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Pediatri COMPACTUS kitabimiz toplamda 23 Pediatri sorusunun 10’nuna referans vermistir.
28 soruya referans vermistir.
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Degerli Hekim Arkadaslar;
Oncelikle 15 Mart’ta yapilan TUS sinavinda emeginizin karsiligini almanizi tiim kalbimizle diliyoruz. Sonucun

ne olursa olsun, bu yolculukta gosterdiginiz azim ve disiplinin sizleri daima basariya tasiyacagina inaniyoruz.

TUSEM kaynaklarimizin sinav sorularina verdigi referans ¢alismasini sizlerle paylasmaktan gurur duyuyoruz.

Egitmenlerimiz titizlikle hazirladiklar ¢alisma kapsaminda, 200 sorunun 191’ine kaynaklarimizdan birebir
karsilik gelen sayfa ve igerikleri isaretlemistir. Bu siirecte en ¢ok 6nem verdigimiz nokta, referanslarin
gercekten birebir ortlismesi olmustur. Meslektaslarimizin, alakasiz ya da kenarindan yakalanmis referanslarin
glivenilir olmadigini cok iyi bildiklerinin farkindayiz. Bu nedenle yalnizca dogru ve net 6rtiisen referanslari

dikkate aldik.
Bizim icin asil deger, referans sayisinin fazlaligindan ziyade 6grencilerimizin kursumuz aracihgiyla elde
ettikleri net kazanimlardir. Egitmenlerimiz, kaynaklarimizdaki bilgileri 6grencilere en anlasilir ve kalici bigimde

aktarmayi esas almakta ve bu hassasiyetle ¢alismalarini stirdirmektedir.

Bu titizlikle hazirlanmis ve birebir sorularla 6rtiisen referanslarimizi sizlere TUSEM’in giivenilirligi ve 31 yillik

tecriibesinin bir yansimasi olarak gururla sunuyoruz.

Temelden Uzmanhga TUSEM, Since 1995
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Soru koku ve ¢cozimii: Klinik Bilimler 137

137.Notrofil bozukluklarindan kronik graniilomatoz hastaligin patogenezi:
Notrofil ici 6ldurme islevinde bozukluktur

PEDIATRI

- 119 °

Klinik Ozelliider

Herhangi bir yasta (kigik socuilarda daba sik) prezents
olobilir

Fronkil, apse (organ va periraldal), gingivit, osteomiyelit
ve pnémoni sik garllen bulgulardic

En uk Staf owreus gsrilor Derin montar enfeksiyonlan
grolebilir

Enflamasyon belirtileri (rubor, dolor kelor, tumer]
olmadan enfeleiyen vardir

Hij aglobulinemi (Szellikde kronik gronulematdz
hasiahld soptanobilir

Laboratuvar Ozellikler

-

Yeterli kemotaksi olup olmadid en iy: Rebuck skin window
testi ilo gasterlic

. KRONIK GRANULAMATOZ HASTALIK

Sitokrom b yoldur NADPH oksidaz elsidi; nairofil ve
menesiflerin katalaz (+) bakteri 8ldirma yetenegi bozuktur
En sik erfelsiyon etkeni S.aureus’tur. En sik 8lom nedeni
aspergillus pnémonisidir.

Perirektal apseler, cilt erdsksiyonlon (follikilit, kutanéz
grandlomlar wve diskoid lupus eritematozus) bu
hasialg: oldo gefirmelidic En 8nemli belirtisi grandlom
olgumudur  IgE  dizeylerinin normal olmas  ve
eozinofilinin olmamasi ile hiper IgEden oynlidor
P a i vardir Tanida DHR ile
yapilan flow sitometri kullorlir Kesin tedavisi kemik iligi
transplantasyonudor.

5.LOKOSIT ADEZYON EKSIKLIGI

Natrofil fonksiyonlon bozukiur Ciddi gingivit yaygindir ve
@nce birincil, daha sonra da ikincil digler erken dakilir.
Umbilikal kerdenun geg aynimasi, emfalit, otit, yara
P ! " ik, i vk anfalkaty enacdact
Escherichia coli gibi Gram (-) negefif erganizmalar
ve 5. aures'tur. inflamasyonun tipik belirtiler, sislilk,
eritem ve 151 arng olmayabilir. Py olusmaz. Etkilenen
dokudaki ndtrofil saysi ¢ok az elmasing kargin, enfelksiyon
sirasinda konda delagan nétrofil soysi 30 000/mm*'yi agor
Erken allojenik kemik iligi nakli, ogir LAD-1 icin tercih
sdilen tedavi yéntemidir

6.GLUKOZ-6-FOSFAT DEHIDROGENAZ
EKSIKLIGI

= Balderitidal aktivite bazulktur

+ Bebefin ndtofil onfijenlerine kory gelisen maternal
allcagtikedonn trareplazental gecisi ile orfoyo gikor Gébek
kerdgnunun geg dismesi, hafif deri enfeksiyonlan,

Lo mani Tlis-lenen) dits B ikl
agirdf 7. hottada, nétrofil saymi genellide normale doner.

Tedowgsi anfibiyotik tedavisidir

* Serunjdo en fozlo bulunon kempleman Cltor En fazla
kemgeman baglayon cnfiker da Igh'dic

= Komglemen sistemi E Coli gibi etikenlers bakterisidal, GBS
gibi sfkenlera karg o psonzosysnunda rol oyrar

Komplefnan sistemi

»

w

4,

.CHEDIAK HiGASHI Klinik Ozellikder
Natofil degrandl P W T wgilim (en * Herhangi bir yoste oriayo ghobilic
il Lot warder PAS (4) dev sitoplazmic  * Erken kemponentlerin skeikiginds kapsillé bakterilerle
grandller vardir. ¥ ve i sikhg arfar
Agk renkdi derileri ve saglan vorde Fotofobid = Geg komp ine g

yakimdar T ve B hicre fonksiyonlan normaldic NK hiicre
fonksiyenlan bozulmugtur.

Hoyah tehdit eden kemglikosyoru, lenfoma benzeri
sendromdur. Tedovida C vitamini kullanilir. Hostaligin
kesin tedavisi kemik iligi tronsplontosyonu e

mmbkiindlr

. MIYELOPEROKSIDAZ EKSIKLIGI

En stk konjenital fagesitor bozuklugudur. DM Tilerde yaygin
candidiyazis yopar, diger insanlorda osemptomatiidic AML
va MDS'ye sekonder de galigabilic

PELGER-HUET SENDROMU

Polimarfontklear ISkositlerin gomak evresinde kalmolar
sonucu garoior

Rebuck deri penceresi ila kemotalksi bozukiur Miyeloid
I8seminin hobarcisi slabilir

ve meningokok enfeksiyonlan siknr.

Laboratuvar Ozellikler

« Total clarck kemplemanlarn biyslojic akiriteleri CH50 ile
degerlendirilebilir.

KOMPLEMAN KOMPONENTLERIN PRIMER
EKSIKLIKLERI

Kom n Yetersizliklerl

* Kompleman yetersizlikleri icinde en mk rastlenan C,
eksillijidic ve SLE benzeri tobloya neden olur

C.'s kodar clan elsildiderde ocioimmin haskliklor ve
piyojenik  enfeksiyonlara  rastloricken  C3'ten  sonraki
whkeildiklerde Nessena erfelsiyonlonna yatlanlik olur.

€, €, €, ya da C, eksikliginde rekirren neisseria
enfeksiyonlan siknr.

ILGILI NOTLAR

www.tusemportal.com
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Bu hastada en uygun néroprotektif tedavi

TUSEM

Soru kokii ve ¢c6ziimii: Klinik Bilimler 139

139.1lk gebeliginden fetal kalp aiim hizi diistiigu icin acil sezaryen ile dogan, dogum sonrasi canlandirma uygulanan ve Apgar skoru 5.
dakikada 5 olan bebegin arteriyel kord kan gazinda pH 6,98, HCO5 8 mmol/L ve baz fazlasi -19 mmol/L olarak bulunuyor.

ILGILI NOTLAR

PEDIATRI

Ta

+ Kat obstetrik yki, disik APGAR (5. dk APGAR <5),
= kit kord kan gaxm (pH<7,0, baz defisiti fazlchg

12 mmol/L) I adiksi da ilk i 2
ttiik kord kan gemdir), klinik degerlendirme
(nérelojilc etkilenme, multiorgan futulumu) =

]
Difizyon-agurikl MR erken tamida sensitif ve spesifik
olarak terch edilir.

Kraniyal BT

Amplitude integreted EEG (oEEG) pregneda ilgili ok
degeri bilgiler ven

Yedavi

© 4 HiFde eddnbjl vo gOveniliigl ispotlenmug tek
tedavi terapétik hipotermidir.

Basg/tim viieut terapstik hipotermi mortalite ve majér
nérolojik defisit oramm azaltr.

Bag ve t0m vicut sogutmanin birbirine Ostinlbgh yolaur.
aEEG  menild da lebildigindar tim wiicut
sogutma tercih edilic

72 saat siresince wygulonmalidic Hedsf rekfal 11 rekial
33-I¥Che

+ &lar kurah: ilk 6 saatte baslanmalidic. 236 hafia
bebeklers uygulomr. Bax oog 1é'dan fuzla
olmahcr.

Fenobarbital komilsiyonda ilk terdhtie YOksek doz
fenoborbital neroproteldiftir.

Orikolitik olarck allepurinel kullaniabilir
= Ne yen amagh diger ajanlar:

- Mognezyum sOffat
Entropostin [EPO)
Xenen
Melatonin
N-asetil sistein

PERIFERIK SINIR HASARLARI

ERB-Duchenne Paralizisi

* Doha skt C5 ve €6 zadalenir.

. Kel ve i , &n kel pr

* More alinmaz. Biseps refleksi yoktur,

= El harsketiari korunmugtur Yakeolama alinr.

* Frenik sinir (C4) paralizisinde solunum gadiga ile
birilcte larmn fipi solunumun elmadige forkedilic

Kiumpke Paralizisi

+ C7.8 ve T1 zedelenmitic

* Elda porslin olur Yokalame reflelcsi yektur.

+ T1 tuuidugundo Herner sandromu (pitezis ve miyozis)
birliktedir.

+ Prognoz kétidir Bu cocuklarda nérolofik defisit kahadr.

YENIDOGAN KONVULSIYONLAR!

YENIDOGANDA GORULEN KONVULSIYON
TIiPLERI

+ 1. Subtle (kolay farkedilmeyen) nébetler: YD dénsminds
en sik garOlen ndbet fipidic Anormal g&z harekefleri, géz
kirpma, gigneme, yutma, emme, pedol gevirme, kirek gekme,
adim atme, opne, hiparpne, hipadarsiyon ofaldan ve lkalp
tepe ohminda flulduosysnior gaklindedir Pretermlende sikir:
Yeridsgan dénemirde jeneralize tonik  kleonik
kenvilziyonlar g3slsnmar
Jinteriness: Ekstremitenin tutulmas: ve fleksiyonla sonlanan
titrema/ sallanma gibi hizh motor akivitelerdic Sidikda bir
stimulus sonucu orfaya gkar, Géz koymasi ve atonomik
degigiklikler idenmez EEG r Idir.
+ Tedavi nedens yBnelik clarak yapilir
- Piridoksin eksikligi: 100 mg pirdoksin ile EEG'de
dizaime g3rilmasi tan koydurucudur
. tedavi: Fenobarbi
Levatirasetam ikinc ojandic
+ Prognez kenvilsiyonun efiyolojisine gare dediikik gsteri.

1 ilk i

DOGUMHANE ACILLERI

YENIDOGAN CANLANDIRMASI

Canlandirma Ak ram

1. Doguma girmeden once girecek ekip va gdrev doglimi
belirlenir Kodin defum heldminden agofidoki 4 sorunun
cevabi Egranilmelidic

1. Gebelik hoftasi nedir?

2. Amniyen svsi barak mi2

3. Bagha risk fukis i var mi2

4. Gacikmis kord klemplemesi konusunda plan nedir?
Bebek dogdukian sonra;
2 Once bebegin durumu degerlendirilir.
Term mi2 Aglyor mu / selunumu var mi Kas tonusu iyi mi2

* Cevap evet —» Ologon bokim (annesinin g3dsinde bebek
withr, kurulonir, pozisyon verili, agiz ve burun [gerskiyorsa)

temizlenir),
* Cevap haywr (en az bir tanesi) —+ Boglongic basomaldan
uygularr
- lsi kaybire Snlemek igin il (radyon sihe ile)
- Kurulorre

Takdil uyaran varilir.

Pozisyon verilir (Bag hafif sketansiyona getirilic Gerekiyorse
emuz alh desteklenir

Aspire edilir. Aspirasyon rufin degildic

Bunlan ! k 30 saniyeyi g Hidi

3. 30 saniye sonru bebegin rengl (siyanoz wvar/yok;
santral/periferik), kalp hiza (ahm/dk, & saniye saylir)
ve solunum eforu (var/yok) degerlendirilir:
Solunum var, KTA> 100/dk, renk pembe
gdzlem|ayici bakim yopilic

* Sadece santral siyanoz varsa —» Serbest cksijen verilir

+ Babege

+ Sal ve/veyn kalp hizm<100/dk
veya serbest oksijene ragmen direnli siyanoz varsa
Maske-ambu ile 30 saniys pozitf bosingh vensilasyona gecilir

www.tusemportal.com
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Soru koku ve coziimi: Klinik Bilimler 145

145.Atopik dermatitli bebeklerde asagidaki klinik durumlardan hangisinin goriilmesi en az olasi olan

PEDIATRI

TUSEM

Tam

* 3 mojor, 3 mindr kriter tom koydurur

Avopik Dermatit Tani Kriterleri

Major Kriterler

1. Kot 3. Kronik veya kronik

2. Tipik dogelim ve mortoloji  relapsario gidis
4. Kisisel veyn ailesel atopi

aykusu
Mindr Kriterler
1. Kserczis 8. Artmsg ssrum IgE duzeyi
2. Deni enfeksiyonlannc 9. Poziiif olerji deri festi
yotkinhk 10. Erken boglangs yog
3. El ve ayaklann nonspesifik 11. Dennie-Meorgan gézalh
dermdtiti izgileri
4. Iidiyezs, palmar cizgilerde 12. Fasiyal ertem veyo

art, keratoris pilars solubduk
5. Mema boy egzemas 13. Gavrasel/emeszyonel
4. Beyaz dermografizm faktorlerdan efkilenme
7. Antariyor subkapsdler

katerokt, keratekonus

Komplik lar

AD1i lezyonlarin %90%inda Staf aureus bulunur.

+ Kaposi psiyonu - egzema herp
Etken HSV'dir.

* Fungal enfeksiyonlara doha yotandidar (Trichophyton
rubrum, M. Furfuy

*  Eksfoliyotif dermatit, oz kapog dermatiti ve blefarit,

atopik keratokenjuktivit, keratokonus kotarakt (Géz

gevrasina uzun sOreli KS kullanims nedeniyle)

Vibratuvar Grtiker: Belli bir frekorsta bir sire titregime

maruz kalind ginda ortaya glkar

Basing iirtikeri: Tanimlanmig zoman ve yogunlukia basing

uygulamasi sonrasi alugur.

Akuajenik Ortiker: Suyo temos sonmos oroyo gikan

Grtilaardir

«| Kolinerjik Grtiker: Vicut smirdoki orhglo  efikdenen
Ortileardic

+ Dermogrofizm: Cildin  izeri sert bir dsimle
dizildiginde ortaya gkan drfikerdir.

Hivopatogenez

=] GO €1 esteraz inhibitér eksiktir. Bradikinin ortoraok
anjiyoddame yol agor

Hinikc

«| Hayotn ik 10 phnda orfaya gkan, minér wrovme,
corrahi vaya stresin tetikledigi, Gritker ve anjiyoad.
beraber goruldigu subkutan deku, ersfarenks, larendks,
GIS, genital bélgede tekrorlayan sdem ataklardr

«| FMF ile kangir En Snemli mertalite nedeni laringeal
ademdir sonucu lanngespazmdic

Lhboratuvar

o] 4 ve C2 dizeyi azalmishr (hem ctokia hem de atok
arasinda)

«] CH50 va @2 globulin azalir (stak simsinda)

T
| Profilaksi: C1 inhibi3r konsontresi, donozol, zoyf

www.tusem.com.tr
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Tanim

+ Urtiker ve onjicddem & kisa siiriy akut,
vzun siriyorsa kronik elarak sinflandiniir

roloji

Non-IgE oroch okut Orfiker: Rodyokontrast moddeler, HBY,
EBY, opiyaflar, NSAl iloglar

Kronik rfikerde %40 hostodo otolog derl testi pozitiftic
{Ozellikle otoimmin irfikerde).

+ Goculdarda akut drfikerin en sik nedeni besinlerdir.
+ Gocuklarda kronik Grfikerin en s nederi idiyopatiktir, -

—T

Fizlksel Urtiker Torler

+ Soguk irfiker: Sojuk moruziyefi sonmsi orioys glkan
ortikerdir
Solar rfiker: Tanimlanms dalga boyundaki migin tefikledigi
rtikardir,

andrejenler, spsilon ominckaproik asit

» Akut atak: Plozma C1 inhibitdr konsantres, rekombinan C1
inhibitér konsantresi, TOP, ecallanfida (kallikrain anfagoniaf],
Fimzyr (brodilinin fip 2 reseptar antagonisti)

Tamm

Mast hicresi ve bazofillarden, IgE arach reaksiy yani
rmediatée salimming bagl orfaya gikan Grtiker ve anjiyoSdeme
bronkcspazm, laringsal 3dem, hipotansiyon, disritmi,
miyokardryal iskemi veya bulanh, kusma, diyare, kelik
tarm egn gibi setemik bulgulann eglik etmesidir

+ Goauklarda anafilaksinin en sik neden! gidelar, 2, =
neden iladar, 3. neden an sckmas =

+ Hostanede en sik neden lateks ve antiblyofikderdir. -~

ILGILI NOTLAR

www.tusemportal.com
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Soru kokii ve ¢c6ziimii: Klinik Bilimler 146

146.Herediter sferositoziu bir hastada aplastik kriz gelisimine asagidaki viruslardan hangisinin neden olmasi en olasidir

TUSEM

KONJENITAL HiPOPLASTIK ANEMILER

1. Diamond-Blackian Anemisi

+ GCofu gecuk 1-2 ay iginde iyilesir, rekirrens nodirdic

Kortikosteroid tedavisinin faydas) yoktur.
2. DI dinsel Eritrold azl Nedenlerl

+ Kronik hemelitik anemili hasiolorda Parve wiris B19,
eritropoetin, kloromfenikel, fimoma

+ Ribozomal protein $19' da yon vordie

yoktur.
Klinik bulgular

* Hipertelorizm, kollik uglu burun, trifalengeal bas
parmak ve boy kisaligi génilebilir.

Diamond-Blackfan Anemisi Tom Kriterleri

Maijsr Minsr
Tt Betesitors Destelleyiei | Desteklayic
. 1 Yas <12ay = Patolojik = ADA yiksekligh
(ortalama 3 ay) mutasyon * Konjendal
* 2 Mokrositer = Pexitif aile anomali
anemi aykish * HbF yiksekligi
# 3. Retikilositopeni * Bagka kaltsal
* 4. Kemik hastalik
iligi eritrod almameas;
prekirsérerinde
ozelma

* Aremi  nermokrem normesitikii;  hipokremi  ve
mikrasitoz da alabilir
- Krenik hastolk onemisinde wortanlor: Farritin
serbest erifrosit protoporfinini, hemesidenn, kemik igi
makrofajlarinda demir
Kronik hastahk anemisinds axalanlor: Serum demir ve
demir boglama kapasitesi, tronsferrin satirasyonu, eritroid
Sncllleri
* Solubl wanslerin reseptér (TIR) dizeyl azelanlor
nermaldic [Fs sksikligi anemisinds yiksskiis ayinmda en
giivenilir kriterdir).
* Alttc yotan sistemik hostalk kentrol edilebilirse anemi
kendiliginden dizelic

{tip 1 ve 3) anemi,

Laboratuvar bulgulars

KK'ler geneliikle makrositiktir ancok periferik yoymada

megaloblostik degigiklikler yoktur.

* Trombositez, nadiren trombositopeni bazen nStropeni
boslangicta meveut clabilic

« Foneoni anemisinin oksine kremoezoem kinkian yolktur.

Prognez ve tedavi

* Sponton remisyon eolobilic Sterold beglononlenn gagu

tedaviye yanit veric KIT denenebilic

Malignite: AML (en sik), MDS, estecsarkem, kolon kensen,

kadin genital kanserleri

2. Pearson Sendromu

. ik (tp 2) veya

ite, Bp

+ Kronik hemoliz bulgulan intermitton sanlik, safra fag v=
splenomegali sik garilir

* KDATip 1: Elskiron mikroskepta ‘isvigre peynin’ g&rondmD
toride altn standarthr.

* KDA Tip 2: Erifresiflerds g3rllen 'HEMPAS anfijeni’
patognemaeniktir.

+ KDA Tip 3: Retinada ‘angicid streaks’ ve ‘makiiler
dejenerasyan’ gorilsbilic

* Hemen heps: folik asit, vitamin B12 veya her ikisinin
B m

o driyal DNA d baghdir blastik
anemi voryantidic

Yanidoganda makrositik anemi, yiksek HbBE ilikte

vakuolli eritroblast va miyeloblastlar, bazsn parsitopeni

ils karokierizedic Biyime geriligl, Tip1 DM, ekzekrin

yetmedik, laktik asidoz, Fankeni sendromu, nérolsiik

bozulduk ve eren 510m garDlebilic

EDINSEL HIPOPLASTIK (PUR KK) ANEMILER

L kel ule inin G Erit: nisi

* Coculdordoki en sk edinsel eritroid oplazi nedemdin

Geguniukla 1 yagtan biyik, kidarde fozla gartlen ag,

gesici hipoplasfik anemidic

Eritropeezin  sklida mon-spesifik  viral hastaligin

imminolojik basklanmasiyla gériilar

*  Anami, bl . bam kalard &
gérilir. Trombositler N/ yiskselmigtir.

« MCV, Hb F, ADA normal; ortaya gkma yaginien geg
dmee w & i ail \ o
Digmend-Bladkfan anemisinden aynis

www.tusemportal.com

Siklikla trombesitepeni ve natropeni ile iliskilidirler.

* Mak . hiper =5
segmentl] ve dev plateletler

1. FOLIK ASiT EKSIKLIGI

+ Foletin vileut depolor yetersizdir, diyatieki sksildigi 2-3
ayde aremiyle sanuclarr

infantil megaloblastik anemi

+ 4-7. ayda pik yopar

* Anemi makresiterdir (MCV>100 fij, refikilositopeni
gérile  Parsitopeni olokilic  Perferds megaloblastik
Sdee S e H Zarofill

asrlon

Serum folik asit dizeyi disik (KESIN TANII), LDH
artmighr

Kl hiperselltlerdin. M degisiklikler belirg
Orol histidin yOldemasinden sonra formiminoglutomik asit
(AGLUY) idrar ile atder

ILGILI NOTLAR
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Soru koku ve coziimii: Klinik Bilimler 147

147.Yenidogan doneminden itibaren skleralarinin sar olmasi nedeniyle takip edilen 5 yasindaki kiz, splenomagalisi var, anemisi var,
indirekt hiperbilirubinemisi var . Direkt antikor testi negatif saptanan hastanin periferik kan yaymasinda sferositler ve polikromazi
gorilen olgu
Bu hastada taniya yonelik olarak asagidaki tetkiklerden hangisinin istenmesi en uygundur?

TUSEM PEDIATRI [ )
. 25 .
¢ IKLARI Kiinik Bulgular
* Kemik iligi y digi, intr i veya
. . kronik anemi ils bagwurular
HEREDITER SFEROSITOZ (HS) " b o Sonkaentabi. ciddi

Etiyololl

* Ensik b b g OD, nadiren
OR kalitiir. %25'inde aile Sykibsi yoktur

Klinik Bulgular

= Yenidoganda hemolifik anemi ve hiperbilirubinemi

= Asemptomatik olobilir. selukluk, sanhk, yergunluk, agir
anemi garilebilin

Laborgtuvar Bulgulan

= Anemi, retikilositor
*  MCV noermal, ancak MCHC yilksektir

Tam

* Sfercsitoz inkiibe oxmetik frajilite arhiy ile dogrulonabilir.
«  Asidifiye gliserel lizis testi de fornda kullorslmakiadir

+ MCHC> 354 g/dL ve RDOW <%14 HS igin torama
testi olarak kullanir.

+ Eozin-5-maleimid (EMA) testi: Tanida kullamlan en
Tyl testtir.

+ Sferositoz nedenleri: Herediter sfercsitoz, [zoimmin -
hermolitik anemiler (ABO, Rh), PK eksikligi, G6PD eksikligi, -
oteimmun hemciitik anemiler, mikreanjiopatik hemolitik
anemiler, hipersplenizm, fromsfizyen sonras:

kemplilasyenlardir
= PNH nadiren AMUye ilerler.

Laboratuvar Bulgular: ve Tam

* Fuorescent aerolysin testi (FLAER), membrana baglanan

profeinierdeki kusuru ortaya koyon, forde altin standart

yontemdir.

Flowsitometri ils CD-55 ve CD-59 eksikliginin gésterilmesi

ile de kesin fam kanulur.

= Asit hemoliz ve siikroz hzis gibi ySntemlerin torm degeri
skl

Tedavi

Eculizumab C5 monokloral antikerudur, hemolizi azmltr,
tromboz riskini azalhr.

Ravulizumab: Kempleman CS5'e  karp  moneklonal
antikerdur (Coculdarda onayr var)

Akt hemolzde prednizon werlin  KIT  bagonldir
Antikoagilasyen tedavisi verilebilic

PIRUVAT KiNAZ EKSIKLIGI

« | OR, PK eksikligi eritrositin ATP sentezinin azalmasina ve
omrinin kasalmasing neden alur

Kiinik ve Laboratuvar Bulgular

» | Yenidoganda sanhk wve anemi olobilir Kemikterus
bildirilmigtir.

s |Cocuk ve erskinde anemi, solukluk, sanhk ve
splenomegali vardir

- | Makrositoz, polikromazi vardir Sterositoz nodirdir, birkag
spikullG (igneli) plknosit gdGlebilic

Tedawi

. L dan sonra y

= Splenakiomiden 3nce

« inkibe olmami esmetik frojilite test nermaldir.

* Toru enfrosit igindski PK  aktivitesinin  ozaldigmin
ile keaur

karg aglor yopmali ve sonrosinde en az 2 yil/5 yogo kedar
" Imedidi

oral p P

PAROKSISMAL NOKTURNAL HEMOGLOBINURI
(PNH)

Etiyoloji
* Krenik introvaskiler hemeoliz bulgulan, kemik iligi
yetersizligi ve womberla karaktedzedic

PIG -A geninde olujon mutasyon patofiyoljiden
sorumiudur.

+ Elsik membron proteirler d g (giromeyi

Tedavi
= 56 yagtan sonm splenekiomi yapilic

GLUKOZ-6-FOSFAT DEHIDROGENAZ (G6PD)

EKSIKLIGI

« GEPD eksikigi Xe bagh resesif gecish, en sk enzim
ehksiklgidir.

Kiinik Bulgular

* Oksidana maruziysten (enfeksiyen, ilag, fava) aldiktan
24-48 saot sonra semptomlar geligic

J
hadandiran) fokiér (CD35), CD3S ve C8 bogl
proteindir. Bu durum eritrositi kemplemaona duyarl hale
getirir

= Yenicd do sanhiga ve iye neden olobilir
* Olsidone moruz  kolmodikdan  slrece  genellikle
asemptomatiktirler.

iLGILI NOTLAR
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Soru kokii ve ¢coziimii: Klinik Bilimler 150

150.
Gaita drneginden yapilan laboratuvar tetkikleri ve hastaliklar ile ilgili eslestirme

ILGILIi NOTLAR

PEDIATRI TUSEM

Loberotuvarde Istenecek Tetkikler
[ cite: kiharo, goite mikeeskepis, geitad gil ke, Strop ckantositozl
ohetalipoproteinemi
Yoij Malabsorbsiyonu KH Malobsorbsiyony Frotus
L} @m ml.mukcpsl = Asit * Serum albomin (4)
= 3 ginlok gateda * Gateda o]
yog analizi - antiripsin (1)
Ekczokrin Pankreas Yetmexigi D- Ksiloz Testi
* Terfest * Duodpnal aspiratic HCO3, GSE » * Proksimal intestinal
* Serum fripsinojen tripsirgve lipazrda azalma Abetalipoproteinemi i) mukoza lezyonuny
(1 (goldistan Irtestinol lenfonjiekiozi * Whipple hastalg
+ Gaitada fekal « itk bg Konj mikrovillus inkitayon * Disokkarid
ehastaz -1 (1) elast hastalgy eksikdiden
GLUTEN SENSITIF ENTEROPATI ant

HAST

* HLA DQ 2 ve HLA DQ 8 pozitif luylerde arpa, bugday
ve cavdardoki glutenin gliadin fraksiyonuna kargi elugan
doku 2, anti I, anti gliadin,

ile karak kronik irflamatuar

hastalikhr
= Jeneralize malabsorpsiyon g&zlenir

Klinik bulgular

= Diyare en silk semptomdur,

* Kusma, biyime-gelisme geriligi, obdominal
distansiyon, kos erimesi, anoreksi ve imitabilite sik
gérilor. Kabizhk, rektal prolapsus ve invajinasyon da
ortaya qkabilin

En sk ekstraintestinal bulgusu ise demire yanit vermeyen
demir eksikligi anemisidir

.

Ekstraintesfinal Klinik
Bulgular

Anemi (en sik) * 1.dersce yakinlar

Irritabilite * Agiklanamayan demir eksildigi
Dermatitis herpetiformis anemisi

GSE igin Risk Gruplan

S s oe s osos

>2 yasio transglutaminaz 2 IgA (anti-TG2 IgA) ve serum
IgA dizeyi ilk stenmalidir.

Selektif Igh eksikligi ils birlis slon slyulards entigliadin
IgG, antiendomisyal 1gG veya anti TG2 IgG bakilmal<ir

<2 yasta anti gliadin antikor IgG bakimalidir

Tardo altin standart omo pategnomonik  olmayan
yEntam ince bagirsak biyopsisidir

Tedavl ve Prognoz

+ Tom arpa, bugday ve savdar érinleri diyetten gkanlir,
Glutersiz diywte yulaf ekdenebilir.

* Non-hedgin lenfoma 8lomin en sik nedenidir

+ 1gA elesildigi olen coeuldarda GSE ki artmishr.

L MUKOZI!

1. MIKROVILLUS iNKLUZYON HASTALIGI

Rikets * Dermofitis herpetiforms, alopesi
Osteoporat * Otoimrmun tirowdit (KONJENITAL MIKROVILLUS ATROFiSI)
Sekonder * Tip 1 diyabet
hiperporotiraidizm * Addimon hastalig * Dogumdan itibaren inatg sulu diyare ile karokierzedir
= Muskuler otrefi * Ofcimmun kolaniil, primer Eiliyer o Dt cibririiie Sk Raiul: bl 2 ik
« Pariferik neropati siroz, ctoimmun endokinopdli hirr i
* Epilepsi-bilateral * Sigren sendromu
occipifal kolsifikosyon | * Agiklanamayan infertilite, = gk mikreskopisinde PAS (+), CD 10 (+) intraselliler
* Kiso boy osteoporoz inkldzyonlar olan villéz atrofi, kript hipoplazisi; slekiron
« Enamel hipeplazisi + Enomel hipoplazisi lerde mikrovilluslann olmadigi ya da
* Pubarte tarda * Puberte farda azaldi gBrdlir
= Aftéz stomatit * Dilate kardiyormiyopati « Bogimak 1 ok ted 4
+ Alopesi arecta * Kisa boy
R na = e Yoty | 2. TUFTING ENTEROPATI

.

fzola tranws minar [rritobls bagimak sandramu

* Yenideganda kohc sulu shalle boglar.

Uk ekdigi * Epilepsi-bilateral occipital
- r:rfopnhlgk r— k::lan:ym pa *  Biyopside tuft yapmis enterositler tipiktic
hemasideroz. * Knptik hipertronsaminazerm
« Adrit-artralji « Selektif g eksikiig
* IgA nefropatisi
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Soru koku ve ¢coziimii: Klinik Bilimler 152

152.Cocukluk caginda gdriilen renal tiibiller asidozlar (RTA) ile ilgili dogru olmnayan

PEDIATRI

TUSEM

. 106 -

TUBULER BOZUKLUKLAR

* Bozulmus HCO, reabsorbsiyonu veya driner asit (H

iyonu) ekskresyonu senucu olusan nermal anyon gap
ile karokterize ibolik asidoz tablosud

4 formu vardir
- Proksimal ftip 2), distal (fip 1), Hiperkalamik ffip 4), Mix
lezyonlar {Karbenik enhidroz eksikdigine bagh) {tip 3)

* Fankeonl sendromu glikezirl, fosfatiri, Na veys K
slskresyonu amincasidiri, Urikeziri ve preksimel RTA
ile karokterizedic

Proximal RTA ve Fanconi sendremunda hayetin ilk yilinda

+ Proksimal #0b3l HCO3 reabsord T

Ana tedavi HCO, replasmanidir. Proksimal RTA'l hestelar
daha fozla sodyum bikarbonat vayo sitrat solusyenu (Bicia
ar Stohl's solutiery gersktiridar

Fanceni sendromlu hastalar gencllilde fosfat replasmam
ihfiyacs g8starie

+ Distal RTAl hastalarda semplomatik hiperkalsiGrisi olon
hastalom tiyazidler gerekebilic

Tip 4 RTA’da hiperkalemi tedavisi gerekic

BARTTER SENDROMU

+ OR kalhlr, hip i ve hipaladeentl P
alkaloz ile korolderizedir

Butogenss

= Henle'nin assenden kolunda sodyum, kder ve potasyum
transport defekti vordic

Lol Sl e 2

vardir. idror asidifiye edilebilir (pH<5,5).

biyiime geriligi, poliori, dehidratasyon, kusma g8rilor
Fonconi sendromiu hasalor fosfat kaybina bogh rikess
sempromian gelighrebilic

*  Renin/AT, aksi stimile olur.
Klinik

+ Polihidramniyoz, dismorfik bulgular, tekrardape
dehidrotasyon sykisi ve biylime geriligi

N ikl i frok -
hiperkakiGri sonucudur  Ciddi  hipokalemi ve metabolik
| alkolez (Kronik Loop dilretik etkilerine berwer) Bartter
Sarusirn d GgOndiron

Hipemagnezemi nadirdir. Kronik kuemo banzer bulgulan
wverse de forkll clorok Bartterda idrar C1 dizeyi ortmi,

Uriner asidifikosyon progesindeki tronsportedann azolmig
fonksiyonu ils olugur. Idrar pH's dddi metabolik asidex
varliginda bile 5.5'in oltna dusurilemerz

+ Distal RTA: Alkali idrar +  hiperalsiri+
hipopotasemi+  hipesitratiries Nefrokalsnozis,
nefrolitiyazis

— ——

+ Tip IV RTA bomlmus aldosteron Grofimi veya -
i il * =
gap metabolik asidezla )
—_—

kusmeda azolmighe Juxteglomeriler aparatia hiperplazi
vordir

Bartter Sendromu Tip 4 serséringral isitme kaybi ile
baraberdir

Thdow

*| K destegi garekiz indemetasin kullanilebilir. Prognez iyidir

QITELMAN SENDROMU

=] OR kalitilon, hipokalemik bolik alkaloz, h

ve hipomagnezemi il kar kterzsdic

=] Kronik tiyazid diOrefik kullomm etkilerine berzer.

+| Daha geg sroya gikar Digok Mg'a bogh rekdrren kas

plan vardie Tipik takrarl dehidratasyon Sykis

vermezier Uriner Ca dizeyl dOsOkilr, Griner Mg dizeyi
ighr. Renin ve ald dizeyi, PGE sekresy

genellikle normaldir.

¥-LINKED NEPHROLITHIASIS (DENT DISEASE)
*| Rekiiren tas olusumu ve Fankeoni le karoktenzsdir

RTA Tani

+ Tiplve Tip Il RTA'da serum K digisk, serum HCO, digilk,
hiperkloremi mevcutir Hiperkalemik asidoz tip IV
RTA'y1 destuklar

Non oryon gop metabolik asidoz soptominca idrar pH'sina
bakilmalidir. Asidoz varhgnda idrar pHsin 5,5’ in
siinda ohmas proksimal RTRy: desisklac

* RTA Tadavi

TIDDLE SENDROMU

* Kollekt3r tUblllerds epitelyal Na kenollonnda mutsyeno
bagh cluzan degumsal HT nedenidir

TOKSIK NEFROPATI

* Mefrotik Sendrom: ACE inh, Altin tuzlan, Civa, Inferferen,
NSAl, Penisilamin

ILGILI NOTLAR
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Soru kokii ve ¢c6ziimii: Klinik Bilimler 155

155.As1 sonrasi febril status epileptikus ortaya cikti§i, daha sonra sik sik febril nobetlerin goruldugu, izleminde afebril miyoklonik tip
nobetlerinin ve sicak su ile tetiklenebilen nobetleri olan olguda tani

PEDIATRI

TiPiK ABSANS NOBETLER

= Ani biling kaybi ile motor aktivitenin kisa bir fire
durmas;, yizde anlamsiz bakis ve géz kirpmd ils
korokderizedic Gin iinde ylzlerce kez tekrar edebilir
Aura gorilmez, genellilde 30 saniyeden uzun sirmek ve
postiktal dénem gdzlenmez
Kas tonusu kaybolmaz, sadece baj hofifce Sne disebifr
* Basit otomatik hareketler [dudak jopirdatma, giygsini

toplom) nbete eslik edebilir.

.

.

.

EEG'de fipkk olorck 3Hz diken ve yavas delga desarjlan
vardir

il tercih k d, 2. tercih val b Zepin
verilMEZ. N5bet sikhigini arthrobilic

.

JENERALIZE TONIK-KLONIK (JTK) NOBETLER

* Ensik gErllen nibet fipidir

* Aura ile olablir Biling kaybolur. Tim viectta kasiima,
gézlerde yukan kayma ve disme olur Sonra ritmik
kontrakstyonlar gelizic Diliniisirabilir ve idrar kagirabilir.
Pastiktal dénem g&rlsbilic

Erfelsiyonlor, yorgunluk, stres ve ilaglor (psiketrop ilaglar,
teofilin) ndbet tefikleyebilic

= ilk tercih ilag karbamazepin, 2. tercih fenitoindin

SELIM JENERALIZE EPILEPSILER

Petit Mal Epilepsi
kluk Caginin Absans isi

+ 5 ynyndon Bnee nodirdic Kidarda sikie Genefik yatiniik
vardhr

» Tedovide etosiiksimid ve valproat kullamlir

Sut gunun Selim oldonik isi
+ 3 ay-3yag orosindo baglor Miyoklonik nibetler bogloyana
kadar geeuk tamamen normaldir

* EEG'de jeneralize 3 Hz diken ve yavas dalga patemi

idenir

Juvenil onik Epile; inz Sendromu!

+ Adelesoniorda en sik jeneralize opilepsi formudur

+ Sabahlan miyoklenilers bogl elindeki esyalan tutma, diy
firgalama, sag faroma gibi ginlik iger yapmakia giclik
sekerler Norolojik muayene normaldir

EEG'de |eneralize 4-Hz ¢oklu diken ve yavas dalga
paterni g3zteric

« Valproat ili fercih edilecek anfikonvOlsandir.

.

AGIR JENERALIZE EPILEPSILER

Erken Epileptik infantil Ensefalopati
(EMIE)=Ohtahara Sendromu

« ik 2 ayda basler Sintaksin baglayan protein 1 mutosyeny
veye kenjenital 555 malfermasyonlan kaynaklidir

www.tusemportal.com

Hiperventilasyon ve igk uyons ndbeti uyonr - L L LR 2 )

Gogu hastnda West sendromu gelir ve doho sonra
Lennox-Gastaut Sendromu’na ilsrier

S0t Cocuklugunun Agwr oklonik Epilepsisi

(SMEl)= Dravet Sendromu

+ Hoyohnillyinda 1.2 ayda bir g8rdlen FK ve afebril unilateral
klenik ndbatle karakterizedir

* Sik tekradayon ategli kenvizyonlar senras epilepsi
geligmis ve kognitif Y keryba
Dravet sendremu d Ggtnolmelidir

= 2-12 aylar arasinde baglar

Triadi: Miyoklonilk nébetler+Biylime geriligi+Tipik

EEG bulgusu

Erkeldardeki Wast Sendromu'ndan ARX gen mutasyonu

sorumlu tutulmaldadir

Ajloma atcldan sirosinda bacaklonn kama gelkilmesi

‘Gaz koligi’ ile kangobilic

* Semptomatik fip doha siktir. Nederlen: HIE, kenjenital
enfelaiyonlor, metabolik hastaliklar, ndrokutan sendromlar,
hicre migrasy llilderi, prematinite ve kafo fravmas:

+ Kriptojenik  (%10-20)  fipin  prognczu  hyidir,

semptomatiklerin %80-90'inda MR gelisic

EEG'da hipsaritmi potsrni g&rllir

Tedavisinde ilk tercih ACTH ve prednisondur Vigabatrin

Tuberoskd West dr. da ilic

tercihtir.

Lennox-Gastaut Sendromu

* 2-10 yo3 arasinda boslar. Tedaviye direncli socukiuk gagn
epilepsilerinin en sik nedenidir

Lafora Hastahdn
= 10-18 yaslar arasnda JTK ils beglar

+ Cilt biyopsisinde ekrin ter bezi kanallannda PAS (+)
inklazyon garilmesi ile fan konur

Landau-Kleffner Sendromu
« FErkek gocuklarda 5-6 yas dvannda basloyan epileptik
sendromdur

Solikli  gocujun kenugma  becerisini  keybi e
korolderizedir, otizm ile kangir.

+ Valproat ilk secilecek ilaghr:

STATUS EPILEPTIKUS (SE)

Tedavi

* ilk bosamak hova yolunun agiman ve vital bulgulann
stabillegtinimesidic Damar yolu agilr;, oksijen verilic Kardiyak
monifSnzasyon yopilir Elektrolifler ve glukozigin kan alimr

« ik segilecek llaglar iv lorazepam, iv diszepam veys
domar yolu aglmamiysa im midazel amdr

+ Domar yohs ogdomayan hashalars im midazolam deinda
bukkal veyn Iintrunaral midazclom, intronoazal
lerazepam veya rektal diazepam da venlebilic

* Fenitoin, fenobarbital, valproat veya levatirasetam do
kulla rlmakiadir

iLGILI NOTLAR
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Soru koku ve ¢coziimii: Klinik Bilimler 156

156.miyofosforilaz enzim eksikligi sonucu olan hastalik

ILGILI NOTLAR

TUSEM PEDIATRI : i

I A Sty . + Frukloz-1,6 Difosftaz Eksikligi'nde HFf'nin aksine
BOLLZMA [ LES i renemaiva il =
fonksiyonlan normaldir.

Y P e

GLUKONEOGENEZ BOZUKLUKLARI

* Al tedavi glukoz infizy ileh hi: ve asid:
dizaltilmesidir.
a. Glukoz-6-Fostataz Eksikligi (Glik:
Hastahg tip 1) LIKOJEN DEPO HASTALIKLARI )
+ Laktik asidoz yapan tek glukojen depo hastahigidic - -
b. Fruktoz.1,6 Difosfatas Elsildigi KARACIGER GLIKOJENOZLARI
* Gluksjen reservleri tikendiginde veya azaldifinda veya = Tipikolarak aghik hipeglisemisi ve hepatomegaliye ned
fruktoz/ sikroz ahimiyla hipeglisemi orfays gikar Olgulann ,‘|il,|ma g sems LS

yedagleyorm B hatiads peosde ol * Tip lIL, IV ve IX'a sirex, Tip | ve XI'e renal disfenksiyon,

* Asidoz, hipoglisemi, hiperventilasyon, apne, korvilsiyon Tip llla ve IV'e miyopati eslik edebilir.
ve koma ataklar ile karokterizedic . T b x ha it
. E—— — ip Il (beyin ve &n boynuz hicreler]), tip Il (periferik sinirer)
- plomsuz herig fizik muaysne ve fip IV (diffuz veyo periferk sinir sistemi] nérolojik futulum
normaldir pixlanabili
* Lloboratwar bulgulan hipoglisemi, laktik asidox ve _
hiperrisemidir. KAS GLIKOJENOZLARI
1. grup: Progresif kas gUssizligi, afrofi veya kardiyomiyopati
{fipll)
2 grup: Kos afnsi, egrersiz infolerars:, miyoglobinln [ip V) fip
Vil
1 Karaciger Glukojen Depo Hastaliklan h
| Tip ve Defekt | Kinik | Spesifitc Sxaltitc
| s Vo Gierke |+ Hipoghisemi, 8GG, 4, hipertipidem, okl | * Doll-ike face, lalksik
| Glukez-6-fosfataz asidoz, AST-ALT nermal, intermittan dnynra renor i, asidoz RENAL tutulum
| Glukoz m!uzm-u veya pigmenmiz musir neirokolinoz, Fanconi, fas bebek yizi, frombosit fonksiyon
nigastas, fruktor ve galakos icaren bozuklugu, hepatik adenom, otieiis ek, POk sy
gdalar kustlanmali pankreatd, atercakleroz, cateoporoz, vw eksikligi
| 1b Von Gierke + Tiplo 'ya ek clarak nétropani v natrofil fonksiyen bozuklugu | * Nétropeni
Glukez-6-fosfot frarslokaz
b ! !
Ila Corl-Forbes + Hipoglisemi, BGG, HM, hipsdipidemi, ALT-AST yikeskiigi, * Yaglo gensllikla
| Amilo 1-6 glukesidaz {Debrancher kefozs, kas gugsialogs, kordiyomiyopati, polikistik over * KC bul diszelir!
sandromu Kas
sjwiapr
b 1 -
Il Cori-Forbas * Hipoglsemi, BGG, HM, hipedipidemi * Kas tutimaz

IV Andersen B Hipogliseri yok! Prograsit sirex (5 yapndan | + En kit pregnosu iC |
Amilo 1-4 1-8 trans-glukseidsz (Brancher) Glneulbanwpdom ‘riyopati, kardiyomiyopat glvkcojenomudw

Tip 6 Hers * HM, hipoglisem, hiperipidemi [+ enicn

KC fesforilaz * Yagla dozelir
} } !

Tip 9 XR, OR * HM, hipogliserm, hiperlipidemi | = BENIGN

Yagla dozekr

Kas Glikojen Depo Hastaliklan

| Tip ve Defekt Klinik | Spesitic Orzallike
(inferntil) Hipetons, H, hipertrofilc KM im)dlynmnguh lasa PR, | Hipertrofik KMP! Tek lizozomal
Asll az (ci-g gl I, dispne, GDH! En fotal GDH!
ERT maveut”
| ViMerdla myciostoriice Kas agru, egersiz infol sransi, miyo rl Erigkinde an sk GDHI

Ewﬂr:lzﬂen nce sUkroz almak, yﬂ\sﬂiﬁz;rbﬂﬂhh Il
dryet, kreotin ve rarmipril tedavilen foydah olabilic

Wil Tarui fosfofruktckinaz Tip ¥ ile ayni daha ogir Kompanse Hemolitik Anemi
Ek olorok komponse hemolitik anemi
Kas lifinde PAS (+) chastoz rezistan polisakkarit
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Soru koékii ve ¢coziimii: Klinik Bilimler 160

160.Boy kisaligl en az hangi hastalikta gorGlir?

TUSEM

PEDIATRI

GENERALIZE ALBINIiZM
* Kérik ve squaméz «ilt kanseri gelisabilir.

A. Okilokutansz Albinizm (OR Kalitilidar)
1. Okilokutanéz albinizm tip 1 (OCA1):
= Tir enzim deki defeltten k darur: En
agir albinizm formudur.
2. Okilokutandz albinizm tip 2 (OCA2):
+ P proteini sentezinde defekt vardir Tirozinaz dizeyi
normaldir. En sik generalize albinizm fipidir. Bu protein
15. kromazomda kodlanir

+ 15912 ‘de mikrodelesyon olan Proder-Willi ve
] dromlannda genomik

vardir,

Lyt

B. Ol Albinizm
* Nettleship-Falls tipi XR lal .

€. Sendromik Generalize Albinizm

* Hermansky-Pudlak sendromu, Chediak-Higashi
sendromu

N d

y sistein olusur. Mefiyonin yikaminin ara maddaesi
olan homosistein bir yandan sistationin sentefaz enzimi ile
sistationine ddnigirken, biydk bir b3lomy de mefiyonin
senfetaz enzimi ile tekrar mefiyonine déniisdr Bu enzimin
5 siaipedy Y

Jam

* Mefiyonin ve homosisteinin vOcut sivilannda arfar, plazmada
sistin azohr

Kesin tam korociger biyopsisinds/fbroblast kiltorlerinds
enzim eksikliginin gésterilmesi veya DNA analizi ile
kenulur. Prenatal fam mUmidndOr:

Tedavi

* Yuksek doz Bé verilic

* Bé'yo cevap vermeysn hestlorda Folik asit fedaviys
eklansbilic

* Diyetten matiyonin lasiflarir; sistein ilave edilir

* Betain (trimetilglisin) metil dondrl olarok homosisteinin
metiyonine remetilasyonu saglar:
* Yoksek doz C vitamini endotelys! fonksiyonu dizeltir

SiSTINURI

* Dibazik itler (Sistin, Arginin, Omifin, Lizin) idrarla
asin ahhr.

Tek Klinik bulgu renal tag olugumudur. Bu taglann hafif
opak g&rinir.

SiSTINOZIs (LIGNAC SENDROMU; SiSTINOZisLi
FANKONI SENDROMU)

Sistinozin adi verilen bir sistin fransporter’inin defekti sistini
lizozom iinde tutar

Dalok, karaciger, lenf dogOmleri, kemik iligi, bébrekler
kornea, konjonktiva, tfiroid, pankreas, bagirsak ve beyin
lizozomlar: iginde sistin birikimi olur Cilt ve timusta

ve g

vardir

Klinik Bulgular

+ Dogumda nermaldir. infantta blylime ve gelisme geriligi
gBrilebilir

3 yaogindan sonro lens subluksasyonu (ektopia lentis)
geligtiginde tam kenur. Sonrasinde ofir miyopi, indedonazis,
astigmatizma, glokem, katarckt, refina dekelmani ve optik
atrofi gérilebilic

Progresif mental retardasyen siktr Amo normal zekéa
bildirilmigtir

. k ve davramssal bozul k )
* Marfan sendromuna benzer iskelet anormallikieri
(zayflik, vzun boy, vzun ek Y knodaktil

-~ + Sistinozis, herediter Fankoni sendromunun en sik
nedenidir.

J Kinik Bulgular

infantil (nefropatik) form

* 3-12 ayda baglayon Fanconi sendromu bulgulan ile ortaya
gikar

Renal yetmezlik, BGG, hipotiroidizn

Agik ten, san saglar ve fotofobi ayinc: szellikleridic

Rafinopati, gdrme keskinliginde azalma,
hepatosplenomegali ve puberte tarda g&rilir
Tani

* Géz, kemik veya lenf digimlerinde sistin
inin I ile konur.

skolyoz, pektus ekskavetum/ karinatum, genu valgum, pes
cavus, yOksek damak

Agik ten, mavi skleras: ve dzel malar kizankiik
Jeneralize osteoporoz, ano radyolojik bulgudur
Trombeemboli ataklar: Ozellikle sersbral rombesmboliye
bagl paraliziler, kor pulmonale, optik atrofi ve agir
hiperiansiyon geligebilir

+ Bu bolgelerde grolmemasi halinde, tami lokosit sistin
igeriginin dlgilmesi ile dogrulonir

Tedavi

* Sisteamin

+ Hemodiyaliz, transplantasyon ile bu hestalann yagam

stresi uzamighr.
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TIPTA UZMANLIK SINAVI EGITIM MERKEZI

& —PORTAL—

TUS HAZIRLIK DENEYIMI

@%TUSEM@’B iLE MODERN BIR

TUSEMPORTAL, kullanici dostu arayuzu ve kapsamliicerigiyle,

TUS hazirliginda daha planli, daha kontrollu ve

daha erisilebilir bir sirece donusturdar.

MOBIL, TABLET VE PC UYUMLU

Guncel Video ders icerikleri, Kategorize edilmis kaynaklar
kolay erisim ve ilerleme takibi ve hizli erisim imkani

EGITIMLERIMIZi SATIN ALMAK iGiN
www.tusemportal.com

www.tusem.com.tr @@@@ tusemegitim
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ANKARA Kizilay/ANKARA
0(312) 435 05 00
Beyazitaga Mah. Topkapi Cad. No: 1 Kat: 3-4-5
ISTANBUL Topkapi/iISTANBUL
0(212) 523 10 00
Yeni Baraj Mah. 68053 Sok. Aydin 6 Apt. No: 8/B
ADANA > Seyhan/ADANA
0(322) 22463 23
Giilliik cad. (Soytas Ulukut is Merkezi) Kat: 7 No: 10/27
ANTALYA Muratpasa/ANTALYA
0(242) 243 88 22
Asimbey Cad. No: 12 Gorukle Mah.
BURSA B blok Daire: 2 Niliifer/BURSA
0(224)4417414
istasyon Mabhallesi Atatiirk Bulvari
EDIRNE Libra Teras Evleri A blok Kat:2 No:193 D:16
MERKEZ /EDIRNE
Lala Pasa Mah. izzet Pasa Cad.
ERZURUM Omer Erturan is Merkezi Kat: 1 No: 3
Yakutiye/ERZURUM
0 (442) 23335 85
28 Haziran Mah. Turan Gunes Cad.
KOCAELI No: 273 Kat: 1 izmit/KOCAELI
0 (553) 144 08 55
Sahibi Ata Mahallesi Mimar Muzaffer Cad.
Zafer Alani Abide is Merkezi: Kat: 4
KONYA
Meram/KONYA
0(332) 3519523
Cumbhuriyet Mah. 65. Sokak No: 3 Kat: 1
SAMSUN Atakum/SAMSUN
0(362) 43193 39

AN
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