesi Tip Fakultesi,
Patoloji Anabilim Dali, Ankara

Giris:

Meddller tiroid kanseri (MTK), cocukluk caginda nadir gorilir. Olgularin yaklasik % 20’si herediter olup RET
protoonkogeninde mutasyon mevcuttur. Mutasyona gore orta, ylksek ve gok ylksek riskli olarak siniflandiri-
lir ve profilaktik tiroidektomi yasi belirlenir. Total tiroidektomiden sonra rezidi tiroid dokusu kalmasi nadir bir
durum olmayip, kalan dokuda MTK gelisme riski yiksek oldugu icin rezidii dokunun cikarilmasi gerekir.

Olgu:

8 yas 10 aylik erkek hasta, ailede MTK ve feokromositoma dykulsl ve aile taramasinda belirlenen RET geni
634. kodonda mutasyon kendisinde de saptandigindan basvurdu. Fizik bakida tiroid bezi/nodul ele gelmiyor-
du. Timor belirtegleri negatif ve goériintiilemede patoloji yoktu. Ylksek riskli mutasyon ve hasta yasi 6nerilen
tiroidektomi yasindan buyik oldugu icin profilaktik total tiroidektomi yapildi, patolojik incelemede 2 mikro-
karsinom odadi saptandi. izlemde, normal tiroid dokusunun kalintisi ve tiroglobulin dizeyinin élctlebilir
olmasi nedeniyle 11 yasinda yeniden opere edilmesine karsin tiroid dokusunun tamami gene ¢ikarilamadi. 15
yasinda Gclincli kez tiroid dokusunu ¢ikarmak amaciyla opere edildi. Intraoperatif belirlenen ve gikarilamayan
doku nedeniyle kalan dokuya yénelik post-op radyoaktif iyot (RAI) ile ablasyon yapildi. Post-op 6. ayda tirog-
lobulin 6lglilemeyecek kadar distkti.

Sonug:

Ailevi MTK ve MEN 2A’da RET mutasyonu risk siniflamasina gore onerilen yasta profilaktik tiroidektomi
yapilmasi gerekir, ancak en deneyimli cerrahlarla bile post-op rezidi tiroid dokusunun kalabildigi bilinmek-
tedir. Bu durumda, rezidi tiroid dokusunun cerrahi disi yéntemlerle yok edilmesi diisiiniilebilir. RAI, yalniz
follikdl hicreleri tarafindan tutulur, C hiicrelerine gegmez ve diferansiye tiroid kanserinin aksine MTK olgu-
larinda tedavide dnerilmemektedir. Bununla birlikte hayvan calismalarinda, RAI uygulamasinin follikil hiic-
relerinden beta 1sima yoluyla parafolikller hicreleri etkileyebildigi gosterilmistir. Klinik bir arastirmada
hipertiroidi olgularinda tiroid dokusunun ablasyonu amaciyla uygulanan RAI tedavisinin parafolikiiler hiic-
relerde kalsiyum verilmesi ile uyarilan kalsitonin salinimini azalttigi gosterilmistir. Benzer bulgular metasta-
zi olmayan MTK olgularinda da gésterilmistir. Bu nedenle RAI, MTK riski olan bireylerde kalan tiroid dokusu-
nu ortadan kaldirmak amaciyla kulanilabilir.

Anahtar Kelimeler: MEN2A, RET mutasyonu, Mediiller tiroid kanseri, RAI ile ablasyon
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OTOIMMUN POLIGLANDULER SENDROM TIP 1 Muammer Biiyiikinan®

Ugur Cem Mete?

(APECED SENDROMU) TANILI IKI KARDES Ozgir Balaser®

tKonya Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal
2Konya Sehir Hastanesi, Cocuk Sadhgi ve Hastaliklari Anabilim Dali
3Konya Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

Giris:

Otoimmun poliglandller sendrom tip 1 (OPS-1) (APECED sendromu), kronik mukokutanéz kandidiyazis,
hipoparatiroidizm, adrenal yetmezlikten olusan 3 major kriterden en az ikisinin varlidi ile tanimlanir, sorumlu
gen AIRE genidir. Burada OPS-1 tanisi alan iki kardes sunulmustur.

Olgu:

HASTA-1: 9 yasinda erkek hasta. 4 yasindan itibaren el tirnaklarinda bozukluklar-dékilmeler baslamis, 7
yasinda kemik adrilari nedeniyle yapilan dederlendirmede hipokalsemi saptanmis; akraba evliligi ve benzer
klinikte erkek kardes mevcut. Fizik bakida: Agirlik 17.6kg (-3.6SDS), boy 112cm (-3.7SDS), dismorfik
gorliintl yok, prepubertal, tirnaklarinda distrofik dedisikler, sirtta vitiligo, korneal bulutlanma ve opasite
mevcut. Laboratuvar tetkiklerinde: Ca 5.3mg/dL, P 12.6mg/dL, Mg 1.9mg/dL, ALP 131U/L, PTH <3 pg/mL
hipoparatiroidi ile uyumlu; KS-Na-K-Kortizol-ACTH- IV ACTH testinde pik kortizol yaniti, TSH-FT4-vit B12-
250H Dvit normal, Anti TPO-TG ve EMA IgA-IgG (-); kemik yasi 7yas, batin USG normal, kranial BT: Bazal
ganglionlarda kalsifikasyon; g6z konsultasyonunda mikrokornea-korneal dejenerasyon; dermatoloji konsul-
tasyonuna tirnak distrofisi-tirnak kandidiyazisi mevcut. Hipoparatiroidi, kronik tirnak kandidiyazis, vitiligo
mevcut olan hasta OPS-1 olarak dederlendirildi, kalsitriol+ kalsiyum ve lokal antimikotik tedavi baslandi.
izlemde 12 yasindayken, mukozalarda pigmentasyon artisi izlenen hastanin Na 136meg/L, K 4.3meg/L,
kortizol 1.23mcg/dL, IV ACTH testinde pik kortizol 1.36mcg/dL, renin>28ng/mL/sa(<5.9), ACTH
>1250pg/mL ile Primer Adrenokortikal Yetersizlik tanisi kondu hidrokortizon ve fludrokortizon tedavileri bas-
landi. Bakilan AIRE geninde ¢c.232 T>C (p.W78R) (p.Trp78Arg) homozigot, APECED sendromu ile iliskili pato-
jenik degisiklik saptandi. HASTA-2: Hasta-1'in 5 yasindaki erkek kardesi. Kusma nedeniyle yapilan degerlen-
dirmesinde Na 116meg/L, K 6.1meq/L, KS 67mg/dl, kortizol <0.5mcg/dL, ACTH 667pg/mL, IV-ACTH testin-
de pik kortizol <0.5mcg/dL, Aldosteron 3.86ng/dL(3-35) olarak saptanan hastaya Primer Adrenokortikal
Yetersizlik tanisi konarak hidrokortizon ve fludrokortizon tedavileri baslandi. Izlemde 10 yasinda hipokalse-
mik noébetle basvurdu, Ca 4.7mg/dL, P 11.5mg/dL, Mg 1.51mg/dL, PTH 3.2ng/L(15-65) hipoparatiroidi ile
uyumlu bulunan hastaya kalsitriol ve kalsiyum tedavileri baglandi. Primer adrenal yetmezlik ve hipoparatiroi-
di tanih hastaya OPS-1 tanisi kondu. AIRE hedef gen mutasyon analizinde homozigot mutasyon saptandi.

Sonug:
Hipokalsemi ve adrenal yetmezlik ayrici tanisinda OPS-1 akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Otoimmun poliglanduler sendrom tip 1, APECED sendromu,
AIRE geni, Hipoparatiroidi, Adrenal yetmezlik
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Reyhan Deveci Sevim?

EKTOPIK KALSIFIKASYON KLINiGI iLE Sebla Glines?

Canten Tataroglu?

BASVURAN DEV PILOMATRIKOMA OLGUSU Tolga Uniivar!
Ahmet Anik!

1Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin
2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Patoloji Anabilim Dali, Aydin

Giris:

Pilomatrikoma kil kékiinden kaynaklanan dermis veya epidermiste yer alan iyi huylu timérlerdir. Dev pilo-
matrikoma olarak tanimlanan 5 cm’den blyulk kitleler cok nadirdir ve genellikle bas-boyun ve (st ekstremite-
lerde yerlesir. Multiple pilomatrikoma; sporadik, ailesel veya altta yatan bir sendromla iliskili olabilir. Ektopik
kalsifikasyon, yumusak dokularda meydana gelen uygunsuz biyomineralizasyon olarak tanimlanir ve metas-
tatik veya distrofik kalsifikasyon ve ektopik ossifikasyon olarak siniflandirilir. Bu yazimizda ektopik kalsifikas-
yon kuskusu ile klinigimize yonlendirilen ve dev pilomatrikoma tanisi alan bir hasta sunulmaktadir.

Olgu:

On bir yasinda kiz hasta, son bir yildir viicudunun degisik bdlgelerinde beliren ve giderek blylyen, en bayagi
sol omuz hizasinda olan kitleler nedeniyle hastaneye getirildi. Kitlelerin kenarlarinin keskin olmasi ve radyog-
rafide kalsifiye doku icerigi nedeniyle ektopik kalsifikasyon distnildi. Ozgegmisinde ve soygecmisinde dzel-
lik yoktu. Fizik muayenesinde; oksolojik dederlendirmesi normal, en blyigi sol omuzda ekzofitik 6zellikte,
tabani 4x3cm boyutunda, icinde kalsifiye doku segilen, ylizeyi Ulsere noduler kitle olmak UGzere cilt altinda ok
sayida ve dedisen boyutlarda kalsifiye lezyonlar tespit edildi. Lezyonlarda; isi artisi, agri, hassasiyet yoktu.
Kitleler disinda sistem muayeneleri olagan saptandi.Laboratuvar testlerinde tam kan sayimi, rutin biyokimya-
sal tetkikler, eritrosit sedimantasyon hizi, laktat dehidrogenaz, kalsiyum, fosfor, alkalenfosfataz, parathor-
mon dizeyleri normal, 25-OH vitamin D dlizeyi yetersiz saptandi. Lezyonun X-RAY gérinttsinde; sinirlari
duzenli, cilt alti yerlesimli, derin dokulara ilerlemeyen kalsifiye doku oldugu gortldi. Ultrasonografide; belir-
gin hipoekoik, akustik golgelenmesi olan, kalsifik 6zellikte, cilt alti yumusak doku yerlesimli, doppler incelen-
mesinde vaskullarizasyon izlenmeyen noduller gérildi. Bulgular daha gok malign timdral kalsinozis ile
uyumlu olarak degerlendirildi.Sol omuzdaki kitle genel anestezi altinda eksize edildi. Kitlenin patolojik incele-
mesi sonucunda, bazaloid hiicre yigilmasi, hayalet hiicreler ve kalsifikasyon dokusu saptanarak, pilomatriko-
ma tanisi aldi.

Sonug:

Bu olgu ile elde ettigimiz deneyim isiginda, ektopik kalsifikasyon/timéral kalsinozis ile multiple ve dev pilo-
matrikomanin ayirici tanisinin makroskobik gériinim ile yapilamayacagini ve kesin tani igin doku 6érneginin
patolojik dederlendirmesinin gerektigini vurgulamak isteriz.

Anahtar Kelimeler: ektopik kalsifikasyon, pilomatrikoma, dev pilomatrikoma
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CUSHING HASTALIGI TEDAVISINDE [RCCLITECUETECUIL LISk
Meltem Buhur Pirimoglu! | Halil Saglam?

SON SECENEK: BILATERAL Yasemin Denkboy Ongen?| Omer F. Tarim?

ADRENALEKTOMI Fatih Gelik!

1Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal
2Bursa Uludag quversitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Cerrahisi Ana Bilim Dali
3Saglik Bilimleri Universitesi, Bursa Yiksek Ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Klinigi

Giris:

Yedi yasindan bilyulk cocuklarda endojen kaynakl hiperkortizolizmin en sik nedeni Cushing Hastaldi olup
tedavisinde ilk secenek olan transsfenoidal adenomektomi ile basari orani %90’lara ulasabilmektedir. Transs-
fenoidal cerrahiyle kiir saglanamayan veya transsfenoidal cerrahi uygulanamayan olgularda radyoterapi bir
diger segenektir.

Olgu:

Klinigimize 12 yas 9 aylikken basvuran erkek olgu, yaklasik 3 yil 6nce baslayan yanaklarda sisme, kilo alimi
yakinmalari ile basvurdugu dis merkezde Cushing Hastahdi tanisi almis. 11 yas 9 aylikken transsfenoidal
adenomektomi uygulandidi, sonrasinda ACTH yiksekligi devam etmesi lzerine 9 ay sonra tekrar transsfe-
noidal cerrahi yapildigi ancak cerrahiden sonra hidrokortizon replasmaninin 1. ayda kesilebildigi 6grenildi.
Post-operatif donemde baslanan desmopressin ve L-tiroksin tedavileriyle birlikte ikili anti-hipertansif ilag
almaktaydi. Muayenede agirhgi -1,49 SDS, boyu -4,74 SDS, VKi 1,33 SDS’de ve Cushingoid gériinimii
mevcuttu. Tekrarlanan sella MR incelemesinde rezidlel hipofiz dokusu izlenen ve hiperkortizolemi sebat
eden olgu konseyde dederlendirilerek medikal tedavi (kabergolin ve oktreotid) baslandi. Medikal tedaviyle
izlemin birinci yihnda agirligi -1,92 SDS boyu -5,52 SDS VKI 1,45 SDS puberte Tanner evre 2 olup klinik ve
laboratuar olarak hiperkortizolizm yeterli diizeyde baskilanamayan hastada stereotaktik radyoterapi plan-
lanmasi agisindan sella MR ile yeniden dederlendirme yapildi, empty sella izlendidi icin radyoterapi uygula-
namadi. 14 yasindayken tedaviye somatropin eklendi. Sonrasindaki 1 yilhk dénemde kortizol dlizeyleri bas-
kili seyreden ve 11 cm boy uzamasi izlenen hastada kabergolin ve oktreotid tedavilerinin azaltilmasi disi-
nilerek sella MR kontroll yapildi, hipofiz bezi izlenmedi. Takibinde yeniden hiperkortizolemi gelisen hasta-
da, kabergolin ve oktreotid dozlarinin artirilmasi ve tedaviye bromokriptin eklenmesine ragmen (g aylk
surecte hiperkortizolizm kontrol altina alinamadi. 15 yas 9 aylikken hastaya bilateral adrenalektomi uygu-
landi, hidrokortizon ve fludrokortizon tedavileri baslandi. Operasyon sonrasi 4. ayinda 6 kilo veren ve boyu
3 c¢cm uzayan hasta stabil seyretmektedir.

Sonug:

Olgumuzda oldugu gibi iki kez transsfenoidal cerrahi uygulanmis ve kir saglanamamis Cushing hastaligi
olgularinda bilateral adrenalektomi, kalici adrenal yetmezlik ve Nelson sendromu agisindan émur boyu
izlem gerekliligi goz éninde bulundurularak uygulanabilecek bir tedavi secenedidir.

Anahtar Kelimeler: Cushing hastalidi, transsfenoidal cerrahi, bilateral adrenalektomi
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TIP 1 PSODOHIPOALDOSTERONIZMIN QciiCURELL RN RTiE
Esra Karabag Yilmaz?| Elvan Bayramoglu!

SISTEMIK FORMUNDA INDOMETAZIN [V Olcay Evliyaoglu!

TEDAVISI DENEYIMI Yavuz Ozer Oya Ercan!

!Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dall
’Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakultesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali

Giris:

Tip 1 psddohipoaldosteronizmin sistemik formu (T1SPH) epitelyal sodyum kanallarindaki bozukluktan kay-
naklanir ve ciddi hiponatremi, hiperkalemi ve metabolik asidoz ile karakterize aralikh tuz kaybi ataklar tipik-
tir. Tedavinin temelini sivi-elektrolit dengesinin saglanmasi olusturmakla birlikte standart bir tedavisi yoktur.
Indometazin, prostaglandin sentezini baskilayarak idrar miktarini ve idrarda sodyum atiimini azaltir. Bu
nedenle T1SPH tedavisinde fayda gbéstermesi beklenmekle birlikte literatlirde cok az sayida secilmis olgularda
denenmistir. Bu bildiride T1SPH tanili olguda indometazin tedavisinin sonuclarn paylasiimistir.

Olgu:

Dokuz aylik kiz, aralarinda kuzen evliligi olan anne babadan, miadinda, 2815gr dogmus, 3 glinlikken %28
tarti kaybi nedeniyle yatisi yapilmis, hiperpotasemi, hiponatremi ve metabolik asidoz saptanarak oral bikar-
bonat, tuz ve polistiren sulfonat kalsiyum baslanmisti. Yatisi sirasinda 4 kez pnémoni gecirdigi, dilirezde artis
ve ciddi hiponatremi, hiperpotaseminin gortldigi, ayda bir iki kez tekrarlayan ataklarinin oldugu ve psédohi-
poaldosteronizm tanisi ile takip edildigi 6grenildi. Ataklar arasinda da surekli intravendz sivi ihtiyaci olan olgu
tarafimiza yoénlendirildi. Basvurusunda boyu 52cm(-7,1SDS), tartisi 3300gr(-6,47SDS), bas cevresi 39c-
m(-4,19SDS) idi. Ciltte yaygin dermatit mevcuttu. Bas kontroli olup gévde kontroli yoktu. Tetkiklerinde;
sodyum: 137mmol/L, potasyum: 5,2mmol/L, ACTH, kortizol, 17(OH)progesteron normal, aldosteron:
3175ng/dL (7-99), plazma renin aktivitesi: 27,1ng/mL/sa (2,4-37) saptandi. Tedavisine sodyum polistiren
sulfonat, oral tuz ve intravendz hidrasyon ile devam edilirken izleminde idrar cikisinin arttigi, tarti kaybinin
g6zlendigi, hipotansiyona meyilli oldugu ve hiperpotaseminin belirginlestigi gérildi. Bu donemde sivi ihtiyaci
450cc/kg/glin’e, ditrezi24 cc/kg/gtin’e kadar yukseldi. Uygun sivi-elektrolit tedavisine ragmen atak sonrasi
yuksek didrez ve intraven6z sivi ihtiyaci devam eden olguya idrar cikisini azaltmak amaciyla indometazin
0,5mg/kg/giin dozunda baslandi. Izleminde dilirezi 4cc/kg/giin’e geriledi ve intravendz sivi destedi kademeli
olarak azaltilarak kesildi. Indometazin tedavisi altinda yeni bir atak gézlenmedi ve 2 ayda 1800gr tarti alimi
olup muayenesinde desteksiz oturuyordu.

Sonug:

Indometazin T1SPH'in standart tedavisinde yer almamasina ragmen olgumuzda atak sikhidini ve sivi ihtiya-
cini azaltarak hastane yatisi ihtiyacini kaldirmistir. Hastalik bulgularinin kisa slirede dramatik bir sekilde
hafiflemesi, indometazinin T1ISPH tedavisinde umut verici oldugunu dusindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: psddohipoaldosteronizm, indometazin
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KALSINOZIS KUTISTE TOPIKAL Esma Ebru Altun!
SODYUM TIYOSULFAT DENEYIMI Fatma Dursun?

Betll Sozeri?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, Istanbul
2Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Romatoloji Klinigi, Istanbul

Giris:

Kalsinozis kutis, kalsiyum tuzlarinin deri ve deri alti dokuda biriktigi bir durumdur. Bes ana tipte siniflandirihir:
distrofik, metastatik, idiyopatik, iyatrojenik ve kalsifilaksi. Distrofik kalsifikasyon, kalsinozis kutisin en yaygin
tlradidr ve otoimmin bag dokusu hastaliklari ile iliskilidir. Serum kalsiyum ve fosfor seviyeleri normaldir. Bu
durum, 6lmekte olan hicreler tarafindan fosfat baglayici proteinlerin salinmasina yol acan doku hasari ile
iliskilendirilir. Fosfat baglayici protein, fosfati baglar ve kalsifikasyona neden olur. Distrofik kalsinozis kutisin
tedavisinde baska ajanlar yaninda literatlirde nadir olarak sodyum tiyostilfat da kullaniimistir. Sodyum tiyo-
sllfat literatirde oOzellikle hiperfosfatemik timoral kalsinozis vakalarinda topikal kullanimi ile ilgili vaka
seklinde yayinlar bulunmaktadir. Biz de kalsinozis kutis nedeniyle topikal sodyum tiyosulfat basladigimiz ve
yUz guldiriclt cevap aldigimiz bir hastayi sunmak istedik.

Olgu:

Cocuk Romatoloji kliniginde, yedi yildir juvenil dermatomiyozit tanisiyla takip ve tedavisi yapilmakta olan 8
yas 6 ay erkek hasta, dizlerindeki kalsinozis kutis nedeniyle tarafimiza danisildi. Hastanin mevcut tedavisi
Prednol®1x2 mg, Xeljanz®(Tofasitinib )1x5 mg, Plaquenil®1x150 mg idi. Hasta 6nceki takip ve muayenele-
rinde distrofik kalsifikasyonu igin iv bifosfonat tedavisi almisti. Fizik muayenesinde hastanin boyu: 128,5c-
m(-0,23 SDS),vicut agirhgi: 26,5(-0,02 SDS), VKIi: 16 kg/m2(-0,15 SDS), pubertesi Tanner evre 1 idi.
Dizlerinde bilateral Ulsere, yaygin kalsinozis mevcuttu. Laboratuvar testlerinde Ca:9,7 mg/dl, P:5,04 mg/dl,
ALP: 82, PTH: 33,7 pg/ml, mg: 2,1 mg/dl, 250HD3:15 ng/ml, Urik asit:3,12 mg/dl, kreatinin:0,34mg/d| sap-
tandi. Klinik ve radyolojik olarak her iki diz ve tibiada belirgin kalsinozis kutisi olan hastaya, eczaci ile gérisu-
lerek topikal sodyum tiyosilfat (%10 luk, cold cream igine) hazirlatilip glinde iki defa, ince bir tabaka seklinde
uygulanmasi 6nerildi. Aldidi iki aylik tedaviden sonra klinik ve radyolojik olarak kalsifikasyonlarinda belirgin
azalma oldugu gozlendi. Herhangi bir yan etki gozlenmedi.

Sonug:

Sodyum tiyosulfat hastamizda doku rejenerasyonuna, cilt yumusamasina ve bunun sonucunda cilt alti
kalsifikasyonlarinda azalmaya katkida bulunmustur. Distrofik kalsinozis kutis tedavisinde sodyum tiyosulfat
da ucuz, kolay hazirlanabilen, ciddi yan etkisi olmayan bir tedavi olarak basari ile kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: distrofik kalsifikasyon, sodyum tiyosulfat, kalsinozis kutis
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DIYABETES INSIPITUSTAN Gamze Gelmelit
PANHIPOPITUITARIZME HIZLI ILERLEYIS: Sultan Aydin®

Armadan Gilnal®

INTRAKRANIYAL GERMINOMA

1Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Saglik Bilimleri Qniversitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hematoloji-Onkoloji Bilim Dali
3Saglik Bilimleri Universitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Patoloji Anabilim Dali

Giris:

Santral diyabetes insipidus(SDI), arginin-vazopressin hormonunun kusurlu Gretimi, tasinmasi veya salgilan-
masli sonucu asiri miktarda hipotonik idrarin atilmasiyla karakterizedir.Etyolojide hipotalamus-nérohipofizier
alani tutan genetik, konjenital(yapisal) veya edinsel(idiyopatik, otoimmun, timoral, cerrahi) nedenler yer
alir. Burada SDI tanisi aldiktan sonra hizla multipl hipofizier hormon eksikligi gelisen, goriintiilemede otoim-
mun hipofizit ile karisabilen, ydnetiminde zorluk yasanan intrakraniyal germinoma olgusu sunulacaktir.

Olgu:

8,5 yas, kiz hasta cok su icme, sik idrara gikma, geceleri idrara gitme sikayeti ile basvurdu. Boy: 136,4cm(-
Boysds:+1,2), adirlik:33,6kg (Agdirliksds:+1,1), ergenlik evresi Tanner evre2'di. 24 saatlik idrar miktari
7litre/gin(éml/m2/gin)’di. Susuzluk sonrasi ADH dlizeyi disik(<0,5 pmol/L) saptandi, desmopressin testi
SDI ile uyumluydu. Baslangig kortizol, ACTH ve tiroid hormon testleri normaldi(Tablo). Hastaya Desmopres-
sin 2x60mcg baslandi. Hipofiz MRI'da Nérohipofiz segilemedi. Hipofiz infundibulumu optik kiazmaya kadar
diffuz kalinlasmisti (infindubulonordhipofizit? Langerhans hucreli histiyositoz? hipofiz tutulumu?). Hipofiz 6n
konturu suprasellar alana dogru bombelesmekteydi ve parankim heterojen kontrastlanmaktaydi(Sekil 1).
Hastanin otoimmiin belirtegleri ve kemik taramasi normaldi. Cocuk hematoloji-onkoloji ile birlikte takibe
alindi. 9.ayda yapilan tetkiklerinde santral hipotiroidi ve santral adrenal yetmezlik saptandi(Tablo). Hidrokor-
tizon ve levotiroksin baglandi. Kontrol hipofiz MRI'da sellayl ekspanse eden, progresyon goésteren, infundibu-
lumdan hipotalamusa uzanan, kiazmayi hafif eleve eden, nodller komponeneti bulunan diizgliin konturlu kitle
izlenmekteydi(Resim 1). Hasta opere edildi. Perioperatif adrenal yetmezlik yonetimi uygun sekilde yapildi.
Patoloji sonucu germinoma olarak raporlandi(Resim 2). Serum Beta-hCG dlizeyi 7,3 U/L ve BOS Beta-hCG
dizeyi 54 U/L yilksekti. Spinal MRI'da metastatik tutulumu saptanmadi. SIOP-CNS-GCT-II protokolinin
non-metastatik koluna uygun 4 kir kemoterapi verildi. Hastanin intrakranial ve spinal radyoterapisi ve
desmopressin, levotiroksin ve hidrokortizon tedavileri devam ediyor. Blyime yetersizligi ve pubertal arrest
acisindan takibi yapiliyor.

Olgunun hipofiz MR goriintiilemeleri

A. Noérohipofiz segilememistir, hipofiz infundibulumu optik kiazma seviyesine kadar
diffuz kalinlagmis, hipofiz 6n konturu suprasellar alana dogru bombelesme
gostermektedir. Parankim heterojen kontrastlanmaktadir. B. Sellayi dolduran, ekspanse
eden, progresyon gosteren, infundibulum seviyesinden hipotalamusa dogru uzanan,
kiazmay! superiora hafif eleve eden, sag posterosuperolateralinde nodiler komponeneti
bulunan diizgiin konturlu kitle lezyonu izlenmektedir.
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Kitlenin mikroskopik goriiniimii

A. Fibrotik ve lenfoid hiicreler iceren stromada kiimeler halinde daha
blylk hiperkromatik niikleuslu germ hicreler ve arada multintikleer
sinsityotrofoblastik hiicreler (sol alt) izlenmektedir (HEx100). B.
Immiinohistokimyasal olarak germ hiicrelerinde PLAP pozitifdir
(IHK-PLAPx100)

Olgunun laboratuvar sonuclari

Desmopressin Diisiik doz
Basvuruda testi sonrasi 9. ayda ACTH testi
Glukoz (mg/dL) 99 79
Sodyum(mmol/L) 149 145 139
Potasyum(mmol/L) 4.5 4,3
Serum osmolaritesi (mOsm/kg) 306 298 285
idrar osmolaritesi (mOsm/kg) 93,8 384
ADH (pmol/L) (susuzluk sonrasi) <0,5 (>%1
Kortizol (pg/dL) 28 00 1,32 Pik: 9,4
ACTH (ng/L) 26 artis) 21
s T3 (ng/L) 3,65 2,67
s T4 (ng/dL) 0.99 0,52
TSH (pIU/ml) 1.69 1,6
Prolaktin (pg/L) 32 50
IGF-1 (ng/mL) 104.5 (sds:-1,2)
hCG (U/L) 7,3

Tanisal degeri olan sonuglar koyu renk ile boyanmistir.

Sonug:

Intrakraniyal germinoma, SSS germ hiicreli timér ailesine ait nadir bir neoplazmdir. Nérolojik semptom-
lar(bas adrisi, bulanti-kusma), gérme bozukluklari, gligsiizlik veya endokrinolojik bulgular(boy kisalg,
politiri, polidipsi) ile tani alabilir. Literatlirde endokrin bulgularla basvuran veya goérintlilemede hipofizit ile
karisan olgulari geg tani alabildigi bildirilmistir.Bu hastalarda timor belirteglerinin taranmasi, radyolojik
géruntilemenin tekrarlanmasi erken tani igin dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: Santral diyabetes insipitus, germinoma
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