TUS, pepiatri
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KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI



EULES TERD‘[_. Star>>>Kolesterolu

stoplazmadan i¢ mitokondri
* membranina tasir

¢ 21-hidroksilaz ve daha sonraki basamaklar sadece adrenal bezde
gerceklesir

e Diger basamaklar adrenal l:iez ve gonadlarda ortaktir
*Hiz kisitlayicr basamak StAR basamagidir

*Aldosteron sentez (18 hidroksilaz ve 18 oksidaz) basamaklar
ACTH bagimli degildir. Sadece renin kontroliindedir

1% OH KORTIKOSTERON

e (Aldosteron sentaz)

ALDOSTERON



KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI

*Kolesterolden kortizol sentez basamaklarinda rol alan enzimlerden birinin eksikligi>>>KAH
Kortizol eksikligi sonucu ACTH artar ve adrenal bezde hiperplazi olur (ismi burdan gelir)

*Otozomal resesif

KAH>>>Adrenal dishormonogenezis
KAH>>>Cocuklarda adrenal yetmezligin en sik nedeni

| KOLESTEROL |

- -

18 HIDERC RS AT

15 OH KORTIEOSTERON

18 D R=10AF

ALDOSTEROM

(Aldostaeran sentaz)



Klasik 21-HIDROKSILAZ EKSIKLIGI (%90)

KDLE&TERDL J Star>>>Kolesterolu
stoplazmadan i¢ mitokondri

e membranina tasir *Her iki cinsiyette tuz kaybi
- -— i *Erkeklerde virilizasyon
 PREGNANOLON S8 (7 o O PREGNANOLON | — DI IEA

*Kizlarda ambigus genitalia

: -
| PROGESTRON _ |dlis. | |7, OH PROGESTRON
| 1|

21 D ROKSIT LA



11B-HIDROKSILAZ EKSIKLIGI (%5-8)

*Kiz —virilizasyon ( kuskulu genitalya) , erkek—>hiperandrojenizm bulgulari
*11-DOC 1 —>volim fazlaligi > HT ( hafif orta dizeyde,ilk 10 yilda gorliir ) ,hipokalemi
*Tuz kaybi bulgusu @

I KOLESTEROL 1 StAR (Kolesterolu s1itozolden 1¢

mitokondri membramina tasir)
1
DESMOLAZ
n“a m
M PREGNANOLON ||| caSties — DHE A 1

-5 = —
xae [ANDROSTENODION |
TESTOSTERON

e 7
( PROGESTRON | i 17 &« OH PROGESTRON
| |




17-HIDROKSILAZ EKSIKLIGI (< %1)

K — dis genitalyasi N, E — disi gorinimde
* Bu enzim overlerde de fonksiyon gordigiinden ostradiol sentezi bozuk
Kiz>>> primer hipogonadizm —> sekonder seksuel karakterlerde gelismeme
— primer amenore
*Erkekler inkomplet virilize (hipospadias, kriptorsidizm,disi dis genetal yap1 )
(Disi genital,ingiunal kanalda testis palpasyonu>>>testikuler feminizasyonla karisabilir)
11-DOC 1 ve kortikosteron I HT, hipopotasemi, RAS supresyonu

| RO ES PRl =
1

w

| PREGNANOILON
1
B
| PROGESTRON
| |

| KORTIKOSTERON |

IS NIDRORSILAZ

18 OH KORTIKOSTERON

| ALDOSTERON |




. *Her iki cinsiyette tuz kaybi olur
Star>>>Kolesteroll L. . . . .
stoplazmadan i¢ mitokondri *Her iki cinsiyette am bIgUS genltalla olur

* membranina tasir

KROLESTEROL

PREGNANOLOYN |-l .




HULE_STERDL _ Star>>>Kolesterolli
¥ : stoplazmadan i¢ mitokondri

IE SO AT membranina tasir

*Kolesterol>>>20-22 desmolaz (kolesterol desmolaz) ile >>>pregnenalona donuslir
*StAR ile 20-22 desmolaz klinigi ayni
*Her ikisinde de lipit birikir, adrenal bez kolesterol yiikll, devasa yagli gorinr

20-22 desmolaz eksikliginde >>>erkek psddohermafroidizm ve tuz kaybi gorulur



*Kizlarda ambigus, erkekte virilizasyon , her iki cinsiyet te tuz kayb1>>>Klasik 21 hizroksilaz eksikligi
*Kizlarda ambigus, erkekte cinsiyet bozuklugu yok, tuz kaybi yok, hipertansiyon >>>11 hidroksilaz eksikligi
*Erkekte cinsiyet bozuklugu, kizlarda cinsiyet sorunu yok,tuz kaybi1yok, hipertansiyon >>>17 hidroksilaz eksikligi

*Her iki cinsiyette bozukluk , her iki cinsiyette tuz kaybi1>>>3 beta dehidrogenaz eksikligi



KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI

Enzim eksikligi Disi psodohermafrodizm Erkek psodohermafrodizm ' Tuz kaybi Hipertansiyon
21 hidroksilaz eksikligi + +
11 B-hidroksilaz eks. + +
3 B dehidrogeneaz eks. + + +
17 hidroksilaz eks. Hipergonadotropik hipogonadizm + +
20-22 desmolaz eks. + +
Kiz AG sebepleri Erkek AG sebepleri . .
*3- *20-22 desmolaz eksikligi Her 2 cinste ambigus
Bhidroksilaz eksikligi *17 ile baslayan enzimler * 3beta
*11B- eksikligi *3 B dehidrogenaz
*21 hidroksilaz eksikligi

eksikligi



L Dr. Wetumet Svin Raya
1 aylk erkek bebek konvulziyon, kusma ve

emmeme sikayetleri ile getirildigi poliklinikte
yapilan fizik mauynede kan basincinin dusuk
oldugu, dehidrate oldugu, skrotumunda asiri
hiperpigmentasyon oldugu, haricen normal
erkek cinsiyetinde oldugu ve atesinin oldugu

tespit ediliyor.Laboratuvar incelemesinde tuz *\iaka biiyiik cocuk olsaydi >>>Otoimmun
kaybi ve hipoglisemi tespit ediliyor. Olgunun bez harabiyeti diisiiniilecekti

soygegmiginde ailede SESCIEEIESEISEEREve bir *KAH en sik nedeni 21hidroksilaz eksikligi
kardesininde yenidogan doneminde eksitus *Klasik 21 hidroksilaz eksikliginde:

oldugu ogreniliyor. Olgunun en olasi tanisi
asagidakilerden hangisidir?

*Tuz kaybi ve hipoglisemi on planda primer
adrenal yetmezlik dusundururar

*Vaka yenidogan oldugu icin adrenal
yetmezlikte en sik >>>KAH dusunular

>>>Her iki cinsiyette hipoglisemi, tuz
kaybi ,hiperpigmentasyon

>>>Kiz cinsiyette ambigius genitale

>>>Erkek cinsiyette virilizasyon veya
haricen normal olmasi beklenir

™ >

) Organik asidemi
) Bakteriyel ajanlara bagli septik sok

C) Pilos stenozuna bagli agir kusma * Konjenital ACTH eksikliginde sekonder
Konjenital adrenal hiperplazi

. ,  > adrenal yetmezlik olur, aldesteron
Konjenital ACTH eksikligi

etkilenmez , sadece kortizol etkilenir
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11 beta hidroksilaz eksikligi

Evde dogan 10 gunluk kiz bebek bulanti,
kusma, emmeme,kilo kaybi sikayetleri ile
acil servise getiriliyor. Fizik muaynesinde
ambigus genitale ve kan basinci
yuksekligi dikkat ¢ekiyor. Olgunun bakilan
laboratuvar testlerinde hipokalemi ve
plazma renin ddasuklugt saptaniyor.
Olgunun en olasi tanisi asagidakilerden
hangisidir ?

Dn. Metinet Sinin Raya

Kizlarda ambigus genitalya, virilizasyon
yapan enzimler derse akla;

*3 beta hidroksisteroid dehidrogenez
*21 hidroksllaz

*11 beta hidroksilaz eksikligi gelmeli
*Her ¢ en zim eksikliginde 17
ketosteroid diizeyleri yuksek

>>>HT var, hipokalemi ve plazma renin
dusuakltugu var

Kizda ambigus genitale, Tuz fazlaligi, hipertansiyon

3) 17 alfa hidroksilaz eksikligi

Erkek te ambigus genitale,, Tuz fazlaligi, hipertansiyon

C) Klasik 21 hidroksilaz eksikligi Kizda ambigus genitale,Erkekte virilizasyon, Tuz kaybi, hipoglisemi

D) 3 beta hidroksidehidrogenez eksikligi Her iki cinsiyette ambigus genitale, Tuz kaybi,Hipoglise mi
E) Connsendromu Hiperaldosteronizim, Na yiksek, K diisiik, renin baskili
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Karyotipi XY  olan bebegin fizik
muaynesinde hipospadias ,bifid skrotum ,
iInmemis testis saptaniyor. Laboratuvar
testlerinde tuz kaybi, DHEA/
androstenedion orani ve 17-OH
pregnenolon/17-OHProgesteron oraninin
arttigi gorulen olguda en olasi tani
asagidakilerden hangisidir?

A) 21 hidroksilaz

3 Beta hidroksisteroid dehidrogenaz
enzim eksikligi

C) 17-hidroksilaz

D) 11 beta hidroksilaz

E) b5alfareduktgz eksikligi

Testesterondan dihidrotestesteron olmaz
XY, erkekte ambigus genitale

Dn. Metinet Sinin Raya

Erkelerde ambigus genitalya yapan
enzimler;

*3Beta HSD eksikligi

*17 alfa hidroksilaz eksikligi ve
diger 17 ile baslayan enzim
eksiklikleri

*20-22 desmolaz eksikligi

Erkelerde ambigus genitalya ve
hipotansiyon varsa;

*3Beta HSD eksikligi

*20-22 desmolaz eksikligi

Erkelerde ambigus genitalya ve
hipertansiyon varsa ;
*17 alfa hidroksilaz eksikligi
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Erkekte kuskulu genitalyaya sebep olan
durumlardan olmayan asagidakilerden
hangisidir ?

A) 5 alfa reduktaz eksikligi

B) 3 Beta hidroksisteroid dehidrogenaz
enzim eksikligi

C) 17-hidroksilaz

D) WT 1 (Wilms tumor 1) gen mutasyonu

Fetoplasental aromataz eksikligi (CYP

19) eksikligi

Dn. Metinet Sinin Raya

1™ benzeri

WT 1 (Wilms tumor 1) geni testisi gelistiren
genlerdendir. Mutasyonundaerkekte ambigus
genitalia gorulur

Fetoplasental aromataz eksikligi
*Plasental aromataz eksikliginde fetal
adrenal androjenlerin aromatizasyonu
yapilamaz>>>androjenler ostrojene
donusemez

*Annede gebelikte virilizasyon olur
*Disgi fetuste virilazasyon olur
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I-Tiroid agenezisi
lI-Tiroid hipoplazisi
I1I-Ektopik tiroid
IV-Santral hipotroidi
V-Dishormonogenezis

Yukaridaki konjenital hipotiroroidzm
nedenlerinin hangisinde guatr beklenir ?

A) Il
B) IV
C) -V
D) V

E) IV-V

P Nre 4 P o B -

*Guatr olmasiicin ortamda bir tiroid bezi olmali ve
onu durmadan uyaran, reseptortine saglikli baglanan
bir TSH olmali

*Tiroid agenezisi, hipoplazisi ve ektopik tiroid de ise
buyuyecek normal bir bez yok

*Santral hipotroidide Tirodi uyaran TSH yok>>>Guatr
yok

*Tirodi dishormonogenezde tiroid hormon uretimi
defektli. TSH durmadan tiroid bezini uyarip guatr yapar

*Tiroksin sentez defekti—
Dishormonogenezis (%10-15)
*OR, Guatr vardir.
*Defekt inkompletse hipotiroidi yillar
sonra ortaya c¢ikar
a-lyot transport defekti (sodyum-
iyodid simport defekti)
b- Tiroid peroksidaz organifikasyon
ve birlesme defektleri
c- Deiyodinasyon defektleri
d- Tiroglobulin (TG) sentez defekti
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Konjenital hipotroidinin en sik nedeni
asagidakilerden hangisidir ?

Tiroid dishormonogenezis
Tiroid disgenezisi

Santral hipotroidi

Tiroid hormon direnci
TSH direnci

(&)

Tiroid disgenezisnde hipotroidzm
gorullr ama guatr gorulmez
C.S.S.

Dn. Metinet Sinin Raya

Tiroid disgenezisi (%80-85)
*En sik konjenital hipotroidi
nedeni ©.5.5.
*Sporadiktir. %10 genetik
*1/3 agenezi;
-Anne T4 U plasentadan gecer,
bebek dogumda normal olabilir
-Radyonuklid tutulumu olmaz

*2/3 ektopi ve hipoplazi.

-Ektopi dil kokunden (en sik)
normal lokalizasyon arasinda her
yerde olabilir

-Ektopik tiroid yillarca normal
hormon uretip, cocuklukta yetersiz
olabilir

- Ektopi icin en iyi tani araci
sintigrafidir
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Ulkemizde
taramalarda

taramalar ve bu
tetkikler hangi

yapilan
istenilen

secenekte yanlis verilmistir ?

Fenilketonuri-Topuk kaninda
fenilalanin duzeyi

Biyotidinaz eksikligi — Topuk kaninda
biyotidinaz enzim duzeyi bakisi
Kistik fibrozis -Topuk kaninda immun
reaktif tripsinojen olcumu

Konjenital hipotroidi-Topuk kaninda
TSH duzeyi yuksekligi

Talasemi major- Topuk kaninda Hg A
olcumu

Dn. Metinet Sinin Raya

KONJENITAL HiPOTIROIDi TARAMASI
*Konjenital hipotroidi 6nlenebilir zeka
geriliginin en 6nemli nedeni

*Erken tedavi cok 6nemli

*Tarama olarak topuk kani TSH dizeyi bakihr
*Tercihen 3-5. giinlerde bakmak daha ideal
Olcim sonucu verir

*TSH>20 U/l olanlar ileri merkeze sevk edilir
*TSH dlizeyinin disuk oldugu santral
hipotroidiler taramada atlanabilir
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8 yasindaki olgu konvulziyon sikayeti ile getirildigi
hastanede yapilan incelemerde kalsiyum duzeyi: 5,1
mg/dl , fosfor diizeyi :8 mg/dl saptaniyor. On planda
hipoparatriodi dusunulip parathormon duzeyine
bakiliyor.  Parathormon  duzeyi normal, renal
fonksiyonlarn normal, renal tubuler bozukluk olmayan
olgunun fizik mauynesinde govdesel obezite, boy
kisaligi , yuvarlak yuz ve iskelet anomalileri dikkat
cekiyor. Bu olguda en olasi tani asagidakilerden
hangisidir?

A) Psodohipoparatiroidi

B) Hipofosfatazya

C) Jansen tipi metafizer kondrodisplazi

D) D vitaminiintoksikasyonu

E) Velokardiyosasial sendrom/DiGeorge sendromu

Ca dusuk, fosfat yuksek ise >>>hipoparatiroidi
PTH normal, obezite ve boy kisalig gibi kemik
bulgularivarsa tani: Psodohipoparatiroidi

Dn. Metinet Sinin Raya

Tip 1 Psodohipoparatiroidi (Albright'in Herediter
Osteodistrofi Sendromu)
* En sik tip, OD kalitim, GS alfa subunit defekti (GNAS)
* PTH adenilat siklazi aktive edemez >>>Periferik dokuda
cevapsizlik
* PTH verilince, plazma ve idrar cAMP duzeyi ve fosfor
atilimi artmaz.
*TSH, LH, FSH ve glukagon gibi hormonlara da direng
gelisebilir.
Bu hormonlarda adenilat siklaz sistemi ile ¢alisir
Hipotiroidi, hipogonadizm -amenore, infertilite eslik
* Baslangic yasi; 7-8 yas
* En erken bulgu hipokalsemi,tetani
* Orta duzeyde mental retardasyon var
* Kisa boy, obezite, govdesel yaglanma,yuvarlak yuz
tipiktir.
*Kisa ve genis falankslar, iskelet anomalileri,brakidaktili
(4. ve 5. metakarpal, metatarsal kemiklerde kisalik, en
az etkilenen 2. parmaktir)
*Cilt alti ve bazal ganglionlarda kalsifkasyon, katarakt
*El sirtinda gamze, isaret parmagi orta parmagindan uzun
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Tip 1 diyabet tanisi konulan olguya insulin tedauvileri
baslaniyor. insilin tedavisini yetersiz alan, fazla stresli
olan olgunun ust solunum yolu enfeksiyonu oldugu bir
zamanda bilin¢g bulanikligi ve uyku hali , karin agrisi,
derin ve hizli solunum alma sikayetleri ile acile
basvuruyor. Acilde yapilan tetkilerinde kan sekeri: 450
mg /dl, pH:7.1 , ketonemi ve ketonuri tespit ediliyor.
Fizik muaynesinde turgor tonusunda asiri derecede
azalan olgunun tanisi asagidakilerden hangisidir ?

A)  Akut pankreatit

B) Diyabetik ketoasidoz
C) Sepsis

D) Salisilat intoksikasyonu
E) Ure siklus defekti

Dn. Metinet Sinin Raya

DIYABETIK KETOASIDOZ

* Diabet vakalarin onemli bir kismi DKA ile gelip tani
alir

*En 6nemli ve akut donemde en olumcul
komplikasyon >>>ketoasidoza sekonder gelisen
beyin demi

DKA Tani Kriterleri

Hiperglisemi (>200 mg/dl)

1. Metabolik ve laktik asidoz (Ph< 7.35 veya HCO3 <
15 mEqg/L)

2. Ketonemi- ketonuri

3. Hiperosmolarite
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Z DKA'da hasta agir dehidratasyon
klinigi ile geldigi icin;
Tedavide ilk yapilmasi gereken,
* %0,9 NaCl veya ringer
laktat
verilmeli

Bir onceki olguda insulin dozu artirilmis
ama olgu tedaviye uymadigl icin kusma,
karin agrisi ve uykuya meyil klinigi ile acil
servise getiriliyor. Turgor tonusu dusuk,
nefeste aseton kokusu olan olguya ilk

tedavide asagidakilerden hangisi yapilmali ax . , :
2 Gok onemli not>>>|LK 24 saat

A) % 5 dekstroz tedavisi

B) iV.10-20 cc/kg dozunda serum
fizyolojik siviy1 1 saat icinde yukleme

C) IV. Bolus bikarbonat tedavisi

D) intravendz insulin bolus tedavisi

E) 1V.Potasyum bolus ve bikarbonat
bolus tedavisi
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Dn. Metinet Sinin Raya

2 yasindaki erkek cocuk, 2 giin once baslayan ylksek ates

ve Oksuruk nedeniyle acile getiriliyor. Son 24 saatte

durumunun hizla kotulestigi, nefes alirken zorlandigl ve

huzursuzlastigi  bildiriliyor.  Fizik muayenede  toksik

gorinim, takipne ve sag akciger bazal bdlgede yaygin

raller duyuluyor. Cekilen akciger grafisinde multilober

infiltrasyon, pnomatosel ve plevral eflizyon saptaniyor. (O Vurucu Klinik Sifreler:

Bu hastada en olasi pnomoni etkeni asagidakilerden -Anlukotulegme+toI$3|kgorunum

hangisidir? *Pnomatosel + multilober tutulum
*Klcuk yas + yuksek ates
*Cevap = S. aureus 3£

A) Streptococcus pneumoniae

B) Respiratuvar sinsityal viriis (RSV) Dogru cevap: E) S. aereus

C) Chlamydia trachomatis

D) Mycoplasma pneumoniae

E) Staphylococcus aureus



Etken

Staphylococcus
aureus

Streptococcus
pneumoniae

RSV (Respiratuvar
sinsityal virus)

Chlamydia
trachomatis

Mycoplasma
pneumoniae

Klinik Ozellik Ates

Ani baslangic, toksik gérinum, hizli Yuksek ates

kotulesme, bronkopndmoni

Ani baslangic¢, lobar pnémoni, sik Yuksek ates
gorular. 5 yas alti ensik bakteriyel

pnomoni nedeni

@ Genellikle yiksek,
nadiren dusuk

Burun akintisi, wheezing, bronsiolit
tablosu; bebeklerde sik. 5yas altien sik
pnomoni nedeni .

Afebril pndmoni, stakatdre oksuruk, x Genellikle ates
konjonktivit eslik edebilir yok

Genellikle orta-
yuksek ates

Subakut baslangig, bas agrisi, bogaz
agrisi, kuru 6ksuruk, miyringit eslik
edebilir

Goruntlileme
Bulgulari
Multilober infiltrasyon,

pnomatosel, apse, plevral
eflizyon

Tek lob tutulumu, plevral
eflizyon olabilir

Hiperinflasyon,
peribrongiyal kalinlasma

Difuz infiltrasyon, bilateral
interstisyel goriunim

Patchy infiltrasyon,
retikilonoduler desen

Ayirt Edici Noktalar

. Pnomatosel, apse ve
empiyem gelisimi; komplikasyon
riski yuksek

. En sik etken, plorezi sik,
pnomatosel nadir

. 0-2 yasta sik; ates nadir, viral
bulgular 6n planda

. 4-12 haftalik bebekte, atessiz
pnomoni + konjonktivit +
eozinofili

. Okul cagi cocukta sik; bulloz
miyringit (kulak zariiltihabi)+
soguk aglutinin (+)




Yasa gore pnomoni etkenleri

e(-1ay —GBS

* 1 ay- 5 yas—RSV( en sik bakteri pnomokok )
* 0-3 ay—atessiz pnomoni —clamidya

* > 5 yas —mycoplazma, pndmokok
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2 vyasinda bir cocuk, 2 giindiie var olan hafif USYE
bulgulari ve ates sonrasi , havlar tarzda oksuruk,
inspiratuar stridor ve ses kisikhg ile acil servise
basvuruyor. Hafif atesi mevcut, genel durumu orta.
Solunum c¢abasi var ancak agzindan salya gelmesi yok.
Oksijen saturasyonu 94%, gogus oskultasyonunda
akciger sesleri normal.

Bu hastada en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Bakteriyel trakeit
B) Akut epiglotit

C) Spazmodik krup
D) Pnomoni

E) Viral krup

D, Webmet Sirin Zaya

Dogru cevap: E: Viral krup
Viral krup

6 ay—3 yas arasi sik.

Prodramal donem var. havlar tarzda
oksuruk

inspiratuar stridor, ses kisikhg,
dusuik-orta ates.

Parainfluenza viris tip 1 en sik

**6n-arka boyun grafisinde 'steeple
sign' (kalem ucu belirtisi) goralar

Krup tedavisi=>>0ksijen, rasemik
epinefrin, oral ya da parenteral steroid,
helioks, soguk aksam havasi (dikkat

soguk buhar etkinligi kanitlanmamis)
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2 yasinda bir ¢cocuk, 2 glindle var olan hafif
USYE bulgulari ve ates sonrasi , havlar
tarzda oksuruk, inspiratuar stridor ve ses
kisikhgr ile acil servise basvuruyor. Hafif
atesi mevcut, genel durumu orta. Solunum
cabasi var ancak agzindan salya gelmesi
yok. Oksijen saturasyonu 94%, gogus
oskultasyonunda akciger sesleri normal.

Bu hastada en olasi tani asagidakilerden
hangisidir?

A) Bakteriyel trakeit
B) Akut epiglotit

C) Spazmodik krup
D) Pnomoni

E) Viral krup

Sec¢enek

Ayirt Edici Ozellik

Etken / Goriintiileme Bulgusu

A) Bakteriyel
trakeit

K Prodromaldénem
var. Yiksek ates, toksik
gorinum, genellikle
viral krup sonrasi gelisir;
bol plrilan sekresyon,
entlibasyon gerekebilir.

Staphylococcus aureus; lateral
boyun grafisinde trakeal
duzensizlik, subglottik daralma
olabilir.

B) Akut epiglotit

K Anibaslangig,
yliksek ates, salya
akitma, disfaji,
huzursuzluk, tripod
pozisyonu.

Haemophilus influenzae tip b
(asisizlarda); **lateral grafide
'‘thumb sign' (basparmak
belirtisi)**.

C) Spazmodik
krup

K Gece ani baglayan
havlar tarzda okstirik ve
stridor; ates yoktur,
siklikla viral enfeksiyon
bulgusu yoktur.Glindiiz
semptom yok.
Enfeksiyoz degil, alerjik
ya da psikojenik olabilir.

Net etken bilinmez, non-
enfeksiyoz (alerjik veya
psikolojenik olabilir) .Belirgin
subglotik 6dem ve inflamasyon
yok, hafif subglotik darma olsa da
goruntileme genellikle normal

D) Pnémoni

K Ates, oksurik,
takipne, raller, solunum
sikintisi; havlar 6ksurik
ve stridor olmaz.

RSV, Streptococcus pneumoniae,
Mycoplasma; **akciger grafisinde
infiltrasyon veya konsolidasyon**,




Mikrositik Anemiler

\ \/

Rtc(| /yetersiz) Rtc(1)
=1Demir eksikligi «+ Talasemi send.
(#Talasemi mindr =+ Hemoglobin C
()Kronik hastalik /inflamasyon <+ Hemoglobin E
=)Kursun zehirlenmesi =+ Piropoikilositoz
(#)Sideroblastik anemi

Bakir eksikligi

B4 eksikligi



Normositik Anemiler

l

Rtc(| /yetersiz)
Kronik hastalik/in-
flamasyon
M Eritrosit aplazisi

(enfeksiyon, ilaclar)
IMaligniteler
Endokrinopatiler
- 1Bobrek yetmezligi
) Akut kanama
IHipersplenizm
Diseritropoetik anemi Il
:IHemofagositik sendrom

l

Rtc(1)

w»Kanama

«+Ab aracili hemoliz

« Hipersplenizm

= Mikroanjiopati (HUS, TTP, DIK, Kasabach-Merritt)
«» Membronopati (sferositoz, eliptositoz, ovalositoz)
w+ Enzimopati (G6PD, Pirivat kinaz eksikligi)

> Hemoglobinopati (HbSS, HbSC)



Makrositik Anemiler

l l

Rtc(|/yetersiz) Rtc(1)
Folat eksikligi = Diseritropoetik anemi | ve Il
B12 eksikligi = Aktif hemoliz

(Edinsel aplastik anemi
Konjenital aplastik anemi
Diamond-blackfan
Fanconi anemisi
Pearson sendromu
Pllacaraali (alkol, zidovudin)
Down sendromu (genelde anemi olmaz)
IHipotiroidi
IKronik KC hastaligi
SIMiyelodisplaziler
) 0rotik asidiri
Lesch-Nyhan
ATiamin responsif megaloblastik anemi
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2 yasindaki olgu solukluk, halsizlik ,tinitus, bas
agrisi,sistolik uUfirim tasikardi sikayetleri ile
poliklinige getiriliyor. Bakilan Hb:8
mg/d|,ferritin:2 , serum demiri distk, transferrin
saturasyonu dusuk (<%16), MVC:63 fl,
MCH:18pg, RDW:20 , eritrosit saysil
3,2x106/mm3 ,retikilosit :%0,2 bulunuyor.
Periferik yamada hipokromi, mikrositoz saptanan
olgunun tanisi asagidakilerden hangisidir?

A) Kronik hastalik anemisi
Demir eksikligi anemisi

C) Beta talasemi minor

D) B12 eksikligine bagl anemi

E) Hemolitik anemi

Dogru secenek:B) Demir Eksikligi Anemisi
B Hb: Dusiik (genellikle < 10 g/dL)

OENOL T NNNN
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A) Kronik Hastalik Anemisi (Anemia of Chronic Disease)

B Hb: Disiik (genellikle 6-9 g/dL)

|:| MCV: Normal veya hafif diusuk (normositer / hafif mikrositer)
|:| MCH: Normal veya hafif dusuk (normokrom / hafif hipokrom)
. RDW: Genellikle normal (ayirici tanida 6nemli)

C) Beta Talasemi Minor

] Hb: Hafif dustk veya normal

] McV: Dusik (siddetli mikrositoz)

] MCH: Dusuk

. RDW: Genellikle normal

D) B12 Eksikligi Anemisi

B Hb: Dustk

B M¢ ) Hemolitik Anemi

B M Hb: Disiik

B Re g Retikiilosit: Artris

B Pe [ LDH: Artmis

Mo B indirekt Bilirubin: Artmis

. Hf . Haptoglobin: Dusuk

. Nf . Periferik yayma: Schistosit, sferosit olabilir

- KU [0 Kemikiligi: Eritroid hiperplazi

istahs . Klinik: Sarilik, ikter, splenomegali, koyu renkli idrar
|:| Coombs testi: Pozitif (otoimmun hemolizde)
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6 aylik kiz bebek kilo almada gerilik,
solukluk, basini tutamama sikayeti ile
poliklinige basvuruyor. Yapilan tetkilerinde
makrositeer eritrositler, notrofillerde hiper
segmentasyon, metil malonik asidirtu ve
homosistein yuksekligi goriliyor. Yapilan
laboratuvar incelemelerinde B12 ve folik
asit duzeyleri normal goruliyor. Olgunun en
olasi tanisi asagidakilerden hangisidir?

A) Fankoni aplastik anemisi

B) Diamond Balckfan anemisi

Transkobalamin Il eksikligi

D) immerslund —Grasbeck sendromu

E) intrensek faktor eksikligi

TRANSKOBALAMIN 2 ( TC Il) EKSIKLIGI

*OR kalitilir

*B12 vitaminin %10-15 kadar TC Il ile baghdir

*B12 vitaminin hiicrelere alinmasini>>>TC |l saglar

*TC Il eksikliginde serum B12 diizeyi normal ;

ama hicresel duzeyde dugtklik olur>>>Megaloblastik
anemi

*Metilmalonik asit ve homosistein dlzeyleri artar, norolojik
bulgular gordlebilir.

*YD doneminden itibaren agir klinik

*Blayume geriligi, kusma, ishal, tekrralayan enfeksiyonlar
*jlerleyici pansitopeni, kemik iliginde megaloblastik
degisiklikler , metilmalonik asidiiri

*Mental gerilik (gec tani ve gec tedavide), nérolojik
bozukluk

*Kombine immun yetmezlik gorulir

****Normal B12 vitamini ve folik asit diizeylerine ragmen
agir megaloblastik anemi olur
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6 aylik kiz bebek kilo almada gerilik,
solukluk, basini tutamama sikayeti ile
poliklinige basvuruyor. Yapilan tetkilerinde
makrositeer eritrositler, notrofillerde hiper
segmentasyon, metil malonik asidurud ve

homosistein yiksekligi goruliyor. Yapilan

laboratuvar incelemelerinde ﬁ
oraltyor. Olgunun

en olasi tanisi asagidakilerden hangisidir?

A) Fankoni aplastik anemisi

B) Diamond Balckfan anemisi
Transkobalamin Il eksikligi

D) immerslund —Grasbeck sendromu

E) intrensek faktor eksikligi

Dn. Metinet Sinin Raya

 Secenek | AvirtEdici Ozellikler

A) Fanconi aplastik anemisi

B) Diamond-Blackfan anemisi

D) Imerslund-Grasbeck sendromu

E) intrensek faktor eksikligi

Mikrosefali, kisa boy, radyal defekt ve
pansitopeni ile birlikte kromozom
kirklari gozlenir, genelde MCV yuksektir
ama vitamin duzeyleri normaldir.

MCV yuksek, sadece eritrosit serisi
etkilenmigtir; triphalangeal basparmak
gibi konjenital anomaliler eslik edebilir
ve B12/folat duzeyleri normaldir.

B12 eksikligi tablosuna eslik eden izole
proteinuri tani koydurucudur, genetik
tubulopati s6z konusudur.

B12 eksikligi mevcuttur, homosistein ve
MMA yuksek bulunur, genellikle anti-
intrensek faktor antikorlari pozitif
saptanir.
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Anne babasi akraba olan, yenidogan
doneminde gobek kanamasi olan, gobegi 35.
gunde dusen, yuriumeye basladiktan sonra
vucudunda ekimozlar gorulen olgu poliklinige
getiriliyor. Poliklinikte yapilan tetkiklerde
trombosit sayisi yeterli, kanama zamani
normal, PT, aPTT , trombin zamani normal
goruluyor. Olgunun en olasi tanisi
asagidakilerden hangisidir?

A) Faktor Il eksikligi Tl arlluzar
B) FaktorV eksikligi PT, aPTT uzar
C) Faktor VIl eksikligi Piltizal
D) Faktor VIl eksikligi BPTT Uzar

Faktor Xlll eksikligi

Dr. Wetumet Svin Raya

1™ benzeri

Faktor Xl eksikligi (Fibrin
stabilizan faktor eksikligi)
e Ge¢ kanama tipik (Travmadan 1-2
gun sonra ekimoz)
* Gec gobek dusmesi, kotlu yara
lyilesmesi ve spontan dusukler
e Rutin koagulasyon testleri normal
C.S.S.

Kesin tani faktor duzeyi
bakmak ya da pihti erime testi
e TDP veya kriyopresipitat tedavide
verilir
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Yenidoganin solunum salonu resutasyon
asamalarl hakkinda asagidakilerden
hangisi yanlistir?

A) Resutasyon ihtiyaci belirlemede
APGAR skoru onemlidir

B) Spontan solunumun sayisi ne olursa
olsun yetersiz solunum gabasi varsa
pozitif basincli ventilasyon yapilmall

C) Kalp masaji yapilacaksa yaFay
solunumla koordineli olmali

D) Dogum salonunda bebek kurulanmasi
IsI kaybini onlemek icin cok onemlidir

E) Taktil uyaran ayak tabanina fiske
vurma ya da sirtin sivazlanmasi
seklinde olmall

Dn. Metinet Sinin Raya

*Yenidogan resutasyonu alinan
APGAR puaunina gore yapilmaz

APGAR puanu en erken 1.
dakika sonunda verildigi icin
>>>resutasyon gerekli ise gec
kalinabilinir

***Yenidogan bir bebekte
solunum sikintisi varsa ilk 30
saniye takdil uyaranla solunum
sitimule edilmeye calisilir
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Dogum odasinda canlandirma yapilan bebege
pozisyon verilip_aspire ediliyor, taktil uyaran
sonrasi bile solunum ¢abasinin yetersiz oldugu
kalp atim hizinin 45 atim /dakika oldugu gorulen
yenidogana en uygun yaklasim asagidakilerden

hangisidir

A) Ektaktil uyaran verilmeli

B) Ek oksijenve volum genisletici verilmeli

C) Bebekentube edilmeli

D) Pozitif basingli ventilasyon, gogus
kompresyonu ve adrenalin L.V.
uygulanmasi gerekir

E) Balon maskeile pozitif basingli ventilasyon

30 saniye uygulanip ,tekrar degerlendirme
yapilir

Dr. Wetumet Svin Raya

*Solunum cabasi yetersiz, kalp tepe
atimi<100 atim/dk olan bebekte ilk
pozitif basincli ventilasyon uygulanir

*Cunku bradikardilerinde ¢cok buyuk
bir kismi solunum sistemi
bozukluklari veya yetersizliklerinden
kaynaklanir

*Bu nedenle daima ilk pozitif
basincli ventilasyon ile restutasyona
baslanmali
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Bir onceki soruda 30 saniye balon maske

ile

ozitif basin¢cli ventilasyon sonrasi

bakilan kalp atim hizi <50 atim /dakika ise
asagidakilerden hangisi onerilir ?

Resutasyona sadece pozitif basingli
ventill?syon ile 30 saniye daha devam
etme

Hemen adrenali tedavisi baslanmali

Balon maske ile pozitif basingli
ventilasyon + gogus kompresyonu

Kanama dusunulup kan urdnu
verilebilir

Gé%ﬂs kompresyonuna ek oksijen
verilmesi

Dr. Wetumet Svin Raya

*Pozitif basincli restitasyona
ragmen halen solunum
duzensiz, kalitesiz ve kalp hizi
halen <60 ise kap masajl

yapilir

dama

kalp tepe hizi 60-100 atim
/dakika arasinda ise bu atim
sayisl bebege yeterli, sadece
pozitif basingli ventilasyon
yapmak yeterli olacaktir
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Bir onceki soruda 30 saniye balon maske ile
pozitif basincli ventilasyon ve etkili bir gogus
kompresyonu sonrasi bakilan kalp atim hizi <50
atim /dakika ise asagidakilerden hangisi onerilir

A) Resutasyona sadece pozitif basincli
ventilasyon ile 30 saniye daha devam
etmek

B) Pozitif basinliventilasyonuna ek olarak
gogus kompresyonu ve adrenalin
baslanmali

C) Balon maske ile pozitif basincli ventilasyon
+ gogus kompresyonu

D) Kanama dusunulup kan trunu verilebir

E) Gogus kompresyonuna ek oksijen
verilmesi

Dn. Metinet Sinin Raya

Maske ile pozitif basingli ventilasyon ve
gogus kompresyonuna ragmen ;

Kalp tepe atimi <60 atim/dakika oldugunda
pozitf basincli ventilasyon ve gogus
kompresyonuna ek olarak adrenalin
baslanmali

*Resliitasyonda |.V. yada intratrekeal
adrenalin kullanilabilir
*Yenidogan canlandirmasinda kullanilmayan
ilaglar (KAKA=kotii ilaglar) C.S.S./B.S.S.

1. Kalsiyum

2. Atropin

3. Kafein

4. Aminofilin
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40 haftallk 3400 gram dogan bebek
solunumu deprese ve bradikardik oldugu
icin dogum salonunda 3 dakika pozitif
basincli ventilasyon , kalp masaji ve
adrenalin  uygulamasi apilmis. ___Bu
uygulamalar __sonrasi__kalp atim hizi
normale donen  olgunun  solunum
depresyonlarinin sirdugu gorulmastdr. Bu
bebege verilecek en uygun ilac
asagidakilerden hangisidir?

A) Dopamain

B) Atropin

C) Naloksan

D) Ek doz adrenalin
E) Kalsiyum

Dr. Wetumet Svin Raya

*Resutasyona direncli
solunum depresyonlarinda
anneye sezeryan sirasinda
verilen opiyatlara bagli
solunum depresyonu
dusunulmeli

*Bu amacla bebege opiyat
antagonisti olan>>>naloksan
baslanir C.S.S.
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Elektif sezeryana alinmis ve sezeryan sirasinda
fazla miktarda sivi verilmis 37. haftada dogmus
bir yenidoganda ilk 3 saat icinde solunum
sikintisi_goriliyor .%ekilen akciger grafisinde
inter lobuler fissurlerde sivi, diyafragmatik
hafif duzlesme, periler pulmoner damarlarda
belirginlesme _gorulliyor. _Bakilan arteriyel kan
Eam degerleri normal olan bebekte %30
onsantrasyon_da_serbest atisi_oksijen destegi
alarak 36 saat icinde iyilestigi |gorullyor.
Olgunun en olasi tanisi asagidakilerden
hangisidir?

A) Hyalen mebran hastaligi (RDS)

B) Konjenital diafragma hernisi

C) Yenidogan gecici tasipnesi

D) Mekonyum aspirasyon sendromu
E) Persistan pulmoner hipertansiyon

Dn. Metinet Sinin Raya

RDS

*Pramatiir hahlite aiirfalctan alcildici nadanivie nliir

KDH
*T.

Term, dogar dogmaz belirti verilir

*

Dogumda solunum distresi, batin ¢okiikliigi

*R

Pulmoner hipolazi, agir hipoksemi

Barsak g
EKO: kal

Hemen €

MAS
Term / P~~#t~ems Lol
PPHT
Dogui
Term
Hipok
Siddet YDGT
Hiper
|EKO i Agirhi ginirda Term / Sezaryen

Norme Hafif-orta takipne, genelde kendini sinirlar

s Hafif hipoksemi

Oksije
Perihiler opasiteler, sivi gizgileri (fissiirit) hiperinflasyon
Sezaryen dogum sonrasi gegici takipne

Cogu kez gerek kalmadan CPAP’la 3 giinde iyilesirler
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Toksik eritem icin asagidaki ifadelerden
hangisi yanligtir ?

A) Patolojik olmayan cilt
lezyonlarindandir

B) Sari, beyaz 1-2 mm capinda papuller
ve pustuler lezyonlar gorulur

C) Pustullerden elde edilen metaryelin
incelemesinde bol ezonofil gozlenir

D) Lezyondan alinan metaryallerin
kGlturunde ureme gozlenir

E) Lezyonlar bir hafta icinde
kendiliginden kaybolur

Dr. Wetumet Svin Raya

TOKSIK ERITEM

*Patolojik olmayan cilt
lezyonlarindandir

*Sari, beyaz 1-2 mm capinda papuller
ve pustuler lezyonlar gorulur
*Pustullerden elde edilen metaryelin
incelemesinde bol ezonofil gozlenir
*Lezyondan alinan metaryallerin
kaltrande ureme gorulmez
*Lezyonlar bir hafta icinde
kendiliginden kavbolur

§ 8 [T
1 F B~ o hh A0 N
) 1% 852 5 DB B 1 agn
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Yenidogan bir

bul%ularl icin asagidakilerden hangisi
yanlistir?
A) Sklerem sepsis gibi sistemik hastalik

belirteci oldugu icin patolojik cilt
lezyonlarindandir

Amniyotik bant izleri patolojik fizik
muayene bulgusudur

Porto wine (porto sarabi lekesi)
zamanla kaybolur

Toksik eritem prematur bebeklerde
daha az gorulen kendini sinirlayan iyi
huylu cilt dokuntasudar

Pustller melanozis patolojik olmayan
cilt bulgularindandir

bebegin fizik muayene

Dr. Wetumet Svin Raya

*Porto wine (porto sarabilekesi) zamanla
kaybolmaz, solmaz, kalicidirlar C.S.S.

Sturge-Weber sendromunun onemli bir
bulgusudur
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|- Trizomi 21 ve trizomi 18
|I-Fetal alkol sendromu
llI-Radyasyona maruz kalma
IV-TORCH enfeksiyonlari
V-Formanen lushka stenozu
VI-Canavan hastalig

Yukaridaki klinik durumlarin  hangisinde
mikrosefali gorilmez ?

A) Il

B) I-IV
C) V-VI
D) HI-IV
E) -V

Dn. Metinet Sinin Raya

Mikrosefali nedenleri

*Ailesel

*Trizomiler (genis fontane yaparlar dikkat!!!)
*Fetal alkol sendromu

*Radyasyona maruz kalma

*TORCH enfeksiyolari

*Cri-ducat sendromu

*Rubistein Taybi sendromu

*Fetal hidanton sendromu

*Maternal fenil ketonuri

*Foramen lushka, akuaduktus
stenozunda>>>BQOS dolasimi
bozulur>>>Hidrosefali>>>Makrosefali yapar
*Canavan hastaligi makrosefali yapar
*Tays-Sacs hastaligl, Alekander hastaligi ve
Glutarik asiddri tip 1, MPS ler makrosefali yapan
diger onemli metabolik hastaliklardir
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I-Konjenital hipertroidi

[1-D vitamini hipervitaminozu
[1I-Apert sendromu
IV-Hipofosfatazya
V-Rasitizm

Yukaridaki klinik durumlarin
hangisinde genis fontanel gozlenmez?

A) -l
B) I-IV
C) V-VI
D) -V
E) -V

Genis fontanel nedenleri
*Apert sendromu
*Hipofosfatazya
*Rasitizm

*Osteogenezis imperfekta
*Hidrosefali
*Akondroplazi

*Hipotroidi

*Prematurite
*Pussel-Silver sendromu
*Trizomiler

*Konjenital rubella
*Piknodizostozis

***Hipertiroidizm genis fontanel yapmaz C.S.S

***Kraniotabes ilk 3 ayda fizyolojiktir
3 aydan sonra kraniotabes gorulme nedeneleri

*Prematurite

*Rasitizm

*Osteogenezis imperfekta
*Hidrosefali

*Sifiliz

*Kleidokranial dizostozis
*Kretenizm

*A hipervitaminozu
*Down sendromu



TEKRARLAYAN HEMATURLER

Tekrarlayan hematuri, isitme ve goz problemleri, X’e bagli
kalitim >>>Alport sendromu

2-3 gun once USYE sonrasinda makroskobik hematiiri, C3 normal,
mezengiumda Ig A depolanmasi >>>|G A nefropatisi

Tekrarlayan hematuri, ailede oykusu pozitif, istk mikroskobunda
patolojik bulgu yok >>>Ince membran hastaligi
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Rutin_taramalarda tekrarlayan mikroskobik
hematuri saptanan , saglkli 7 yasindaki
erkek cocugun ailesinde hematuri
taramasina__alinlyor. JTarama__sonucunda
annesinde ve diger 2 kiz kardesinde de
mikroskobik hematuri saptaniyor.Aile
oykusunde son donem bobrek yetmezligi ve
diyalize giren akraba oykusu olmayan ve
yapilan biyopsi metaryelinin ISik
mikroskobisinde herhangi bir patoloji
saptanmayan olgunun en olasi tanisi
asagidakilerden hangisidir ?

A) Alport sendromu

B) Ig A nefropatisi

C) Ince bazal membran hastaligi
D) idiopatik hiperkalsi(iri

E) HSP nefriti

Dr. Wetumet Svin Raya

Ince Membran Hastaligini
dusunduren bulgular;

*Ailesel olmasi

*Tekrarlayan mikroskobik hematuiri
*Isik mikroskobisinde patoloji
olmamasi

*Aile oykusunde son donem bobrek
yetmezligine yol acabilecek ciddi bir
bobrek patolojiye sebebiyet
vermemesi



Secenek Ayirt Edici Ozellik

A) Alport sendromu Aile oykusu + progresif proteinuri,
isitme kaybive bazen goz bulgulariile
birliktedir; zamanla bobrek
yetmezligine ilerler.C3 Normal, elektron
mikroskobide bazal mebranda incelma
, kalinlasma, lamellere ayrilma var

B) IgA nefropatisi Tekrarlayan hematiiri genellikle USYE
den 2 gun sonra baslar; proteinuri eslik
edebilir, mezengiumda Ig A
depolanmasi var, C3 Normal, aile
oykusu genelde yoktur, prognoz
degisken.

D) idiopatik hiperkalsiiiri Mikroskopik hematuriye dizuri, idrar
yolu semptomlari eslik edebilir;
hiperkalsiuri taniicin anahtar bulgudur.

E) HSP nefriti Palpabl purpura, artrit, karin agrisi gibi
sistemik bulgularla birlikte nefritik
sendrom gelisebilir.




RENAL TUBULER ASIDOZLAR

RTA ortak klinik ozellikleri
*Poliuri, polidipsi, dehidratasyon, buyume geriligi
*Ortak laboratuvar bulgulari:
-Hiperkloremi
-Metabolik asidoz (anyon acigl normal)
-Hipokalemi (tip 4 RTA haricg)

Ortak bulgular + aminoasiduri, fosfaturi (rasitizm ), glikozuri,idrar
asitlestirilebiliyorsa>>>Tip 2 (proksimal) RTA

Ortak bulgular + hiperkalsiuri, bobrek tasi >>>Tip 1 (distal ) RTA

Ortak bulgular + hiperkalemi>>>Tip 4 RTA
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4 yasindaki olguda buyume gelisme
geriligi,hipokalemi, asidoz,
hiperkloremi saptaniyor.
Hesaplanan anyon gap degeri
normal olan olguda en olasi tani

RTA ortak klinik ozellikleri
*Poliuri, polidipsi,
dehidratasyon, buyume geriligi
*Ortak laboratuvar bulgulari:
-Hiperkloremi
-Metabolik asidoz (anyon acigi

asagidakilerden hangisidir? normal)
/ -Hipokalemi (tip 4 RTA haricg)

Renaltubmer asidoz

B) Bartter sendromu

C) Gitelman sendromu
D) Nefrotik sendrom
E)Tubulo intertisyel nefrit

*Distal RTA tip 1 asidozdur, hiperkalsiuri ve
nefrokalsinozis gorulur, idrar asitlestirilemez

*Proksimal RTA tip 2 asidozdur,glikozUri,
bikarbonaturi, aminoasiduri, fosfaturi ve
rikets goruldr, idrar asitlestirilebilir



Secenek Ayirt Edici Ozellikler

Hipokalemi, metabolik alkaloz, hiperkalsiuri,
normotansiyon ve RAAS aktivasyonu ile

B) Bartter sendromu

karakterizedir.

C) Gitelman sendromu

Hipokalemi, metabolik alkaloz, hipomagnezemi,
hipokalsiuri ile seyreder; daha hafif semptomlar ve
gec baslangic tipiktir.

D) Nefrotik sendrom

Agir proteinuri, hipoalbliminemi, 6dem ve
hiperlipidemi ile taninir; asidoz veya hiperkalemi
beklenmez.

E) Tubulointerstisyel nefrit

Antibiyotikler (6zellikle B-laktamlar), NSAIi veya PPI
gibi ilaclar sonrasi gelisir; ates, dokuntu, eozinofili,
steril piyuri ve lokosit silendirleriyle karakterizedir.
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Asagidaki bulgulardan hangisi Dn. Wetimet Sinin Raya

Fankoni sendromunda gorilmez ? .
Fankoni sendromunda;

*P emilimi bozuk>>> hipofosfatemi
A) Glikozuri ve tubuler proteindri >>>rikets
*Bikarbonat kaybi>>>Alkali idrar (distal
tup saglam idrar asidikte olabilir), asidoz
C) Bikarbonaturi sonucunda asidoz *Hiperglisemi olmadan>>>glikozUri
D) Rasitizm *Aminoasiduri, proteinuri, ketonuri
*Degisken hiperkalsiuri
*|drar konsatrasyon bozuklugu
*Polidri
*Hiperurikozuri=>>hipourisemi

B) Aminoasiduri

E)Hiperurisemi

*Fankoni sendromunda kanda herseyin
hiposu gorulur
*Hiperurisemi degil>>>Hipourisemi gorulur



HqQQFrQXMTMmMZ

H

On_yasinda bir kiz cocuk basagrisi, kirmizi
renkli idrar yapma ve idrar miktarinda
azalma sebebiyle __cocuk __uzmanina
getiriliyor. G0z kapaklarinda édemi olan
cocugun bakilan kan basinci  140/90
mmHg , serum C3 duzeyi dusuk, BUN
dizeyi artmis goruluyor. kasUnden 10
gun Once kriptik tonsilit  gecirdigi
ogreniliyor. Olgu servise yatisi yapilacagi
sirada konvilziyon geciriyor.

Bu olgu ig;jn en olasi tani asagidakilerden
hangisidirs:

A) Membrano proliferatif glomerulonefrit
B) Alport sendromu

C) Good- pasture sendromu

D) Akut poststreptekokal glomerilonefrit
E) Minimal change hastaligi

Dogru cevap D sikki - APSGN olmalidir cunku:

*10 gun once gecirilmis kriptik tonsillit,

*Hipertansiyon, C3 dusuklugi (genelde gegici),
*Makroskopik hematiri, 6dem, BUN/creatin yuksekligi,
*Konviilsiyon (hipertansif ensefalopatiye bagli olabilir)
APSGN icin klasik bir sunumdur. 3%

Secenek

Ayirt Edici Ozellikler

A) Membranoproliferatif GN

B) Alport sendromu

C) Goodpasture sendromu

E) Minimal change hastaligi

C3 duizeyi kalici dusuk kalir,
proteinuri baskindir; siklikla kronik
seyreder.

Aile oykusu, isitme kaybi,
mikroskopik hematdiri ve tip IV
kollajen mutasyonu tipiktir.
Pulmoner hemoraji + hemoptizi,
anti-GBM antikoru pozitifligi ve hizli
progresyon ile taninir.

Selektif proteinuri, hipoalbuminemi,
odem belirgindir; genellikle nefrotik
tablo yapar, hematuri ve
hipertansiyon tipik degildir.




C3 ¢ olan bobrek hastaliklari
*Sant nefriti

*Endokardit

*Lupus nefriti

*APSGN

*MPGN

*Kriyoglonulinemi

*Visseral apseler
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Shigella ve E.coli kaynakli hemolitik
uremik sendrom igin agagidaki
ifadelerden hangisi dogrudur?

A) PT ve PTT uzamig, kanama zamani
normaldir

B) Retikulosit sayisi, LDH ve Urik asit
artmistir.

C) Olgularin %20 sinde ADAMTS 13
aktivitesi %20 nin altindadir

D) Coombs pozitif hemolitik anemi
gorular

E) Uzun donemde olgularin gogunda
son donem bobrek yetmezligi gelisir

Dn. Metinet Sinin Raya

TIPIK-KLASIK HUS
*Shigella ve E.coli endotoksinleri tetigi ceker
*Damarda hasarlanma oluri trobositler hasar
yerinde birikir>>>trombositopeni olur
*Tromboze, daryerden gecen ertirositler
parcalanir>>>Commbs negatif hemolitik anemi
gorulur
*Eritrositler bir nevi travma nedeniyle yikilir
*Eritrosit stoplazma urunleri agiga ¢ikar>>>LDH ,
urik asit artar
*Kompansasyon icin retikulositoz olur
*Trombositopeni gorulur>>>Kanama zamani uzar
*Progresif bir olaya olmadigindan bobrek yetmezligi
uzun donemde degil, olusacaksa akut donemde
olusurC.S.S.

*ADAMTS 13, faktor H, Faktor | eksiklikleri atipik
Hemolitik tremik sendromla ilgili bir proteindir.
Atipik HUS’lerin diger adi genetik HUS’tiir. Genetik
HUS tekrarlar, prognozu kotu, tedavide eculizumab
kullanilir.
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Asagidakilerden hangisi
cocukluk cagi idiyopatik
nefrotik sendromun sik gorulen
bulgularindandir ?

A) C3 duzeyi dusuklugui
B) Makroskobik hematuri

C) Jeneralize 6dem yapacak
kadar massif proteinuri

D) Hipertansiyon
E) Artrit ve iridosiklit

Dr. Wetumet Svin Raya

Idiopatik nefrotik
sendromda kompleman
seviyesi kesinlikle
Normal

*Nefrotik proteinuri
>40 mg/m2/saat /> 1

gram/m2/gun proteinuri)

*Hipoalbuminemi ( serum
albumin duzeyi < 2.5 g/dl)

*Hiperlipidemi (HDL
normal), lipiduri

*Jeneralize odem
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Cocukluk cagi nefrotik sendromunda
asagidaki durumlardan hangisinin
gorulmesi beklenmez

A) Immun yetmezlik sonucu
tekrarlayan enfeksiyon

B) Plazma onkotik basincinda azalma
sonucu odem

C) Damar disina sivi kagcmasi sonucu
hiperviskozite

D) LCAT enzim kaybi nedeniyle
hiperlipidemi ve lipiduri

E) Antirombin kaybl nedeniyle artmis
kanamaya egilim

Dn. Metinet Sinin Raya

*Nefrotik
sendromda>>>Immunglobulin
kayiplari ,o0zelikle Ig G nedeniyle
sekonder immun yetmezlik ve
sonrasinda enfeksiyon gorulur

*Lestin kolesterol acil transferaz kaybi
nedeniyle kolesterol ve trigliserit metabozlima
degisiklikleri ve sonucunda hiperlipidemi ve
lipiduri goralar

*Antitirombin 3 ,protein C ve S kaybi nedeniyle
tromboz olur, kanama olmaz
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Dort yasinda erkek olgu ust solunum
?;olu enfeksiyonundan sonra karinda
afif sislik, goz kapaklarinda ve
bacaklarda (++++) gode birakan odem
, Iidrar miktarinda azalma,idrarda
(++++) protein,serum albumin ise 1,6
gram /dl tespit ediliyor. Bu olgunun
tedavisinde asagidakilerden hangisi
kullanilmaz.

A) Prednizolon

B) Albumin
C)Siklofosfamid

D) Pulse steroid
E)Bol proteinli diyet

Dn. Metinet Sinin Raya

Albumin infuzyonu+ furasemid endikasyonlari
*Hipovolemi~>ABY gelisirse
*Asiri derecede skrotum ve labium odemi
*Asit nedeniyle hareket guclugu
*Batindaki gerginlik ,plevrada sivi >solunum
sikintisi

*Nefrotik sendromda zaten protein kacagi var.
*Disaridan bol protein verirsek protein kacagi artar
*Proteinuri zamanla glomeruloskleroz yapar



ASI UYGULAMA YOLLARI

(Intradermal) |

(_l.t!l_'tml-kllltr)J

Asi yapilcak bolge alkolle temizlenir
(iyotla degil)
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Asagidaki asilardan hangisi intra muskuler
yoldan uygulanmaz?

) DBT

) BCG asisi
) Hepatit A
) Hepatit B
) Tetanoz

O0Ox >

M

Dn. Metinet Sinin Raya

Intramuskuler uygulanan asilar
DTaP (ve diger DTP formlari)

HepA, Hep B, Hib, kuduz
(HDCV),polisakkarit tifo

Konjuge pnomokok asisi, konjuge
meningokok asisi, influenza , HPV

Intradermal>>>BCG, Kolera ( SC formuda var)
Oral>>>0PV, Rotavirus, zayiflatilmis tifo-atenue tifo asisi
Subkutan>>>MMR, Sucicegi ,IPV salk, sari humma, inaktif

tifo

*Asilamaya ara verilmesi yada asilamanin kacgirilmasi
durumunda yeni asi semasi baslanilmaz, asilamaya kalindigi

yerden devam edilmeli C.S.S.
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Asagidakilerden hangisi canli virus asisi
degildir?

A) Sarthumma
B) Kabakulak
C) Kizamik

D) Sucicegi
Kuduz

*Bir diger onemli canli virlis asilarida OPV
ve rubelladir

*Kuduz inaktif viral asilardandir. Diger
onemli inaktif viral asilar IPV ve inaktif
influenzadir

*Bu arada intranazal uygulanan canli
influenza asisi da vardir

Dn. Metinet Sinin Raya

Canli asilar
*BCG
*Rotavirus
*Sugicegi

*Kizamik-kizamikgik-kabakulak

*Sucicegi

*Qral tifo

*QOral polio
*Intranazl influenza
*Sarl humma

Kapsul polisakkarit asilar
*Pnomokok
*Meningokok

Konjuge asilar

(kapsul polisakkarit +protein
tasityici)

*Hib

*Pnomokok

*Meningokok

inaktif asilar (tim
mikroorganizmayi
icerenler)

*Polio

*Hepatit A

inaktif asilar
(mikroorganizmanin
bazi kisimlarini iceren)
*Aseluler bogmaca
*HPV

*Hepatit B

Toksoid asilar
*Difteri
*Tetanoz
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3 Dn. Metinet Sinin Raya

1* benzeri

*Immun yetmezligi olan gocuklara
canli asi yapilmasi kondrendikedir

Immun yetmezligi olan olgulara asagidaki
asilardan hangisi kondrendikedir ?

A) Kuduz P . .
B) Difteri Ornegin oral polio asisi sonrasi
Oral polio immun yetmezlik tanili olguda paralizi

Tetanoz gelisebilir

>
E) Pnomokok -
) Pnomoko *immun yetmezlikte;

*Fagositer sistem hastaliklarinda KKK, varisella ve oral polio asilar
canli bakteri asisi (BCG, canli uygulanmaz

salmonella asisi) yapilmaz B.S.S.
Kompleman sistemi defektlerinde T veya B
hucre kusurlari olmadigindan, fogositoz
kusuru olmadigindan rutin asilama
programindaki tim asilar yapilabilir C.S.S.
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|I-Bogmaca asisi sonrasi 7 gun icinde
ensefalopati gelisirse asi rutin asi programindan
cikarilmali

lI-Kizamik temasinin ilk alti gununde IVIG
verilmeli

llI-Gebeye varisella ve rubella asilari yapilabilir
IV-15 glnden fazla 2mg/kg ve Uzeri prednizolon
alan kisiye canli asi yapilmamall

V-Canli asilar alinan IVIG dozundan bagimsiz 2
ay ertelenmesi gerekir

Yukaridaki durumlardan yanlis olanlar
asagidakilerden hangisidir?

A) I-l-IV
B) IV
C) lI-lI-IV
D) -V
E) V-V

Dr. Wetumet Svin Raya

*Gebelere varisella, MMR gibi
canli asilar yapilmaz

*Canli asilar alinan IVIG dozuna
gore 3-11 ay ertelenmeli

*Gebelerde kizamik,
kizamikcgik, kabakulak,
sucicegi ve oral polio asilari gibi
canli asilar kondrendikedir

*Gebelerde yapilan tek canli asi
sari humma asisidir B.S.S.
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Cocukluk cagi

asilan ile ilgili asagidaki

ifadelerden hangisi yanlistir ?

A)

B)
C)

Hepatiti B asisi 2-8 derece arasinda
saklanmali

Donmaya en dayaniksiz canli asi OPV ‘dir
Canli asilar bir kereye mahsus
dondurularak saklanilabilir, ama
cozduruldukten sonra bir daha
dondurulamazlar, ¢ozduruldukten sonra 4-
6 saat icinde kullanilmali

DTaP ve Hib konjege asilari sulandirildiktan
sonra 4-6 saat icinde kullanilmali
Inaktif(6li asilar ) dondurulunca etkileri
kaybolur, doldurulamazlar

Dn. Metinet Sinin Raya

****Donmaya en dayanikli Dikkat
>>>Canli polio asisi
kullanildiktan sonra tam 8 kere
dondurulup tekrardan
kullanilabilir B.S.S.

*Asi buzdolabi 1sisi>>>+2 ile +8 derece
arasinda (ideali +4 derece de olmali)

*Donmaya en hassas olan agl hepatit B, en dayanikli olan OPA

*Asi buzdolabi 0,5 cm'den fazla buzlanmamal
*Asilar buzdolabinin kapak raflarina konulmamali
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I-Aktif tiberkuloz

[I-Memede herpetik lezyon

llI-Hepatit C enfeksiyonu

VI-Mastit

V-Galaktozemi

Yukaridakilerden hangisi anne sutunun kondrendike
oldugu durumlardan degildir ?

) -l
) -
) IV

) -V
) 1V

Oo0m>

Emzirmenin kondrendike
olmadigi durumlar

*Mastit, angorjman varligi
*Rinit

*Gecirilmis tuberkuloz
*Diabetli anne

*Hepatit C enfeksiyonu
*Hepatit B enfeksiyonu >>>ilk
emzirme asi ve iImmun globulin
yapildiktan sonra
*Gelismemis Ulkelerde HIV
enfeksiyonu

m

Dn. Metinet Sinin Raya

Emzirmenin kondrendike oldugu durumlar
*Annede septisemi

*Annede HTLV enfeksiyonu

*Aktif tuberkuloz >>>en az 2 haftalik tedavi sonrasi
emazirebilir

*Annede psikoz, uyusturucu madde bagimliligl
*Memede aktif herpetik lezyon

*Bebekte galatozemi

*MSUD ve fenilketonuri >>>hafif ve orta vakalarda
verilebilir

*Gelismis ulkelerde HIV enfeksiyonu

*Annede meme kanserivarligl

*Preterm bebekte CMV enfeksiyonu

*Meme apsesi>>>Kargsi memede apse yoksa o
memeden emzirebilir emzirebilir
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6 yasinda, kilo aliminda duraklama, karin
sisligi ve demir eksikligi anemisi ile basvuran
cocukta colyak hastaligi dusunulmektedir.
Yapilan serolojik taramada total IgA duzeyi
normaldir. Anti-transglutaminaz IgA antikoru
(anti-tTG IgA) pozitif bulunmustur. Hastanin
ebeveynleri, tani icin biyopsi yapiimasi
konusunda korkulari var.

Asagidakilerden hangisi ¢colyak tanisinda en
dogru yaklasimdir?

A) Tani icin yalnizca anti-tTG IgA yeterlidir,
biyopsi gerekmez.

B) Anti-gliadin antikorlari (AGA) yuksekse
tani konur.

C) Biyopsi tani icin altin standarttir, her
durumda yapilmalidir.

D) EMA pozitifligi ve anti-tTG yuksekligi HLA
DQ2 veya DQS8 pozitifligi ile birlikteyse bazi
olgularda biyopsi yapilmadan tani konulabilir.
E) HLA DQ2/DQ8 negatifligi tani
koydurucudur.

Secenek Yorum / Tanisal Degeri

A) Yalnizca anti-tTG IgA
yeterlidir.

K Tanida 6nemlidir ama EMA +
HLA ile birlikte degerlendirilmelidir.
Tek basina yeterli degildir.

B) AGA yuksekse tani konur.

& Anti-gliadin (AGA) testleri
dusuk 6zgulluge sahiptir, guncel
kilavuzlarda onerilmez.

C) Biyopsi her durumda sarttir.

& Eskiden 'altin standart'ti ancak
yuksek titre anti-tTG + EMA + HLA
pozitifligsinde biyopsi yapilmadan
tani konabilir (ESPGHAN kilavuzu).

D) EMA + anti-tTG + HLA
pozitifligi varsa biyopsi olmadan
tani konabilir.

ESPGHAN 2020 kriterlerine
gore, bu uclu tani koydurucudur
(6zellikle anti-tTG >10x normal
ustu ise).

E) HLA negatifligi tani
koydurucudur.

& Tam tersi; HLA DQ2/DQ8
negatifligi taniyl neredeyse dislar,
ama pozitiflik tani koydurmaz
sadece duyarliligl artirir.




(O Ekstra Bilgi Kutucugu:
*En duyarl test: anti-tTG IgA

*En ozgiil test: EMA
*Total IgA eksikse: anti-tTG I1gG + DGP IgG kullanilmali

*Tani dislatic test: HLA DQ2/DQ8 negatifligi
*Tani koydurucu uglu: anti-tTG IgA >10x + EMA pozitif +

HLA DQ2/DQ8 pozitif (biyopsisiz tani icin)
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21 glinluk bir erkek bebek, dogumdan sonra
birka¢ gin ¢ok iyi emmis ancak son 4-5
undur her beslenme sonrasi fiskirir tarzda
usmalar baslamis. Kilo alimi azalmis,
dehidratasyon bulgulant gelismis.  Fizik
muayenede epigastrik bolgede zeytin
buyuklugiinde sertlik aICFe ediliyor. Ailesi
idrar ¢ikisinin azaldigini bildiriyor.

Bu bebekte on tani olarak en olasi durum
asagidakilerden hangisidir?

A) Duodenal atrezi

B) Invajinasyon

C) Meckel divertiktlu

D) Volvulus

E) Hipertrofik pilor stenozu

Dn. Metinet Sinin Raya

Dogru cevap: E) Hipertrofik Pilor Stenozu

@ Klinik Sifreler:

*Pilor stenozu: zeytin gibi kitle, figkirir kusma, 2-
6. hafta

*Duodenal atrezi: dogumdan sonra hemen, cift
baloncuk, safrali kusma

invajinasyon: >3 ay, aralikli karin agrisi, jole
kivaminda diski

*Meckel divertikuli: agrisiz rektal kanama,
sintigrafi

*Volvulus: ani, safrali kusma, sok tablosu, acil
cerrahi



Secenek Ayirt Edici Ozellik

A) Duodenal atrezi

& ilk 24-48 saatte baslar. Safrali kusma tipiktir. Dogumdan
sonra hi¢ gaz ¢cikaramama + ¢ift baloncuk gorunttsu (double

bubble) gérilir.

B) invajinasyon

¥ Genellikle 3. ay — 3yas arasinda olur. Aralikli karin agrisi,
jole kivaminda diski ve sag alt kadranda kitle tipiktir.

C) Meckel divertikuli

X Ensik bulgusu agrisiz rektal kanamadir. Kusma olmaz.
Tanii¢cin Meckel sintigrafisi (99mTc) kullanilir.

D) Volvulus (malrotasyon)

¥ Genellikle ilk haftalarda safrali kusma ile baslar. Ani
gelisen distansiyon, sok, iskemi bulgulari olabilir. Acil cerrahi
gerekir.

E) Hipertrofik pilor stenozu

2-8. haftalar arasi baslar. Fiskirir tarzda kusma, kilo
alamama, hipokloremik hipokalemik metabolik alkaloz,
zeytin kitle; USG ile tani netlesir.
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3 vyasinda bir cocuk, birkac aydir sidren
siskinlik, gaz sikayeti, asidik ve sulu
diskilama, perianal dermatit, zaman zaman
aglayan huzursuz ataklar ile basvuruyor.
Diski incelemesinde yag saptanmiyor, diski
pH’siI <5,gaitada indirgen madde pozitif. Kilo
alimi yavaslamis. Bu klinik tabloya neden
olabilecek en olasi bozukluk asagidakilerden
hangisidir?

A) Protein malabsorpsiyonu

B) Yag malabsorpsiyonu

C) Karbonhidrat malabsorpsiyonu
D) Safra tuzu eksikligi

E) Pankreas yetmezligi

Dn. Metinet Sinin Raya

Dogru cevap: C) Karbonhidrat malabsorpsiyonu

*Karbonhidrat malabsorpsiyonu - pH dusuk
+ indirgenmis madde (+)

*Yag malabsorpsiyonu > kotu kokulu, acik
renkli diski, yag (+)

*Protein malabsorpsiyonu 2> 6dem, albiimin
disuk

*Pankreas yetmezLligi > digki elastazi duislik,
ADEK eksiklikleri

*Safra tuzu eksikligi » yag emilemez, safra
renk eksikligi, yagl diski



Secenek

Ayirt Edici Ozellik

Tanisal Belirtecler

A) Protein malabsorpsiyonu

Odem, hipoalbiiminemi, kas kitlesi
azalmasi ile gider; diski genellikle normal
pH’dadir, indirgenmis madde bulunmaz.

Serum albliimin/prealbumin dustk, diski
alfa-1 antitripsin (+)

B) Yag malabsorpsiyonu

Steatore, kot kokulu ve bol miktarda yagh
diski, diskida yag pozitifligi, kilo kaybi
belirgindir. pH normaldir.

Diskida yag (+), ADEK vitaminleri dustk,
kalprotektin genellikle normaldir

C) Karbonhidrat malabsorpsiyonu

Asidik, sulu diski, perianal irritasyon,
distiik pH (<5), indirgenmis madde pozitif,
gaz + huzursuzluk, osmotik ishal.

Diski pH <5, indirgenmis madde (+), H2
nefes testi pozitif, kalprotektin normal

D) Safra tuzu eksikligi

Yag emilimi bozulur, ADEK vitamin
eksiklikleri, safra akimina bagl steatore
gozlenir.

Diskida yag (+), ADEK vitamin
eksiklikleri, safra asidi 6l¢ctimii ile tani

E) Pankreas yetmezligi

Hem yag hem protein malabsorpsiyonu
olur, diski elastazi dusiik, ADEK
eksiklikleri, steatore ve bluiytime geriligi
goruliir.

Diski elastazi dustik (<200), diskida yag
(+), ADEK vitamin eksiklikleri,
kalprotektin artabilir




Kalprotektin Artisi Gosteren GIS Hastaliklari
Kalprotektin, notrofillerden salinan bir inflamatuvar belirtectir. Diskida 6lcllerek
gastrointestinal inflamasyonu non-invaziv olarak degerlendirmede kullanilir.

Hastalik Grubu Acidama

inflamatuvar Barsak Crohn ve Ulseratif kolit; en sik artis burada
Hastaliklarn (IBH) gozlenir, hastalik aktivitesiyle paraleldir.
Enfeksiyoz Bakteriyel (Campylobacter, Salmonella,

Enterokolitler Shigella, C. difficile) kaynakli belirgin; viral
kaynakli hafif artis.

Aktif ddnemde hafif-orta diizeyde
kalprotektin artar, diyetle normale doner.

Ozellikle ileri evrelerde diski kalprotektini
yukselebilir.

DI RN B G 1@ Akut inflamasyon sirasinda gegici yikselme

olur.
NSAIi iliskili Klinik belirti olmadan bile inflamasyona

Enteropati bagli kalprotektin artigi olabilir.

Not: Irritabl barsak sendromu (IBS) gibi fonksiyonel hastaliklarda
kalprotektin ylikselmez. Negatif kalprotektin sonucu genellikle
IBH'yi dislamada oldukc¢a degerlidir.
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6 aylik saghkli bir bebekte, son 2 giindur viicutta kisa
siirede kaybolup tekrar ¢ikan kizarik, kabark
lezyonlar gelismistir. Lezyonlar ka?lntlll, agrisiz ve
basmakla solmaktadir ve dokiintiler 24 saat icinde yer
degistirmektedir. Ates yoktur, sistemik belirti izlenmez.
Ciltte iz birakmayan bu dokuntuler disinda baska bulgu
goktur. Anamnezde son 2 glindur yeni bir ek gida

aslanmis oldugu 6grenilmistir.

Bu hastanin en olasi tanisi ve taniya yonelik ilk tercih
edilen test asagidakilerden hangisidir?

A) Tani: Herediter anjioodem / Test: C4 diizeyi

B) Tani: Anafilaksi / Test: Serum triptaz

C) Tani: Atopik dermatit / Test: Total IgE

D) Tani: Kontakt dermatit / Test: Yama testi (patch test)
E) Tani: Urtiker / Test: Prick testi

Dn. Metinet Sinin Raya

E) Urtiker dogru cevap

Dakikalar—saatler icinde kaybolan,
kasintili, kabarik dokuintiler

*24 saat icinde yer degistirir, basmakla
solar, iz birakmaz.

*Genellikle alerjenle temas sonrasi
olur.

* Prick testi yada spesifik Ig E tani icin
tercih edilir.

*Tedavide ilk ila¢ antihistaminiklerdir.




Secenek Ayirt Edici Ozellik

A) Herediter anjioodem XK Agril, genelde kasintisiz, iz birakmadan gelisen sisliklerdir; Grtiker
eslik etmez. C4 dusuk, C1 est. inh. eksikligi. Tedavide antihistaminik
etkisiz

B) Anafilaksi XK Sistemik belirtiler eslik eder (solunum, kardiyovaskiiler, GIS); cilt

lezyonlari genellikle uUrtikerle birlikte ama hayati tehdit edici. Triptaz
yukselir. Tedavi adrenalin.

C) Atopik dermatit X Kronik, kuruluk temelli, kasintili, genellikle yanak ve eklem

bolgeleri tutulur. iz birakabilir, egzamatdz yapidadir. Spesifik IgE yada
deriprick tesiti ile allerjen tespit edilmeye calisilir.

D) Kontakt dermatit &K Temas sonrasi belirgin lokalizasyon, gec tip alerji (Tip V), genelde

yama testi (patch test) ile tani. Urtikeryal degil, vezikiiler/ekzamatdz
yapida cilt lezyonlari gorulur.




8 aylik erkek bebek, son 2 aydir sik tekrarlayan ..
otit, sinizit ve pnomoni_ataklari_ile izleniyor. Dn. Welinet yorin Raya

Fizik muayenede tonsil ve lenf nodu izlenmiyor.
Aile oykusinde babasinda da cocukken sik
enfeksiyon gecirme oOykusu oldu%u bildiriliyor.
Yapilan_tetkiklerde immiinglobulin duzeyleri,
asi yanitlari ve izohemaglutininleri dusiik, B
lenfosit sayisi belirgin az bulunmustur.

Bu tabloyu en iyi aciklayan immun yetmezlik
tipi asagidakilerden hangisidir? *B hiicre yetmezligi: Bruton X’e bagli Agama globulinemi

6. aydan sonra sik bakteriyel enfeksiyon; dusuk IgG/A/M,

A; Siddetli kombine immiin yetmezlik (SCID) :consﬂve LN-yo-k, B-hu“cr"e3| eksik, ast yanitlari ve
B) B hiicre yetmezligi (humoral immiin izohemaglutininleri diisiik

y(/:etmezILk) I ] " )

Kronik granulomat6z hastalik (KGH

D)) Kompleman sistemi defekti ALA; CVID
E) Immun disreglilasyon sendromu



Secenek Ayirt Edici Ozellik

A) SCID X ik 2-3 ayda agir viral, fungal, bakteriyel
enfeksiyon; T+/- B+/- NK+/-; canli asilar sonrasi ciddi
komplikasyon, lenfopeni.

C) KGH X Dogumdan itibaren cilt apseleri, karaciger
abseleri, granulomlar; NBT testi bozuk, notrofillerde

fonksiyon kusuru.

D) Kompleman defekti X Neisseria enfeksiyonlari (6zellikle menenijit), SLE-
benzeri bulgular; CH50 dusuk.

E) immiin disregiilasyon sendromu XK Otoimmiinite, hemofagositik sendromlar,
persistan EBV; CTLA4, FOXP3, FAS mutasyonlari

olabilir.




N

9 aylik erkek hasta, dogumdan bu yana birkag kez
pnomoni gecirmis, son zamanlarda oral aftlar,
erianal Ulserler ve hepatosplenomegali ile
afvurmu5tur Lenf diglumleri ve tonsiller palpabl
bulunmustur. Yapilan tetkiklerde IgM yliksek,
ancak IgG, IE ve IgE duglik bulunmusgtur. Akint
kiltirinde neumocystls jirovecii saptanmistir.

Bu hastai |gm en olasi tani asagidakilerden
hangisidir:

A) X'e bagli agammaglobuinemi (Bruton)

B) Hiper IgM sendromu

C) Ortak degisken immiin yetmezlik (CVID)

D) IgA eksikligi

E) Duncan hastaligi (X'e baglh lenfoproliferatif
sendrom — XLP)

Dn. Metinet Sinin Raya

Dogru cevap: B) Hiper IgM sendromu

B) Hiper IgM sendromu

Normal veya * IgM, dusuk IgG/A/E,
lenf nodu ve tonsil mevcut, opportunistik
enfeksiyonlar (PCP), CD40L mutasyonu.



Secenek Ayirt Edici Ozellik

A) X'e bagliagammaglobulinemi (Bruton) X 6. aydan sonra sik bakteriyel enfeksiyon, IgG/IgA/IgM diisiik, B
hucresi yok, tonsilve LN yok, BTK mutasyonu.

C) Ortak degisken immiin yetmezlik (CVID) X Genellikle klinik bulgular >2 yasta baslar, Tani 4 yasindan sonra
konulur. B hucresi var ama plazma htcresi donusumu yetersiz,
otoimmunite, bronsektazi eslik edebilir.

D) IgA eksikligi K Sadece spesifik olarak IGA sentezlenmez. Serum IGA <5mg/dl .
Genellikle asemptomatik, mukozal enfeksiyon egilimi, sadece IgA
dusuk, diger Ig’ler normal.Otoimminite eslik edebilir. Gereginde
yikanmis IVIG verilmeli (Anti Ig A antikor larindan dolayi) . ilerlyen
donemde CVID ‘a donebilir

E) Duncan hastaligi (XLP) X EBVile tetiklenen HLH, hemofagositik sendrom, Ig duzeyleri
degisken, SAP mutasyonu.

EKSTRA BiLGI: ilk 3-18 ay arasi fizyolojik gecis siirecidir. Diizelmesi 4 yasi bulabilir. IgG
dusuktur ama enfeksiyon hafif/olmaksizin seyreder. Asi yanitlari vardir.

Sut cocugunun gegici ) . . . . S
B hicreleri normal, izlemle duzelir.Nadiren IVIG tedavisi verilebilir

hipogamaglobulinemisi



w

8 aylik, acik tenli ve acik renk sach erkek
bebek, sik tekrarlayan solunum yolu
enfeksiyonlar, ciltte apse ve parsiyel
albinizm  ile izleniyor. Bu kez ateF,
hepatosplenomegali ve pansitopeni ile
basvurmustur. Fizik muayenede parsiyel
albinizm = dikkat  ¢ekmektedir. an
yaymasinda dev granidlli notrofiller
saptanmistir.  Hastada hemofagositik
sendrom %HLH) disunuldd.

Bu hastada en olasi tani asagidakilerden
hangisidir?

A) Kostmann sendromu

B) Lokosit adhezyon defekti (LAD?(

C) Kronik granilomato6z hastalik (KGH)
D) Hiper IgE sendromu (Job sendromu)
E) Chediak-Higashi sendromu

Dr. Wetumet Svin Raya

E) Chediak-Higashi sendromu

Dev granullll notrofiller (periferik yaymada
patognomonik), parsiyel albinizm, norolojik
bozukluklar, tekrarlayan enfeksiyonlar, HLH
riski, fazla tedavide C vitamini kullanilabilir.



Secenek Ayirt Edici Ozellik

A) Kostmann sendromu b4 Konjenital nétropeni; yasamin ilk ginlerinde baslayan agir
bakteriyel enfeksiyonlar; nétrofil sayisi <200/mm?, G-CSF
tedavisine yanit verir.

B) Lokosit adhezyon defekti (LAD) ¥ Gecikmis gobek kordonu diismesi, enfeksiyon olmasa bile
lokositoz, yara yeri iyilesmesinde gecikme, steril apseler,
gingivit, notrofiller dokulara go¢c edemez; CD15, D18 eksikligi
var.

C) Kronik granulomatoéz hastalik (KGH) K xe bagli tipi en sik gorulur. Notrofiller var ama mikrop
oldurme yetenegi bozuk; katalaz pozitif organizmalarla
enfeksiyonlar, nekrotizan pnémoni, karaciger apseleri,
hipergamaglobulinemi gorulur; NBT/DHR testi bozuk.

D) Hiper IgE sendromu (Job sendromu) b4 Soguk apseler,eozinofili, IgE cok yuksek, iskelet
anomalileri, dig dokulmesinde gecikme, mantar
enfeksiyonlarina yatkinlik.




ANNELER VE BEBEKLERI

Diyabetik anne bebegi:Hipoglisemi, hipokalsemi, hipomagnezemi, polisitemi, renal ven trombozu
Kardiyak defektler (asimetrik septal hipertrofi, VSD, BAT)
Holoprozensefali, lumbosakral agenezi, kuguk sol kolon, kabizlik

SLE’li anne bebegi: Anti Ro ve anti La >>>kalici 3. derece A-V blok
Eritema anulare, trombositopeni
Hepatit,pulmoner ve norolojik hastaliklar olur
Renal tutulum olmaz

Fenilketonuruli anne bebegi:Dusuk dogum agirligi,mikrosefali
KKH (fallot tetralojisi, VSD)
Ozefagus atrezisi, mental gerilik

Fetal alkol sendromu:iUGG, diiz ve silik filtrum, ince tist dudak
Mikrosefali, VSD, ASD, mental gerilik

Gravesli anne bebegi :Antenatal donemde fetal tasikardi, guatr
Postnatal donemde gecici hipertroidi,
Huzursuzluk, kraniosinoztoz, mikrosefali




Hastalik

Klinik Ozellikler

Goriintilleme / idrar Bulgusu

Ayirt Edici Nokta

Tedavi

Fenilketoniiri
(FKU)

Zeka geriligi, acik ten, sar1 sag, epilepsi

Idrarda kiif kokusu, yiiksek
fenilalanin diizeyi

Tirozin eksikligi sonucu
hipopigmentasyon

Fenilalanin kisith diyet, tirozin
destegi

Tirozinemi Tip I

Karaciger yetmezligi, hepatosplenomegali, kanama
diyatezi, renal fanconi sendromu

Idrarda succinylaceton artis

En sik ve en agir form, HCC riski yliksek

Nitisinon + tirozin/fenilalanin kisith
diyet

Tirozinemi Tip II

Fotofobi, keratit, palmoplantar hiperkeratoz

{drarda tirozin ve metabolitleri T

Go6z ve deri bulgular1 baskin

Tirozin kisith diyet

Alkaptoniiri Idrar bekleyince koyulasir, artrit, okronozis Idrarda homogentisik asit (+) Deri ve kikirdakta pigment birikimi C vitamini, Nitisinon ,semptomatik
tedavi

HawKinsiniiri OD kalitim. idrarda havuz kokusu (baharatimsi), hafif Idrarda hawkinsin yiiksekligi Nadir, tirozin katabolizma defekti Protein kisith diyet, destek tedavi
mental retardasyon

Sistinozis Renal Fanconi sendromu, fotofobi, biiyiime geriligi Idrarda sistin kristalleri Lizozomal sistin birikimi Sisteamin + Sisteaminli g6z damlasi

Hartnup Ataksi, fotodermatit, pellegra benzeri dokiintu Idrarda nétral aminoasitiiri Triptofan absorbsiyonu bozuklugu — Yiiksek proteinli diyet, niasin (B3

hastaligi niasin eksikligi vitamini)

Homosistiniiri Mental retardasyon, marfanoid yapi, tromboz Idrarda homosistin ve metionin 1 Lens dislokasyonu asagiya, vaskiiler B6 vitamini, B12, folik asit, metionin

olaylar

kisith diyet




¢ ORGANIK ASITEMILERIN ORTAK BULGULARI:

e - Aniyon gap artisi ile metabolik asidoz + hiperamonyemi (genelde eslik eder)
- Hipoglisemi (ketotik olabilir)
- Hipotonik bebek, ensefalopati, kusma, nétropeni, sepsis bulgulari
- Ketozis +/-, laktik asidoz +/-,
- Idrarda/kanda organik asit artis1 (GC/MS ile saptanir)



Ayiric1 Nokta (Ortak Bulgulara Ek) Tanida Yardimci Testler Tedavi Yaklagim1

-

Metilmalonik Asidemi (MMA) Hipotoni + nérolojik gerilik, hiperamonemi belirgin | idrarda metilmalonik asit T, serum B12 bakilir B12 vitamini, diisiik proteinli diyet

Propiyonik Asidemi Ketozis yok, laktik asidoz belirgin, kalp tutulumu Idrarda propiyonik asit T, serum propionil-karnitin | Biotin, diisiik proteinli diyet
olabilir 1
izovalerik Asidemi Kotiilesen tablo + ‘tereyagimsr’ koku Izovalerik asit T, GC-MS’de belirgin Glisin, karnitin, protein kisitlamasi

Glutarik Asidiiri Tip I

Makrosefali + distoni + beyin atrofisi

Idrarda glutarik asit T, GA1 mutasyonu

Lizin/Triptofan kisith diyet, karnitin

3-Hidroksi-3-metilglutarik Asidiiri

Hipoglisemi + hepatomegali + kusma

[drarda 3-OH-3-MGA T

Karnitin, diisiik proteinli ve yagdan zengin

diyet

3-Metilkrotonil-CoA karboksilaz
eksikligi

Karnitin disikligi + ketozis 3-Metilkrotonilglisin T, C5-OH karnitin T Biotin, karnitin, diyette 16sin kisitlamasi

Metilmalonik Asidemi (MMA) Hipotoni + nérolojik gerilik, hiperamonemi belirgin | idrarda metilmalonik asit T, serum B12 bakihir B12 vitamini, diisiik proteinli diyet

Multiple Karboksilaz Eksikligi Metabolik asidoz + deri dokiintiisii + sa¢ dokiilmesi | Laktik asidoz, organik asit analizi Biotin tedavisi

Biotinidaz Eksikligi Konviilziyon, dermatit, sa¢ dékiilmesi, isitme kaybi1 Biotinidaz aktivitesi diisiik Biotin 6miir boyu

Yiiksek doz biotin

Holokarboksilaz Sentetaz Eksikligi Yeni dogan dénemi asidoz, letarji, hipotonik bebek Organik asit analizi, laktik asidoz

MSUD (Maple Syrup Urine Disease) Tathmsi idrar kokusu, letarji, ensefalopati Plazmada dalli zincirli aminoasit T Dalli zincirsiz diyet + tiyamin




< URE SIKLUS BOZUKLUKLARININ ORTAK BULGULARI:

e - Hiperamonemi (¢ogunlukla >200 umol/L)
- Respiratuvar alkaloz
- Ensefalopati, letarji, kusma, konviilziyon
- Laktat genellikle normal
- Ketozis ve asidoz yoktur (organic asidemilerden farki)



Tanida Yardimci

Enzim/Hastalik Ayirt Edici Klinik Bulgular Tedavi Notlar
Testler
OTC Eksikligi En sik, erkek bebekte ciddi Orotik asidiri 1T, Protein kisitlamasi, A Xe bagh kalitilir, orotik asidiiri 1,
hiperamonemi sitrlin disuk, plazma sodyum benzoat, sitrilin dasuk
glutamin sodyum fenilbutirat,
arginin
CPS1 Eksikligi Agir hiperamonemi, Citrdlin cok dusuk, Arginin, karbamil AR gecisli, OTC'den farki orotik asiduri
sitrilin dusuk, orotik asid orotik asit N glutamat (N-karbamil ~ olmamasidir
normal glutamat)
ASS Eksikligi Hiperamonemi + sitrilin ~ Plazma sitrilin ™, Protein kisitlamasi, Sitrdlin tanida belirleyicidir
(Sitrullinemi Tip |) cok T orotik asit T sodyum benzoat, arginin
ASL Eksikligi Hepatomegali (Karaciger Argininosiiksinik asit  Arginin, sodyum Sitrdlin hafif artmis olabilir
(Argininosiiksinik hasari, fibrozis, hatta ™ benzoat
Asidiiri) siroz gelisebilir)
ARG1 Eksikligi (Arginaz Spastisite + mental gerilik, Arginin T, amonyak Protein kisitlamasi Bebeklikten ¢ok ¢cocuklukta belirti verir
Eksikligi) genellikle ge¢ baslangig hafif artar (arginin verilmez, zaten
birikir)
NAGS Eksikligi Yeni dogan donemiagir  Taniigin N-karbamil glutamat Karistirilirsa OTC gibi gorintr,
hiperamonemi karbamilglutamat karbamilglutamat dramatik fayda

yaniti saglar



Ufaram Yeri / Ozellik

EKO / Anjiyografi

ASD (Sekundum)

Aort Stenozu

Pulmoner Stenoz

Aort Koarktasyonu

Pulmoner odakta
sistolik ejeksiyon
ufrumu + mid-
diyastolik ufurum
Sol sternal kenarda
pansistolik ufurim

Sag Ust sternal
kenarda sistolik
ejeksiyon ufurumu

Pulmoner odakta
sistolik ejeksiyon
afarama, klik
duyulabilir
Solinfraklavikuler
bolgede surekli
ufurdm (machinery
murmur)

Sol interskapular
bolgede sistolik
ufaram

AVSD (AV Kanal Alt sternumda

S2 sabit gift

Normal veya
paradoks S2

S2 paradoks ayrik

S2 sabit degil,
pulmoner
komponent gecikir

S2 normal

S2 normal

S2 tek

1, sag atriyum ve

ventrikul genislemesi

Kardiyomegali,

pulmoner vaskularite

0

Solventrikul
hipertrofisi,
poststenotik aort
dilatasyonu
Poststenotik
pulmoner arter
dilatasyonu

Kardiyomegali,

pulmoner vaskularite

™

Rib notching, sol

ventrikul hipertrofisi

Kardivomegali,

Pulmoner vaskilarite inkomplet sag dal

blogu

Sol ventrikul

hipertrofisi

Sol ventrikul
hipertrofisi

Sag ventrikul
hipertrofisi

Solventrikul
hipertrofisi

Sol ventrikul
hipertrofisi

Sol + sag aksival

Bulgusu

Sag bosluk
genislemesi, sol-sag
sant

Sol-sag sant, sol
ventrikul hacim yuku

Aort kapakta darlik,
gradiyent ™

Pulmoner kapakta
darlik, gradiyent

Aorttan pulmoner
artere surekli sant

Darlik bolgesi, basing
gradiyenti

AV kapaklarda



Ufiriam Yeri / Ozellik

_ Tele Bulgusu _ EKO / Anjiyografi Bulgusu

Fallot Tetralojisi
(TOF)

Buyuk Arter
Transpozisyonu
(TGA)

Trunkus
Arteriozus

Triklspit Atrezisi

Total Anomaloz

Pulmoner Venoz
Doénus (TAPVD)

Ebstein
Anomalisi

Hipoplastik Sol
Kalp Sendromu
(HLHS)

Sol ust sternal kenarda Tek S2 Pulmoner vaskularite
ejeksiyon ufuriumu (PS’ye (pulmoner azalmis, hollanda papucu
bagli) komponent gorunumu
azalmis)
Genellikle ufarim yok S2 tek ve Yumurta kalp gérianumu
veya cok hafif (sant yoksa) yuksek
frekansli
Sol sternal kenarda Tek S2 Kardiyomegali, pulmoner
pansistolik ufrim vaskularite artmig
(VSD’ye bagli)
Holosistolik ufurum (VSD Tek S2 Kardiyomegali, pulmoner
veya ASD’ye bagl) vaskularite degisken
Genelde belirgin ufurum  S2 tek Karakteristik kardan adam
yok, P2 artmis olabilir yada 8 gorunumu
(6zellikle suprakardiyak
formda)
TrikUspit yetersizlik S2 tek veya Sag atriyum cok
ufaramu parcall genislemis (kutu kalp

gorunumu), kardiyomegali
Genelde ufurim yok veya Kardiyomegali, pulmoner

cok hafif

S2 tek (sadece
pulmoner
komponent)

konjesyon

Sag ventrikul
hipertrofisi

Sag ventrikul
hipertrofisi

Biventrikuler
hipertrofi

Sag aksiyal sapma,
sol ventrikul
hipertrofisi

Sag ventrikul
hipertrofisi, sag aks

WPW sik esglik eder,
sag dal blogu

Sag ventrikul
hipertrofisi

Pulmoner stenoz+ VSD +
sag ventrikul ¢ikis
obstruksiyonu + ata binen

Aorta sag ventrikllden,
pulmoner arter sol
ventrikulden cikar
Tek trunkal arter + VSD

ASD + VSD kombinasyonu,
trikispit kapak yoklugu

Tum pulmoner venler sag
atriyuma drene olur

Apikalde yer degistirmis
trikispit kapak, sag atriyal
dilatasyon

Sol kalp bosluklari
hipoplazik, sistemik akim
PDA’ya bagl



Hastalik / Durum

Yeni Gelisme

Detay / Agciklama

LAL-D (Lizosomal Asit Lipaz
Eksikligi)

MPS VII (Sly Sendromu)

Gen Tedavisi SMATip 1

Monoklonal Antikor Agir Atopik Dermatit

Metabolik Hastalik Tirozinemi Tip 1

m Kronik Grantilomatoz Hastalik

Enzim Eksikligi Pompe Hastalig

Monoklonal Antikor PFAPA Sendromu

Noroimmiinoloji

NMOSD (Noromiyelitis optika
spektrum bozuklugu)

Sebelipaz alfa (Kanada ve FDA onay)

Vestronidase alfa

Onasemnogene abeparvovec
(Zolgensma)

Dupilumab

Nitisinon (NTBC)

IFN-g ve Hematopoetik Kok Hucre
Transplantasyonu

Larotrectinib

Alglukozidaz alfa (ERT), yeni form
Avalglucosidase alfa

Anakinra (IL-1 inhibitora)

Satralizumab

Karaciger disfonksiyonu,
hiperkolesterolemi; enzim
replasman tedavisi (ERT) ile
duzelme

Mukopolisakkaridoz tip VIl igin ilk
ERT, 2017 FDA onay

AAV9 vektortyle SMN1 geninin tek
doz infuzyonu; 6zellikle TUS igin
yuksek 6neme sahip

IL-4Ra antagonist; cocuk hastalarda
da onay aldi

Fumaryloasetoasetat hidrolaz
inhibitdrl; hepatoselller karsinom
gelisimini onler

X'e bagliformigin gen tedavisi
calismalari dailerliyor

Tumor agnostik FDA onayli hedefe
yonelik tedavi

Kas gu¢suzlugu + kardiyomiyopati;
TSU'da ¢ikabilir

Steroid bagimli/refrakter vakalarda
kullanilabilir

IL-6 reseptdr inhibitorl; cocuk
hastalarda kullanimda



Sonsuz Basarilar
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