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Prof. Dr. Ertugrul Kiykim
Uzm. Dr. Kutlay Giir
Prof. Dr. Reyhan Dedeoglu
Dr. Sinem Oral Cebeci

Dog. Dr. Tanyel Ziibarioglu

cerrahpasapediatrigunleri2026.com



V. CERRAHPASA
PEDIATRI GUNLERI

% 8 - 10 OCAK 2026 [ iISTANBUL

S PEDIATRI 2.0:
DEGISIM BASLADI

V. Cerrahpasa Pediatri Giinleri, TUBITAK Bilim Insan1 Destek Programlar1 Bagkanlig
(BIDEB) tarafindan yiiriitillen 2223-B Yurt I¢i Bilimsel Etkinlik Diizenleme Destegi Programi
kapsaminda desteklenmektedir.

S6z konusu destek, programin 2025 y1l1 4. donem bagvurularinin degerlendirilmesi sonucunda
BIDEB ilgili Grup Yiiriitme Kurulunun 16.01.2026 tarihli ve 111 sayili toplantisinda alman
karar ve Bagkanlik onay1 ile saglanmustir.

Degerli destekleri icin TUBITAK a tesekkiir ederiz.

cerrahpasapediatrigunleri2026.com
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KURS 1
Pediatride Yapay Zeka Kullanimi:
Pediatride

Klinik Uygulama ve Akademik Uretim
Kurs Bagkanlari: Sertag Asa, Seha Saygili

08:30-08:45

N . ¥

PEDIATRI 2.0:
DEGISIM BASLADI

Oyun Diliyle Anlagmak:

iletisim Becerileri Atélyesi

08:30-09:00 | Agilis ve Tanisma Acilis ve Tanisma
09:00-09:15 | Dijital Stres: Teknoloji ile basa ¢ikmak 08:45-09:15 | Cocuklarla iletisimde oyun dili: Temel ilkeler
Baskanlar: Sertag Asa, Hazal Cansu Culpan Konusmacilari: Asli Soyer, Derya Gulterler
Konugmact: Seha Saygil 09:15- 09:50 | Poliklinikte oyun temelli iletisim
09:15-09:50 | Yapay zeka dunyasinda giris ve Notebook LM ile tanisma Konusmacilar: Asli Soyer, Derya Guiterler
Konusmact: Sertag Asa 09:50-10:20 | Serviste yatan gocukla iletisim
09:50-10:20 | Klinikte dil modellerinin akilci ve etkin kullanimi Konusmacilar: Ashi Soyer,Derya Gulgerler
08:30 -12:30 Konusmaci: Cem Cakmak, Kaancan Demirbas 10:20-10:45 | Kahve aras!
10:20-10:45 | Kahve aras! 10:45-11:15 | Ebeveynlerle etkili ve empatik iletisim
10:45-11:15 | Proje tasarimindan yaziya: Akademik Uretimde Al destegi Konusmacilar: Asli Soyer, Derya Gulterler
Bagkanlar: Nur Canpolat, Nilay Gunes 11:15-12:00 | Zor durumlar:
Konusmaci: Mehmet Yildiz Aglayan, kaygili veya travmatize cocukla iletisim
11:15-11:45 | Dil modelleri ile istatistik analizler ve sonuglarin Konusmacilar: Asli Soyer, Derya Gulterler
yorumlanmasi 12:00-12:25 | Kapanis Atolyesi
Konusmac:: Hazal Cansu Culpan Konusmacilar: Asli Soyer, Derya Gulterler
11:45-12:15 | Genetik varyantlarda Al destekli yorumlama: 12:25-12:30 | Degerlendirme ve Kapanis
Olanaklar ve tuzaklar
Konusmac:: Kutlay Gur
12:15-12:30 | Kapanis tartismast, oneriler ve kazanimlar
Sertifikalarin dagitilmasi
12:30 - 13:00 OGLE YEMEGI
13:00 - 13:45 | AGILIS TORENI
Firtinada Sakin Kalmak: Hekimlikte ve Hayatta Dayaniklihgin Giicti
13:45 - 14:30 | Baskanlar: Ozgiir Kasapgopur, Cigdem Aktuglu Zeybek
Konusmaci: Kivilcim Kiran
Dijital Diinyada GCocuklari Korumak
Bagkanlar: Seha Kamil Saygili, Tanyel Zibarioglu
Dijital nesille bag kurmak: Cocugum teknoloji bagimlisi mi?
14:30-15:30 |, g SocuE JiseH
Konusmaci: Ufuk Kodaman
Sosyal medyada zorbalik (Cyberbullying)
Konusmaci: Ejder Akglin Yildirim
15:30 - 16:00 KAHVE ARASI
Uydu Sempozyumu - Orzax
16:00 - 16:45 | Aglayan Bebegi Anlamak: Kolik Semptomlarinda Gtincel Klinik Yaklagimlar
Konusmaci: Vefik Arica
Pediatride Yeni Nesil Tani ve Tedaviler
Baskanlar: Reyhan Dedeoglu, Ayca Kiykim
Cocuklarda uyku bozukluklari ve yeni nesil tani yaklagimlari
Konusmaci: Ayse Ayzit Sakalli
16:45 - 18:00
Kardiyolojide yeni nesil tani yontemleri
Konusmaci: Cenap Zeybek
Alerjik hastaliklarda hayvanlarin rolii/ortak mikrobiyom ve terapotik kullanimlari
Konusmaci: Sena Ardigli
Yedinci Tepe; Pasalar ve Azizler
Cam kenarindan istanbul
18:00 - 18:30 R
Moderator: Ozglr Kasapgopur
Konusmaci: Oktay Ozman
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09:00-09:45

PROF. DR. SEZER HATEMi ANISINA >
Addlesan Sagliginda Beslenmeden Beden Algisina Yeni Yaklagimlar
Bagkanlar: Olcay Evliyaoglu, Burak Dogangun

Spor yapan adolesanlara beslenme onerileri
Konusmaci: Tanyel Ziibarioglu

Obezitede yeni tedaviler
Konusmaci: Elvan Bayramoglu

Bozulmus beden algisi ve yansimalari
Konugmaci: Gizem Durcan

09:45-10:45

Genetik Kod ve Otesi: Molekiiler Tanidan Metabolik Diizenlemeye
Bagkanlar: Ertugrul Kiykim, Nilay Glnes

Genetik tanida kullanilan yeni test yontemleri
Konusmaci: Dilek Uludag Alkaya

Gen tedavileri: Umut mu hayal mi?
Konusmaci: Fatih Stiheyl Ezgli

10:45-11:00

KAHVE ARASI

11:00-11:45

Uydu Sempozyumu - Lucane Pharma
Baskanlar: Cigdem Aktuglu Zeybek

Hiperamonyemi: Glincel yaklagim ve tedavide yenilikler
Konusmaci: Ertugrul Kiykim

LUCANE

W
pharma

11:45-12:30

Asilama, Enfeksiyon ve Kiiresel Saghkta Yeni Egilimler
Baskanlar: Emel Giir, Sezgin Sahin

Rutin digi agilamalar ve 6zel durumlarda asilama
Konusmaci: Ovgii Biike

Kiresel saglikta degisen enfeksiyon dinamikleri
Konusmaci: Deniz Aygiin

12:30-13:30

OGLE YEMEGI
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13:30-14:15

Pediatride Solunum Yetersizligi Yonetimi’
Bagkanlar: Atalay Demirel, Ayse Ayzit Sakalli

Akut solunum yetmezliginde noninvaziv ve invaziv destek uygulamalarina klinik yaklagim
Konusmaci: Guntuli Sik

Term bebekte solunum sikintisina olgu bazli glincel yaklagim
Konusmaci: Zeynep Alp Unkar

14:15-15:00

Travmaya Yaklagimda ipuglari
Baskanlar: Guntuli Sik, Hande Turan

Cocuk acildeki yaklagim
Konusmaci: Aykut Caglar

Cocuk yogun bakim yaklagimi
Konusmaci: Demet Demirkol

15:00-15:45

Kreatin Kinaz Yiiksekligi ile Bagvuran Cocuk: Tanisal Degerlendirme ve Tedavi Kararlan
Baskanlar: Olcay Unver, Mehmet Cihan Balci

Metabolizma agisindan
Konusmaci: Sevil Yildiz

Noroloji agisindan
Konusmaci: Edibe Pembegtl Yildiz

15:45-16:00

KAHVE ARASI

16:00-17:00

PROF. DR. TULAY ERKAN ANISINA
Karin Agrisinin Karmagik Yiizii
Baskanlar: Nur Canpolat, Omer Faruk Beser

Karin agrisi: Organik mi, fonksiyonel mi?
Konusmaci: Ayse Merve Usta

Karin agrisi mi, yan agrist mi? Nefrolitiyazise yaklagim
Konusmaci: Ayse Agbas

Karin agrisinda cerrahi acilleri tanimak
Konusmaci: Rahsan Ozcan

17:00-18:00

Benim Zamanimda Oyle miydi?
Konusmaci: M. Enes Ozel
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09:00-09:45

Pediatride Gelecege Dokunan Teknolojilér
Bagkanlar: Ozglr Kasapgopur, Hiiseyin Kilig

Giyilebilir teknolojilerin kullanim alanlari
Konusmaci: Hiseyin Uvet

3D yazicilarin gocuk saghgi alaninda kullanimlan
Konusmaci: Batuhan Yolcu

09:45-10:45

Klinik Pratikte Yapay Zeka Uygulamalarn
Baskanlar: Ayse Gliler Eroglu, Mehmet Yildiz

Radyolojide Uygulamalar: Radyolojide yapay zeka
Konusmaci: Ayse Kalyoncu Ugar

Pediatride Uygulamalar: Neonatolojide yapay zeka
Konusmaci: Ersin Ulu

Enfeksiyon hastaliklarinda yapay zeka
Konusmaci: Pinar Onal

10:45-11:00

KAHVE ARASI

11:00-11:45

Cocuk Saghginda Siiregelen Miicadeleler: Nutrisyonel Anemiler ve Eksik Asilama
Bagkanlar: Alp Ozkan, Seha Kamil Saygili

Nutrisyonel anemi: Ne zaman ileri inceleme?
Konusmaci: Bagak Kog Senol

Eksik agilamada giincel sorunlar ve ¢oziimler
Konusmaci: Emel Gulr

11:45-12:45

PROF. DR. GUNGOR TUMAY ANISINA
Kronik Hastaliklarin Tedavisinde Yeni Ufuklar
Baskanlar: Kenan Barut, Esra Yiicel

Kanser tedavisinde kisisellestirilmis tip firsatlan
Konusmaci: Stiheyla Ocak

Otoimmunite mekanizmalari ve hedefe yonelik tedaviler
Konusmaci: Ayca Kiykim

Enflamasyonun kontroliinde yeni oyuncular: Biyolojik tedaviler
Konusmaci: Sezgin Sahin

12:45-13:45

OGLE YEMEGI
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Pediatride Durus ve Yiiriiyiis Bozukluklari
Baskanlar: Serhat Giiler, Dilek Uludag Alkaya
] ! Ortopedi goziiyle
g Konusmaci: Ozan Ali Erdal
¥ Spor hekimligi goziyle
Konusmaci: Bulent Bayraktar
Boy Kisaliginda Giincel Klinik Yaklagimlar: Tanidan Tedaviye -
Baskanlar: Cigdem Aktuglu Zeybek, Nilay Glines
; 5 Nasil degerlendirelim?
e Konusmaci: Aydilek Dagdeviren Cakir
Nasil tedavi edelim?
Konusmaci: Hande Turan
15:30-15:45 KAHVE ARASI
Pediatrik Acil Yonetimi
Bagkanlar: Mehmet Vural, Sema Saltik
15:45-16:45 CPR kllavuzla'rlnda guncel deg|.§|k||kler
Konugmaci: Sinem Oral Cebeci
Acilde status epileptikusa yaklasim
Konusmaci: Esma Sengeng
Akilc ilag Sunumu
16:45-17:30 | Bagkan: A. Cigdem Aktuglu Zeybek
Konusmaci: F. Deniz Ayglin
16:45-17:00 | KAPANIS
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Bagskanlar: Hiiseyin Kilig, Ayse Merve Usta
$S-01 TRAKYA BOLGESINDE 6-59 AYLIK COCUKLARDA VE ANNELERINDE DEMIR EKSIKLiGi ANEMISi: SIKLIK VE ETKILEYEN
" FAKTORLER - Atakan Cekig

SS-02 PEDIATRIK MATUR TERATOMLAR: TEK MERKEZ DENEYiMI - Simge Cinar Ozel
15:00-16:00 - .0 . ” :
$S-03 PEDIATRiK KARACIGER NAKLi SONRASI BiLiYER KOMPLIKASYONLAR - Piruze Aksag

$S-04 COCUKLARDA REKTAL KANAMANIN COK BiLINMEYEN BiR NEDENI : EOZINOFILIK KOLIT - Emine Feyza Ulus

S$S-05 COCUKLUK ABSANS EPiLEPSiSINDE EEG DiINAMIKLERI, DEHB VE TEDAVi YANITININ DEGERLENDIRILMESI - Yasemin Sancak

$S-06 YENIDOGANLARDA UMBLIKAL VENOZ KATETERE BAGLI TROMBOZLAR: BES YILLIK TEK MERKEZ DENEYiMi - Arlin Tung

9 OCAK 2026 CUMA

Baskanlar: Cenap Zeybek, Reyhan Dedeoglu

$S-07 HEMODIYALIZ SEANSI SIRASINDAKi iINTRADIYALITiK SEMPTOM RiSKi, YAPAY ZEKA VE MAKINE OGRENMESI
iLE ONGORULEBILIR Mi? - Mehmet Emre Bayram

$S-08 PERIKARDIYAL TAMPONAD NEDENI iLE KATETER ANJiYOGRAFi YAPILAN HASTALAR:
TEK MERKEZ DENEYiM - Ali Nazim Giizelbag
10:00-11:00 _ 5 ' n
$S-09 ATRIYAL SEPTAL DEFEKT KAPATILMASI SONRASI SAG KALP FONKSIYONLARI VE RiTiM
DINAMIKLERI - Nida Giilderen Kalay Sentiirk

$S-10 PEDIATRIK YOGUN BAKIMDA AGIR PEDIATRIK NOROLOJIK HASTALIKLARDA TERAPOTIK PLAZMA
DEGISIMININ ETKINLIGI - Gamze Basak

$S-11 BARDET-BIiEDL SENDROMUNDA GENOTIP—FENOTIP CESITLILIGI: BES PEDIATRIK OLGUNUN SUNUMU - Siiheyla Emre

Baskanlar: Mehmet Cihan Balci, Bahar Ozcabi

$S-12 FABRY HASTALARIMIZIN RETROSPEKTIF DEGERLENDIRILMESI - Melda Fatma idrisoglu
SS-13 ALKAPTONURI TANILI HASTALARDA DEMOGRAFIK VE KLINiK OZELLIKLER: TEK MERKEZ DENEYiMi - Sakina Najafova

S$S-14 NORMAL VKi'Li COCUKLARDA KARACIGER YAGLANMASININ METABOLIK NEDENLERI: iKi YILLIK
RETROSPEKTIF CALISMA - Bilal Yilmaz

13:00-14:00 | s5-15 PEDIATRIK KRONiK BOBREK HASTALIGINDA PTERIDIN METABOLITLERi:iINFLAMATUVAR AKTIVITE iCIN YENI
BiYOBELIRTECLER OLABILIR Mi? - Canan Koban Dogan

SS-16 ADOLESAN PCOS OLGULARINDA D VITAMINi DUZEYLERININ KLINiK VE METABOLIK OZELLIKLERLE
KARSILASTIRILMASI - Semra Bahar Akin

$S-17 DOWN SENDROMLU COCUKLARDA DIiYABET VARLIGININ AGIZ VE DiS SAGLIGI UZERINDEKi ETKiSi - Miiberra Tanriverdi

$S-18 M694V HOMOZIGOT HASTALARIN UZUN DONEM iZLEMi — TEK MERKEZ DENEYiMi - Aidai Aalieva
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Baskanlar: Sezgin Sahin, Esra Yiicel

$S-19 COCUKLUK CAGINDA iMPETIGO: UCUNCU BASAMAK HASTANEDE, TEK MERKEZ DENEYiMI - Elif Dede
$S-20 PEDIATRIK HIV ENFEKSIYONU: GUNEYDOGU ANADOLU BOLGESINDEN TEK MERKEZ DENEYiMi - Gozde Sever

14:00-15:00 | SS-21 COCUK HASTALARDA iNSAN METAPNOMOVIRUSU (HMPV) iLiSKiLi AKUT SOLUNUM YOLU ENFEKSIYONU KLINiK
OZELLIKLERI - Rabia Dedeoglu

$S-22 COCUK HASTALARDA STENOTROPHOMONAS MALTOPHILIA UREMELERININ KLINiK OZELLIKLER| VE ANTiMIKROBIYAL
DIiRENC PATERNLERI - Pinar Onal

$S-23 6 YAS USTU COCUKLARDA ALERJIK RiNiT VE ENUREZIS NOKTURNA iLiSKiSi KESITSEL BiR DEGERLENDIRME - Ali Odemis

10 OCAK 2026 CUMARTESI

Bagkanlar: Sevil Yildiz, Aydilek Dagdeviren Cakir

$S-24 DIKKAT EKSiKLiGi VE HIPERAKTIVITE BOZUKLUGU TANILI COCUKLARDA YENIDOGAN SARILIGI VE MATERNAL
KOMPLIKASYONLARIN SIKLIGI - Emine Geng

$5-25 FENILKETONURi TANILI HASTALARDA BH4 YANITLILIGININ DEGERLENDIRILMESI - Gézde Uzunyayla

SS-26 PEDIATRIK AiLEVi HiPERLIPIDEMi OLGULARINDA KLiNiK BULGULAR VE UZUN DONEM TEDAVI YANITLARININ
RETROSPEKTIF ANALIZI - Tugge Aras Col

10:00-11:00 | 55 77 KARACIGER TUTULUMLU GLIKOJEN DEPO HASTALIKLARININ SPEKTRUMU: TEK MERKEZ DENEYiMI - Hanim Aghakishili

$5-28 BIYOTINIDAZ EKSIKLIGINDE ANNELERIN PSiKOSOSYAL YUKU VE SAGLIK SiSTEMINE
iLiSKiN SORUNLARI - Hiiseyin Kutay Korbeyli

$5-29 KOLESTEROL DUSUKLUGU iLE YONLENDIRILEN COCUKLARDA PRIMER HiPOKOLESTEROLEMIiYi ONGOREN KLiNiK VE
BiYOKiIMYASAL iPUCLARI - Kagan Calisgan

$S-30 COCUKLUK CAGINDA TER VE CiLT BULGULARI iLE METABOLIZMA KLiNiGINE BASVURAN OLGULARIN
DEGERLENDIRILMESI - Aliye Giilbahge
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Baskan: Siiheyla Ocak

PB-01 ASIT SFINGOMYELINAZ EKSiKLIGi HASTALIGINDA AILE TARAMASININ TANIDAKI ROLU:
» iKi KARDESIN KLINiK-GENETIK DEGERLENDIRILMESI — ilayda Ergiin Akgiindiiz

PB-02 AGIR NEONATAL METABOLIK KRiZLE PREZENTE OLAN MT-ATP6 iLiSKiLi MITOKONDRIYAL HASTALIK:

OLGU SUNUMU — Beyza Aslan «

12:30-13:30 | pp 03 HVIG-COA LiYAZ EKSIKLIGINDE ©MUR BOYU ACIL METABOLIK YONETIMIN ONEMI:

FATAL BiR ERIiSKiN OLGU — Buse Bayhan Cekig

PB-04 KOLESTAZ iLE BASVURAN BiR SUT COCUGUNDA PEX6 iLiSKiLi PEROKSIZOMAL BiYOGENEZ BOZUKLUGU:

OLGU SUNUMU — Ahmet Gerekan

PB-05 ACIKLANAMAYAN TROMBOSITOPENI VE HIPERKOLESTEROLEMI BiRLIKTELIGINDE GOZDEN KACIRILMAMASI GEREKEN BiR
TANI: SITOSTEROLEMIi — Cem Cakmak

Baskan: Ayse Agbas

PB-06 ABERNATHY TiP 1B KONJENITAL PORTOSISTEMIiK SANT TANILI iKi COCUK HASTADA

KARACIGER NAKLI DENEYiMi — Hasret Ayyildiz Civan

12:30-13:30 | PB-07 KARACi_;“-;ER NA{(}J. SONRASI GELISEN iMMUN H_EMOLi_TiK ANEMI: BiR OLGU — Hasret Ayyildiz Civan
PB-08 KCFT YUKSEKLIGi iLE DUCHENNE MUSCULER DiSTROFi TANISI ALAN OLGU — irem Nur Aydin

PB-09 COCUK HASTALARDA SU EMICi BONCUK YUTULMASI: OLGU SUNUMU — Biisra Ugan

PB-10 KOLiK SEMPTOMLARI OLAN BEBEKLERDE LAKTAZ ENZiMi DESTEGI: EBEVEYN

DENEYIMLERININ DEGERLENDIRILMESi — Enes Bigaklioglu

Baskan: Simge Cinar

PB-11 AGIR RENAL ANOMALILERLE BiRLIKTE SEYREDEN OZOFAGUS ATREZiSi: DiYALIZ GEREKSINiMi OLMADAN STABILiZE EDILEN
BiR OLGU — Simay Buse Giiliimser

PB-12 PEDIATRIK EOZINOFiLiK OZOFAJITTE KLINiK BULGULAR, TEDAVIYE YANIT VE iZLEM SONUGCLARI — Ece Ozel
12:30—-13:30 | pp-13 HiPOALBUNEMI iLE BASVURAN CMV GASTRIT VAKASI — ismet Mehmet Etyemez

PB-14 TEKRARLAYAN iDRAR YOLU ENFEKSIYONU iLE BASVURAN BiR OLGUDA ALT URINER SiSTEM DiSFONKSIYONU:
DiSFONKSIYONEL iSEME — Taha Ekinci

PB-15 CYP24A1 iLiSKILi iDIYOPATIK INFANTIL HIPERKALSEMI: AGIR HIPERKALSEMIi VE NEFROKALSINOZIS iLE

SEYREDEN BiR OLGU — Esra Karakaya

Baskan: Hasret Ayyildiz Civan

PB-16 HEPATOKSISITE OLMADAN NEFROTOKSISITEYE NEDEN OLAN PARASETAMOL iNTOKSIKASYONU — Derya Unditiirk
PB-17 ADOLESAN DONEMDE FARK EDiLMEYEN KRONiK BOBREK HASTALIGININ AKUT KLiNiK YUZU:

OLGU SUNUMU — Ahsen Colakoglu

12:30—13:30 | pp-18 NADIR GORULEN BIiR ATiPiK HEMOLITIK UREMIK SENDROM OLGUSU: TRACK SENDROMU — Sewval Ozyildirim Demirel
PB-19 ERKEN BASLAYAN PROTEINURIDEN SON DONEM BOBREK YETMEZLIGINE: PLCEL MUTASYONLU

BiR OLGUNUN YOLCULUGU — Fesahat Nazlinur Aykut

PB-20 RENAL ARTER STENOZU VE iINFRARENAL AORTIK KALSiFIKASYON iLE SEYREDEN FiBROMUSKULER

DiSPLAZi OLGUSU — Ayse Pelin Ozcan

Bagskan: Esra Karabag Yilmaz

PB-21 NEONATAL AGIR HiPOTONIDE HICKIRIK-BENZERI MiYOKLON{: NONKETOTiK HiPERGLISINEMi SUPHES| DEGERLENDIRILEN
BiR OLGU — Sevim Asl Ehlil

12:30-13:30 | PB-22COCUK YOGUN BAKIMDA SEI.(ON'[')ER“HLH'Nil\.I Uq FARKLI YOZU — Ece Kuduban

PB-23 MAKSILLER MYOFIBROBLASTIK TUMOR: NADIR BiR COCUKLUK CAGI TUMORU — Merve Kirali Sari

PB-24 ADOLESAN OLGUDA DERMOKOZMETIK URUNE BAGLI ALLERJIK KONTAKT URTIKER — Siileyman Emre Temiz

PB-25 ANTIHISTAMINIK KULLANIMI SONRASI GELISEN QT UZAMASI — Kevser Ayaz

PB-26 NADIR BiR HEMATURI NEDENi: ATAKSI-TELENJEKTAZILi HASTADA MESANE TELENJEKTAZIS| — Defne Altug
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Baskan: Elvan Bayramoglu
PB-27 INTRAUTERIN GELiSIM GERILIGi TANILI PREMATUR YENIDOGANDA POSTNATAL 3. GUNDE GELISEN NEKROTIZAN
i ENTEROKOLIT OLGUSU — Berke Yilmaz

PB-28 SOLUNUM SIKINTISI iLE TAKiP EDILEN YENIDOGANDA SAPTANAN NADIR BiR MALFORMASYON:

GALEN VEN ANEVRIZMASI — Biisranur Oguzhan A
PB-29 DANDY—WALKER MALFORMASYONU iLE DOGAN BiR YENIDOGANIN KLiNiK DEGERLENDIRILMESi — Melek Sare Guiney
PB-30 YENIDOGANDA HiPOGLISEMI iLE SAPTANAN BiR YAG ASiDi OKSiDASYON DEFEKTi OLGUSU — Nurdan Yavuz

PB-31 TERAPOTIK HIPOTERMIi UYGULANAN SARNAT EVRE Il HiPOKSIK iSKEMiK ENSEFALOPATILI TERM YENIDOGAN:

OLGU SUNUMU — Melisa Gurbuz

Baskan: Sinem Cebeci

PB-32 ADOLESAN OLGUDA EV YAPIMI ALKOL KULLANIMI SONRASI ETANOL iNTOKSIKASYONU VE GiZLi METANOL MARUZIYETI
SUPHESI: OLGU SUNUMU — Samet Demir

PB-33 VIRAL ENSEFALIT TANISINDAN GENETIK TANIYA: RANBP2 MUTASYONU — Umran Dogan

PB-34 HERPES SIMPLEKS VIRUS GINGIVOSTOMATITi: TANISAL FARKINDALIK GEREKTIREN BiR KLiNiK TABLO — Batgiil Tas

12:30-13:30 ~ A : s 5
PB-35 0-10 YAS ARASI COCUGU OLAN EBEVEYNLERIN RUTIN DISI ASILAR HAKKINDAKI BiLGi DUZEYLERI VE UYGULAMA
SIKLIKLARI — Selsebil Alinbasak
PB-36 TIROZINEMI TiP 1 TANISINDA iDRAR SUKSINiLASETONUNUN YALANCI NEGATIFLiGi: PLAZMA SUKSiNiLASETON
OLCUMUNUN KLINiK ONEMi —Mertkan Yildirim
PB-37 BRAKIAL PLEKSUS ZEDLENMESINDE ERKEN FiZiKSEL REHABILITASYONUN ONEMI: BiR OLGU SUNUMU — Tiirkan Uygur Sahin
Baskan: Zeynep Alp Unkar
PB-38 HIPERTROFiK KARDIYOMIiYOPATILI iKiZLERDE BECKWiTH-WIEDEMANN SENDROMU: NADIR BiR CDKN1C MUTASYONU
OLGU SUNUMU — Gunay Rustamli

12:30—13:30 | PB-39 MINIK BiR ISIRIK: ARA KARDIT — Fatmanur Esra Celebi

PB-40 UZUN QT SENDROMLU PEDIATRIK HASTADA NADIR BiR VAKA: TRPM4 GENINDE BiR VARYANTA YAKLASIM — Esra Altintas
PB-41 MASUM TASIKARDIDEN HEMODINAMIK iNSTABILITEYE: BiR PEDIATRIK SVT OLGUSU — Yurdagiil Deveci Cayir

PB-42 NOONAN SENDROMUNDA CERRAHI GEREKTIREN LVOT DARLIGI: VSD ONARIMI SONRASI PROGRESIF ASIMETRIK SEPTAL
HiPERTROFi — Emre Tural

10 OCAK 2026 CUMARTESI

12:45-13:45

Bagkan: Mehmet Yildiz

PB-43 HUMAN BOCAVIRUS ZEMININDE GELISEN NADIR BiR LOBER PNOMONI OLGUSU — Oykii Barutcu Giinder
PB-44 HEMOPTIZiNiN GORUNMEYEN SEBEBi — Basak Topal Percikli

PB-45 KONJENITAL GRANULOMATOZ TANILI HASTADA KOK HUCRE NAKLI SONRASI GELISEN HHV-

6 ENSEFALITI — Merve Nur Karayigit Cubuk

PB-46 ANNE SUTU KULTURLERINDEKI BAKTERILER — Rahime Giindiiz

PB-47 STREPTOKOKSIK TOKSiK SOK SENDROMU OLGUSU — Burcu Kabil

PB-48 AMINOPENISILIN KULLANIM TAKIBEN GELISEN EBV-iLiSKiLi MORBILIFORM EKZANTEM — Hatice Selin Yasar

12:45-13:45

Bagkan: Dilek Uludag

PB-49 iZOLE PLEVRAL EFUZYON VE KOLESTATIK HEPATITLE PREZENTE OLAN PRIMER EPSTEIN-BARR VIRUS ENFEKSIYONU — Elif Isik
PB-50 PSEUDOMONAS KAYNAKLI TRiKUSPIT KAPAK ENFEKTIF ENDOKARDITI: ALL VE KiT OYKUSU OLAN

PEDIATRIK OLGU —Melike Karacabay

PB-51 TRAVMA SONRASI PNOMOKOK MENENJITI — Aytaj isazade

PB-52 TEKRARLAYAN BAKTERIYEL MENENJIT NEDENI iLE TANI ALAN KAFA TABANI KIRIGININ ENDOSKOPIK ONARIMI;

BiR OLGU — Nazife Kasapoglu

PB-53 INTRANAZAL OLOPATADIN HiIDROKLORUR'UN COCUKLARDA iNFLUENZA A VE B SEMPTOMLARINA ETKiS — Burak Ozdemir
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12:45-13:45

Bagkan: Deniz Aygiin

PB-54 EPSTEIN-BARR VIRUSU LENFADENOPATISI VE ATiPiK SEYIR — Alp Giingor

PB-55 TEKRARLAYAN PNOMONI VE METABOLIK ALKALOZ BiRLIKTELIGINDE KiSTiK FiIBROSIZ —imge Begendi

PB-56 SISTEMiK JUVENIL iDIYOPATIK ARTRIT ATAGINDA AYIRICI TANI: SITOMEGALOVIRUS VIREMISi — Dilara Umut Altug
PB-57 OTiZM VE POLINOROPATI TANILI HASTADA TEKRARLAYAN TRAVMAYA BAGLI KRONiK OSTEOMIYELIT: «
BiR OLGU SUNUMU — Halil ibrahim Deliktas

PB-58 BOBREK NAKILLi BiR COCUKTA SITOMEGALOVIRUS ENFEKSIYONUNA SEKONDER HEMOFAGOSITIK
LENFOHISTIYOSITOZ - Esma Zeynep Yilmazer

Baskan: Pinar Onal

PB-59 HAFIF SITRULINEMI TiP I: GERCEKTEN HAFIF BiR FENOTIP Mi? - ALTI VAKA DENEYiMi — Elif isler Soylu
PB-60 NADIR BiR PEDIATRIK RABDOMYOLIZ OLGUSU: UZUN ZiNCIRLi YAG ASiDi OKSIDASYON DEFEKTI — ibrahim Kaynarca
PB-61 NUKLEER TiP KOMPLEKS | EKSiKLiGi: TUBEROSKLEROZ BENZERiI MR BULGULARI VE KiSTiK BOBREK HASTALIGI iLE PREZENTE

12:45-13:45 |
BIR OLGU — Saffa Ahmadzada
PB-62 GLUTARIK ASIDURI TiP 2'DE MORTALITE iLE SONUCLANAN FULMiINAN METABOLIK KRiZ — Ali Erol
PB-63 FABRY TANILI OLGUDA FARKLI ENZiM PREPARATLARINA BAGLI DUYARLILIK REAKSIYONLARI: ETKIN AGALSIDAZ BETA
DESENSITIZASYONU — Zeynep Taskin
Baskan: Ovgii Biike
PB-64 MULTISISTEM BULGULARLA MASKELENEN SAG RENAL APSE: NORMAL ULTRASONOGRAFi'YE RAGMEN TANIYA GiDEN
ZORLU YOL — Ece Kudat
PB-65 UZAMIS BEKLEME SONRASI YAPILAN LONG-GAP OZOFAGUS ATREZiSI ONARIMI: ANASTOMOZ KACAGI iLE SEYREDEN NADIR
12:45—-13:45 | gjrR VAKA — Elifnur Aydin
PB-66 SLC12A5 iLiSKiLi GELISIMSEL VE EPILEPTIK ENSEFALOPATI (DEE-34): BiR OLGU SUNUMU — Yiicel Safa Aksogan
PB-67 GUNDUZ iDRAR KACIRMA: KRONiK BOBREK HASTALIGINA GIDEN SESSIZ YOL — Berfin Aktag
PB-68 DOWN SENDROMLU COCUK HASTADA INTRAKRANYAL ANEVRIZMA KANAMASI: NADIR OLGU SUNUMU — Emre Tasdemir
PB-69 ANTIHISTAMINIK KULLANIMI SONRASI GELISEN QT UZAMASI — Kevser Ayaz
Baskan: Hande Turan
PB-70 TEDAVIYE YANIT VERMEYEN YENIDOGAN NOBETi — Mohamad Adel Badnjki
PB-71 NOROFIBROMATOZIS TiP 1 VE MOYAMOYA SENDROMUNUN BiRLIKTELIGi; BiR VAKA SUNUMU — Seda Tirkmen
12:45 — 13:45 | PB-72 ANTENATAL TANI YANILTICI OLABILIR Mi? KAYBOLAN HOLOPROZENSEFALI — Gizem Aslan Ugur

PB-73 COCUKLUK CAGINDA AKLA iLK BASTA GELMEYECEK BiR OLGU, ERKEN BASLANGICLI
MULTIPLE SKLEROZ — Reyhan Sila Giirsoy

PB-74 DiLATE KARDIYOMIYOPATI iLK BULGUSU OLABILIR Mi? HAFiF FENOTIPLI FKMD — Seyma Celik
PB-75 ANGELMAN SENDROMUNDA EPILEPSi YONETIMI — Ayse Tufan
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Bagkan: Esma Sengeng

PB-76 Ref No 64 SURRENAL RABDOID SARKOMUN AGRESIF DOGASI — Sidra Natur

» PB-77 Ref No 68 EDTA iLE iLiSKiLi PSODOTROMBOSITOPENI: OLGU SUNUMU — ismail Uzar

12:45—-13:45 | pp 73 Ref No 90,92 GEC COCUKLUK DONEMINDE TANI KONULAN HEMOFAGOSITIK LENFOHITIOTISOZ OLGUSU — Avniye Bagcr
PB-79Ref No 95 YENIDOGAN TROMBOSITOPENiSiNDE EDTA’YA BAGLI PSODOTROMBOSITOPENI: GEREKSIZ YOGUN BARIM YATISI
ONLENEN BiR OLGU- Rabia Aktas

PB-80 Ref No 124 FETAL GORUNTULEMEDE PELViK KiTLE: POSTNATAL TANI iLE UYUMLU MU — Mehmet Dedeler

Bagskan: Seha Saygil

PB-81 ADOLESAN BiR KIZ OLGUDA STEROIDIN KLiNiGiNi MASKELEDIGI, SINTIGRAFININ GOREMEDIGi BiR EKTOPiK PARATIROID
ADENOMU — Ecem Torun

12:45—13:45 | PB-82 COCUKLUK CAGINDA BACAK EéRiLiéiNiN ALTINDA YATAN D ViTAMiNi EKSiK.Li(vSi: RIKETS OLGUSU —Nazkhanim Rasulova
PB-83 AILESEL AKDENIZ ATESI’NDE EPIGENETIK VE INFLAMATUAR BELIRTECLER: MiR-204-3P, MiR-223-3P, PYRIN,

DTX1 VE CTLA-4’UN ROLU —Kaan Can Demirbas

PB-84 SINIFLANDIRILAMAYAN AILESEL BiR VASKULIT OLGUSU: YENI BiR MONOGENIK VASKULIT ALT TiPi OLABILIR Mi? — Umit Giil
PB-85 FUKUYAMA KAS DISTROFiSINDE KARDIYAK TUTULUM: BiR OLGU SUNUMU — Derya Deniz Tastan
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SS-01 Trakya Bolgesinde 6—59 Aylik Cocuklarda ve Annelerinde Demir Eksikligi
Anemisi: Siklik ve Etkileyen Faktorler

Atakan Cekig, Aysin Nalbantoglu, Nedim Samanci
Tekirdag Namik Kemal Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 AD, Tekirdag
Giris

Demir eksikligi anemisi, erken ¢ocukluk doneminde biligsel gelisim, biiyiime ve enfeksiyonlara
yatkinlik {izerinde kalic1 etkiler olugturabilen énemli bir pediatrik sorundur. Ozellikle 6-24 ay
aras1 donem, artmis demir gereksinimi nedeniyle yiiksek riskli kabul edilmektedir. Anne sagligi
ve sosyoekonomik kosullar, cocukluk ¢cagi anemisinin gozden kagabilen belirleyicileri arasinda
yer almaktadir. Bu calismada Trakya bolgesinde 659 aylik cocuklarda ve annelerinde anemi
prevalansi ve iligkili bagimsiz risk faktorleri degerlendirilmistir.

Gere¢ ve Yontem

Bu kesitsel ¢alisma, tiniversite hastanesi ¢ocuk polikliniklerinde yliriitilmiistiir. Caligmaya 6—
59 ay arast ¢ocugu bulunan 170 anne—cocuk cifti dahil edilmistir. Veriler sosyodemografik
ozellikler, beslenme uygulamalar1 ve morbidite Gykiisiinli iceren yapilandirilmis anketlerle
toplanmistir. Cocuklarin hemoglobin diizeyleri son ii¢ ay i¢indeki laboratuvar kayitlarindan
elde edilmistir. Antropometrik degerlendirmeler Diinya Saglhik Orgiitii biiyiime standartlarina
gore yapilmistir. Istatistiksel analizlerde Ki-kare testi ve cok degiskenli lojistik regresyon
analizi kullanilmis; p<0.05 anlamli kabul edilmistir.

Bulgular

Cocuklarda anemi prevalansi %38, annelerde %27 olarak saptanmistir. Cok degiskenli analiz
sonuglarina gore; dislik gelir diizeyi ¢ocukta anemi riskini 2,94 kat artirmaktadir (OR=2.94;
%95 GA: 1.32-6.54; p=0.008), 24-59 ay grubunda anemi riski 6-23 ay grubuna gore daha
disiiktiir (OR=0.39; p=0.009), tamamlayic1 beslenmeye 8 aydan sonra baslanmasi (OR=2.41),
diisiik besin cesitliligi (AOR=2.67) ve diizensiz hayvansal protein tiikketimi (OR=1.94) anemi
ile iligkilidir, annede anemi varlig1 ¢ocukta anemi riskini 2,10 kat artirmaktadir (p<0.05),
biiyiime geriligi prevalansi %7 olup anemi ile anlamli iliski gostermemistir.

Tartisma

Calismamizda saptanan %38’lik prevalans, bolgedeki erken ¢cocukluk anemisinin klinik acidan
dikkat gerektirdigini gdstermektedir. Ozellikle 6-23 ay grubundaki artmus risk, rutin saglam
cocuk izlemlerinde bu yas grubuna yonelik daha dikkatli hemoglobin takibini gerekli
kilmaktadir. Anne anemisinin bagimsiz risk faktorii olarak saptanmasi, pediatri pratiginde
sadece ¢cocugun degil annenin de degerlendirilmesi gerektigini ortaya koymaktadir. Bu bulgu,
aile merkezli yaklasimin 6énemini vurgulamaktadir.
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Sonug¢

Trakya bolgesinde erken c¢ocukluk anemisi yiiksek prevalansa sahiptir ve sosyoekonomik
dezavantaj, uygunsuz beslenme uygulamalar1 ve anne anemisi ile iliskilidir. Ozellikle 6-24 ay
grubunda rutin tarama ve beslenme danismanhi§inin giiglendirilmesi gerekmektedir. Anne
sagligin1 da iceren biitlinciil yaklagimlar, pediatrik anemi yiikiiniin azaltilmasinda temel strateji
olmalidur.

Kaynaklar
l. World Health Organization (WHO). Global anaemia estimates, 2021 Edition.
2. T.C. Saglik Bakanlig:. Tiirkiye Beslenme ve Saglik Arastirmasi (TBSA).

3. Akyltiz S, et al. The impact of socioeconomic status on iron deficiency in children.
Zeynep Kamil Med J. 2024;55(1).

4. Msaki RV, et al. Predictors of iron deficiency anaemia among children aged 6-59
months in Tanzania. PLOS Glob Public Health. 2022;2(11).
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SS-02 Pediatrik Matiir teratomlar: Tek Merkez deneyimi

Simge Cinar Ozel', Iremnaz Karahan', Rahsan Ozcan?, Gonca Topuzlu Tekant?, Ayse
Kalyoncu Ugar?, Sebuh Kurugoglu®, Nil Comunoglu*, Siiheyla Ocak'

{stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar:
Ana Bilim Dali, Cocuk Hematolojisi ve Onkolojisi Bilim Dali

?{stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Ana Bilim Dal1
3Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Radyoloji Ana Bilim Dal,
Cocuk Radyolojisi Bilim Dali

4Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Tibbi Patoloji Ana Bilim Dali

Giris

Germ hiicreli tiimdrler nadir goriilen, fetal donemde, cocukluk ve ergenlikte saptanabilen,
yerlesim bolgelerine gore farkli klinik bulgular gdsterebilen heterojen tiimoérlerdir. Teratomlar
en sik rastlanan germ hiicreli tiimdrler olup, bir ya da daha fazla embriyonik tabakadan olusup,

normal anotomik yerlesimine uymayan doku igerir. Matiir teratomlar benign tiimorlerdir ve
maligniteye doniisiim potansiyeli bulunmamaktadir.

Amacg

Bu c¢alismamizda hastalarin klinik bulgularini ve takip siireclerini ortaya koyarak; matur
teratomlarda takip ve tedavi yaklagimlarinin belirlenmesi, uzun dénem yonetimi konusunda
farkindaligin artirtlmasini amagladik.

Yontem

Bu calismamizda 1999 -2025 yillar1 arasinda Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Hematolojisi ve
Onkolojisi Bilim Dali’'nda takip edilen Matiir Teratom tanisi almis 81 c¢ocuk hastanin
demografik bilgileri, bagvuru semptomlari, bagvuru yaslari, teratom yerlesim bdolgeleri, klinik
bulgulari, takip siireleri ve bu siire icerisindeki gelisen olumsuz olaylar dosyalarina bakilip
geriye doniik olarak degerlendirildi.

Bulgular

Belirlenen cal¢isma siiresinde tant almig 160 germ hiicreli tiimor olgusunun 81’1 (%50,6) matur
teratom olarak degerlendirildi. Hastalarin 60’1 (%74,1) kiz, 21’1 (%25,9) erkekti. Tan1 yaslari
0.glin ile 210 ay arasinda degismekte olup ortanca 45 aydi. Hastalarin 54’{iniin (%66,6) ilk
basvurusu Cocuk Cerrahisi Klinigine olup, 27’si (%33,4) Cocuk Sagligi ve Hastaliklar
Klinigine olmustu. Onalt1 (16) hasta (%19,7) prenatal tan1 almisti. Kirkbir (41) olgu (%50,6)
gonadal, 40 (%49,4) olgu non gonadal kokenli matiir teratom tanis1 aldi. Yerlesim yeri olarak
teratomlarin 33(%40,7) hastada over , 27 (%33,3) hastada sakrokoksigeal/presakral, 8 (%9,8)
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hastada testis, 7 (%8,6) hastada mediasten, 4 (%4,9) hastada retroperiton/ batin i¢i, 1 hastada
servikal ve 1 hastada ise hem presakral hem overyan kokenli goriildii. Ug hastada basvuru
sirasinda AFP yiiksek, 3 hastada beta hCG yiiksek saptanmisti, ancak bu hastalarda patolojik
incelemede immatiir komponent goriilmedi. Tan1 aninda hastalarin 2’sinden (%2,4) biyopsi
alimmis olup, 5 (%6,1) hastada subtotal rezeksiyon, 74 (91,3) hastadan total rezeksiyon
yapilmisti. Hastalarin takip siiresi 1 ay ile 17 yil 3 ay olup, ortanca 6 yil 3 aydi. Hastalarin
hi¢birinde relaps hastalik gézlenmedi, ikinci cerrahi yapilmadi.

Sonug¢

Matiir teratomlar ¢ocukluk caginda en sik goriilen germ hiicreli timdrler olup, iyi seyirli olarak
takip edilmektedir. Takip siireleri ve siklig1 ile ilgili standart bir yaklasim bulunmamaktadir.
Gerek gonadal gerekse non gonadal yerlesimli matiir teratomlarda relaps oranlarinin diigiik
olmas1 nedeniyle onkolojik takibin gerekliligi ve siiresi acisindan daha fazla sayida ¢alismaya
ihtiyag vardir.
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SS-03 Pediatrik Karaciger Nakli Sonrasi Biliyer Komplikasyonlarin Degerlendirilmesi
Piruze Aksag', Hasret Ayyildiz Civan'

listanbul Aydin Universitesi T1ip Fakiiltesi Florya Medical Park Arastirma ve Uygulama
Hastanesi

Ozet

Pediatrik karaciger nakli, akut karaciger yetmezligi ve son donem kronik karaciger hastaligi
olan ¢ocuk hastalarda giliniimiizde en etkili ve yasam kurtarici tedavi yontemlerinden biri olarak
kabul edilmektedir. Cerrahi tekniklerdeki gelismeler ve immiinsiipresif tedavilerin etkin
kullanim1 sayesinde sagkalim oranlar1 %90’lara ulasmistir. Bununla birlikte, postoperatif
donemde gelisen biliyer komplikasyonlar halen 6nemli bir morbidite nedeni olmaya devam
etmektedir.

Bu calismada pediatrik karaciger nakli sonrasi gelisen biliyer komplikasyonlarin sikligi, bu
komplikasyonlarin primer hastaliklar (6zellikle biliyer atrezi), uygulanan cerrahi teknikler ve
PELD/MELD skorlart ile iligkisi degerlendirilmistir. Bulgularimiza gore biliyer komplikasyon
oranlart %10-30 arasinda degismekte olup, biliyer atrezi tanis1 olan ve olmayan hastalar
arasinda istatistiksel olarak anlamli fark saptanmamisti. PELD skorlar1 ile biliyer
komplikasyon gelisimi arasinda anlaml iligki bulunmazken, MELD-Na skorundaki artis ile
biliyer komplikasyon sikliginda artig egilimi dikkat cekmistir.

Giris

Karaciger nakli, pediatrik yas grubunda geri doniisii olmayan karaciger hastaliklarinin
tedavisinde altin standart olarak kabul edilmektedir. Akut karaciger yetmezligi ve dekompanse
kronik karaciger hastalig1 olan ¢ocuklarda mortalite oranlari, nakil yapilmadigi durumlarda
oldukca yiiksektir. Giiniimiizde cerrahi deneyimin artmasi, dondér havuzunun genislemesi ve

immiinsiipresif ilaclardaki gelismeler sayesinde hem hasta hem de greft sagkalimi belirgin
sekilde 1yilesmistir (1).

Buna karsin karaciger nakli sonrasi gelisen komplikasyonlar, 6zellikle pediatrik hastalarda
hastanede kalig siiresini uzatmakta ve tekrarlayan girisimlere neden olmaktadir. Postoperatif
komplikasyonlar arasinda vaskiiler komplikasyonlar, akut ve kronik rejeksiyon, enfeksiyonlar
ve metabolik bozukluklar yer almakla birlikte, biliyer komplikasyonlar en sik goriilen
cerrahi komplikasyonlar olarak bildirilmektedir (2).

Biliyer kacaklar ve biliyer striktiirler pediatrik karaciger nakli sonrasi morbiditenin énemli
nedenleridir ve literatiirde sikliklar1 %10-35 arasinda bildirilmektedir (3). Biliyer atrezi tanisi,
daha 6nce uygulanmis Kasai portoenterostomisi, safra yolu anastomoz tipi ve hastalarin nakil
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oncesi klinik durumu biliyer komplikasyon gelisiminde etkili olabilecek faktorler arasinda
sayllmaktadir. Bu calismanin amaci, merkezimizde pediatrik karaciger nakli sonrasi1 goriilen
biliyer komplikasyonlar1 ayrintili olarak incelemek ve bu komplikasyonlarin klinik
parametrelerle iliskisini ortaya koymaktir.

Materyal ve Metod

Bu calisma, pediatrik yas grubunda karaciger nakli uygulanmis hastalarin retrospektif
degerlendirilmesiyle gerceklestirilmistir. Hastalarin demografik 6zellikleri, primer karaciger
hastaliklari, biliyer atrezi varligi, daha 6nce Kasai portoenterostomisi uygulanip uygulanmadigi
ve nakil sirasinda gerceklestirilen safra yolu anastomoz tipleri incelenmistir.

Safra yolu rekonstriiksiyonunda duct-to-duct anastomoz ve Roux-en-Y hepatikojejunostomi
teknikleri kullanilmigtir. Postoperatif donemde gelisen biliyer komplikasyonlar; biliyer kagak
ve biliyer striktiir olarak siniflandirilmistir.

Hastalarin nakil oncesi klinik durumlart PELD ve MELD-Na skorlart kullanilarak
degerlendirilmistir. Istatistiksel analizlerde kategorik degiskenler icin Ki-kare testi ve Fisher
Exact testi kullanilmis, p<0.05 degeri istatistiksel olarak anlamli kabul edilmistir.

Bulgular

Calismaya dahil edilen 99 pediatrik karaciger nakil hastasinin 54’1(%54,5) kizdi. Hastalarin
nakil endikasyonlar1 sirastyla biliyer atrezi, otoimmiin hepatit, kriptpjenik siroz, Wilson
hastalig1 ve progresif ailevi intraheptik kolestaz idi. Caligmaya dahil edilen hastalarda, biliyer
komplikasyon goriilme oran1 %10-30 arasinda saptanmistir. Bu komplikasyonlar en sik biliyer
kacak ve biliyer striktiir seklinde izlenmistir.

Cinsiyet Sayi Oran (%)
Kiz (K) 54 %54.5
Erkek (E) 45 %45.5
Toplam 99 100
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Tani (TANI siitunu Sayi Oran (%)
Bilier atrezi 32 %32.3
Otoimmun
hepatit 11 %11.1
Kriptojenik
siroz 8 %8.1
Wilson 7 %7.1
PFIC-2 7 %7.1
Diger tanilar 34 %34.3
TOPLAM 99 100
Safta yolu komplikasyonlan Sy Yuzde (%)
Komplikasyon YOK 79 %79.8
Komplikasyon VAR~ 20 %20.2
TOPLAM 99 %100
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Safra kanall 3 %400
darlig
Safra sizintisi

b %30.0
(leak)
Bilioma 4 %20.0
Bilioma ve

%10.0

darlik birlikte

Biliyer atrezi tanis1 olan hastalarda biliyer komplikasyon oram1 %21,9 olarak bulunurken,
biliyer atrezi dis1 tanilarda bu oran %16,9 olarak saptanmistir. Yapilan istatistiksel analizde iki
grup arasinda anlamli fark izlenmemistir (Fisher Exact test, p=0,64; OR=0,73).

Biliyeratreziile  |biliyer komplika  |syonoranlan --

Grup Komplikasyon YOK VAR Toplam Komplikasyon orani
B 2 7 32 %219
BA degil 54 11 65 %16.9
TOPLAM 7 18 97 %18.6
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Kasai portoenterostomisi dykiisii olan hastalarda biliyer komplikasyon riskinin yaklasik %30
daha diisik oldugu goriilmiis (RR~0,70), ancak bu bulgu istatistiksel olarak anlaml
bulunmamustir.

BA grubu iginde Kasai etkisi

BA + Kasai Komplikasyon Yok Komplikasyon Var Toplam
Kasai Var (1) 20 5 25
Kasai Yok (0) 5 2 7
TOPLAM (BA) 25 7 32

PELD skorlarina goére hastalar gruplandirildiginda biliyer komplikasyon oranlarinin %10 ile
%22,6 arasinda degistigi goriildii. Ancak PELD skorundaki artis ile biliyer komplikasyon
gelisimi arasinda diizenli bir artis egilimi izlenmedi. Ki-kare analizi sonucunda PELD
kategorileri ile biliyer komplikasyonlar arasinda istatistiksel olarak anlamli iligki saptanmadi

(p=0,70).
PELD Grup Humpih:;:rm Yok Kompl::;.?;g:un'ﬂar Toplam Komplikasyon %
0-10 17 3 20 %15.0
11-20 24 7 il 4226
21-30 18 2 20 %10.0
=30 5 1 6 %16.7

MELD-Na skorlar1 incelendiginde, skor yiikseldikce biliyer komplikasyon oranlarinda belirgin
bir artig egilimi oldugu goriilmiistiir.

. MELD-Na 11-20 grubunda biliyer komplikasyon oran1 %8,3
. MELD-Na 21-30 grubunda %50

. MELD-Na >30 grubunda %100 olarak saptanmistir

cerrahpasapediatrigunleri2026.com



V. CERRAHPASA
PEDIATRI GUNLERI

% 8 - 10 OCAK 2026 [ iISTANBUL

reiilica PEDIATRI 2.0:
DEGISIM BASLADI

Yapilan Ki-kare analizinde p=~0,04 bulunmus ve teknik olarak istatistiksel anlamlilik saptandi.
Ancak toplam MELD-Na verisi bulunan hasta sayisinin sinirli olmast (n=17) ve >30 grubunda
yalnizca bir hastanin yer almasi nedeniyle bu sonucun dikkatli yorumlanmasi gerektigi

diistiniildii.
" Komplkasyon Komplikasyon
MELD-Na Grup Yok (0} Var ([i-3 ) Toplam
0-10 0 0 o
11-20 11 1 12
21-30 2 2 4
=30 0 1 1
Tartisma

Bu calismada pediatrik karaciger nakli sonrasi biliyer komplikasyonlarin sikligit ve bu
komplikasyonlarla iliskili olabilecek klinik faktorler degerlendirilmistir. Bulgularimiz,
literatiirde bildirilen %10-35 oranlar1 ile uyumludur (2,3).

Biliyer atrezi ve Kasai portoenterostomisi dykiisiiniin biliyer komplikasyonlar tizerindeki etkisi
literatiirde tartismalidir. Baz1 ¢alismalarda risk artisi bildirilirken, bazi serilerde anlaml1 iligki
gosterilememistir. Bizim ¢alismamizda da biliyer atrezi varlig1 ve Kasai operasyonu oykiisii ile
biliyer komplikasyon gelisimi arasinda anlamli iliski saptanmamastir.

PELD skorlarmin biliyer komplikasyonlar1 6ngérmede sinirli oldugu goriilmiistiir. Buna karsin
MELD-Na skorundaki artisin biliyer komplikasyon riskini artirabilecegi yoniinde bulgular elde
edilmistir. Ancak bu sonucun hasta sayisinin azligi nedeniyle daha genis ve prospektif
caligmalarla desteklenmesi gerekmektedir.

Kaynaklar
1. Starzl TE, et al. Liver transplantation in children. Ann Surg. 1984;199(4):401-408.

2. Sieders E, et al. Biliary complications after pediatric liver transplantation. 7Transpl
Int. 2000;13(2):92-96.

3. Verdonk RC, et al. Biliary strictures after liver transplantation. Guzr.
2006;55(5):686—692.

4. Sundaram SS, et al. Outcomes after pediatric liver transplantation. Hepatology.
2010;51(2):495-504.
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5. Kim JM, et al. Risk factors for biliary complications after liver transplantation.
Liver Transpl. 2011;17(6):650—657.

6. Millis JM, et al. Kasai portoenterostomy and biliary complications. J Pediatr Surg.
1998;33(7):1004—-1008.

7. Wiesner R, et al. MELD score and liver transplant outcomes. Hepatology.
2003;38(5):1151-1157.
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SS-04 Cocuklarda Rektal Kanamanin Cok Bilinmeyen Bir Nedeni: Eozinofilik Kolit
Dog. Dr. Enver Mabhir Giilcan', Dr. Feyza Ulus?

' Actbadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dals,

Cocuk Gastroenteroloji Bilim Dali, Istanbul, Tiirkiye

2 Acibadem Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Istanbul,
Tiirkiye

Giris

Eozinofilik kolit (EoK), kalin bagirsagin nadir goriilen bir hastalig1 olup, eozinofilik gastrointestinal
sistem hastaliklar1 icerisinde en az rastlanan formdur. Spesifik ve karakteristik bir klinik tabloya sahip
olmamakla birlikte; karin agrisi, digkilama aliskanliklarinda degisiklik, ishal, kanli digkilama ve
rektal kanama gibi bulgularla prezente olabilir. Klinik bulgularin 6zgiil olmamasi taniyi
giiclestirmekte, histopatolojik degerlendirme tanida temel rol oynamaktadir.
Bu c¢aligmada, farkli semptomlarla bagvuran ve kolonoskopi yapilan ¢ocuk hastalarda saptanan
eozinofilik kolit olgularmin klinik, endoskopik ve histopatolojik 6zelliklerinin degerlendirilmesi
amaclanmustir.

Materyal ve Metot

Calismaya Mayis 2012 ile Aralik 2023 tarihleri arasinda kolonoskopi yapilan ve patolojik inceleme
sonucunda eozinofilik kolit tanis1 konan hastalar dahil edildi. Hastalarin demografik 6zellikleri, klinik
bagvuru nedenleri, kolonoskopik ve histopatolojik bulgulari retrospektif olarak incelendi.
Eozinofilik kolit tanis1 alan hastalar, biyopsilerde saptanan eozinofil sayisina gore dort gruba ayrildi:
Grup 1: <25/1 biiyiik biiyiitme alan1 (BBA), Grup 2: 25-34/1 BBA, Grup 3: 35-49/1 BBA ve Grup
4: >50/1 BBA eozinofil.

Bulgular

Mayi1s 2012—Aralik 2023 tarihleri arasinda toplam 292 ¢ocuga kolonoskopi yapildi. Bu hastalarin
69’unda (%23,6) kolonda histopatolojik olarak eozinofil artis1 saptand.

Olgularin 42°si (%60,9) erkek, 27’si (%39,1) kiz olup yas ortalamasi 6,9 yil (1-16,3 yil) idi.
En sik klinik bagvuru nedenleri 43 hastada (%62,3) rektal kanama ve 24 hastada (%34,7) kronik ishal
olarak belirlendi. Histopatolojik siniflamaya gore Grup 1’de 40 hasta (%58), Grup 2’de 18 hasta
(%26), Grup 3’te 8 hasta (%11,6) ve Grup 4’te 3 hasta (%4,4) yer ald1.

Grup 1°de 28 hastada (%70) rektal kanama ve 9 hastada (%22,5) ishal; Grup 2°de 11 hastada (%61,1)
rektal kanama ve 10 hastada (%55,5) ishal; Grup 3’te 3 hastada (%37,5) rektal kanama ve 4 hastada
(%50) ishal; Grup 4’te ise 1 hastada (%33.3) rektal kanama ve 1 hastada (%33,3) ishal saptandi.
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Tam kan sayimi1 verisi bulunan 61 hastada ortalama eozinofil sayis1 370 + 453/uL, medyan eozinofil
sayist 250 (100—460)/uL olarak belirlendi. Mutlak eozinofil sayisi (AEC) >500/uL olan hasta orani
%21,3 idi. Ortalama eozinofil yiizdesi %3,4 + 3,1, medyan eozinofil ylizdesi ise %2,3 (%1,4-%5.,4)
olarak saptandi.

Periferik eozinofili ile biyopside raporlanan eozinofil sayisi arasinda anlamli bir korelasyon
saptanmadi. Benzer sekilde eozinofil ylizdesi ile histopatolojik bulgular arasinda da anlamli iligki
izlenmedi.

Spesifik IgE 6l¢ciimii yapilan 21 hastanin 4’iinde (%19) pozitiflik saptandi. Pozitiflikler tiim olgularin
%S5,8’ine karsilik gelmekteydi. En sik duyarlilik inek siitii ve yumurta akina kars1 olup, bazi hastalarda
keci siitii, antep fistig1 ve yumurta sarisina karst da pozitiflik izlendi.

Endoskopik degerlendirmede 30 hastada (%43,4) rektumda, 32 hastada (%46,3) sigmoid kolonda, 9
hastada (%]13) asendan kolonda, 6 hastada (%8,7) desenden kolonda, 5 hastada (%7,2) transvers
kolonda ve 10 hastada (%14,4) anal kanalda nodiiler goriiniim saptandi. Ug hastada (%4,3) degisik
say1 ve biyiikliikte polipler izlendi. Yirmi dokuz hastada (%42) ise kolonoskopide herhangi bir
patolojik bulgu saptanmadi.

Sonug¢

Eozinofilik kolitte hastalifa 06zgli spesifik bir laboratuvar bulgusunun olmamasi1 taniy1
zorlagtirmaktadir. Rektal kanama bu hastalikla iligkili 6nemli bir klinik bulgu olabilir. Klinik stiphe
varliginda kolonoskopi yapilmast ve kolonoskopik biyopsilerin histopatolojik  olarak
degerlendirilmesi tan1 icin en 6nemli faktdrlerdir. Ulkemizde pediatrik eozinofilik kolitte rektal
kanama sikligina iligkin veriler sinirli olup, bu ¢aligsma ileride yapilacak arastirmalara yol gostermesi
agisindan 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Rektal kanama, eozinofilik kolit
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SS-05 Cocukluk Cag1 Absans Epilepsisinde Eeg Dinamikleri, Dehb ve Tedavi Yanitinin
Degerlendirilmesi

Yasemin Sancak!, Sema Saltik!, Seda Sonmez Kurukaya', Neslihan Ozhan', Serhat Giiler!,

Hiiseyin Kilig!, Esma Sengenc !

'{stanbul Universitesi Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji Bilim Dali

Giris

Cocukluk cag1 absans epilepsisi (CCAE), ¢ocukluk doneminin en sik goriilen idiyopatik
jeneralize epilepsi sendromlarindan biri olup pediatrik epilepsi olgularinin yaklagik %10—
17°sini olusturur ve tipik olarak 4—10 yas arasinda baglar (1). Absans ndbetleri genellikle kisa
stireli ve nonkonviilzif olmakla birlikte, giin i¢inde yiiksek siklikta tekrarlayabilmeleri ve
dikkat, bilis ve akademik performans iizerinde olumsuz etkiler olusturabilmeleri nedeniyle
erken tani ve etkin tedavi onem tasir. CCAE geleneksel olarak iyi huylu bir sendrom olarak
kabul edilse de, giderek artan kanitlar hastalarin anlamli bir boliimiinde uygun tedaviye ragmen
yetersiz yanit, gecikmis remisyon ve ndrobilissel ya da davranigsal komorbiditelerin
goriilebilecegini gostermektedir (2,3).

Cocukluk cag1 absans epilepsisinde (CCAE) kisa donem tedavi yanitin1 6ngdrebilecek klinik
ve elektroensefalografik (EEG) belirteglerin belirlenmesi, izlem stratejilerinin ve tedavi
kararlarinin planlanmasi agisindan &nemlidir. Izlem EEG’sinde epileptiform aktivitenin
kaybolmasi1 (EEG normallesmesi) klinik pratikte siklikla olumlu bir gosterge olarak kabul
edilse de, kisa donem tedavi yanitin1 6ngérmedeki degeri ve en uygun degerlendirme
zamanlamasi net degildir (4,5). Bu calismada, CCAE tanili cocuklarda 12. ay tedavi yanit1 ile
iliskili klinik ve EEG 06zellikler degerlendirilmis; 6zellikle tedavi baglangicini izleyen ilk yil
icinde EEG normallesmesinin 12. ayda nobetsizlik ile iliskisi incelenmistir.

Yontem

Istanbul Universitesi—-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Noroloji Klinigi’nde 2020—
2024 yillar1 arasinda CCAE tanisi ile izlenen hastalarin kayitlari retrospektif olarak tarandi.
CCAE tanisi olan, tan1 aninda EEG verisi bulunan ve anti-nobet ilact baslanmasini takiben en
az 12 ay izlenen 32 hasta ¢aligmaya dahil edildi. Baslangic EEG bulgularina gore hastalar tipik
(Grup A: normal zemin aktivitesi lizerinde simetrik jeneralize 3 Hz diken-dalga) ve atipik (Grup
B: fokal/asimetrik epileptiform desarjlar, diizensiz diken-dalga morfolojisi veya zemin
yavaslamas1) olarak siiflandirildi. izlemde ilk yil iginde EEG normallesmesi, tedavi
baslangicindan sonraki 12 ay icinde cekilen en az bir takip EEG’sinde epileptiform aktivitenin
izlenmemesi olarak tanimlandi. Birincil sonlanim noktasi, 12. ayda klinik kayitlara gore
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nobetsizlikti. Analizler IBM SPSS Statistics v26.0 kullanilarak yapildi ve p<0,05 anlamli kabul
edildi.

Bulgular

Toplam 32 hastanin 21°1 (%65,6) 12. ayda nobetsizdi. Cinsiyet (p=0,798), ndbet baslangi¢ yasi
(p=0,889), ailede epilepsi Oykiisii (p=0,703), prenatal risk oykiisti (p=0,593), DEHB varligi
(n=9, %28,1; p=1,00) ve hiperventilasyonla nobet tetiklenmesi (p=0,681) 12. ay tedavi yanit1
ile iliskili bulunmadi. Baslangi¢c EEG’si tipik olan Grup A’da (n=20) 12. ay nobetsizlik 16/20
(%80,0) iken, atipik EEG’li Grup B’de (n=12) 5/12 (%41,7) idi; Grup A lehine anlamliliga
yakin bir egilim saptand1 (p=0,068). ilk yil icinde EEG normallesmesi 22 hastada (%68,8)
gozlendi ve 12. ay nobetsizligi ile anlamli iliskilidir: nobetsiz grupta 18/21 (%85,7) hastada
EEG normallesmesi varken, nobeti devam eden grupta bu oran 4/11 (%36,4) idi (p=0,014).
Baslangi¢ anti-nobet ilaglart etosiiksimid (n=9), valproat (n=21) ve lamotrijin (n=2) olup; 12.
ay nobetsizlik sirastyla %77,8, %61,9 ve %50,0 idi. Baslangic ilag se¢imi ile 12. ay yanit
arasinda anlaml iligki saptanmadi (p>0,05).

Tartisma

Bu calismada en belirgin bulgu, ilk yil icinde EEG normallesmesinin 12. ayda nobetsizlik ile
anlamli diizeyde iligkili olmasidir. Klinik pratikte izlem EEG’si siklikla tedavi kararlarini
yonlendirmek i¢in kullanilmakla birlikte, prognostik degerine iligskin veriler heterojen tanimlar
ve farkli izlem siireleri nedeniyle degisken bildirilmektedir. Gazeteci Tekin ve arkadaslarinin
caligmasinda, kontrol EEG’de jeneralize diken-dalga aktivitesinin devam etmesinin klinik
yaklagimi etkiledigi ve ilk normal EEG’ye ulagsma siiresinin yanit vermeyen grupta daha uzun
oldugu gosterilmistir; bu gézlem, erken donemde EEG’nin diizelmesinin kisa dénem klinik
yanitla paralel seyredebilecegini diisiindiirmektedir (5). Bizim ¢alismamizda da “ilk y1l i¢inde”
net bir zaman penceresi kullanilarak EEG normallesmesinin kisa donem nobetsizligi
ongorebildigi saptanmis ve bu yoOniiyle literatiire pratik bir katki sunmustur. Baslangic
EEG’sinde tipik patern varlig1 daha yiiksek nobetsizlik orani ile iligkili goriinse de istatistiksel
anlamliliga ulasmamis, bu durum 6rneklem biiyiikliigliniin sinirli olmasina ve atipik bulgularin
heterojenligine baglanabilir. Baslangi¢ anti-ndbet ilaci se¢imi ile 12. ay yanit arasinda anlamli
iliski saptanmamakla birlikte, etosiiksimidde ndbetsizlik oraninin sayisal olarak daha yiiksek
olmasu literatiirde etosiiksimidin CCAE’de etkinligini destekleyen verilerle uyumlu bir gbzlem
olarak degerlendirilebilir (6,7). Calismanin tek merkezli ve retrospektif tasarimi ile EEG
normallesmesinin kesin zamanlamasinin analiz edilememesi baslica sinirliliklardir; buna karsin
homojen CCAE kohortunda ger¢cek yasam verileriyle kisa donem sonlanimin net bigimde
tanimlanmasi ¢alismanin gii¢lii yonleridir.
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Sonug¢

CCAE’de tedavinin ilk yili icinde EEG normallesmesi, 12. ayda ndbetsizligin giiglii bir
gostergesi olarak one ¢ikmaktadir. Bu bulgu, izlemde EEG’nin dinamik degerlendirilmesinin
kisa donem prognoz ve klinik yonetim agisindan degerli olabilecegini diisiindiirmektedir. Daha
biiyiik 6rneklemli ve prospektif ¢alismalarla bu gozlemlerin dogrulanmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: ¢ocukluk ¢ag1 absans epilepsisi; elektroensefalografi; EEG
normallesmesi; tedavi yaniti; dikkat eksikligi hiperaktivite bozuklugu
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SS-07 Hemodiyaliz seansi sirasindaki intradiyalitik semptom riski yapay zeka ve makine
ogrenmesi ile ongoriilebilir mi?

Mehmet Emre Bayram', Esra Karabag Yilmaz?, Giilsiim Ari?, Ayse Agbas?, Seha Saygili?,

Mana Sezdi®, Nur Canpolat?

Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Istanbul

'Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklari Boliimii

2Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Nefroloji Boliimii

*Teknik Bilimler Meslek Yiiksek Okulu, Elektrik Ve Enerji Boliimii, Elektrik Programi

Giris ve Amag

Intradiyalitik semptomlar (IDS), hemodiyaliz (HD) seans: sirasinda ultrafiltrasyon (UF) ile
plazma yeniden dolumu arasindaki dengenin bozulmasina bagl olarak gelismekte ve yaklagik
%20-30 hastada goriilmektedir. Klinik olarak hipotansif epizodlar (serum fizyolojik infiizyon
gereksinimi, UF azaltilmasi veya sonlandirilmasi ya da Trendelenburg pozisyonu verilmesi),
bulanti, kusma, bacak kramplari, karin agrisi veya diyaliz setinde pihtilasma ile
tanimlanmaktadir. Bu durum gecici doku iskemisine yol acarak uzun déonemde kardiyovaskiiler
prognozu olumsuz etkileyebilmektedir.

Intradiyalitik semptom riski ¢ogu zaman klinik deneyime dayali olarak degerlendirilmekte ve
genellikle semptom gelistikten sonra miidahale edilmektedir. Erigskin popiilasyonda
intradiyalitik hipotansiyon ve kuru agirlik tahmini iizerine makine 6grenmesi temelli caligmalar
bulunmakla birlikte, pediatrik HD hastalarinda intradiyalitik semptomlarin 6ngoriilmesine
yonelik bir model mevcut degildir.

Bu c¢alismanin amaci, seans baslangici ve ikinci saat verilerini kullanarak intradiyalitik
semptom gelisimini 6nceden tahmin edebilen bir makine 6grenmesi modeli gelistirmek ve
modelin klinik uygulanabilirligini degerlendirmektir.

Yontem

Yaklasik iki yillik donemde gergeklestirilen 4000 HD seansi retrospektif olarak incelendi. Tam
veri setine sahip 446 HD seans1 model gelistirme siirecine dahil edildi.

Tiim seans tahmini i¢in giris verileri olarak demografik Ozellikler (yas, cinsiyet, boy),
interdiyalitik kilo alimi1 (IDWG), kuru agirlik, giris tarti, sistolik ve diyastolik kan basinci (SKB,
DKB), kalp tepe atim1 (KTA) ve hemoglobin (Hgb) degerleri kaydedildi.

Seansin ikinci yarisina yonelik tahmin modeli i¢in 1. ve 2. saat rdlatif kan voliimii (RBV)
degerleri, 1. ve 2. saat Hgb, SKB, DKB, KTA 6l¢iimleri ve 2. saat ultrafiltrasyon miktar1
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kullanildi. RBV, ultrafiltrasyona bagli hemokonsantrasyonu dolayli olarak yansitan cihaz bazli
bir parametredir.

Veriler rastgele olarak egitim (%90) ve test (%10) setlerine ayrildi. Tki ayr1 model XGBoost
algoritmasi kullanilarak olusturuldu. Model performansi ROC egrisi altindaki alan (AUROC)
ile degerlendirildi. Model karar siirecini ve degiskenlerin katkisini analiz etmek amaciyla
SHapley Additive Explanations (SHAP) yontemi kullanildi.

Bulgular

Hastalarin ortanca yas1 16 yil, ortanca HD tedavi siiresi 39 ay idi. Primer tanilar arasinda
CAKUT (Bobrek ve Uriner Sistem Konjenital Anomalileri), atipik HUS (Hemolitik Uremik
Sendrom) ve Alport sendromu gibi glomeriiler hastaliklar yer almaktaydi. Hastalarin ¢cogunda
kalic1 kateter ile damar yolu saglanmis olup tiimiine hemodiyafiltrasyon uygulanmaistir.

Incelenen seanslarin iicte birinde intradiyalitik semptom gelismis ve vakalarm yaklasik yarisi
seansin ilk yarisinda ortaya ¢ikmuistir.

SHAP analizine gore seans baslangicinda interdiyalitik kilo alimi ile yiiksek sistolik ve
diyastolik kan basinci degerleri artmis semptom riski ile iligkili bulunmustur. Buna karsilik
diisiik boy ve diisiik giris kilosu artmis risk ile iliskilendirilmistir.

Seansin ikinci yarisina yonelik analizde diisiik RBV degerleri ile 1. ve 2. saat diisiik sistolik ve
diyastolik kan basinci 6lglimleri semptom gelisimi ile giiglii sekilde iligkili bulunmustur.

Makine 6grenme modelleri intradiyalitik semptom gelisimini yliksek dogruluk orani ile tahmin
edebilmis ve 6ne ¢ikan degiskenler klinik 6ngorii ile uyumlu bulunmustur.

Sonug¢

Bu calisma, pediatrik HD hastalarinda intradiyalitik semptomlarin makine 6grenmesi ile
ongoriilmesine yonelik oncii ¢aligmalardan biridir. Seans oncesinde voliim yiikiinii yansitan
parametreler ile seans sirasinda RBV diisiisli ve kan basinci azalmasi en 6nemli belirleyiciler
olarak saptanmistir.

Gelistirilen model, HD tedavisinin kisisellestirilmesine ve erken miidahale stratejilerinin
gelistirilmesine katki saglayabilir. Ileride klinik karar destek sistemlerine entegre edilecek
yapay zeka temelli uygulamalar, pediatrik diyaliz hasta yonetimini iyilestirebilir.
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SS-08 Perikardiyal Tamponad Nedeni ile Kateter Anjiyografi Yapilan Hastalar: Tek
Merkez Deneyimi

Ali Nazim Giizelbag!, Erkut Oztiirk!

Istanbul Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Kardiyoloji Klinigi, Istanbul,
Tiirkiye

Ozet

Amagc: Perikardiyal tamponad, acil miidahale gerektiren hayati tehdit eden kardiyolojik
acillerden biridir. Bu c¢aligmada, perikardiyal tamponad nedeni ile kateter anjiyografi
laboratuvarinda perikardiyosentez uygulanan pediatrik hastalarin demografik 6zellikleri, eslik
eden kardiyak patolojiler, etyolojik faktorler ve islem sonuglarinin degerlendirilmesi
amaclandi.

Yontem: 2020-2025 yillar1 arasinda perikardiyal tamponad tanisi ile kateter anjiyografi
laboratuvarinda perikardiyosentez uygulanan 28 pediatrik hasta retrospektif olarak incelendi.
Hastalarin demografik ozellikleri, ekokardiyografi bulgulari, anjiyografi raporlari ve islem
sonuglar1 analiz edildi. Tim islemler floroskopi rehberliginde subkostal yaklasim ile
gerceklestirildi.

Bulgular: Hastalarin %57,1'1 erkek, yas ortalamas1 8,2+7,4 yil idi. Ekokardiyografik
degerlendirmede %39,3"'linde tamponad bulgusu, %32,1'inde masif efiizyon saptandi. En sik
eslik eden kardiyak patolojiler konjenital kalp hastaliklar1 (%46,4) ve kapak patolojileri
(%28,6) idi. Etyolojik olarak idiyopatik nedenler (%39,3), enfeksiydz faktorler (%21,4) ve
post-kardiyocerrahi komplikasyonlar (%17,9) ©ne ¢ikti. Perikardiyosentez islemi tiim
hastalarda basarili uygulandi. Ortalama drenaj miktar1 228+145 mL idi. Komplikasyon orani
%3,6 olup, mortalite gézlenmedi.

Sonu¢: Kateter anjiyografi laboratuvarinda floroskopi rehberliginde gerceklestirilen
perikardiyosentez, yiiksek basar1 orani1 ve diisiik komplikasyon riski ile glivenli ve etkili bir
tedavi yontemidir. Erken tan1 ve zamaninda miidahale, mortalite ve morbiditeyi azaltmada
kritik Gneme sahiptir.

Anahtar Kkelimeler: Perikardiyal tamponad, perikardiyosentez, konjenital kalp hastaligi,
pediatrik kardiyoloji, kateter anjiyografi

Giris

Perikardiyal tamponad, perikard boslugunda biriken sivinin kalp bosluklarina baski yaparak
kardiyak dolumu ve atim hacmini azaltti1, acil miidahale gerektiren hayat1 tehdit eden bir
durumdur (1,2). Pediatrik popiilasyonda konjenital kalp hastaliklari, kardiyak cerrahi sonrasi
donem, enfeksiyoz hastaliklar, malignite ve otoimmiin hastaliklar gibi ¢esitli etyolojik
faktorlere bagl olarak gelisebilmektedir.

Perikardiyal efiizyon ve tamponad, ¢ocukluk ¢aginda 6zellikle kardiyak cerrahi sonrasi erken
donemde 6nemli bir morbidite ve mortalite nedenidir (3). Literatiirde pediatrik perikardiyal
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tamponad insidans1 tiim perikardiyal efiizyon vakalarinin %10-15'ini olusturmaktadir (4).
Konjenital kalp hastalig1 olan ¢ocuklarda bu oran %20-30'lara kadar yiikselebilmektedir (5).
Tanida klinik bulgular (Beck triadi: hipotansiyon, juguler vendz dolgunluk artisi, kalp
seslerinde azalma), elektrokardiyografi ve 6zellikle ekokardiyografi altin standart yontemdir
(6). Tedavide perikardiyosentez hayat kurtarici bir iglem olup, son yillarda kateter anjiyografi
laboratuvarinda floroskopi rehberliginde yapilan islemler daha giivenli ve kontrollii bir
yaklagim sunmaktadir (7,8).

Bu ¢aligmada, tek merkez deneyimimizde perikardiyal tamponad nedeni ile kateter anjiyografi
laboratuvarinda perikardiyosentez uygulanan pediatrik hastalarin demografik 6zellikleri, eslik
eden kardiyak patolojiler, etyolojik faktorler ve islem sonuglarinin degerlendirilmesi
amagclanmustir.

Yontem

Bu retrospektif kohort calismasi, Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Pediatrik
Kardiyoloji Klinigi'nde Ocak 2020 - Ocak 2025 tarihleri arasinda perikardiyal tamponad tanis1
ile kateter anjiyografi laboratuvarinda perikardiyosentez uygulanan 28 pediatrik hasta iizerinde
gerceklestirildi. Hastalarin demografik ozellikleri (yas, cinsiyet, agirlik), klinik
prezentasyonlari, eslik eden kardiyak ve sistemik hastaliklar, ekokardiyografik bulgular,
perikardiyosentez islem detaylari, komplikasyonlar ve kisa donem sonuglari hasta
dosyalarindan retrospektif olarak toplandi. Tiim hastalara islem 6ncesi ve sonrasi transtorasik
ekokardiyografi yapildi. Perikardiyal efiizyon miktar1 minimal (<10 mm), orta (10-20 mm) ve
masif (>20 mm) olarak siniflandirildi. Tamponad bulgular1 sag atriyum kollapsi, sag ventrikiil
diyastolik kollaps1 ve respiratuvar varyasyon artis1 olarak degerlendirildi.Tiim islemler kateter
anjiyografi laboratuvarinda, floroskopi rehberliginde, deneyimli pediatrik kardiyologlar
tarafindan gerceklestirildi. Subkostal yaklasim tercih edildi. 18-20 gauge perikardiyosentez
ignesi kullanildi. Endikasyon varliginda perikardiyostomi tiipii yerlestirildi. Aspirasyon sivisi
biyokimyasal, mikrobiyolojik ve sitolojik incelemeye gonderildi. Veriler SPSS 25.0 programi
kullanilarak analiz edildi. Kategorik degiskenler say1 ve yilizde olarak, siirekli degiskenler
ortalama + standart sapma olarak sunuldu. Islem oOncesi ve sonrasi ekokardiyografik
parametrelerin karsilastirilmasinda paired t-testi kullanildi. p<0,05 degeri istatistiksel olarak
anlamli kabul edildi.

Bulgular

Calismaya toplam 28 pediatrik hasta dahil edildi. Hastalarin %57,1'i (n=16) erkek, %42,9'u
(n=12) kiz idi. Yas ortalamas1 8,2+7,4 yil (aralik: 18 giin - 17 yas) olup, agirlik ortalamasi
23,8+21,6 kg idi (Tablo 1).
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Tablo 1. Hastalarin Demografik Ozellikleri ve Ekokardiyografik Bulgular

Ozellik Deger

Yas, yil (ortalama + SS) 82+74

Yas araligi 18 giin - 17 yas
Erkek cinsiyet, n (%) 16 (57,1)
Agirlik, kg (ortalama + SS) 23,8+21,6

Ekokardiyografik Efiizyon

Tamponad bulgusu, n (%) 11 (39,3)
Masif efiizyon, n (%) 9(32,1)
Orta-6nemli efiizyon, n (%) 8 (28,6)

Ekokardiyografik degerlendirmede hastalarin %39,3'linde (n=11) hemodinamik tamponad
bulgusu, %32,1'inde (n=9) masif eflizyon, %28,6'sinda (n=8) orta-6nemli eflizyon saptandi.
Islem oncesi sag atriyum kollaps1 %39,3 (n=11), sag ventrikiil diyastolik kollaps1 %28,6 (n=8)
hastada mevcuttu.

En sik eslik eden kardiyak patoloji konjenital kalp hastaliklart (%46,4, n=13) idi. Bunlar
arasinda arterial switch operasyonu sonrasi (n=3), ventrikiiler septal defekt (n=3), aort
koarktasyonu (n=2) ve atriyal septal defekt (n=2) bulunmaktaydi. Kapak patolojileri %28,6
(n=8) oraninda gozlendi; mitral yetersizlik (n=5), trikiispid yetersizlik (n=2) ve aort yetersizligi
(n=1) en sik goriilen kapak patolojileriydi (Tablo 2).
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Tablo 2. Eslik Eden Kardiyak Patolojiler ve Etyolojik Faktorler

Ozellik n %
Kardiyak Patolojiler

Konjenital kalp hastaliklari 13 46,4
Kapak patolojileri 8 28,6
Down sendromu 3 10,7
Hipertrofik kardiyomiyopati 2 7,1
Normal kardiyak anatomi 2 7,1
Etyolojik Faktorler

Idiyopatik 11 39,3
Enfeksiyoz nedenler 6 21,4
Post-kardiyocerrahi 5 17,9
Inflamatuvar hastaliklar 4 14,3
Malignite 2 7,1

Perikardiyal tamponad etyolojisi degerlendirildiginde; en sik neden idiyopatik (%39,3, n=11)
olarak saptandi. Enfeksiyoz nedenler %21,4 (n=6) oraninda goriildli; bunlar arasinda viral
perikardit (n=3), bakteriyel enfeksiyon (n=2) yer almaktaydi. Post-kardiyocerrahi
komplikasyon %17,9 (n=5) oraninda saptandi. Inflamatuvar hastaliklar %14,3 (n=4) oraninda
goriildi. Malignite iligkili perikardiyal tamponad %7,1 (n=2) oraninda gortildii (Tablo 2).

Perikardiyosentez islemi tiim hastalarda (%100, n=28) basarili olarak uygulandi. Ortalama
drenaj miktar1 228+145 mL (aralik: 20-510 mL) idi. Islem siiresi ortalama 35+12 dakika olarak
kaydedildi. Islem sirasinda komplikasyon oran1 %3,6 (n=1) olarak saptandi. Bir hastada minor
kanama gelisti ve konservatif tedavi ile kontrol altina alindi. Major komplikasyon gézlenmedi.
Hastalarin %67,9'una (n=19) perikardiyostomi tlipii yerlestirildi. Ortalama tiip kalis siiresi
4,242,1 giin idi. Calisma sliresince mortalite gézlenmedi (Tablo 3).
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Tablo 3. Perikardiyosentez islem Sonuclar

Parametre Deger

Basar1 orani, n (%) 28 (100)

Drenaj miktar1, mL (ortalama + SS) 228 + 145

Drenaj araligi, mL 20 - 510

Islem siiresi, dakika (ortalama + SS) 35+ 12

Komplikasyon, n (%) 1(3,6)

Perikardiyostomi tiipii, n (%) 19 (67,9)

Tiip kalis siiresi, giin (ortalama + SS)  4,2+2,1

Mortalite, n (%) 0(0)
Perikardiyosentez sonrast kontrol ekokardiyografide perikardiyal efiizyon varligi %10,7'ye
(n=3) geriledi (p<0,001). Sag atriyum kollapst ve sag ventrikiil diyastolik kollaps1 hig¢bir

hastada gozlenmedi (p<0,001). Sol ventrikiil ejeksiyon fraksiyonu %58,2+8,4'ten %62,1+6,7'ye
yiikseldi (p<0,05) (Tablo 4).

Tablo 4. Perikardiyosentez Oncesi ve Sonras1 Ekokardiyografik Bulgular

Parametre Oncesi Sonrasi

Perikardiyal eflizyon, n (%) 28 (100) 3 (10,7)

Sag atriyum kollapst, n (%) 11 (39,3) 0(0)

Sag ventrikiil kollapst, n (%) 8 (28,6) 0(0)

Sol ventrikiil EF, % (ort + SS) 58,2+ 8,4 62,1 £6,7
Tartisma

Bu calisma, pediatrik yas grubunda perikardiyal tamponad nedeni ile kateter anjiyografi
laboratuvarinda perikardiyosentez uygulanan hastalarin kapsamli analizini sunmaktadir.
Calismamizin temel bulgular1 sunlardir: (1) Perikardiyal tamponad pediatrik popiilasyonda
ozellikle konjenital kalp hastaliklar1 ve post-kardiyocerrahi donemde daha sik goriilmektedir,
Floroskopi rehberliginde yapilan perikardiyosentez %100 basar1 oran1 ve %3,6 komplikasyon
orani ile giivenli ve etkili bir yontemdir, erken tan1 ve zamaninda miidahale ile mortalite
onlenebilmektedir. (2) Calismamizda yas ortalamasi 8,2+7,4 yil olup, genis bir yas aralig1 (18
giin - 17 yas) mevcuttu. Bu bulgular, perikardiyal tamponadin pediatrik yas grubunun her
doneminde goriilebilecegini géstermektedir. Cinsiyet dagiliminda erkek predominansi (%57,1)
gozlenmistir.
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Calismamizda en sik etyolojik neden idiyopatik (%39,3) olarak saptanmistir. Bu oran,
literatiirdeki pediatrik perikardiyal efiizyon serilerinde bildirilen %20-40 araligi ile uyumludur
(9,10). Idiyopatik perikardit tamisi, kapsamli degerlendirmeye ragmen spesifik bir neden
saptanamayan vakalarda konulmaktadir. Enfeksiy6z nedenler (%21,4) ikinci en sik etyolojik
faktor olarak belirlenmistir. Viral perikardit en sik enfeksiydz neden olup, 6zellikle Coxsackie
B wvirilisli, adenoviriis ve Epstein-Barr viriisii pediatrik perikardiyal eflizyonun 6nemli
nedenleridir (11,12).

Post-kardiyocerrahi perikardiyal tamponad (%17,9) énemli bir morbidite nedenidir. Kardiyak
cerrahi sonrast erken donemde gelisen perikardiyal eflizyon genellikle cerrahi travma,
antikoagiilasyon ve inflamasyona bagldir (13). Inflamatuvar hastaliklar (%14,3) ve malignite
(%7,1) diger 6nemli etyolojik faktorlerdir.

Calismamizda hastalarin %46,4'linde konjenital kalp hastaligi mevcuttu. Bu yiiksek oran,
konjenital kalp hastaliklarinin pediatrik perikardiyal tamponad i¢in 6nemli bir risk faktori
oldugunu gostermektedir (14). Ozellikle kompleks konjenital kalp hastaliklar1 ve arterial switch
operasyonu gibi biiyiik cerrahi prosediirler sonrasi perikardiyal efiizyon riski artmaktadir.

Calismamizda kateter anjiyografi laboratuvarinda floroskopi rehberliginde yapilan
perikardiyosentez isleminin basar1 orant %100 olarak saptanmistir. Bu yiiksek basar1 orani,
floroskopi rehberliginin islem giivenilirligini artirdigin1  gostermektedir. Literatiirde
ekokardiyografi rehberliginde yapilan perikardiyosentez basari oranlart %90-97 arasinda
bildirilmektedir (15). Komplikasyon oranimiz %3,6 (1/28) olup, literatiirde bildirilen %4-10
araligindan disiiktiir. Tek komplikasyonumuz minor kanama olup, konservatif tedavi ile kontrol
altina alimustir.

Hastalarin %67,9'una perikardiyostomi tiipii yerlestirilmistir. Perikardiyostomi tiipii, 6zellikle
biiyiik efiizyonlarda, tekrarlayan efiizyon riskinde ve post-kardiyocerrahi hastalarda tercih
edilmektedir (16). Ortalama tiip kalis siiresi 4,2+2,1 giin olup, bu siire eflizyonun etyolojisi ve
drenaj miktarina gore degiskenlik gostermektedir.

Islem &ncesi ekokardiyografide hastalarin %39,3'iinde hemodinamik tamponad bulgulari
mevcuttu. Perikardiyosentez sonrasi tiim hastalarda bu bulgular kaybolmustur (p<0,001). Bu
dramatik iyilesme, perikardiyosentezin hemodinamik etkinligini gostermektedir (17). Sol
ventrikiil ejeksiyon fraksiyonu islem sonrasi anlamli sekilde yiikselmistir (p<0,05).

Calismamizin bazi kisithiliklar1 bulunmaktadir. 11k olarak, retrospektif tasarimi nedeniyle bazi
veriler eksik olabilir. Ikinci olarak, tek merkez deneyimi olmasi nedeniyle sonuclar genel
popiilasyona genellenemeyebilir. Ugiincii olarak, uzun dénem takip verileri sinirlidir.

Sonuc¢

Perikardiyal tamponad, pediatrik yas grubunda 6zellikle konjenital kalp hastaliklar1 ve post-
kardiyocerrahi donemde daha sik goriilen, hayati tehdit eden bir durumdur. Kateter anjiyografi
laboratuvarinda floroskopi rehberliginde gerceklestirilen perikardiyosentez islemi, %100 basar1
orant ve %3,6 komplikasyon orani ile gilivenli ve etkili bir tedavi yontemidir. Erken
ekokardiyografik tan1 ve zamaninda invaziv miidahale, mortalite ve morbiditeyi azaltmada
kritik 6neme sahiptir. Multidisipliner yaklasim ve deneyimli merkez kosullar1 optimal sonuglar
icin gereklidir.
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SS-09 Atriyal Septal Defekt Kapatilmasi Sonrasi Sag Kalp Fonksiyonlar: ve Ritim
Dinamikleri

Nida Giilderen Kalay Sentiirk!, Ali Karakas, Samed Cihad Celik!, Hazal Cansu Culpan?, ilker
Kemal Yiicel', Reyhan Dedeoglu!

! Cerrahpasa Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Division of Pediatric Cardiology,
Istanbul University-Cerrahpasa, Istanbul, Turkey

2 Cerrahpasa Faculty of Medicine, Department of Public Health, Istanbul University-
Cerrahpasa, Istanbul, Turkey

Amacg

Atriyal septal defektin (ASD) kapatilmasi sonrasi sag ventrikiil (RV) remodellingi, sistolik ve
diyastolik fonksiyonlar ile otonomik diizenlenmenin tam olarak normale doniip dénmedigi ve
cerrahi ile transkateter kapatma yoOntemleri arasindaki olasi farklar halen net degildir. Bu
calismanin amaci, ASD kapatilmasi sonrasi orta donemde sag kalp fonksiyonlarini ve kalp hizi
degiskenligini (HRV) degerlendirmek ve cerrahi ile transkateter kapatma ydntemlerini
karsilastirmaktir.

Yontem

Calismaya izole sekundum ASD nedeniyle cerrahi veya transkateter kapatma uygulanmis
hastalar ile yas ve viicut ylizey alan1 (BSA) acisindan eslestirilmis saglikli kontroller dahil
edildi. Sag ventrikiil sistolik fonksiyonu fraksiyonel alan degisimi (FAC), trikiispit aniiler plan
sistolik ekskursiyonu (TAPSE) ve doku Doppler kaynaklt RV S’ ile degerlendirildi. RV
diyastolik fonksiyon doku Doppler erken (E’) ve ge¢ (A') diyastolik hizlar ile E'/A’ orani
kullanilarak yasa uygun referans degerlere gore analiz edildi.

Apikal dort bosluk goriintiilemeden elde edilen RV bazal ve mid kavite ¢aplari ile sag atriyum
(RA) boyutlart BSA’ya indekslenerek degerlendirildi. Parasternal uzun eksende RV diyastol
sonu ¢ap1 (RVDD) remodelling gostergesi olarak mutlak 6l¢iim seklinde analiz edildi.

Otonomik fonksiyon 24 saatlik Holter kayitlarindan zaman alan1 (SDNN, SDANN, RMSSD,
pNN50) ve frekans alam1 (LF, HF, LF/HF oranm1) HRV parametreleri kullanilarak

degerlendirildi. Holter analizinde ayrica supraventrikiiler ve ventrikiiler aritmi varligr da
kaydedildi.

Bulgular

ASD kapatilmis hastalarda saglikli kontrollere kiyasla RV sistolik fonksiyon parametrelerinde
subklinik bozulma saptandi ve FAC, TAPSE ve S’ arasinda belirgin heterojenite izlendi.
Parasternal RVDD’nin genis kalmaya devam etmesi, apikal 6l¢iimlerde BSA’ya indeksli RV
ve RA boyutlariin biiyiik 6l¢iide normale donmesine ragmen yapisal remodellingin tam olarak
geri donmedigini diisiindiirdi.
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HRYV analizinde ASD grubunda LF/HF orani anlamli olarak yiiksek bulunurken parasempatik
zaman alan1 parametreleri biiyiik ol¢lide korunmustu. Cerrahi kapatma uygulanan hastalarda
TAPSE ve S’ degerleri transkateter gruba gore daha diisiik olup, global sistolik indekslerde
belirgin fark saptanmadi. Holter izlemlerinde klinik olarak anlaml1 aritmiye rastlanmadi.

BEAC<35% TAPSE<18 Sekil 1. Atriyal septal

defekt (ASD)
kapatilmis
hastalarda sag
ventrikiil sistolik
fonksiyonunun
degerlendirilmesinde
2 (4.4%) kullanilan
parametreler
arasindaki ortiisme.

7 (15.6%)

6 (13.3%)

RV §’

(age adjusted)

Venn diyagrami, fraksiyonel alan degisimi (FAC), trikiispit aniiler plan sistolik
ekskursiyonu (TAPSE) ve doku Doppler kaynakl sag ventrikiil S’ élciimleri arasindaki
uyumsuzlugu ve heterojen fonksiyonel bozulmay gostermektedir.

90 Sekil 2. ASD kapatilms
80 hastalar ve saghklh
kontrollerde sag ventrikiil
70 RV ED Long ve sag atriyum
60 olciimlerinin
karsilastirilmasi.
50
40 T o Apikal dl¢iimlerde
RV ED Mid belirgin normallesmeye
30 karsin parasternal
20 l RVDD’nin hafta
grubunda genis kalmasi,
10 RVDD sag ventrikiil

remodellinginin heterojen

apisim gostermektedir.
hasta kontrol yap &
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Sonugc:

ASD’nin anatomik olarak kapatilmasi, sag ventrikiil fonksiyonlar1 ve otonomik diizenlenmenin
tam normalizasyonu ile her zaman ortiismemektedir. Ozellikle cerrahi kapatma sonrasi
longitudinal SV sistolik fonksiyonunda persistan subklinik bozulmalar ve yapisal remodelling
bulgular1 izlenebilir. Bulgularimiz, ASD sonrasi uzun ddénem izlemlerde tek bir
ekokardiyografik parametreye dayanmadan, ¢cok parametreli sag kalp fonksiyonu ve otonomik
degerlendirme yapilmasinin 6nemini vurgulamaktadir.
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SS-10 Pediatrik Yogun Bakimda Agir Pediatrik Norolojik Hastaliklarda Terapotik
Plazma Degisiminin Etkinligi - U¢ Yilik Retrospektif Tek Merkez Deneyimi

'Giintiilii Stk !Gamze Basak 'Tugba Kanar
2Serhat Giiler 2Sema Saltik *Hiiseyin Kilig

! [stanbul Universitesi Cerrahpasa- Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar:
AD Cocuk Yogun Bakim BD

2 Istanbul Universitesi Cerrahpasa- Cerrahpasa T1p Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklart
AD Cocuk Néroloji Bakim BD

Giris

Terapotik plazma degisimi (TPE), otoantikorlar, immiin kompleksler, sitokinler ve kompleman
gibi dolasimdaki patojenik faktdrleri uzaklastirirken, plazmayi albiimin veya taze dondurulmus
plazma ile degistiren bir ekstrakorporeal kan saflastirma teknigidir. Baslangigta pediatrik
uygulamada metabolik ve toksik durumlar i¢in kullanilmis olsa da, aferez teknolojisindeki
gelismeler, TPE'nin ¢ocuklarda immiin aracili ndrolojik bozukluklarda daha yaygin olarak
kullanilmasini saglamistir.

Pediatrik norolojide TPE, Guillain-Barré¢ sendromu (GBS), Miller Fisher sendromu, Multipl
skleroz (MS), akut dissemine ensefalomiyelit (ADEM), transvers miyelit (TM), optik norit
(ON), néromiyelitis optika spektrum bozukluklari (NMOSD), otoimmiin ensefalit (6zellikle
anti-N-metil-D-aspartat reseptor ensefaliti) ve miyastenia gravis (MG) gibi akut, immiin aracili
durumlarda en sik kullanilir.

Amacg

Norolojik hastaliklarla pediatrik yogun bakim iinitesine yatirilan ¢ocuklarda TPE kullanimini
endikasyonlara, klinik sonuglara ve komplikasyonlara odaklanarak degerlendirmeyi
amaglamaktadir.

Cahisma Tasarim ve Ortam

Bu ¢alisma, Istanbul Universitesi-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Yogun Bakim Unitesinde Subat
2023 - Ekim 2025 tarihleri arasinda akut veya subakut nérolojik bozukluklarla yatan ve TPE
uygulanan 24 hastay1 igeren retrospektif bir kohort analizi olarak tasarlanmistir. Yerel arastirma
etik kurulu tarafindan onaylanmis ve kurum politikalar1 ve Helsinki Bildirgesi'ne uygun olarak
tiim hastalarin ebeveynlerinden yazili bilgilendirilmis ve onam alinmustir.
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TPE Endikasyonlari

TPE endikasyonlar1 birinci basamak veya standart tedavilere yetersiz yanit (yiliksek doz
intravendz metilprednizolon ve / veya IVIG) ve hastaligin baslangicinda klinik bulgularin ani
ilerlemesi (ciddi norolojik defisitler, siddetli kas gli¢silizliigli, mekanik ventilasyon gerektiren
solunum yetmezligi, vb.) olarak belirlendi.

Terapotik Plazma Degisim Protokolii

TPE, cift liimenli kateter (femoral veya internal juguler ven) araciligiyla santral vendz erigim
saglayan bir Prismaflex cihazi (Baxter International, Deerfield, IL, ABD) kullanilarak
gerceklestirildi. Her islemde 1,0-1,5 plazma hacmi degisimini hedefledi. Hacim replasman
stvist olarak taze dondurulmus plazma (TDP), antikoagiilasyon i¢in ise asit sitrat dekstroz
kullanildi. Tiim TPE islemleri boyunca rutin olarak kalsiyum glukonat takviyesi kullanild1 ve
doz, TPE isleminden 6nce ve sonra iyonize Ca degerleri Olciilerek ayarlandi. Her hastaya, klinik
endikasyon ve yanita bagli olarak, ortalama 7-14 giin boyunca gergeklestirilen 3-7 degisim kiirii
uygulandi. Baz1 hastalarda, niiks veya yetersiz iyilesme durumlarinda ek kiirlere ihtiyag
duyuldu.

Eslik Eden Tedaviler

Mevcut klinik uygulama ve kilavuz dnerileri dogrultusunda, hastalarin ¢gogu TPE'den 6nce veya
paralel olarak yiiksek doz intravendz metilprednizolon ve/veya IVIG dahil olmak iizere birinci
basamak immiinoterapi aldi. TPE, hastalarda ciddi norolojik defisitler, IVIG/steroidlere zayif
yanit veya mekanik ventilasyon gerektiren solunum yetmezligi gibi yasami tehdit eden
durumlar goriildiigiinde baslatildi.

Veri Toplama

Demografik ve klinik veriler (yas, cinsiyet, semptomlar, TPE oOncesi hastalik siiresi),
laboratuvar test sonuglar1 (serum veya/veya BOS antikor diizeyleri) ve elektronérofizyolojik
bulgular, varsa MRI ile birlikte tibbi kayitlarin incelenmesi yoluyla retrospektif olarak toplandi,
uygulanan islem / TPE kiirleri, karsilasilan komplikasyonlara yonelik tedavi rejimleri, her
vakadaki iyilesme ve nihai sonuglar kaydedildi.

Tedavi Etkinliginin Degerlendirilmesi

Tedaviyi yiiriiten pediatrik ndrolog ve yogun bakim uzmaninin tedavi yaniti degerlendirmesi,
TPE siiresince klinik bir fayda gézlemlenmesi ve es zamanli notlarda belgelenmesi durumunda
pozitif olarak tanimlandi. Norolojik engellilik, merkezi sinir sistemi (MSS) durumlari i¢in
modifiye Rankin Olgegi (mRS) ve GBS engellilik skoru ile norolojik, solunum ve otonomik
muayene ile GBS/Miller Fisher fraksiyonlar1 i¢in degerlendirildi. Sonuglar iki zaman
noktasinda kaydedildi: (1) TPE'nin baslangi¢ giinii, (2) TPE'nin tamamlandig1 giin.
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Iyilesme derecelendirmelerinde GBS engellilik skorundaki veya mRS skorundaki azalma
miktart kullanildi. Skorda bir puanlik azalma hafif, iki puanlik azalma orta, ii¢ veya daha fazla
puanlik azalma ise belirgin iyilesme olarak siniflandirildi.

GBS Engellilik Skoru

T N

0 MNormal MNorolojik defisit yok

1 Hafif Kosabilir, hafif semptomlar
2 Yurime bozuklugu Desteksiz ylrdr, kosamaz
3 Yiurime icin destek gerekir  Baston / destek ile yiirlr
4 Yataga veya sandalyeye Yirdyemez

bagimh
5 Ventilator bagimhhg Mekanik ventilasyon
gerektirir
6 Olam -

modifiye Rankin Olg¢egi (mRS)

o s ik arsl

0 Semptom yok Morolojik defisit yok

1 Semptom wvar, engel yok Glnliik yasam tamamen
bagimsiz

2 I lafif engel Kendi islerini yapar,

aktivitelerde kisith
3 Orta engel Yardimsiz yarir, bazi
islerde yardima ihtiyag

4 Orta agir cngcel Yarchim clmadan
yardyemez, bakimda
yardima muhtag

5 Agir engel Yataga bagimh, strekli
bakim gerekir
[ Oliim -
Komplikasyonlar

Her TPE seansi sirasinda komplikasyonlar prospektif olarak belgelendi. Bunlar arasinda
hemodinamik instabilite (hipotansiyon, aritmi), elektrolit bozukluklar1 (hipokalsemi,
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hipokalemi), kateterle iliskili komplikasyonlar (enfeksiyon, tikaniklik, kanama) ve
transflizyonla iligkili reaksiyonlar yer aldu.

Sonuglar

Yaglar1 2,5 ile 17,4 arasinda degisen (ortalama 10,9 + 4,4 yil, medyan 10 y1l) 18 erkek (%75)
ve 6 kiz (%25) olmak {izere toplam 24 hasta calismaya dahil edildi.

TPE'in baslica endikasyonlart MS [n = 8, %33,3], GBS [n =5, %21, bunlardan biri Miller
Fisher sendromu (MFS)], otoimmiin ensefalit [n = 3, %12,5, bunlardan ikisi anti-NMDAR
ensefaliti ve biri antiglutamik asit dekarboksilaz 65 (GADG65) ile iliskili otoimmiin ensefalit] ve
ADEM (n = 3, %12,5) idi. Diger endikasyonlar transvers miyelit (TM, n = 3, %12,5), optik
ndrit (n = 1, %4,1) ve miyastenia gravis (n = 1, %4,1) idi.

Amerikan Aferez Dernegi (ASFA) kilavuzlarina gore 24 hasta Kategori I - (n=9, %37.,5),
Kategori II - (n=12, %50), Kategori III - n=3, %12,5) endikasyonlari ile tedavi edildi.

Kategori I — Birinci Basamak Tedavi Kategori II — Ikinci Basamak Tedavi

Aferez standart ve ilk tercih edilen tedavidir. | Destekleyici veya alternatif tedavi olarak
Klinik etkinligi giiclii kanitlarla onerilir

gosterilmistir. [k basamak tedavilere yanit yoksa tercih edilir.
Kategori II1 — Rolii Belirsiz Kategori IV — Onerilmez

Aferezin etkinligi net degildir. Aferez etkisiz veya zararli olabilir.

Hasta bazli risk—fayda degerlendirmesi Rutin klinik uygulamada 6nerilmez.

gerekir. Risk faydadan fazladir.

Kanitlar sinirli veya celiskilidir.

MS tanis1 alan hastalarin altisinda gérme sorunlari, ikisinde parestezi ve kas gii¢siizliigii vardi.
GBS tanis1 alan 3 hastada solunum yetmezligi gelisti, 2 hastaya noninvaziv mekanik
ventilasyon uygulandi ve 1 hasta entiibe edildi. Bagvuru sirasinda GBS tanist alan hastalarin
tamamu yiirliyemiyordu ve sfinkter disfonksiyonu saptandi. NMDAR ensefaliti olan iki hastada
biling degisikligi ve konviilsiyonlar, GAD6S5 iliskili otoimmiin ensefaliti olanlarda ise yiiriiyiis
ve konusma bozukluklar1 ve konviilsiyonlar vardi. ADEM hastalarindan birinde hemipleji,
birinde biling degisikligi ve konviilsiyonlar, birinde ise alt ekstremitelerde gii¢siizliik ve
yiiriyememe vardi. Transvers miyelit hastalarinda kas giiciinde kayip, ylirllyememe ve
parestezi vardi.
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Akut durumun baglangici ile ilk TPE prosediirii arasindaki ortanca siire 8 giindii (araligi: 3-18;
IQR: 6-13). Yogun bakim iinitesinde ortanca kalis siiresi 9,4 giindii (araligi: 4-34 giin, IQR: 7-
18). Terapotik plazma degisimi sadece dort hastada ilk tercih olarak uygulandi. TPE
uygulanmadan Once hastalar, yalnizca intravenéz immiinoglobulin (IVIG; n = 5), yalnizca
metilprednizolon (MPS; n = 7), IVIG + MPS (n = 8) ve IVIg + MPS + ikinci basamak
immiinoterapiler (n = 1) olmak {izere daha Once ortalama bir immiinoterapi almislardi.
Hastalara intravenz MPS ve IVIG protokolu uyguland1 (IV MPS 20-30 mg/kg/giin, 5 giin,
maksimum 1 g/giin; oral MPS 1-2 mg/kg/giin, 1-3 ay; ve IVIg 2 g/kg, 2-5 giin).

24 hastaya 26 kiir boyunca 130 TPE islemi uygulandi ve her kiir, medyan 9 giin (araligi: 4-16
giin, IQR: 4-12) boyunca uygulanan medyan 6 islemden (araligi: 4-10) olusuyordu. 24 hastanin
22'sine (%92) bir kiir, ikisine (%8) ise iki kiir TPE uygulandi. Terapotik plazma degisimi, 18
hastada juguler ven, 6 hastada ise femoral ven yoluyla gerceklestirildi.

Tedaviye Yanit

TPE'nin baslangici ile TPE'nin sonu arasinda mRS skorunda iyilesme, 24 ¢ocugun 20'sinde
(%83) gozlendi. Yanit, tantya gore degisiklik gosterdi. Sekiz hastada (%33,3) TPE sonrasi
belirti ve semptomlarda orta diizeyde iyilesme, 12 hastada (%50) ise baslangi¢ seviyesine gore
hafif iyilesme goriildii. Diger yandan, 4 hastada (%16,6) herhangi bir iyilesme goriilmedi. TPE
stiresince mRS skorunda herhangi bir bozulma goriilmedi.

TPE ile hafif iyilesme gdsteren hastalarda etiyolojik nedenler MS (n=5), GBS (n = 3), ADEM
(n = 2), otoimmiin ensefalit (n = 1) ve TM (n = 1) idi. Ayrica, sekiz hasta [MS (n = 3), GBS (n
= 1), ADEM (n = 1), TM (n = 1), otoimmiin ensefalit (n = 1) ve MG (n = 1)] TPE ile orta
diizeyde iyilesme gosterdi. TPE ile iyilesme gdstermeyen hastalarda etiyolojik nedenler GBS
(n = 1), otoimmiin ensefalit (n = 1), optik norit (n = 1) ve TM (n = 1) idi (Sekil 1 ve 2). TPE
oncesi ortanca skor (degistirilmis Rankin 6l¢egi skoru / GBS sakathigi) 4 (4,25 + 0,75; aralik:
3-5) ve TPE sonrasi ortanca skor 3 (3,19 + 1,4; aralik: 2-5) idi (p = 0,001). Skordaki ortanca
tyilesme 1 puandi (1,36 + 0,74; aralik: 0-3), bu hastalardan 8'inde 2 puan iyilesme vardi. 24
hastanin dordiinde (%16,6) skorda hi¢bir degisiklik olmadi.
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Improvement with TPE

LA

w

[

Ms GBS+ MFS ADEM  Autoimmune ™ MG on
m mild improvement ﬂcd_eh—c_:-:':cl»l;u-e*ne*.: no improvement
Ortalama puanlar TPE Oncesi / TPE sonrasi
* MS 3.375/2
e GBS 42/32
¢ ADEM 4/2.66
e Transvers miyelit 433/3.33
¢ Otoimmin ensefalit 5/4
e Optik norit 3/3
*  Miyastenia gravis 4/2
Komplikasyonlar

TPE islemiyle iligkili yasami tehdit eden bir komplikasyon goriilmedi. 24 hastanin altisinda
(%25), 130 TPE isleminde hipokalsemi (n = 3), hipotansiyon (n = 2), alerjik reaksiyonlar (n =
1) ve iirtiker (n = 1) dahil olmak tizere 7 (%5,4) komplikasyon goriildii. Bir hastada, kateterle
iliskili bir komplikasyon olan derin ven trombozu gelisti. Hastalarin hi¢birinde TPE'ye baglh
kanama veya enfeksiyon gelismedi ve TPE'nin kesilmesine yol acan bir komplikasyon olmadi.
Hipokalsemi %10'luk kalsiyum glukonat intravendz inflizyonu ile, hipotansiyon ise serum
fizyolojik ile tedavi edildi.
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Tartisma

Calismamizda, TPE isleminin hem etkinlik hem giivenlik hem immiinomodiilatér tedavi
acisindan basarili oldugu bulundu. Uygulanan pediatrik hastalarin biiyiik ¢ogunlugunda (%83)
anlaml klinik iyilesme gozlendi. Bu oran, literatiirde benzer yas gruplarinda bildirilen serilerle
uyumlu bulundu.

o (Ozkale ve ark., 22 pediatrik hastada 135 TPE seans1 sonrasinda %81 oraninda nérolojik
iyilesme bildirmistir.

e Yildirim ve ark. ise 23 vakalik bir seride %80'in ilizerinde kismi veya tam iyilesme
bulmustur.

e Bigi ve ark.12 pediatrik retrospektif bir kohortta, TPE'nin siddetli pediatrik MSS
inflamatuar demiyelinizasyonu olan c¢ocuklarda faydali oldugunu gostermistir. 12
hastanin %58'inin TPE tedavisinden 6nce siddetli norolojik bozukluga ragmen bagimsiz
hareket edebildigini tespit etmislerdir.

e Manguinao ve ark.13 akut MSS demiyelinizan olaylar1 olan 26 hastanin %388,5'inin
hekim izlenimine dayanarak TPE'den sonra subjektif olarak klinik olarak iyilestigini
gostermistir.

e Serimizde bu caligmalara kiyasla biraz daha yiiksek klinik yanit orani, akut hastaligin
baslangicindan TPE'ye baslanmasina kadar gegen siirenin daha kisa olmasindan
kaynaklaniyor olabilir. Literatiirde ilk semptomdan TPE'ye kadar gecen siire genellikle
10 giine kadar ¢iksa da, bizim serimizde bu stire daha kisaydi. Bu durum, TPE'ye erken
baglanmasinin, bagisiklik aracili noroinflamatuar yaniti daha etkili bir sekilde
baskilayarak daha etkili sonuglar sagladigini gostermektedir.

e Tenembaum ve ark. akut cocukluk ¢ag1 demiyelinizan hastaliklar1 (ADEM, optik norit,
transvers miyelit, NMO ve MS spektrum bozukluklari) olan 65 hastada plazma degisimi
gerceklestirilmis ve tedavi zamanlamasi ile klinik sonuglar arasindaki iligki
incelenmistir. Hastalarin ortanca yasi 10,5 yil olup, ortalama 5 TPE seansi
uygulanmistir. Calismada, hem akut norolojik iyilesme orani (%72) hem de uzun siireli
kalic1 iyilesme orani (%88), ilk semptomdan sonraki 7 giin icinde TPE baslatilan
hastalarda anlamli derecede daha yiiksek bulunmustur.

e Tersine, TPE'ye ge¢ (>10 giin) baslanan hastalarda iyilesme oram1 %55'e diismiistiir.
GBS, otoimmiin ensefalit ve miyastenia gravis gibi periferik veya noéromiiskiiler
tutulumlu hastaliklarda yanit orani1 daha yiiksek iken, ADEM ve transvers miyelit gibi
merkezi sinir sistemi tutulumu olan vakalarda yanit daha smirli olmustur. Bu fark,
patofizyolojik diizeyde periferik immiin yanitin plazma degisimi ile daha hizl
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temizlenebilmesi, merkezi sinir sistemindeki inflamatuar yanitin ise daha yavas
iyilesmesiyle aciklanabilir.

e GBS tedavisinde birincil amag, immiin aracili sinir hasarim1 hizla durdurmak ve
fonksiyonel iyilesmeyi desteklemektir. Giincel klinik kilavuzlara gére hem TPE hem de
IVIG esit derecede etkili birinci basamak tedavilerdir ve ASFA Kategori I
endikasyonlar1 olarak siiflandirilmaktadir.

e Cochrane meta-analizleri ve diger ¢alismalar, TPE ve IVIG'nin motor iyilesme, mekanik
ventilasyon siiresi ve mortalite acisindan benzer sonuglar verdigini gostermistir.

e TPE ozellikle siddetli vakalarda daha hizli nérolojik iyilesme sagliyor gibi
goriinmektedir. Tek basina iv kortikosteroid tedavisi anlamli klinik fayda
gostermemistir. IVIG, patojenik antikorlarin Fc reseptorlerine baglanmasini inhibe
ederek dolayli immiinomodiilasyon yoluyla etki ederken, TPE dogrudan dolagimdaki
antikorlar1, kompleman bilesenlerini ve proinflamatuar medyatdrleri uzaklastirir. Sonug
olarak, TPE'nin erken baslatilmasi -6zellikle hizla ilerleyen veya IVIG'ye direngli
siddetli GBS'de- daha belirgin fonksiyonel iyilesme ve daha kisa yogun bakim
iinitesinde kalig stireleri ile iliskilendirilmistir. Bu nedenle, IVIG'nin pratik kolayligina
ve erisilebilirligine ragmen, mevcut kanitlar TPE'y1 siddetli, hizla ilerleyen veya
ventilatore bagimli GBS formlar1 olan hastalar i¢in en etkili tedavi segenegi olarak
desteklemektedir.

e Multipl skleroz MS'de akut ataklarin birinci basamak tedavisi, inflamatuar
demiyelinizasyonu baskilamayr amaglayan yiliksek doz intravendéz pulse
metilprednizolondur.

e Ogzellikle siddetli optik nérit, beyin sap1 tutulumu veya motor defisitlerle bagvuranlarda-
kortikosteroidlere yanit yetersiz olabilir.

e TPE koklii ve kanita dayal bir ikinci basamak tedavi olarak hizmet eder. Randomize
kontrollii bir calismada, steroide direngli akut MS relapslari olan hastalarin %42'sinde
TPE'yi takiben 6nemli norolojik iyilesme oldugu bildirilmistir.

e Prospektif bir seride, TPE'ye erken baslanmasinin (relaps baslangicindan sonraki ilk 14
giin i¢inde) gecikmis baglangica kiyasla 6nemli dl¢lide daha fazla fonksiyonel iyilesme
ile iligkili oldugu gosterilmistir.

e intravendz immiinoglobulin, akut MS relapslarmin yonetiminde TPE'ye esdeger bir
etkinlik gostermemistir ve genellikle relaps Onleme veya kortikosteroidlere
kontrendikasyonlar1 olan hastalarda ek bir tedavi olarak ayrilmistir.
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e Akut dissemine ensefalomiyelit, tipik olarak viral enfeksiyonlar veya asilamalari
takiben ortaya ¢ikan ve T hiicresi kaynakli bir otoimmiin yanitla ortaya ¢ikan monofazik
bir demiyelinizan hastaliktir.

e Birinci basamak tedavi genellikle, inflamatuar siireci hizla baskilamayi amaglayan
yiiksek doz intravendz pulse metilprednizolondan olusur. Ancak, siddetli veya steroide
direngli vakalarda TPE veya IVIG etkili bir ikinci basamak se¢enek olarak hizmet eder.

e 13 Retrospektif bir caligmada, steroidlere ve IVIG'ye yetersiz yanit sonrasinda adjuvan
tedavi olarak TPE kullanilan pediatrik ADEM vakalari incelenmistir. Bulgular,
uyaranlara yanit vermede artis, nobetlerin durmasi ve hareket kabiliyetinin geri
kazanilmas1 ile karakterize hastalarda ilerleyici bir klinik iyilesme oldugunu
gostermistir. Cogunda TPE miidahalesinden sonra yeni demiyelinizan atak goriilmedi.

e ADEM'i 22 yetiskin hastada yiiriitilen randomize kontrollii bir ¢alismada, TPE
grubunda norolojik defisitlerde orta ve anlamli iyilesme gozlendi. TPE'nin etkinliginin
IVIgnin etkinligine benzer sekilde yaklasik %40 oldugu tahmin edilmesine ragmen,
beklenen advers olaylarin daha diisiik insidans1 nedeniyle IVIg genellikle birinci
basamak tedavi olarak tercih edilir. Bununla birlikte, tedaviye direncli hastalarda
plazma degisiminin etkililigi de gosterilmistir.

e Otoimmiin ensefalitte TPE, dolasimdaki antin6ronal antikorlari, proinflamatuar
sitokinleri ve immiin kompleksleri ortadan kaldirarak dogrudan bagisiklik yanitim
hedefleyen etkili bir tedavi yontemidir.

e Literatiirde TPE'ye bildirilen yanit oranlar1 %47 ile %85 arasinda degigmektedir.

e Serimizde, otoimmiin ensefaliti olan tiim hastalar, modifiye Rankin Olgegi skorunda
medyan bir puanlik azalma ile hafif klinik iyilesme gdstermistir. Iki hasta daha 6nce
pulse kortikosteroid ve IVIG tedavisi almistt ve ¢cogu durumda TPE i¢in birincil
endikasyon refrakter epileptik nobetlerdi. Kohortumuzda, hastalarin ¢ogunda TPE
hastaligin baslangicindan sonraki ilk iki hafta i¢cinde baslatildi; bu, tedaviye erken
baslanmasinin tedavi yanitinin 6nemli bir belirleyicisi oldugunu vurgulayan 6nceki
caligmalarla tutarlidir.

e Literatiir ayrica TPE'nin 6zellikle anti-NMDAR ensefalit tedavisinde etkili oldugunu,
GADG6S5 ile iliskili otoimmiin ensefalitin de daha kii¢iik bir hasta grubunda da olsa fayda
saglayabilecegini ileri siirmektedir. Serimizde anti-NMDAR ensefaliti olan iki hastadan
biri orta diizeyde klinik iyilesme gosterirken, digeri tedaviye yanitsiz olarak
degerlendirilmistir. GAD65 pozitif ensefaliti olan tek hasta TPE'den sonra hafifiyilesme
gostermistir. Toplu olarak, bu bulgular TPE'nin, 6zellikle konvansiyonel
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immiinoterapiler yeterli klinik yanit saglayamadiginda, otoimmiin ensefalit tedavisinde
degerli bir ek tedavi olarak roliinii desteklemektedir.

e Transvers miyelit (TM), ¢ogunlukla otoimmiin veya enfeksiyon sonrasi kokenli,
omuriligin inflamatuar demiyelinizan bir hastaligidir. Standart birinci basamak tedavi
yliksek doz intravendz pulse metilprednizolondan olusurken, kortikosteroidlere yeterli
yanit vermeyen hastalar i¢in ikinci basamak tedavi olarak IVIG veya TPE Onerilir. Kerr
ve ark. ve Scott ve ark. tarafindan yapilan ¢aligmalarda, steroide diren¢li TM vakalarinin
%60-70'inde TPE'yi takiben norolojik iyilesme saglanmis ve tedavinin erken
baslatilmasinin kalic1 parapleji riskini 6nemli 6l¢iide azalttigi gosterilmistir. Dahast,
IVIG'ye yanit vermeyen hastalarda TPEmin daha fazla fonksiyonel iyilesme ve
iyilesmis ayakta tedavi sonuglar ile iliskili oldugunu gostermislerdir. Serimizde, TPE
geciren ii¢ TM hastasindan biri hafif iyilesme gosterirken, digeri orta diizeyde iyilesme
gosterdi ve biri tedaviye yanit vermedi.

Sonu¢

Siddetli veya direngli néroimmiinolojik bozukluklarda degerli ve iyi tolere edilen bir tedavi
secenegidir. Pediatrik norokritik bakimda multimodal immiinoterapinin ayrilmaz bir parcasidir.
Bu bulgular1 dogrulamak ve hasta se¢im kriterlerini iyilestirmek i¢in daha fazla ¢ok merkezli,
prospektif calismaya ihtiyag vardir.
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SS-11 Bardet-Biedl Sendromunda Genotip—Fenotip Cesitliligi: Bes Pediatrik Olgunun
Sunumu

Siiheyla Emre!, Riimeysa Celik Dabak!, Elif Yilmaz Giileg'

'{stanbul Medeniyet Universitesi Tibbi Genetik Anabilim Dal1; Istanbul Géztepe Prof. Dr.
Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi Tibbi Genetik Klinigi

Giris

Bardet-Biedl Sendromu (BBS), primer (non-motil) siliyum fonksiyon bozuklugu sonucu ortaya
¢ikan, otozomal resesif kalitim gosteren nadir ve multisistemik bir siliyopatidir. Klinik olarak
obezite, postaksiyel polidaktili, retinal dejenerasyon, bobrek anomalileri, nérogelisimsel
gecikme ve hipogonadizm gibi bulgularla karakterizedir. Bugiine kadar BBS ile iligkili 25’ten

fazla gen tanimlanmis olup, hastalik belirgin bir genotip—fenotip heterojenitesi ve hatta ayni
aile icinde dahi degisken ekspresyon gosterebilmektedir.

Bu calismada, farkli BBS genlerinde patojenik veya klinik olarak anlamli varyantlar saptanan
bes pediatrik olgu sunularak, Bardet-Biedl Sendromu’nun klinik ¢esitliliginin ve genetik taninin
klinik yonetimdeki 6neminin vurgulanmasi amag¢lanmistir.

Gere¢ ve yontem

Calismaya Tibbi Genetik Klinigi’nde degerlendirilen ve klinik olarak Bardet-Biedl Sendromu
on tanis1 bulunan bes pediatrik olgu dahil edildi. Olgularin klinik bulgulari, aile dykiileri ve
fizik muayene bulgular1 ayrintili olarak degerlendirildi. Genetik analizler klinik ekzom
sekanslama veya hedeflenmis gen analizi ile gercgeklestirildi. Saptanan varyantlar ACMG
kriterlerine gore siniflandirildi. Uygun olgularda aile bireylerinde segregasyon analizi yapildi.

Olgu Sunumlan
Olgu 1 - BBS10 (Tip 10)

Bes aylik kiz hasta, kronik bobrek yetmezligi, postaksiyel polidaktili ve erken baglayan obezite
nedeniyle degerlendirildi. Klinik bulgular arasinda renal kistik displazi, abdominal obezite, el
ve ayaklarda postaksiyel polidaktili, strabismus, refraksiyon kusuru ve ndrogelisimsel gecikme
yer almaktaydi. Aile dykiisiinde ebeveynlerin birinci derece kuzen evliligi yaptig1 ve hastanin
ablasinin da Bardet-Biedl Sendromu tanist aldig1 6grenildi.
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Sanger dizileme analizinde BBS10 geninde c.271dup p.(Cys91Leufs*5) homozigot patojenik
varyant saptandi. Klinik ve genetik bulgular dogrultusunda hasta Bardet-Biedl Sendromu Tip
10 olarak degerlendirildi.

Olgu 2 - BBS2 (Tip 2)

Yedi yasindaki kiz hasta epilepsi, bilissel gerilik ve obezite nedeniyle degerlendirildi. Ilk
epileptik nobetin 7 aylikken basladigi, EEG ve klinik takipte epilepsi tanisinin dogrulandigi
ogrenildi. Klinik degerlendirmede orta diizey biligsel gerilik, obezite, rod-koni distrofisi ve
mitral kapak prolapsusu saptandi. Polidaktili mevcut degildi.

Klinik ekzom analizinde BBS2 geninde ¢.1208G>C p.(Arg403Pro) homozigot varyant tespit
edildi ve ACMG kriterlerine gore VUS olarak simiflandirildi. Ancak klinik uyumun giiglii
olmasi ve aile dykiisii nedeniyle olgu Bardet-Biedl Sendromu Tip 2 olarak degerlendirildi.

Olgu 3 - BBS1 (Tip 1)

Bes yasindaki kiz hasta kronik bobrek yetmezligi ve polidaktili nedeniyle degerlendirildi.
Klinik bulgular arasinda obezite, bilateral el ve ayaklarda postaksiyel polidaktili, strabismus,
nistagmus ve konusma gecikmesi yer almaktaydi. Fizik muayenede mikrosefali saptandi.

Klinik ekzom analizinde BBS1 geninde c¢.340del p.(Vall14Cysfs*37) homozigot muhtemel
patojenik varyant tespit edildi. Klinik ve genetik bulgularin uyumlu olmas1 nedeniyle hasta
Bardet-Biedl Sendromu Tip 1 olarak degerlendirildi.

Olgu 4 - BBS12 (Tip 12)

Postnatal sekizinci giinde degerlendirilen erkek yenidogan, polidaktili, hipospadias ve
multisistem konjenital anomaliler nedeniyle yogun bakimda izlenmekteydi. Klinik
degerlendirmede postaksiyel polidaktili, hipospadias, bifid skrotum, hidrosefali,
ventrikiillomegali ve bilateral renal parankimal hastalik saptandi.

Klinik ekzom analizinde BBSI2 geninde c.1537C>T p.(GIn513) heterozigot patojenik* ve
c.646_647del p.(Leu216Glufs*19) heterozigot muhtemel patojenik varyantlar tespit edildi.
Yapilan segregasyon analizi ile varyantlarin ebeveynlerden ayr1 ayr1 gectigi gosterildi ve bilesik
heterozigotluk dogrulandi. Hasta Bardet-Biedl Sendromu Tip 12 olarak degerlendirildi.
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Olgu 5 — BBS2 (Tip 2, Olgu 2’nin Kardesi)

On iki yasindaki erkek hasta polidaktili, biligsel gerilik ve obezite nedeniyle degerlendirildi.
Klinik bulgular arasinda el ve ayaklarda postaksiyel polidaktili, belirgin obezite, biligsel gerilik
ve davranis sorunlar1 yer almaktaydi. Aile Oykiisiinde kardesinde (Olgu 2) Bardet-Biedl
Sendromu tanisi oldugu 6grenildi.

Genetik analizde BBS2 geninde ¢.1208G>C p.(Arg403Pro) homozigot VUS varyanti
saptandi. Ayn1 varyantin iki kardeste de bulunmasi, aile i¢i degisken ekspresyonu ve fenotipik
farklilig1 desteklemektedir.

Tartisma

Bu olgu serisi, Bardet-Biedl Sendromu’nun hem genetik hem de klinik ac¢idan belirgin bir
heterojenite gosterdigini ortaya koymaktadir. Ayni gen veya hatta ayni varyantin farkl
bireylerde degisen klinik siddet ve bulgularla seyredebildigi goriilmiistiir. Ozellikle VUS olarak
siniflandirilan varyantlarda, giiclii klinik uyum, aile 0ykiisii ve segregasyon analizleri tanisal
degeri onemli 6l¢iide artirmaktadir.

Sonuc¢

Bu bes pediatrik olgudan olusan seri, Bardet-Biedl Sendromu’nun genis genotip—fenotip
spektrumunu ve ayni aile i¢inde dahi belirgin klinik degiskenlik olabilecegini gostermektedir.
Genetik tani, multidisipliner izlem ve dogru genetik danigmanlik, bu hastalarin yonetiminde
kritik Gneme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Bardet-Biedl sendromu, genotip—fenotip heterojenitesi, siliyopati,
pediatrik olgu serisi, genetik tani
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SS-12 Fabry Hastalarimizin Retrospektif Degerlendirilmesi

Melda Fatma Idrisoglu', Gamze Karamanli'!, Arda Giiler?, Giilay Kogak?, Nafiye Emel Cakar'

'Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastaliklar1 Bilim Dali
?Mehmet Akif Ersoy Gogiis ve Kalp Damar Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi
Kardiyoloji Bilim Dal1

3Prof. Dr. Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi Nefroloji Bilim Dali

Ozet
Amacg

Fabry hastaligi, Anderson—Fabry hastaligi olarak da bilinen, GLA genindeki patojenik
varyantlara bagli olarak a-galaktosidaz A enzim eksikligi sonucu lizozomlarda Gb3
(globotriaosilseramid) birikimi ile karakterize, X’e bagl kalitilan progresif bir lizozomal depo
hastaligidir. Gb3 ve lyso-Gb3 (globotriaosilsfingozin) birikimi; otonomik ganglionlarda, arka
kok ganglionlarinda; bobreklerde glomeriiler hiicrelerde (6zellikle podositlerde), tiibiiler ve
interstisyel hiicrelerde; kardiyak kas hiicrelerinde, ileti sistemi liflerinde ve kapak
fibrositlerinde; damar diiz kas hiicrelerinde; ayrica korneanin vaskiiler ve lenfatik endotel
hiicrelerinde birikir.

Yontem

Klinigimize Ocak 2025-Aralik 2025 yilinda GLA genin de varyant saptanan hastalarin enzim
diizeyleri, lyso-Gb3 diizeyleri ve tasidiklar varyantlar incelendi. Bobrek tutulumu agisindan
idrar protein atilimi, kardiyak tutulum acisindan ekokardiyografi ve bazi hastalarda da
kardiyak magnetik rezonans (MR) goriintiilemeleri, ndropatik agr1 ve/veya periferik noropati
acisindan yapilmis olan EMG (elektrondéromiyografi) ve goz tutlumu i¢in yapilan géz
muayeneleri gdzden gecirildi.

Bulgular

Klinigimizde sekiz hastanin GLA geninde varyant saptandi. Hastalarin dérdii kadin, dordi
erkekti. Hastalar1 yas ortalamalar1 35,3 yil (14 -56)’ di. Hastalarin enzim ve lyso-Gb3
diizeyleri degiskenlik gostermekteydi. Organ tutulumlari agisindan bes hastada bobrek
tutulumu mevcut olup, idrarda protein atilimi yiiksek saptanmigtir. Alt1 (iki kadin, dort erkek)
hastada kardiyak tutulum mevcut olup, ekokardiyografide erkeklerde sol ventrikiil hipertrofisi
olup, kadin hastalarda kardiyak MRG’da Fabry kardiyomiyopatisi ile uyumlu saptanmistir.Bir
erkek hastada EMG’de patoloji ve bir hastada gdz bulgusu saptanmustir.
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Sonug¢

Cocuklarda agiklanamayan noropati, akroparestezi, el-ayak yanmasi, gastrointestinal
semptomlar varsa, abdominal kramplar, diyare, bulanti, abdominal siglik varliginda, addlesan
ve eriskin donemde bobrek fonksiyon bozukluklari, sol ventrikiil hipertrofisi,
kardiyomiyopati, ileti sorunlari olan bireylerde diisiik farkindalik ve ge¢ tan1 6nemli bir sorun
olmaya devam etmektedir. Bu nedenle klinisyen farkindaliginin artirilmasi, aile taramasi ve
yiiksek riskli bireylerde erken donemde tarama hastalik seyrinin iyilestirilmesi a¢isindan
kritik 6neme sahiptir.

Anahtar Kelimeler: Fabry hastaligi, kardiyak MR, sol ventrikiiler hipertrofi
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SS-13 Alkaptonuri Tamh Hastalarda Demografik ve Klinik Ozellikler: Tek Merkez
Deneyimi

Sakina Najafova!, Kagan Caliggan?, Hanim Aghakishili?, Elif Isler Soylu?, Tugge Aras C61%,
Tanyel Zubarioglu?, Ertugrul Kiykim?, Ayse Cigdem Aktuglu Zeybek?

Tstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1
ABD.

2{stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar
ABD, Cocuk Metabolizma Hastaliklar1 BD.

Amag

Bu calismada, merkezimizde izlenen alkaptoniiri olgularinin demografik, klinik ve laboratuvar
ozelliklerinin ve komplikasyonlarinin tanimlanmasi amaglanmaistir.

Yontem

Tek merkezli, retrospektif, ve tanimlayici bir caligma yiiriitiilmistiir. Calismaya alkaptonuri igin
genetik mutasyonu olan ve/veya idrarda homojentisat atilim1 olan hastalar dahil edilmistir.
Demografik veriler, klinik bulgular, laboratuvar sonuglari, goriintiilleme bulgulari, genetik
analizler ile tedavi ve diyetle iliskili bilgiler hasta dosyalar1 ve hastane elektronik veri
tabanindan geriye doniik olarak elde edilmistir.

Bulgular

Toplam 21 hasta (12 erkek, 9 kiz) degerlendirilmistir. Son izlemde medyan yas 8,0 yil (5,0—
21,0), tant yas1 verisi bulunan 18 hastada medyan tan1 yasi 5,5 yil (3,1-44,8) olarak
saptanmistir. Akraba evliligi 18 hastanin 11’inde (%61,1) bildirilmistir. Genetik inceleme
yapilan 11 hastanin 10’unda homozigot HGD varyanti, en sik c.175delA degisikligi
gosterilmistir. Oykiisiine ulagilabilen hastalarda koyu/siyah idrar 20 hastanin 19’unda (%95,0)
mevcuttur. Sklera, kulak kikirdagi veya cilt pigmentasyonu 20 hastanin 8’inde (%40,0)
kaydedilmistir. Omurga veya biiyiik eklem agris1 18 hastanin 10’unda (%55,6), omurga veya
biiylik eklem artropatisi 9 hastanin 4’tinde (%44,4) saptanmistir; 14 hastanin 2’sinde (%14,3)
eklem protezi uygulanmistir. Renal tas Gykiisii 17 hastanin 4’tinde (%23,5), kardiyak kapak
hastalig1 17 hastanin 7’sinde (%41,2), osteoporoz tanisi ise kemik mineral yogunlugu 6l¢iimii
bulunan 7 hastanin 4’tinde (%57,1) bulunmustur. Son eGFR medyanm1 18 hastada 136,0
mL/dk/1,73 m? (25-75p: 106,3—170,3) olup kronik bobrek yetmezligi izlenmemistir. Nitisinon
Oykiisii 19 hastanin 6’sinda (%31,6), C vitamini kullanim1 15 hastanin 11’inde (%73,3), diisiik
protein diyeti 11 hastanin 2’sinde (%18,2) baglanmistir.
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Sonuc¢

Bu tek merkezli seri, alkaptoniiri hastalarinda taninin siklikla ¢ocukluk ¢aginda kondugunu,
ancak genc eriskin donemde dahi kas-iskelet, kardiyak, renal ve kemik komplikasyonlarinin
ortaya ¢ikabildigini gostermektedir. Bulgular, yiliksek akraba evliligi oran1 ve homozigot HGD
varyantlarmin baskinligi ile birlikte, alkaptoniiri hastalarinin pediatrik donemden itibaren
diizenli, multidisipliner ve uzun donemli bir izlem programina ihtiyag¢ duydugunu
gostermektedir.
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SS-14 Normal Vki’li Cocuklarda Karaciger Yaglanmasinin Metabolik Nedenleri: iki
Yillik Retrospektif Calisma

Ece Oge Enver!, Bilal Yilmaz?

'Kartal Dr.liitfi Kirdar Sehir Hastanesi Cocuk Beslenme ve Metabolizma Hastaliklar
2Kartal Dr. Liitfi Kirdar Sehir Hastanesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1

Giris

Yagli karaciger hastaligt (Metabolik disfonksiyonla iligkili yagli karaciger hastaligi,
Metabolicdysfunction-associatedfattyliverdisease; MAFLD), karacigerde yag birikimi ile
karakterize, giderek artan bir saglik sorunudur. Obezite bu hastaligin en sik nedenlerinden biri
olmakla birlikte, yagh karaciger hastalig1 normal viicut kitle indeksine (VKI) sahip ¢cocuklarda
da goriilebilmektedir (1,2). Hastalik; basit steatozdan metabolik disfonksiyonla iliskili

steatohepatite (MASH), fibrozise ve nihayetinde siroza kadar uzanan genis bir patolojik
spektrumu kapsamaktadir (3).

Metabolik disfonksiyonla iliskili yagli karaciger hastaligi (MAFLD), normal viicut kitle
indeksine (VKI) sahip ¢cocuklarda da giderek daha sik tanimlanmaktadir. Bu ¢aligmanin amaci,
VKIi normal olan ancak ultrasonografide karaciger yaglanmasi saptanan cocuklarda
ikincil/metabolik nedenlerin sikligini arastirmaktir.

Yontem

Retrospektif kesitsel ¢alismada, 2023-2025 yillar1 arasinda karaciger yaglanmasi tanisi alan
253 cocuk tarandi. VKI < %85 persentil ve pediatrik metabolizma uzmani tarafindan
degerlendirilen 20 hasta nihai analize alindi. Klinik, biyokimyasal, metabolik ve goriintiileme
verileri elektronik kayitlardan elde edildi. Obeziteye bagli karistirici degiskenlerin etkisini
azaltmak amaciyla, yas ve cinsiyete gore ulusal biiyiime referanslarma gore VKI’si 85.
persentilin altinda olan hastalar calismaya dahil edilmistir. Fazla kilolu veya obez olarak
siiflandirilan bireyler calisma dig1 birakildi.

Bulgular

Yirmi hastanin ortalama yas1 8,8 y1l idi ve ortalama VKI 18,62 £ 2,98 kg/m? olup, tiim degerler
yas ve cinsiyete gore ulusal biiylime standartlarina gore normal sinirlar igerisindeydi.
Biyokimyasal degerlendirmede hastalarin ortalama serum alanin aminotransferaz (ALT) diizeyi
36,85 = 70,52 IU/L, ortalama aspartat aminotransferaz (AST) diizeyi ise 50,15 + 85,31 IU/L
olarak bulundu. Metabolik inceleme sonucunda iki hastada (%10) metabolik hastalik tanisi
kondu: biri karnitin-asilkarnitintranslokaz (CACT) eksikligi, digeri glikojen depo hastalig: tip
3. Bu iki olgu bebeklik doneminde degerlendirilmis olup, klinik olarak hepatosteatoz ilk ipucu
olmustur.
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Tartisma

Calismamiz, obez olmayan ve karaciger steatozu saptanan ¢ocuklarda metabolik incelemelerin
kritik 6nemini vurgulamaktadir. Hastalarin ¢ogunda amino asit, organik asit ve agilkarnitin
profilleri normal olmakla birlikte, iki dikkat ¢ekici olgu kapsamli metabolik degerlendirmelerin
tanisal degerini agik¢a ortaya koymaktadir. Hastalarimizdan biri, 2 aylikken karaciger steatozu
ile basvurmus ve karnitin-agilkarnitintranslokaz (CACT) eksikligi tanisi almistir. CACT
eksikligi, yenidogan doneminde hipoglisemi, kardiyomiyopati ve karaciger disfonksiyonu ile
seyredebililen, mitokondriyal uzun zincirli yag asidi oksidasyonunun nadir ancak ciddi bir
bozuklugudur (4, 5). Bu hastada karaciger steatozu, ileri metabolik incelemeleri tetikleyen ilk
ve tek ipucu olmus, erken tani ve tedaviye olanak saglamistir. Benzer sekilde, bir baska infant;
yiiksek karaciger enzimleri, hipertrigliseridemi ve ultrasonografide yagl karaciger bulgulari ile
basvurmus ve glikojen depo hastaligi (GDH) tip III tanist almistir. Genetik analizde AGL
geninde homozigot mutasyon saptanmasi tanty1r dogrulamistir. Bu bulgu, hepatomegali ve
steatozun, GDH’de belirgin klinik semptomlar ortaya ¢ikmadan once goriilebilen erken
bulgular olabilecegini bildiren 6nceki ¢aligmalarla uyumludur (6). GDH tip III tanis1 alan hasta
disinda kohortumuzda hepatosplenomegali saptanmamis olmasi, organomegalinin metabolik
hepatopatileri izole veya benignsteatozdan ayirt etmede onemli bir klinik ipucu oldugunu
diistindiirmektedir.

Sonug¢

Normal VKI’ye sahip ¢ocuklarda saptanan yagh karaciger hastaligi, 6zellikle erken yasta
goriildiigiinde metabolik hastaligin ilk bulgusu olabilir. Bebeklik doneminde hepatosteatoz,
transaminaz yliksekligi, hipertrigliseridemi veya aile i¢i akrabalik dykiisii bulunan hastalarda
gecikmeden metabolik tarama yapilmalidir. Erken tan1 ve miidahale, uzun dénem sonuglar1
iyilestirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, yagh karaciger, MAFLD, metabolik hastalik, normal VKI
Kaynakc¢a

1)Vajro P, Lenta S, Socha P, et al. Diagnosis of nonalcoholic fatty liver disease in children and
adolescents: position paper of the ESPGHAN Hepatology Committee. J Pediatr Gastroenterol
Nutr. 2012;54:700-13.

2)Schwimmer JB. Definitive diagnosis and assessment of risk for nonalcoholic fatty liver
disease in children and adolescents. Semin Liver Dis. 2007;27(3):312-8.
https://doi.org/10.1055/s-2007-985075

3)Povero D, Feldstein AE. Novel molecular mechanisms in the development of non-alcoholic
steatohepatitis. Diabetes Metab J. 2016;40:1-11. do1:10.4093/dm;.2016.40.1.1
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SS-15 Pediatrik Kronik Bobrek Hastahiginda Pteridin Metabolitleri: Inflamatuvar
Aktivite I¢in Yeni Biyobelirtecler Olabilir Mi?

Canan Koban Dogan', Seha Saygili?, Esra Isat’, Mehmet Serif Cansever’, Dilsad Kizir
Eravsar !, Beyza Aslan', Esra Karabag Yilmaz?, Ayse Agbas 2, Tanyel Ziibarioglu®, Ertugrul
Kiykim?, Ayse Cigdem Aktuglu Zeybek?®, Nur Canpolat?

'Tstanbul Universitesi Cerrahpasa T1p Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dali
?{stanbul Universitesi Cerrahpasa T1p Fakiiltesi Cocuk Sagligi1 ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dal,
Cocuk Nefroloji Bilim Dali

3[stanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Saghig1 ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dal,
Cocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dali

GIRIS

Kronik bobrek hastaligi (KBH), yalnizca ilerleyici nefron kaybi ile sinirli olmayip; artmis
oksidatif stres, bozulmus immiin regiilasyon ve persistan inflamasyonun birlikte rol aldig:
kompleks bir patofizyolojik siirectir. Kronik hipoksi ve tiremik toksin birikimi hiicresel hasar1
artirirken, monosit—-makrofaj aktivasyonu ve hiicresel immiin yanitin diizensizlesmesi
inflamasyonun siirekliligine yol acar. Bu kendini siirdiiren siireg, fibrotik mekanizmalar1 baskin
hale getirerek renal fonksiyon kaybini derinlestirir ve lokal bdbrek hasarinin sistemik
inflamatuvar bir duruma déniismesine katkida bulunur.

GTP’den tiireyen pteridinler, hiicresel immiin yanit ve oksidatif stres ile yakindan iligkili olup,
ozellikle interferon-y ile aktive edilen monosit ve makrofajlardan salinarak hiicresel immun
aktivasyonun gostergesi olarak kullanilirlar. KBH’de inflamasyonun kroniklesmesiyle birlikte
neopterin ve iliskili pteridin metabolitlerinde belirgin artig izlendigi goriilmistiir. Pteridin
metabolitleri sirasiyla; neopterin,tetrahidrobiopterin, biopterin, pterin, pterin 6 karboksilik asit
ve izoksantopterin olarak 6zetlenir ve bunlar bir dizi reaksiyonla birbirlerine metabolize olurlar.

Tetrahidrobiopterin, triptofan metabolizmasinin temel kofaktorlerinden biridir. Triptofan,
serotonin sentezi ve kiniirenin yolagi gibi iki ana metabolik yolakta yer alir. Hiicresel immiin
aktivasyonun  bir  gostergesi olan  indolamin-2,3-dioksijenaz  (IDO)  aktivitesi,
kiniirenin/triptofan oran1 ile degerlendirilir. Bu oranin AIDS, kanser, sepsis ve bobrek
hastaliklarinda arttig1 gosterilmistir ve inflamasyonla yakindan iliskilidir. Diyetle alinabilen bir
aminoasit olmasi nedeniyle, triptofan ve kintireninin mutlak diizeylerinden ziyade oranlarinin
kullanilmas1 daha giivenilir kabul edilmektedir.

Pteridin metabolitlerinin yukarida anlatilan mekanizmalar dolayisiyla, KBH’de inflamatuvar
aktivitenin ve hastalik progresyonunun potansiyel biyobelirtecleri olabilecegi dikkat
cekmektedir. Pediatrik KBH popiilasyonunda bu metabolitlerin degerlendirilmesi, hastaligin
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biyolojik aktivitesinin izlenmesi ve klinik riskin daha 1yi tanimlanmasina katki saglayabilecegi
ongdrmekteyiz. Bu sebeple pteridin metabolitlerinin ve iligkili aminoasitlerin ¢cocuklarda KBH
evreleri ile iliskisini degerlendirmeyi amacladik.

Yontem

Calismada Istanbul Universitesi-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali’'nda
KBH nedeniyle izlenen 300 hasta degerlendirildi. Katilmay1 kabul etmeyen; aktif enfeksiyon,
malignite, diabetes mellitus, vaskiilit, FMF veya immiinsiipresif tedavi kullanimi olan; yas
araligina uymayan ve diizensiz takipli hastalar dislandiktan sonra 91 ¢ocuk ve ergen ¢aligmaya
dahil edildi. Yas ve cinsiyet agisindan ¢alisma grubu ile uyumlu 59 saglikli birey kontrol grubu
olarak ¢aligmaya dahil edildi.

= Cocuk nefroloji poliklinigine basvuran
@f Kronik Bébrek Hastasi (n = 300)
v
Calismaya Dahil Edilmeyenler
Retrospektif Inceleme

Katilmayi kabul etmeyenler (n =104)

(\x Ek kronik inflamatuar hastalik veya malignite (n=57)
© olanlar (n=57)

Yas araligina uymayanlar (n =33)

A Duzensiz takipli hastalar (n =15) ‘ \\
\ J " ‘._‘

l d

Yas grubu ve cinsiyet

Toplam Calismaya Dahil Edilen »
Hasta (n = 91)
— Saglikh Kontrol Grubu

agsindan uyumlu

Bu tek merkezli kesitsel calismada, Mayis 2024—Agustos 2025 tarihleri arasinda Istanbul
Universitesi-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi gerceklestirildi. Bir dnceki flow chartta belirtildigi gibi
91 adet pediatrik KBH, 59 adet saglikli kontrol hastas1 dahil edildi. Alinan kanlarda pteridin
metabolitlerinin diizeyleri belirlendi. Gruplar arasinda karsilagtirmalar dagilimin normal olup
olmamasina gore Mann—Whitney U ve Kruskal-Wallis testleri kullanilarak yapildi.
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Cerrahpasa
Cocuk Saghg: Vakfi

Bulgular

Kronik bobrek hastalarinda neopterin, pterin, pterin 6-CA ve
monopterin saglikli kontrollere gore farkli saptandi.

Neopterin 38(38)  267(484) <0.001

Pterin 6,4 (6,2) 16,4 (27,5) <0.001 | (p<0.05).

izoksantopterin, 7,8(19) 12,2 (12,5) 018 |

Btedn &-CA 271 (24) 83013 <0001 Kronik bobrek hastalarinda triptofan ve kiniirenin
Blopterin IR oolEE) 0,59 metabolitleri saglikli kontrollere gore farkli saptandi.
Monopterin 9 (5) 58(7,8)  <0.001 (p<0.05).

KBH larda beklendigi iizere kiniirenin ve kiniirenin/

Triptofan, 818(587) 481(33)  <0.001 triptofan oraninin arttig1; triptofanin azaldigi gozlemlendi.
Kintrenin 1,6(2,2) 4,9 (6) <0.001
Kiniirenin / 0,02 (0,02) 0,13(0,2) <0.001
Triptofan
o EVRE1-2 |EVRE3 | o B
DEGISKEN o Y EVRE 4-5 KBH | P Degeri DEGISKEN :\;EE 1-2 ;\;:E 3 EVRE 4-5 KBH
Hasta sayis;, n 41 [ 29 | 21 NS GFR 77 (30) 16 (18) 10(7)
Yas (yil)* 14.27 £ 4.17 fgf * 13.9 £5.08 NS
Cinsiyet, n (%)
fErkek 28 (68%) 14 (48%) | 10 (48%) NS
LKiz 13 (32%) 15 (52%) | 11 (52%) NS
CAKUT, n (%) & ‘
fvar 32 (78%) 25(86%) | 12 (62%) NS E
LYok 9(22%) [4(14%) |8 (38%) NS - .
=
KBH alt gruplar karsilastirildiginda yas, cinsivet ve primer hastalik — — —
dagilimi acisindan fark saptanmadi. CHOSTAGE

Kontrol | Evre 1-2
(n=59) |(n=41)

Pteri arboksilik Asit

(nmol / L) 27,1(24) 7,9(14)

Pterin (nmol / L) 6,4(6,2) 6(6,1)

Neopterin (nmol / L) 3,7(3,8) 46,2(58,5)
Monopterin
’ (4,9) 611 (9,7)

7,7 (19)

isoksantopterin (nmol / L) 13,5 (11,4)

Evre 4-5 degeri
(n=21) SR

5,6(3,1)

24,9 (20,5)

14,7 (13,4)

2,7 (6,9)

8,3(9,6)

6(4,2)

2,6(2)

21(23,5)
93,5 (187,8)
46,9 (30,3)

11(9,6)

18,6 (26,1)

21,1(92,3)

2,3(4,4)

<0.001

<0.001

<0.001

<0.001

0.018

0.002

<0.001

Tabloda kontrol grubu ve evrelere
boliinmiis olarak her evredeki
hastalarin pteridin metabolitlerinin
degerleri bulunmakta. Tiim
metabolitlerde saglikli kontrollere
kiyasla anlaml1 degisiklikler mevcut.
Ozellikle pterin metabolitinin
evrelere gore degisimi giderek artan
bir grafik ¢cizmekte. Bu artis heniiz
ileri evre (4-5) KBH goriinmeden
saptandigi i¢in inflamasyonun erken
evrede belirlenebilmesi, ilerleyici
KBH’1mn 6ngoriilebilmesi agisindan
potansiyel bir belirteg olabilir.
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-
KONTROL EVRE 12 EVRE3 EVRE 45 KONTROL EVRE 1.2 EVRE2 EVRE4S
KYN (umol/L) 1,6(2,2) 6,8 (17 3,3 (2,6)° 5,3 (4,8)° <0.001
TRP (pmol/L) 81,8 (58,6) 62,8 (32,6)°¢ 36 (30,8 17,3 (41,3122 <0.001
KYN/TRP 0,02(0,02) 0,1(0,3F 0,1(0,1) 0,2 (0,58 <0.001

Ozellikle triptofanin kanda miktariin evreler ilerledikge azalmasi ve kiniirenin/ triptofan
oranimnin saglikli kontrollerle kiyaslandiginda evreler ilerledik¢e belirgin degismesi
inflamasyonu artisinin erken 6ngoriilmesi agisindan destekleyici olabilir.

Tartisma — Sonug¢

Cocuklarda kronik bobrek hastaliginin hem pteridin metabolitlerini hem de bu metabolitlerin
kofaktorliigiinde gergeklesen Triptofan-Kiniirenin metabolik yolagini etkiledigi literatiirle
uyumlu olarak gdriilmiistiir.

Kronik bobrek hastaliginin yarattigi kronik inflamatuar siirecin bu degisikliklerle iliskili oldugu
diistiniilmektedir.
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Inflamasyon ile metabolitlerin iliskisini daha yakindan ortaya koyabilmek igin es zamanl
inflamatuar sitokinlerin ve diger inflamatuar belirte¢lerin degerlendirilmesi yol gosterici
olacaktur.

Kaynakc¢a

1) Musiatl, K., & Zwolinska, D. (2019). New markers of cell migration and inflammation
in children with chronic kidney disease. Biomarkers : biochemical indicators of
exposure, response, and susceptibility to chemicals, 24(3), 295-302.
https://doi.org/10.1080/1354750X.2018.1556341

2) Yadav, A. K., Sharma, V., & Jha, V. (2012). Association between serum neopterin and
inflammatory activation in chronic kidney disease. Mediators of inflammation, 2012,
476979. https://doi.org/10.1155/2012/476979

3) Uniivar, S., & Aslanhan, H. (2019). Clinical Significance of Increased Serum
Neopterin in Chronic Kidney Failure as a Biomarker of Cell-mediated
Immunity. Journal of medical biochemistry, 38(1), 1-5. https://doi.org/10.2478/jomb-
2018-0019

4) Ugar, T., Cansever, M. S., Isat, E., Zubarioglu, T., Aktuglu Zeybek, A. C., Topcu, B.,
Seyahi, N., & Kiykim, E. (2024). Serum Neopterin, Biopterin, Tryptophan, and
Kynurenine Levels in Patients with Fabry Disease. Balkan medical journal, 41(2),
113-120. https://doi.org/10.4274/balkanmedj.galenos.2024.2023-10-98
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SS-16 Adolesan Pcos Olgularinda D Vitamini Diizeylerinin Klinik ve Metabolik
Ozelliklerle Karsilastirilmasi

Semra Bahar Akin!

!Serince Egitim Arastirma Hastanesi

Giris

Polikistik Over Sendromu (PCOS), adolesanlarda sik goriilen, ovulasyon bozuklugu,
hiperandrojenizm ve polikistik over morfolojisiyle karakterize bir endokrin bozukluktur (1,2).
PCOS’ta obezite, insiilin direnci ve kardiyometabolik riskler artarken, son yillarda D vitamini
eksikliginin de hastalikla iliskili olabilecegi gosterilmistir (3,4). Bu ¢alismada, PCOS’lu
adolesanlarda D vitamini diizeyleri ile klinik ve metabolik parametreler arasindaki iligki
incelenmistir.

Gere¢ ve Yontem

Bu kesitsel calismada, 14—-18 yas arast 43 PCOS’lu ergen ile yas ve cinsiyet agisindan
eslestirilen 47 saglikli kontrol karsilastirilmistir. Tanida Pediatrik Endokrin Dernegi kriterleri
esas almmustir (5). Katilimcilarin antropometrik Ol¢limleri, menstriiel Oykiileri, serum
25(OH)D, LH, FSH, total testosteron, DHEAS, androstenedion, AMH, glukoz, insiilin ve lipid
profili degerlendirilmistir. Insiilin direnci HOMA-IR ile hesaplanmis; D vitamini <20 ng/mL
“eksiklik”, <12 ng/mL “agir eksiklik” olarak tanimlanmistir. Dagilim normal olmadigindan
gruplar Mann—Whitney U testiyle karsilastirilmistir.

Bulgular

PCOS grubunda kilo, VKI ve VKI SDS degerleri kontrol grubuna gore anlamli yiiksek bulundu
(p=0.03-0.04). Siklus siiresi PCOS grubunda daha uzundu(p=0.01)(Tablo 1). Glukoz, insiilin,
HOMA-IR, lipid profili, karaciger enzimleri, tiroid hormonlari, prolaktin, FSH, 170H
progesteron ve ferritin diizeylerinde fark yoktu. LH (p=0.044), LH/FSH oran1 (p=0.032), total
testosteron (p=0.025), DHEAS (p=0.012), androstenedion (p=0.011) ve AMH (p=0.001)
diizeyleri PCOS grubunda anlamli bi¢imde yliksekti (Tablo 2). Serum 25(OH)D diizeyleri
PCOS grubunda belirgin olarak diistiktii (p=0.040).D vitamini eksikligi PCOS grubunda %65.1,
kontrolde %57.4 olup fark istatistiksel olarak anlamli degildi (Figure 1).

Tartisma

Bu calismada PCOS’lu adolesanlarda D vitamini diizeyleri anlamli bi¢imde diisiik bulundu.
Bulgular onceki ¢aligmalarla uyumludur, PCOS’lularin %67-85’inde D vitamini <20
ng/mL’dir (3,6).D vitamini, insiilin reseptor ekspresyonunu artirip inflamatuar sitokinleri
baskilayarak insiilin direncine kars1 koruyucu etki gosterir (7). PCOS grubunda glukoz, insiilin
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ve HOMA-IR egilimlerinin yiiksekligi, D vitamini eksikliginin metabolik disfonksiyonla
iligkili olabilecegini diisiindiirmektedir. LH, LH/FSH orani, total testosteron, DHEAS,
androstenedion ve AMH diizeylerindeki artis hiperandrojenizmi desteklemektedir. D vitamini
reseptorlerinin graniiloza hiicrelerinde bulunmasi, eksiklikte steroidogenez ve follikiil
gelisiminin bozulabilecegini diisiindiiriir (8). HDL diizeyinin diisiik, trigliserid ve kolesteroliin
yiiksek olmasi literatiirle uyumludur. D vitamini HDL ile pozitif, LDL ile negatif iligki gdsterir
(3,4). Ferritin yiiksekligi altta yatan inflamasyonu diislindiiriir; D vitamini TNF-o ve IL-6
ekspresyonunu baskilayarak antiinflamatuar etki olusturur (9,10). Calismanin sinirliliklar
orneklem azligt ve mevsimsel faktorlerin degerlendirilmemesidir. Ancak homojen yas
grubunda yiiriitiilmesi ve kapsamli hormonal analiz yapilmasi giiclii yonleridir.

Sonug¢

Calismamizda, ergen PCOS grubunda D vitamini diizeylerinin kontrol grubuna goére daha
diistik oldugu saptanmistir. Bu bulgu, PCOS’ta D vitamini eksikliginin rolii olabilecegini
diistindiirmekle birlikte, neden—sonug iligkisini ortaya koymak i¢in ileriye doniik, daha genis
orneklemli ve cok merkezli ¢alismalara ihtiyag¢ vardir.
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Tablo 1: PCOS ve Kontrol Grubu Arasinda Demografik, Antropometrik ve Menstrual

Ozelliklerin Karsilastirilmasi

Degiskenler PCOS (Median [IQR]){Kontrol grup (Median [IQR])[p-degeri
Yas (y1l) 15.0 (14.0-16.0) 15.0 (15.0-17.0) 0.02
Dogum Haftas1 37.0 (37.0-39.0) 38.0 (37.0-39.0) 0.09
Dogum Kilosu (g) 3050 (2700-3400) 3170 (2800-3500) 0.41
Kilo (kg) 66.0 (56.0-79.0) 58.0 (47.0-69.0) 0.03*
Kilo SDS 1.2 (0.1-2.4) 0.3 (-0.8-1.8) 0.04*
Boy (cm) 161.0 (157.0-165.0) {160.0 (156.0-165.0) 0.68
Boy SDS —0.1 (-1.0-0.9) 0.0 (-0.9-0.9) 0.49
VKI (kg/m?) 25.0 (21.4-28.6) 22.5(19.2-25.0) 0.03*
VKI SDS 1.2 (0.1-2.4) 0.2 (-0.8-1.6) 0.04*
Menars yast (y1l) 12.0 (11.0-13.0) 12.0 (11.0-13.0) 0.98
Siklus siiresi (giin) 80.11 + 67.36 31.10+ 7.86 0.01
Adet siiresi (giin) 5.0 (4.0-6.0) 5.7 (4.0-7.0) 0.43
Ped kullanim miktari (adet/giin){3.1 (2.0-4.0) 3.1(2.0-4.0) 0.77
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Tablo 2: PCOS ve Kontrol Grubu Arasinda Metabolik, Hormonal ve Biyokimyasal
Laboratuvar Parametrelerinin Karsilastirilmasi

Parametre PCOS (Median [IQR])[Kontrol grubu (Median [IQR])p-degeri
Glukoz (mg/dl) 92.0 (86.0-98.0) 91.0 (85.0-98.0) 0.877
Insiilin (uIU/ml) 14.7 (9.1-18.9) 12.8 (8.2-16.5) 0.218
HOMA-IR 3.3(2.04.7) 3.0 (1.9-3.8) 0.409
Total Kolesterol (mg/dl) [156.0 (136.0-176.0) [155.0 (135.0-175.0) 0.956
LDL (mg/dl) 91.0 (72.0-108.0) 84.0 (64.0-106.0) 0.275
HDL (mg/dl) 59.0 (48.0-69.0) 51.0 (43.0-59.0) 0.066
Trigliserid (mg/dl) 79.0 (61.0-96.0) 72.0 (51.0-90.0) 0.445
ALT (U/L) 15.0 (10.0-20.0) 15.0 (9.0-19.0) 0.685
AST (U/L) 18.0 (14.0-21.0) 17.0 (14.0-20.0) 0.182
TSH (mIU/L) 1.8 (1.1-2.4) 2.1 (1.3-2.6) 0.303
fT4 (ng/dl) 1.06 (0.90-1.20) 1.07 (0.94-1.18) 0.792
Prolaktin (ng/ml) 21.0 (8.0-25.0) 16.0 (10.0-20.0) 0.331
LH (mIU/ml) 9.8 (6.0-13.0) 6.6 (3.5-8.5) 0.044
FSH (mIU/ml) 5.0 (3.8-6.3) 5.1 (3.7-6.5) 0.855
LH/FSH orani 2.2 (2-2.6) 1.4 (0.8-1.9) 0.032
Total Testosteron (ng/dl) |58.0 (46.0-70.0) 47.0 (30.0-59.0) 0.025
DHEAS (ng/dl) 346.0 (260.0-430.0) [242.0 (155.0-318.0) 0.012
Androstenedion (pg/L) 3.7(2.54.9) 2.5(1.6-3.3) 0.011
AMH (ng/ml) 7.2 (5.4-9.1) 3.6 (2.2-4.8) 0.001
Ferritin (ng/ml) 35.0 (22.0-44.0) 27.0 (15.0-34.0) 0.18
25(OH)D Vitamini (ng/ml)i4.4 (9.0-19.0) 17.5 (12.0-22.0) 0.04
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Tablo 3. PCOS Ve Kontrol Grubunda Serum Vitamin D Diizeylerinin Karsilastirilmasi

Klinik Ozellik PCOSn=43 Kontrol n=47 Toplamn=90 p-degeri
Vitamin D Eksikligi, n (%) 0.087
Var 28 (65.1) 27 (57.4) 55(61.1)

Agir D Vitamini Eksikligi, n (%) 0.282
Var 13(30.2) 11(23.4) 24(26.7)
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SS-18 M694v Homozigot Hastalarin Uzun Dénem izlemi — Tek Merkez Deneyimi

Aidar Aalieva', Arlin Tung!, Elif Kili¢ Konte?, Zeynep Torunoglu Bek?, Ece Aslan?, Nergis
Akay?, Umit Giil?, Aybiike Giinalp?, Esma Aslan Colakoglu?, Mehmet Yildiz2, Sezgin Sahin?,
Kenan Barut?, Ozgiir Kasapgopur?

Tstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar:
Anabilim Dali, Istanbul

?{stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Bilim Dals,
Istanbul

FMF:

Kalitsal otoinflamatuvar hastalik

Tiirkiye’de prevalans 1:1000, tastyicilik orani yaklasik %20

6. Kromozom kisa kolundaki MEFV gen mutasyonu

Otozomal resesif kalitim

M694V homozigot genotipi erken baslangig, siddetli ataklar ve yiiksek amiloidoz
riski ile iligkilidir

Eurofever/PRINTO AAA tani kriterleri : tekrarlayan atesli serozit ataklari
o Ates

Karm agrisi

Gogiis agrisi

Eklem agrisi

Erizipel

Ataklarin 12- 72 saat siirmesi spesifiktir.

Amacg
e Merkezimizde izlenen M694V homozigot AAA tanili hasta grubunu detayh
inceleyerek klinik 6zelliklerini ve uzun donem seyrini degerlendirmek
e Hastalarin demografik ve klinik profillerini belirlemek
e Klinik bulgularin ve subklinik inflamasyonun sikligin1 saptamak
e Kolsisin ve ek biyolojik ajan kullaniminin atak siklig1 ve siddetine etkisini
degerlendirmek
e Aile Oykiisii ve genetik mutasyonlarin hastalik seyri ve komplikasyon gelisimi ile
iliskisini incelemek
Kronik sekel ve amiloidoz gibi uzun donem komplikasyon risklerini tanimlamak

Yontem

Tek merkezli retrospektif kesitsel ¢alisma Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Romatoloji
Polikliniginde 2006-2025 yillar1 arasinda AAA tanisi ile izlenen 2000 hastadan M694V
homozigot mutasyonlu AAA tanili 210 hasta ¢alismaya dahil edildi.
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Hastalarin demografik ve klinik 6zellikleri

« Cinsiyet (kiz), n (%): 113 (%53,8)

+ Yas (yil), ortalama (SS): 13 (4,2)

- Semptom baslangic¢ yasi (y1l), ortalama (SS): 4,2 (2,7)
« Tan1 yasi (y1l), ortalama (SS): 5,2 (3)

- Tanida gecikme (y1l), medyan (IQR): 0,5 (0-1,6)

- Takip siiresi (ay), ortalama (SS): 85 (48,8)

« Komorbidite varhgi, n (%): 28 (%13)

+ Ailede FMF oyKkiisii, n (%): 131 (%62)

+ Akraba evliligi, n (%): 60 (%28)

Hastalarin klinik 6zellikleri ve atak bulgular: (N=210)

+ Kronik sekel, n (%): 49 (%23,3)

- Biiyiime kisithhigy, n (%): 17 (%3)

« Anemi, n (%): 37 (%17)

« Nefrotik proteiniiri, n (%): 3 (%1.,4)

« Amiloidoz, n (%): 2 (%0,9)

« Subklinik enflamasyon, n (%): 77 (%36)

- iki sistemden fazla tutulum, n (%): 25 (%12)

- Ikiden fazla atak formu, n (%): 74 (%35,2)

« Atak siiresi 72 saatten uzun olanlar, n (%): 11 (%)5)
« Uzun siire ayakta kalmakla agri, n (%): 64 (9%30.,4)

Hastalik siddeti ve klinik bulgular

« Tam aninda ISSF skoru, ortalama (SS): 2,9 (1,5)
+ Son vizitte ISSF skoru, ortalama (SS): 1,8 (1,5)

- Karin agrisy, n (%): 194 (%92,3)

« Artralji, n (%): 150 (%71.,5)

+ GOgiis agrisi, n (%): 66 (%31,4)

* Artrit, n (%): 48 (%22,8)

« Dokiintii, n (%): 20 (%9,5)

« Ishal, n (%): 12 (%5,7)

« Kusma, n (%): 10 (%4,7)

« Perikardit, n (%): 3 (%1.,4)

Kisaltma: ISSF, International Severity Scoring System for FMF'.
Kolsisin yaniti ;
O Yanitsiz : 24 (%11.4)

O Kismi yanit: 58 (%27.6)
O Tam yanit: 128 (%61)
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Kanakinumab altinda yillik atak sayis1 1 (0-2.5)
Kolsisin altinda yillik atak sayisi 2 (0-4)
Sonu¢

Calismaya dahil edilen hastalarin yarisindan fazlasi kizdi ve semptomlar genellikle erken
cocuklukta basladi. Tanida gecikme siiresi kisaydi ve aile Oykiisii hastalarin {icte ikisinde
mevcuttu. En sik goriilen semptomlar karin agrisi, artralji, gogiis agrist ve artrit. Hastalarin
yaklagik dortte birinde takipte kronik sekel gelisti. Subklinik inflamasyon hastalarin {igte
birinde izlendi. Hastalarin {igte ikisi kolsisin tedavisine tam yanitiydi. M694V homozigot
mutasyona sahip AAA hastalar1 daha agir klinik seyir ve kronik sekel riski nedeniyle dikkatli
izlenmelidir. Tedavi ve komplikasyon takibi uzman ¢ocuk romatologlari tarafindan yapilmali
ve komorbid hastalik riski mevcut olan hastalarda multidisipliner bir yaklagim
benimsenmelidir.
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SS-19 Cocukluk Caginda impetigo: Uciincii Basamak Hastanede, Tek Merkez Deneyimi
Elif Dede!

"Darica Farabi Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amacg

Impetigo; siklikla 2-5 yas aras1 cocuklarda gériilen cildin bakteriyel, yiizeyel enfeksiyonudur
(1,2). Biilloz ve nonbiilloz impetigo olarak iki formda goriiliir (3). Atopik dermatit, cilt
travmasi, bocek 1sirigi, skabiyez, yliksek nem ve kotii hijyen kosullari impetigo icin risk
faktorleridir (4). Impetigoda tan1 siklikla klinik olarak konulur (3). Lezyonlar genellikle yiiz,
boyun ve ekstremitelerde goriiliir (5). Enfeksiyon sicak, nemli kosullarda meydana gelir ve
yakin temasl bireyler arasinda kolayca yayilir (1,2). Calismamizda impetigo dokiintiisii olan
cocuk olgularda demografik ve klinik 6zelliklerin, risk faktorlerinin ve tedavi sonuglarinin
degerlendirilmesi amaglanmistir.

Yontem

Ugiincii basamak bir hastanede gocuk enfeksiyon polikliniginde Haziran 2025-Kasim 2025
tarihleri arasinda klinik olarak impetigo tanis1 alan 35 ¢cocuk hastanin verileri retrospektif olarak
degerlendirildi. Bu hastalarin demografik 6zellikleri, risk faktorleri, temas durumlari, tutulum
bolgeleri, eslik eden semptomlar ve tedavi sonuglar1 incelendi. Hastalar biill6z ve nonbiilloz
impetigo dokiintiisii olarak 2 gruba ayrildi. Veriler SPSS Version 22.0’de analiz edildi. P
degerinin <0.05’in altinda anlamli kabul edildi.

Bulgular

Hastalarin %60°1(n=21) erkekti ve ortalama yas 65+51 ayd1 (en diisiik: 1 ay, en yiiksek:192 ay).
Hastalarin 1’inde (%2,8) komorbidite saptandi. Bu hastanin atopik dermatit mevcuttu.
Hastalarin %34’inde (n=12) risk faktorii saptandi. Bunlar; travma 6ykiisii (n=5), havuza girme
oykisl (n=5), atopik dermatit (n=1), skabiyez (n=1), kalabalik ortamda yasam (n=1) idi.
Hastalarin %54’ linde (n=19) benzer dokiintiisii olan bireyle temas dykiisii vardi. Bagvurudaki
dokiintii baglangic siiresi; 9,4 giindii. Hastalarin %20’sinde (n=7) kasint1 sikayeti vardi.
Hastalarin %74’linde (n=26) nonbiilloz, %26’sinda (n=9) biilloz impetigo tespit edildi.
Hastalarin %20’sinde (n=7) lokal, %80’inde (n=28) yaygin impetigo tutulumu saptandi.
Tutulum bolgesi degerlendirildiginde; hastalarin %80’inde (n=28) ekstremite, %54’iinde
(n=19) yiiz, %31’inde (n=11) govde tutulumu saptandi. Hastalarin %54’i (n=19)
amoksisilint+klavulanik asit, %26’s1 (n=9) birinci kusak sefalosporin, %20’sine (n=7) sadece
topikal antibakteriyal tedavi uygulandi. Biill6z ve nonbiill6z impetigo gruplari arasinda yas ve
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semptom siiresi a¢isindan istatistiksel olarak anlamli bir fark saptanmadi (p>0.05), kasinti
sikayeti biilloz impetigolu hastalarda anlamli olarak fazlaydi (p<0.05).

Tartisma

Impetigo vakalarinin %70’i nonbiilléz formdadir (4). Calismamizda; literatiirle uyumlu sekilde
hastalarin %74’tinde (n=26) nonbiill6z impetigo saptandi. Nonbiilloz impetigo her yasta
goriilebilirken, biilloz impetigo 2-5 yasta sik goriliir (4). Calismamizdaki olgularinsa ortalama
yast 6551 aydi (>5 yas). Biilloz ve nonbiilloz impetigo gruplari arasinda yas siiresi agisindan
anlamli bir fark saptanmadi (p>0.05). Bunun 6n planda 6rneklem biiytikliigii sinirli olmasina
bagladik. Impetigo, primer (atopik dermatit) veya sekonder bir hastalik (siyriklar, kiigiik
travmalar ve bdcek 1siriklar gibi kiicilik cilt travmasi bolgelerinde enfeksiyon veya uyuz gibi
altta yatan durumlar) olarak ortaya ¢ikabilir (2). Calismamizdaki olgularin %34’inde (n=12)
literatiirle benzer risk faktorleri saptandi. Bunlar; travma 6ykiisii (n=5), havuza girme Sykiisii
(n=5), atopik dermatit (n=1), skabiyez (n=1), kalabalik ortamda yasam (n=1) idi.

Impetigo ¢ok bulasici bir enfeksiyondur ve diger bireylere dogrudan cilt temasi veya cansiz
nesneler yoluyla bulasabilir (1). Enfeksiyon sicak, nemli kosullarda meydana gelir ve yakin
temasli bireyler arasinda kolayca yayilir (6). Caligmamizda olgularin %54’ tinde (n=19) benzer
dokiintiisii olan bireyle temas Oykiisii vardi. Bu yiiksek oran impetigo tanili hastalarda uygun
antibiyotik tedavisinin ve impetigo hastalarinin ve bakim verenlerin kisisel hijyeni ve el
yikamasinin dnemini gozler oniine sermektedir. Lokal impetigo tutulumunda az sayida lezyon
vardir ve mupirosin gibi bir ajanla topikal tedavi gerektirir. Yaygin tutulum birkag lezyonun
oldugu tutulumu tanimlar ve oral tedavi gereklidir. Oral tedaviden ilk tercih sefaleksindir (7).
Calismamizda; olgularin %20’sinde (n=7) lokal tutulum saptandi ve topikal tedavi baslandi.
Olgularin %80’inde (n=28) yaygin tutulum saptandi ve bunlarin %26’s1 (n=9) 1.kusak
sefalosporin ve %54’ (n=19) amoksisilin+klavulanikasit tedavisi ald1.

Sonug¢

Pediatrik populasyonda ¢ok sik goriilen impetigo olusumuna farkli risk faktorleri zemin
hazirlar. Oldukga bulasici olan impetigo enfeksiyonunun taninmasi, uygun tedavi edilmesi ve
temas onlemleri bilyilk 6nem tagimaktadir. infant ve erken cocukluk déneminde siklikla
goriilen biilloz impetigonun farkli yas gruplari arasindan da goriilebilecegi unutulmamalidir.

Anahtar Kelime: impetigo, biilloz, nonbiilloz, ¢ocuk
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SS-20 Pediatrik Hiv Enfeksiyonu Tamsi ile izlenen Hastalarin Demografik, Klinik ve
Laboratuvar Ozellikleri: Giineydogu Anadolu Bélgesinden Tek Merkez Deneyimi

Giilnihan Ustiindag', Gozde Sever!
I Gaziantep Sehir Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Klinigi, Gaziantep, Tiirkiye
Amag

Insan immiin yetmezlik viriisii, ilk defa 1981 yilinda tanimlanmasimin ardindan giiniimiize
kadar siiregelen bir pandemiye sebep olmustur. Anti-retroviral tedavilerin gelistirilmesi ile,
HIV pozitif bireyler, neredeyse normal yasam standartlarina ulagsmis olsa da, HIV enfeksiyonu
hakkinda farkindaligin ve cinsel yolla bulasan hastaliklardan korunma pratiklerinin yeterli
diizeyde olmamasi, nedeniyle Tiirkiye’de son yillarda HIV pozitif bireylerde artis goriilmiistiir.
Cocukluk caginda en belirgin bulas yollari, gebelikte taninamayan HIV pozitif annelerden
vertikal bulas ile veya adolesan donemde cinsel temas yolu iledir. Erigkin ve gebelerdeki HIV
pozitifliginin erken donemde taninmasi, dolayli olarak ¢ocukluk ¢aginda da hastaligin yiikiinii
azaltacaktir.

Bu calismada, pediatrik HIV enfeksiyonu tanisi ile hastanemizde izlenen hastalarin demografik,
klinik ve laboratuvar 6zelliklerinin incelenmesi, HIV pozitif ¢ocuk hastalarin irdelendigi daha
biiyiik kapsamli ¢aligmalara 151k tutmasi ve pediatrik HIV enfeksiyonunun yiikiiniin azaltilmasi
icin 6nlem stratejilerine yonelik girisimlere dnciiliik etmesi amaglanmustir.

Yontem

Hastanemizde Haziran 2024 ile Eylil 2025 tarihleri arasinda izlenen HIV pozitif ¢ocuk
hastalarin tiimii ¢alismaya dahil edilmistir. Hastalarin yasi, cinsiyeti, HIV bulagsma sekli, tani
anindaki viral ylik ve CD4+ T lenfosit say1 ve oranlari, anti-retroviral tedavileri kaydedilmistir.

Bulgular

Toplamda yedi HIV pozitif hastanin {i¢ii (%42,9) kiz, dordii (%57,1) erkektir. Yas ortalamasi
9,6 (min-max: 1,5-17) yildir. Dort hasta (%57,1) HIV viriisiinii vertikal bulas ile almzis, ii¢ hasta
(%42,9) cinsel temas yolu ile almistir. Ug hasta 2024-2025 tarihleri arasinda yeni tan1 almistir.
Yeni tan1 alan li¢ hastanin gelis tanilar1 sirastyla; anal bolgede sigil, kiiclik eklemde piyojenik
artrit ve perianal abse seklindedir. Yeni tani alan hastalarin HIV PCR’da viriis kopya sayisi
ortalamasi 1.201.879 IU/ml’dir.

Tartisma

Bu calismada izlenen pediatrik HIV olgularinin yas ortalamasinin ¢ocukluk—adélesan donemi
kapsamasi, literatiirle uyumlu olarak bulas yollarinin yasa gore farklilagtigini gostermektedir.
Kiiciik yas grubunda HIV enfeksiyonunun baskin bulas yolu vertikal gecis iken, addlesan
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donemde cinsel temasin 6n plana ¢iktig1 bilinmektedir (1,2). Bizim olgularimizda da hastalarin
%357,1’inin vertikal bulag, %42,9’unun ise cinsel temas yoluyla enfekte olmasi bu dagilimi
desteklemektedir. Benzer sekilde ulusal ve uluslararasi ¢alismalarda ¢ocukluk ¢agindaki HIV
olgulariin biiyiik kisminin tan1 almamis veya gebelik siiresince yeterli izlem yapilmamis HIV
pozitif annelerden dogan bebekler oldugu bildirilmektedir (1,3).

Cinsiyet dagilimi agisindan ¢alismamizda erkek olgularin hafif predominans: dikkat
cekmektedir. Tiirkiye verilerinde ve bolgesel calismalarda da ozellikle ad6lesan erkeklerde
riskli cinsel davranislara bagli HIV enfeksiyonlarinin arttig1 bildirilmistir (2). Yeni tan1 alan
olgularin yiiksek viral yiik ile ve ¢ogunlukla enfeksiyon veya mukokutandz lezyonlar gibi 6zgiil
olmayan bagvuru nedenleriyle tani almasi, pediatrik HIV’in halen ge¢ tani alabildigini
gostermektedir.

Bu bulgular, pediatrik HIV enfeksiyonunun 6nlenmesinde en kritik basamagin eriskin ve
gebelerde HIV’in erken taninmasi ve etkin antiretroviral tedaviye erisim oldugunu ortaya
koymaktadir. Gebelikte rutin tarama, viral yiik baskilanmasi ve rehberlere uygun perinatal
koruyucu uygulamalar ile anneden bebege bulasin %1’in altina indirilebildigi bilinmektedir
(3,4). Ayrica erigkin HIV pozitif bireylerin diizenli takibi ve bilin¢lendirilmesi, dolayli olarak
cocukluk caginda yeni HIV enfeksiyonlarinin dnlenmesinde temel bir halk saglig: stratejisidir

(1,4).
Sonuc¢

Pediatrik HIV enfeksiyonunun onlenmesinde en onemli faktorlerden biri anneden bebege
bulasin engellenmesi icin gebelerde erken tani ve rehber Onerileri dogrultusunda, diisiik ve
yiiksek riskli bebeklerin belirlenerek oOnleyici uygulamalarin yerine getirilmesi, addlesan
donemde cinsel yolla bulasin engellenmesi icin de adélesanlarin bilgilendirilmesi, HIV
farkindalig1 olusturulmasi ve koruyucu dnlemlere ulagimin kolaylagtirilmasidir.

Anahtar kelimeler: ¢cocuk, insan immiin yetmezlik viriisii, HIV, sekonder immiin yetmezlik
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SS-21 Cocuk Hastalarda insan Metapnémoviriisii (Hmpv) iliskili Akut Solunum Yolu
Enfeksiyonu Klinik Ozellikleri: Tek Merkezli Retrospektif Gozlemsel Calisma

Sevliya Ocal Demir, Seyhan Yilmaz, Aylin Dizi Isik, Meryem Cagla Abaci Capar, Sila Cura,
Rabia Dedeoglu, Giilsen Akkog

"Marmara Universitesi Pendik EAH
Amacg

Insan Metapnémoviriisii (HMPV) &zellikle kiigiik cocuklar, yashlar ve bagisiklik sistemi
baskilanmig bireylerde onemli morbidite ve mortaliteye neden olan, bir solunum yolu
patojenidir. Hafif soguk alginlig1 benzeri semptomlardan siddetli pndmoniye kadar degisen
klinik seyre sahiptir. Bu ¢alisma taniirlig1 az olan HMPYV iligkili solunum yolu hastaliginin
ozelliklerini ve agir hastalik durumunu tanimlayacak verileri elde etmeyi amaglamistir.

Yontem

Hastanemiz Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Kliniklerine Aralik 2021 ile Kasim 2025 tarihleri
arasinda solunum semptomlar: ile bagvuran ve nazofarengeal siiriintii drneklerinde PCR ile
HMPYV tespit edilen 1 ay-18 yas arasi ¢ocuk hastalar ¢calismaya alindi. Hastalarin demografik,
klinik ve laboratuvar bulgulari, aldiklar1 tedaviler ve gozlemlenen komplikasyonlar tibbi
kayitlarindan retrospektif olarak elde edildi.

Bulgular

Calismaya 38’1 kiz (%48,7) 78 hasta dahil edildi. Hastalarin ortanca yaslar1 14.9 (IQR 7.5-54.7)
ay olup, %84,6’s1 bes yasindan kiigiiktii. Bagvurularin %97.4’1i Kasim- Mayis aylar1 arasinda
olmustu. Hastalarin 44’iinde (41.6%) immun yetersizlik, malignite, konjenital kalp hastaligi,
kronik akciger hastaligi, astim, prematiirite, metabolik hastalik veya kronik ndrolojik hastalik
seklinde ko-morbiditesi mevcuttu. Baglica bagvuru semptomlar1 oksiiriikk (83.1%), burun
akintisi/tikanikligr (%61), ates (%59,2) hirilti (%41,6), muayene bulgularn takipne/dispne
(%31,2), akcigerlerde ral-ronkus (%23,4) idi. Laboratuvar testlerinde beyaz kiire 10020 (IQR
6200-13860)/mm3, noétrofil 5079.1£3921.9 /mm3, lenfosit 4021.842813.1/ mm3, C-reaktif
protein 7.5 (IQR 1.1-26)mg/dL idi. Hastalarin %29.5’inin nazofarengeal siiriintii 6rneklerinde
PCR ile baska viriis/ler tespit edildi. Akciger grafisi 31 hastada (%41,3) normal, 41’inde
(%58.4) retikulo-nodular, 3’iinde (%4) konsolide goriintiiye sahipti. Hastalarin 42’si (%53.9)
yatis verildi; 17°si oksijen destegi ald1 bunlarin 5’inde (%6,4) yardimci solunum destegine
ithtiya¢ duydu. Yardimci solunum destegine ihtiya¢ komorbiditesi olanlarda istatistiksel olarak
anlamli ytiksekti (p:0,025). Toplam hastane yatis siiresi 7 (IQR 5-11) giin idi, bes hasta ¢ocuk
yogun bakim {initesinde takip edildi, iki hasta (%2,6) eksitus oldu.
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Sonug¢

HMPYV daha cok kis ve ilkbahar aylarinda goriilen, altta yatan hastalig1 olanlarda daha sik
gbzlenen viral solunum yolu enfeksiyonuna neden olur.

Anahtar Kelimeler: insan metapnomoviriisii, HMPV, Cocuk,

cerrahpasapediatrigunleri2026.com



V. CERRAHPASA
PEDIATRI GUNLERI

% 8 - 10 OCAK 2026 [ iISTANBUL

S PEDIATRI 2.0:
DEGISIM BASLADI

SS-22 Cocuk Hastalarda Stenotrophomonas maltophlia Uremelerinin Klinik Ozellikleri
ve Antimikrobiyal Diren¢ Paternleri

Pinar Onal', Fatma Deniz Aygiin', Gokhan Aygiin’

'{stanbul iiniversitesi-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi,Cocuk Saglig1 ve Hastaliklari, Cocuk
Enfeksiyon Bilimdali

'Istanbul iiniversitesi-Cerrahpasa T1p Fakiiltesi, Enfeksiyon hastaliklari ve Klinik
mikrobiyoloji

Giris

Stenotrophomonas maltophilia, 6zellikle altta yatan hastaligi olan ¢gocuklarda 6nemli bir aerob
non- fermantatif gram negatif nozokomiyal patojendir. Saglikli ¢ocuklarda nadiren hastaliga
neden olan bu etken, immiinsiiprese hastalarda ciddi morbidite ve septik sok tablolarina yol
acabilmektedir. Mikroorganizma, ¢oklu polar flagellalar1 sayesinde aktif hareket yetenegine
sahiptir. Bu flagellar yap1, bakterinin sivi ortamlarda ve yiizeylerde hareket etmesini saglayarak
yayilimima yardimct olur. S. maltophilia ventilatorlerde, cerrahi fircalarda, dezenfektan
sollisyonlarinda bulunabilmektedir. Dogal veya edinilmis antibiyotik direnci nedeniyle tedavisi
giic olup, mortaliteyi artirabilmektedir. Cocuk hastalarda enfeksiyon ve kolonizasyon ayrimu,
risk faktorleri ve antimikrobiyal duyarlilik paternlerine iliskin veriler sinirlidir. Bu ¢alismada,
cocuk hastalarda S. maltophilia tiremelerinin klinik 6zellikleri, duyarlilik durumlar ve iligkili
risk faktorlerinin degerlendirilmesi amaglanmaistir.

Yontem

Ocak 2018—Aralik 2022 tarihleri arasinda {i¢lincii basamak bir ¢ocuk hastanesinde kan, idrar,
trakeal aspirat veya beyin omurilik sivisi 6rneklerinde S. maltophilia iiremesi saptanan hastalar
geriye doniik olarak incelendi. Demografik veriler, altta yatan hastaliklar, 6rnek tiirleri, risk
faktorleri, ko-enfeksiyonlar ve antimikrobiyal duyarlilik sonuglari kaydedildi. Izolatlarin
tamaminda trimetoprim-sulfometaksazol duyarliligi incelenmis olup, elde edilen sonuglar
Clinical and Laboratory Standards Institute (CLSI) standartlar1 temel alinarak duyarl, orta
duyarli ve direngli olarak kategorize edilmistir.

Bulgular

Calismaya toplam 58 c¢ocuk hasta dahil edildi; kiz/erkek oranit 26/32, median yas:25 ay
saptand1. Orneklerin 26 tanesi (%44.8.6) kan kiiltiiriinden,21’i (%36.2) endotrakeal aspirattan,
11 (%18,9) ornek ise idrardan izole edildi. Hastalarin tiimiinde en az bir kronik altta yatan
hastalik bulunmaktaydi: néromiiskiiler hastaliklar, genetik hastaliklar, kronik akciger ve
konjenital kalp hastaliklar1 en sik saptanan altta yatan hastaliklardi. Olgularin yaklasik iigte
ikisinde santral vendz kateter, yarisinda trakeostomi mevcuttu. Kan, idrar ve trakeal aspirat
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orneklerinde ko-enfeksiyon oram1 %10 olarak saptandi. Trimetoprim-sulfometaksazol
duyarliligt 17 izolatta (%29.3) duyarl, 32 6rnekte (%55.1) orta duyarli, 9 (%15.5) 6rnekte
direncli bulundu. Ureme 6ncesi, en sik kullanilan antibiyotik grubu karbapenemler (%62)
olarak saptandi. Kinolon grubu, ardindan trimetoprim sulfometaksazol en sik kullanilan
antibiyotikler olarak saptandi

Sonu¢

Bu caligma, hastanede yatan ve kronik hastaliklar1 bulunan ¢ocuklarda, santral kateter ve
trakeostomi gibi risk faktorleri varliginda S. maltophilia’nin kan, idrar ve trakeal aspiratlarda
etken olarak saptabildigini ve Onemli bir morbidite ve mortalite nedeni olabildigini
gostermektedir. Trimetoprim-sulfometaksazol duyarliligi bu hastalarin yaridan fazlasinda orta
duyarli saptanmis olup, literatiirde bildirilen ¢cocuk calismalarina gore artmis direng dikkat
cekmektedir (1). S. maltophila iremesi Oncesi en sik kullanilan antibiyotik grubu
karbapenemler olup, Biiylikcam ve ark. calismasinda benzer karbapenem kullanim orani
bildirilmistir (2). Sonug olarak, hastanede yatan ve altta yatan risk faktorii olan ¢ocuklarda
ampirik antibiyotik se¢imi akilc1 yapilmali, 6zellikle karbapenem kullanimi olan ¢ocuklarda S.
maltophilia enfeksiyonlar1 gdz onlinde bulundurulmali ve yerel diren¢ durumlar dikkatle
degerlendirilmesi gerekmektedir. Stenotrophomonas maltophilia hastanede yatan ¢ocuk
hastalarda ¢oklu antibiyotik direnci goriilen, 6nemli morbidite veya mortalite nedeni olabilen
bir etken olup artan trimetoprim sulfometaksazol direnci dikkat ¢gekmektedir.

Santral kateter varli§1 ve karbapenem grubu basta olmak iizere genis spektrumlu antibiyotik
kullanimi en Onemli risk faktorleridir. Kan ve kan disi Orneklerde iireyen suslarinin
Trimetoprim-sulfometaksazol direncgleri arasinda anlamhi fark saptanmamistir. S. maltophilia
suslarinda artan antibiyotik direncini degerlendirmek i¢in otomatize yontemler kullanmak
sull/sul2 gibi genleri degerlendirmek yararli olabilir. S. maltophilia’ya kars1 kullanilabilecek
ajanlar dogal ve edinsel yollarla ¢oklu antibiyotik direncine sahip olduklari i¢in , tedavi
secenekleri kisithdir, gelismis yontemlerle direng testi calisilip, dogru direng profilinin
belirlenmesi tedavide kritik 6neme sahiptir. Akilci antibiyotik kullanmi ve izolasyon dnlemleri,
yayilim1 engellemekte 6nemli rol oynar.
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SS-24 Dikkat Eksikligi ve Hiperaktivite Bozuklugu Tanmilh Cocuklarda Yenidogan Sarihigi
ve Maternal Gebelik Komplikasyonlarinin Sikhigi: Tek Merkezli Bir Gozlemsel Calisma

Sevde Berce Karakaya', Dilay Altan?, Emine Geng?

'Erzurum Sehir Hastanesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar

2Marmara Universitesi Pendik Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1
3Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Beslenme
ve Metabolizma

Giris ve Amag

Dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu (DEHB), cocukluk ¢caginda yaygin goriilen bilissel,
akademik, davranmigsal, emosyonel ve sosyal becerileri etkileyen noropsikiyatrik bir
bozukluktur (1). DEHB patogenezinde kesin bir tanimlama olmamakla beraber serebral
korteksteki katekolamin metabolizmasinin imbalansinin rol oynayabilecegi diisiiniilmektedir
(2-4). Genetik, ndrobiyolojik, ndroanatomik, ndrokimyasal ve ¢evresel etmenlerin etkilesimi
sonucunda gelisen multifaktoriyel bir ndrogelisimsel bozukluk oldugu diisiiniilmekle beraber
norobiyolojik ¢aligmalarda, DEHB’1i bireylerde 6zellikle serebral kortekste katekolaminerjik
ndrotransmitter metabolizmasi ile sinaptik regiilasyon siireclerinde belirgin dengesizlikler
oldugu gosterilmisti. DEHB patofizyolojisinde prefrontal korteks, bazal ganglionlar ve
serebellum arasindaki noral aglarda islevsel ve yapisal bozulmalar tanimlanmis olup, bu beyin
bolgelerinin bilirubinin norotoksik etkilerinin yogunlastig1 alanlarla ortiismesi dikkat ¢ekicidir.
Ayrica farkli ¢alismalarda hiperbilirubinemi 6ykiisii olan ¢ocuklarda DEHB sikliginda artis
goriilmistiir (5-7).

Klinik deneyimimizde DEHB hastalarinin 6zge¢mislerinde uzamis sarilik, maternal gebelik
komplikasyonlarinin daha sik oldugunu gozlemlememiz ve bazi safra metabolizmasi
bozukluklarinda DEHB sikliginin artmis oldugunun bilinmesi nedeniyle safra metabolizmasi
bozukluklarinin erken donem ipuglari agisindan bu hastalarin degerlendirilmesi planlanda.

Yontem

Hastanemiz Cocuk Metabolizma klinigine 2024 — 2025 yillarinda basvuran hastalar i¢inde ek
olarak DEHB tanisi olanlarin verileri retrospektif olarak toplandi. Uzamis sarilik, kolestaz
varligi, annelerinde gebelik kolestazi, hiperemezis, preeklampsi/eklampsi varligi ya da
gebelikte maternal karaciger fonksiyon testlerinin yiiksekligi, yenidogan yogun bakim
{initesinde (YDYBU) yatis durumlar1 ve laboratuvar tetkikleri kaydedildi. Calismamizda
tanimlayict istatistikler kullanilmis ve ¢ikan sonugclar literatiirde bildirile diger calismalarin
verileri ile karsilastirilmistir.
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Bulgular

Toplam 54 DEHB hastas1 dahil edildi. Yaslar1 1-18 arasindaydi (ortalama 9,1yil). Ortalama
basvuru yast 8,8 yildi. Bagvuru anindan DEHB’yi sikayet olarak belirten 16 hastamiz (%30)
vardi. 38 hastada ise aileler DEHB’yi sikdyet olarak sdylemeyip tibbi dykiisii sorgulandiginda
ogrenilmisti. Diger bagvuru sikayetlerinden hiperlipidemi %17 (n=9), obezite %15 (n=8),
hepatosteatoz %5,6 (n=3), CK yiiksekligi %5,6 (n=3), ndbet/epilepsi %17 (n=9), otizm %15
(n=8), gelisimsel gecikme %15 (n=8), bilissel gerilik %9,4 (n=5) en sik olanlardi.

Uzamis sarilik oykiisii %20,4 (n=11), kolestaz dykiisii %9,3 (n=5) hastada vardi. Maternal
gebelik kolestazi Oykiisii hi¢ yoktu. Gebelikte maternal karaciger enzim yiiksekligi dykiisii olan
%1,9 (n=1), pre-eklampsi/eklampsi Oykiisii %7,4 (n=4) ve maternal hiperemezis dykiisii %14,8
(n=8) hastada goriildii. YDYBU’de yatis oran1 %27,8 (n=15) idi. YDYBU yatis nedenleri;
prematiirite %7,5 (n=4), solunum sikintist %3,7 (n=2), beslenme giicligi %1,8 (n=1),
hipotonisite %1,7 (n=1) ve indirekt hiperbilirubinemi %13,2 (n=7) en sik yatis nedenleri
arasindaydi.

Tartisma

DEHB i¢in genetik, maternal ve ¢evresel faktorlerin etkili oldugu diistiniilmekler beraber (3)
DEHB sikliginin ¢ok fazla olmasi nedeniyle erken uyaric1 semptomlar ya da etyolojik faktorler
saptamaya yonelik arastirmalar ¢ok oOnemlidir. Yenidogan sariligi varhigi ya da tedavi
gerektirecek daha yiiksek bilirubin diizeyleri ile DEHB insidansinin artis oldugu yoniinde
caligmalara (5-7) benzer sekilde hastalarin 1/5’inde uzamis sarilik goriilmiistiir. Literatiirde
maternal kolestaz ve norogelisimsel bozukluk gelisiminin arttigi bildirilmesine (8) ragmen
bizim hastalarimizda maternal kolestaz dykiisii yoktu. Toplum temelli ¢aligmalarda preeklampsi
sitkligr  %5-7, eklampsi sikligt ise %3-8 olarak bildirilitken (9), c¢alismamizda
preeklampsi/eklampsi siklig1 %7,4 olarak saptanmis olup literatiir ile uyumlu bulunmustur.
Buna karsin hiperemezis gravidarum sikliginin toplumda %0,3—3 arasinda bildirildigi goz
oniine alindiginda (10), calismamizda saptanan 9%14,8’lik oran dikkat cekici derecede
yiiksektir. Fetusun getirdigi artmig yag asidi yiikiiniin hiperemesis ve preeklampsi ile iligkisi
literatlirde bildirilmistir. Buldugumuz artmis hiperemesis sikligi, DEHB hastalarinin
etyolojisinde yer alan metabolik disfonksiyonun, anneye getirdigi metabolik yiikiin yansimasi
olabilir.

Yenidogan donemine iliskin bulgular degerlendirildiginde, literatiirde yenidogan yogun bakim
{initesine (YDYBU) yatis oran1 %10-15 olarak bildirilmesine ragmen (11), ¢alismamizda bu
oran %?27,8 olarak saptanmistir. Benzer sekilde, literatiirde neonatal sarilik sikligr %5-10
arasinda raporlanirken calismamizda %13,2; uzamis sarilik sikligi literatiirde yaklasik %15 iken
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calismamizda %20,4 olarak bulunmustur. Ozellikle kolestaz agisindan bakildiginda, toplumda
bildirilen siklik %0,04 gibi olduk¢a diisiik oranlarda iken, ¢alismamizda neonatal kolestaz
sikliginin %9,3 gibi belirgin derecede yiiksek bulunmasi dikkat ¢ekmektedir. Bu bulgular,
perinatal donemde bilirubin metabolizmasindaki bozukluklarin ya da kolestazin yani artmis
safra asitlerine maruziyetin, ndrogelisimsel siirecler ve DEHB patofizyolojisi ile iliskili
olabilecegini diislindiirmektedir.

Sonu¢

Calismamizin retrospektif olmasi, hasta sayisinin azlig1 nedeniyle otizm, zihinsel kisitlilik gibi
ek tanis1 olanlarin ¢aligmadan ¢ikarilamamis olmasi zayif yanlarimizdi.

DEHB multifaktoriyel bir ndrobiyolojik farklilik olmakla beraber bu hastalarda artmis kolestaz,
uzamis sarilik, hiperemezis gravidarum sikligi, etyolojide safra asitleri ya da lipit
metabolizmasi bozukluklarinin genis yer tutuyor olabilecegi hipotezimizi desteklemistir. ileri
biyokimyasal ve fonksiyonel calismalara zemin hazirlayacak bulgulari sunmasi agisindan
calisgmamizin sonuclarini paylagmak istedik.
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SS-25 Fenilketoniiri Tamihh Hastalarda Bh4 Yamithihiginin Degerlendirilmesi
Gozde Uzunyayla', Fehime Erdem Karapiar?

! Balikesir Atatiirk Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Klinigi, Balikesir
2 Van Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Metabolizma Klinigi, Van

Giris ve Amag

Fenilketoniiri (FKU), fenilalanin hidroksilaz (PAH) enzim eksikligine bagh gelisen ve
fenilalaninin tirozine dontistliriilememesi ile karakterize, otozomal resesif gegisli bir metabolik
hastaliktir. Erken taninmayip, tedavi edilmedigi durumlarda ciddi norogelisimsel gerilige yol
acar. FKU smiflandirilmasinda kabul goren tek bir kilavuz olmamakla birlikte, tilkemizde ve
merkezimizde uyguladigimiz kilavuz onerilerinde, fenilalanin diizeyi 120 pmol/L’nin alt1
normal, 120- 360 umol/L diizeyi hafif hiperfenilalalninemi, 360- 1200 pmol/L hafif FKU, 1200
pmol/L ‘nin Ustli klasik FKU olarak adlandirilmaktadir (1). Klasik tedavi yontemi PAH
kofaktorii olan tetrahidrobiopterin (BH4, sapropterin dihidrokloriir) ile farmakolojik tedavi
ve/veya diisiik fenilalaninli diyettir. BH4 yanitliligi, tedavi Oncesi ile sonrasi arasindaki
fenilalanin degeri diisiisiiniin %30°un iizerinde olmasi seklinde tanimlanir (2). BH4 tedavisine
yanitli hastalarin belirlenmesi, tedavi bireysellestirilmesi ve diyet tedavisine ihtiyag
duyulmamasi agisindan 6nem tasir. Bu calismada, merkezimizde tani1 alan 30 hafif FKU
hastasinda tan1 esnasinda uygulanan BH4 yiikleme testine verilen yanitlarin degerlendirilmesi
ve genotip ile iligkisinin literatiire gére yorumlanmasi amaglanmaistir.

Gere¢ ve Yontem

Bu calisma, tek merkezli ve retrospektif olarak planlanmistir. Caligmaya, PAH gen mutasyonu
ile tanis1 dogrulanmig, hafif FKU tanili ve BH4 yiikleme testine yanitli olan toplam 30 hasta
(17 kiz, 13 erkek) dahil edilmistir. Hastalarin yas aralig1 10 ay ile 14 y1l arasinda degismektedir.
BH4 yiikleme testi tan1 esnasinda uygulanmis olup, test protokolii tek doz oral 20 mg/kg
sapropterin dihidrokloriir verilmesi ve 24. saatte kan fenilalanin diizeyinin yeniden 6l¢iilmesini
icermektedir. Baslangica gore fenilalanin diizeyi, 360 pmol/L’nin lizerinde olan ve test sonunda
>%30 azalma saptanan hastalar yanitli olarak kabul edilmistir. Fenilalanin diizeyleri
mikromol/litre (wmol/L) birimiyle degerlendirilmistir. BH4 yanit diizeyleri, PAH gen mutasyon
tipleri ile karsilastirilarak analiz edilmistir.

Bulgular

Hafif FKU tanili ve BH4 yiikleme testine yanith toplam 30 hasta (17 kiz, 13 erkek) dahil
edilmistir. Hastalarin yas aralig1 10 ay ile 14 yil arasinda de§ismekteydi. Tan1 aninda yapilan
BH4 yiikleme testi 6ncesinde ortalama fenilalanin diizeyi 537,6 pmol/L (medyan: 435 umol/L,
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min:361 umol/L, max: 1171 pmol/L), 24 saat sonrasindaki ortalama fenilalanin diizeyi ise
220,9 pmol/L (medyan:185 pmol/L, min:38 pumol/L, max:780 pmol/L) olarak saptandi.
Fenilalanin diizeylerinde ortalama azalma oran1 %59,8 + 15,4 (medyan: %58, min—maks: %30—
90) olarak hesaplandi. BH4 yanit oranlari, genetik analiz sonuglariyla birlikte
degerlendirildiginde, bazt PAH mutasyon tiplerinin daha yiiksek biyokimyasal yanit ile iligkili
oldugu gozlendi. En sik goriilen mutasyonlar arasinda p.4rg261Glin (c.782G>A), p.Pro211Thr
(c.631C>4), p.Ala300Ser (c898G>T) ve IVSI10-11G>A (c.1066-11G>A) yer ald1 (3-6).
Literatiir yanitlilig1 verilen genotiplerde, calismamizdaki gercek yanit oranlar ile literatiir
uyumlu bulundu (Tablo 1). Literatirde BIOPKU veritabaninda karsiligi olmayan 6 genotip
kombinasyonu ise calismamizda ortalama %33-%52 arasinda degisen yanit oranlart ile
yeni/seyrek varyant kombinasyonlar1 olarak dikkat ¢ekti (Tablo 2).

Tartisma ve Sonug¢

Bu calisma, yalnizca hafif fenilketoniiri tanis1 almis ve BH4 tedavisine yanit gdsteren 30
hastanin genotip—fenotip—BH4 yanut iligkisini inceleyen tek merkezli bir seri sunmaktadir.
Bulgular, BH4 yanitinin genotipe gore belirgin farklilik gosterdigini ve bazi mutasyon
kombinasyonlariin yiiksek derecede yanitla iliskili oldugunu ortaya koymustur. Bu bulgular,
ozellikle smirda fenotipe sahip hastalarda genotip bilgisinin BH4 tedavi kararin1 destekleyici
bir ara¢ olarak kullanilabilecegini gostermektedir. Ancak bazi mutasyonlarda hasta sayisinin
siirlt olmasi nedeniyle daha genis kohortlarda dogrulama caligmalar1 yapilmasi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Fenilketoniiri, Tetrahidrobiopterin, BH4 yanitlilik testi
Kaynaklar

1. van Wegberg AMJ, MacDonald A, Ahring K, Bélanger-Quintana A, Blau N, Bosch AM,
et al. The complete European guidelines on phenylketonuria: diagnosis and treatment.
Orphanet J Rare Dis. 2017 Oct 12;12(1):162. doi: 10.1186/s13023-017-0685-2.

2. Vockley J, Andersson HC, Antshel KM, Braverman NE, Burton BK, Frazier DM,
Mitchell J, Smith WE, Thompson BH, Berry SA; American College of Medical
Genetics and Genomics Therapeutics Committee. Phenylalanine hydroxylase
deficiency: diagnosis and management guideline. Genet Med. 2014 Feb;16(2):188-200.
doi: 10.1038/gim.2013.157.

3. Zhu, T, Ye, J., Han, L. ef al. The Predictive Value of Genetic Analyses in the Diagnosis
of Tetrahydrobiopterin (BH4)-Responsiveness in Chinese Phenylalanine Hydroxylase
Deficiency Patients. Sci Rep 7, 6762 (2017). https://doi.org/10.1038/s41598-017-

06462-y

4. Aldamiz-Echevarria, L., Llarena, M., Bueno, M. et al. Molecular epidemiology,
genotype—phenotype correlation and BH4 responsiveness in Spanish patients with

cerrahpasapediatrigunleri2026.com


https://doi.org/10.1038/s41598-017-06462-y
https://doi.org/10.1038/s41598-017-06462-y

V. CERRAHPASA
PEDIATRI GUNLERI

8 - 10 OCAK 2026 [ iISTANBUL

PEDIATRI 2.0:
DEGISIM BASLADI

Cerrahpasa
Cocuk Saghg: Vakfi

5. phenylketonuria. J Hum 731-744

https://doi.org/10.1038/jhg.2016.38

Genet 61, (2016).

6. Vieira Neto E, Laranjeira F, Quelhas D, et al. Mutation analysis of the PAH gene in
phenylketonuria patients from Rio de Janeiro, Southeast Brazil. Mol Genet Genomic
Med. 2018 May 10;6(4):575-91. doi: 10.1002/mgg3.408.

7. Alibakhshi R, Mohammadi A, Salari N, Khamooshian S, Kazeminia M, Moradi K.
Spectrum of PAH gene mutations in 1547 phenylketonuria patients from Iran: a

comprehensive systematic review. Metab Brain Dis. 2021 Jun;36(5):767-780. doi:
10.1007/s11011-021-00698-4.

Tablo 1. BH4 Yamithlik — Genotip Tablosu

Hasta ALLEL 1 ALLEL?2 BH4 TEST BIOPKU
No YANITI Yamithhk
(%)

1 c.898G>T c.782G>A 63 Yanith

2 c.898G>T c.842C>T 59 Yanith

3 c.898G>T c.1066- 49 Yanith
11G>A

4 c.898G>T c.782G>A 57 Yanith

5 ¢.898G>T c.782G>A 63 Yanith

6 ¢.898G>T c.1066- 56 Yanith
11G>A

7 c.631C>A c.631C>A 52 Yanith

8 c.631C>A c.631C>A 86 Yanith

9 c.631C>A c.782G>A 90 Yanith

10 c.631C>A c.782G>A 43 Yanith
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Cerrahpasa
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11
12

13
14
15
16
17
18
19
20
21
22
23
24
25
26

27
28
29
30

cerrahpasapediatrigunleri2026.com

c.631C>A
c.631C>A

c.631C>A
c.631C>A
c.782G>A
c.782G>A
c.782G>A
c.782G>A
c.782G>A
c.782G>A
c.1169A>G
c.1169A>G
c.1169A>G
c.512G>C
c.512G>C

p.-Ala403VaL

c.143T>C
c.1162G>A
p.P211T

p-Ala403VaL

c.782G>A

c.1066-
11G>A

c.782G>A
c.782G>A
c.782G>A
c.782G>A
c.782G>A
c.782G>A
c.782G>A
c.143T>C
c.1169A>G
c.1169A>G
c.1169A>G
c.1250A>G
c.1250A>G

c.1066-
11G>A

c.1222C>T
c.1162G>A
p.P211T
p.1le65Thr

30
37

35
87
53
71
68
50
49
84
77
73
80
64
72
65

50
33

40

Yanith

Veri yok

Yanith
Yanith
Yanith
Yanith
Yanith
Yanith
Yanith
Veri yok
Yanith
Yanith
Yanith
Veri yok
Veri yok

Yanith

Veri yok
Veri yok
Yanith

Veri yok
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Tablo 2. BH4 Yanit Kategorilerine Gore Genotip Kombinasyonlari

Kategori Genotip Kombinasyonu
Yiiksek yanith (>%75) c.1169A>G / c.1169A>G
Yiiksek yanitl (>%75) c.782G>A/ c.143T>C

Orta yanith (%50-74) c.143T>C / ¢.1222C>T
Orta yanith (%50-74) c.512G>C / c.1250A>G
Orta yanith (%50-74) c.631C>A/c.631C>A
Orta yanith (%50-74) c.631C>A/c.782G>A
Orta yanith (%50-74) c.782G>A/c.782G>A
Orta yanith (%50-74) c.898G>T/ c.1066-11G>A
Orta yanith (%50-74) c.898G>T / ¢c.782G>A
Orta yanith (%50-74) c.898G>T / ¢.842C>T

Orta yanith (%50-74) p.Ala403VaL / c.1066-11G>A
Orta yanith (%50-74) p.P211T/p.P211T

Diistik yanitli (%30-49) c.1162G>A/c.1162G>A
Diistik yanitli (%30-49) c.631C>A/c.1066-11G>A
Diisiik yanitli (%30-49) p.Ala403VaL / p.1le65Thr
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SS-26 Pediatrik Ailevi Hiperlipidemi Olgularinda Klinik Bulgular ve Uzun Donem Tedavi
Yanmitlarinin Retrospektif Analizi

Tugce Aras C6l', Tanyel Ziibarioglu', Elif Isler Soylu!, Hanim Aghakishili', Kagan Calisgan!,
Selin Akbulut Cakir!, Sedanur Akca Yesil!, Esma Uygur', Mehmet Serif Cansever® 3, Ertugrul
Kiykim'!, Ayse Cigdem Aktuglu Zeybek!?

'Tstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa T1p Fakiiltesi, Cocuk Beslenme ve
Metabolizma Bilim Dali, Istanbul

?{stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Arastirma
Laboratuvari, Istanbul

3Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Saglik Hizmetleri MYO, Tibbi Laboratuvar Teknikleri
Programu, Istanbul

Amag

Ailevi hiperlipidemi (FH), LDL reseptorii, apolipoprotein B ve PCSK9 genlerindeki
mutasyonlara bagli olarak LDL kolesteroliin dogustan itibaren yiiksek seyrettigi, erken
ateroskleroz ve prematiir kardiyovaskiiler hastalik riskine yol agan en sik kalitsal lipid
metabolizma bozukluklarindan biridir. Hastalik ¢ocukluk caginda siklikla asemptomatik
seyrettigi i¢in tan1 gecikebilmekte, bu durum erken déonemde miidahale sansini azaltmaktadir.
Bu ¢alismanin amaci, genetik olarak dogrulanmis pediatrik FH hastalarinin klinik 6zelliklerini,
lipid profillerini ve tedavi yanitlarini retrospektif olarak degerlendirmektir.

Yontem

Bu tek merkezli retrospektif ¢aligmada, 2005-2025 yillar1 arasinda izlenen ve genetik olarak
FH tanist dogrulanmis pediatrik hastalar degerlendirildi. Hastalarin demografik 6zellikleri, aile
oykiileri, klinik bulgulari, genetik varyant tipleri, lipid profilleri (LDL ve total kolesterol),
uygulanan tedaviler ve izlem siireci analiz edildi. Tam1 am1 ve izlemdeki lipid diizeyleri
karsilastirilda. Istatistiksel anlamlilik p<0.05 olarak kabul edildi.

Bulgular

Calismaya 45 hasta dahil edildi. Tan1 anindaki ortalama yas 8.3+4.1 y1l olup, hastalarin %57.8’1
kadin, %42.2°si erkekti. Aile dykiisii %93.3 oraninda pozitifti; hastalarin %37.8’inde ailesel
hiperlipidemi, %55.6’sinda prematiir kardiyovaskiiler hastalik dykiisii mevcuttu.

Hastalarin %77.8’1 (n=35) heterozigot, %22.2°si (n=10) biallelik FH grubundaydi. Biallelik
hastalarda LDL ve total kolesterol diizeyleri heterozigot gruba kiyasla belirgin olarak daha
yiiksekti. Heterozigot hastalarda ortalama LDL 235 mg/dL (IQR: 110), total kolesterol 300
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mg/dL (IQR: 110) iken; biallelik hastalarda LDL 324.5 mg/dL (IQR: 383), total kolesterol 402.5
mg/dL (IQR: 399) olarak saptandi.

Tan1 aninda genel grubun LDL medyan1 235 mg/dL (IQR: 107), total kolesterol medyani 303
mg/dL (IQR: 125) idi. Sadece diyet ve yasam tarzi Onerileri ile hastalarin %8.9’u LDL
hedeflerine ulasabildi. Statin tedavisi alan hastalarda hedefe ulasma oran1 %28 iken, statin ve
ezetimib kombinasyonu alanlarda bu oran %12.5 olarak saptandi. Genel olarak uygulanan lipid
diisiiriicli tedaviler ile LDL diizeylerinde anlamli ve siirdiiriilebilir bir azalma gdzlendi.

Sonu¢

Genetik olarak dogrulanmis pediatrik FH hastalarinda erken tani ve diizenli izlem miimkiindiir
ve uygulanan lipid diisiiriicti tedaviler ile LDL diizeylerinde anlamli azalma saglanabilmektedir.
Bununla birlikte hastalarin 6nemli bir kisminda rehberlerde oOnerilen LDL hedeflerine
ulagilamamaktadir. Bulgularimiz, pediatrik FH’de erken tani, kaskat taramasi ve
bireysellestirilmis tedavi yaklasimlarinin gerekliligini ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: Ailevi hiperlipidemi, pediatri, LDL, total kolesterol, statin, ezetimib,
ateroskleroz

Kaynaklar
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Parhofer KG, Virani SS, von Eckardstein A, Watts GF, Stock JK, Ray KK, Tokg6zoglu LS,
Catapano AL. Lipoprotein(a) in atherosclerotic cardiovascular disease and aortic stenosis: a
European Atherosclerosis Society consensus statement. Eur Heart J. 2022 Oct 14;43(39):3925-
3946. doi: 10.1093/eurheartj/ehac361. PMID: 36036785; PMCID: PMC9639807.
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SS-27 Karaciger Tutulumlu Glikojen Depo Hastaliklarinin Spektrumu: Tek Merkez
Deneyimi

Hanim Aghakishili!, Kagan Calisgan', Elif Isler Soylu!, Tugce Aras Co6l', Mehmet Serif
Cansever?, Tanyel Ziibarioglu!, Ertugrul Kiykim!, Ayse Cigdem Aktuglu Zeybek':?

Tstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dali
?{stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Arastirma
Laboratuvari

Giris ve Amag

Glikojen depo hastaliklar1 (GDH), glikojen metabolizmasinda goérev alan enzim/tastyici
proteinlerdeki kalitsal defektler sonucu ortaya ¢ikan nadir metabolik hastaliklar grubudur.
Klinik spektrum hafif bulgulardan yagami tehdit eden metabolik krizlere kadar degisebilir.

Karaciger tutulumunun 6n planda oldugu tiplerde hepatomegali ve hipoglisemiye ek olarak kas
ve kalp tutulumu, bobrek tiibiiler etkilenimi, dislipidemi ve kemik etkilenimi goriilebilir; klinik
ve biyokimyasal benzerlikler nedeniyle tip ayrimi ¢ogunlukla genetik dogrulama ile netlesir.
Bu calismada, merkezimizde izlenen karaciger tutulumlu GDH olgularinin spektrumunu ve
izlem bulgularin1 sunarak klinik ve laboratuvar ozellikler ile tedavi yaklagimlarini
degerlendirmeyi amacladik.

Gere¢ ve Yontem

Bu retrospektif gozlemsel ¢alismada Cerrahpasa Cocuk Metabolizma polikliniginde glikojen
depo hastaligi (GDH) 6n tanisi ile izlenen toplam 121 hastanin dosyasi dahil edildi. Hastalarin
80’inde karaciger tutulumlu GDH, 41’inde ise izole kas tutulumlu GDH mevcuttu. Calisma
kapsamina yalnizca karaciger tutulumlu genetik olarak dogrulanmis olgular (N=44) alind1. Tim
hastalarin demografik verileri, klinik 6zellikleri, laboratuvar bulgulari ve gériintiileme sonuglari
hasta dosyalarindan ve elektronik kayit sisteminden elde edildi.

Bulgular

Tanilara gore hastalarin dagilimi GDH tip 1A (n=12), tip 1B (n=7), tip 3 (n=9), tip 6 (n=1), tip
9A (n=2), tip 9C (n=5) ve tip 11 (n=6) olarak bulundu. Hastalarin 21’si (%50) erkek, 21’si
(%50) kadindi. Akraba evliligi dykiisii 26 (%59,1) hastada mevcuttu. Semptomlarin baslangi¢
zamanlar1 incelendiginde, ilk bulgu yas1 medyan 6 (1-12) yil, tan1 yas1t medyan 16 (4,5-26) yil
ve tanisal gecikme siiresi medyan 6 (2—16,75) ay olarak saptandi. Klinik degerlendirmede
hastalarin %75’inde biiytime geriligi, %88,6’sinda hepatomegali ve hepatomegalisi olanlarin
%351’inde hepatosteatoz mevcuttu. Yalnizca dort hastada karaciger adenom Oykiisii izlendi.
Laboratuvar tetkiklerinde ortalama {irik asit diizeyi 4,83 £+ 1,50, medyan laktik asit 27,22
(15,45-49,2), AST 57,5 (32—133) ve ALT 55 (27,25-109,5) olarak bulundu. (Tablo 1)
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Parametre Deger*
PTT 23,55 (20,305 26,80)
AST 71,50 (37,50; 171,50)
ALT 73,00 (39,00; 134,00)
GGT 34,00 (21,00; 96,00)
ALP 236,50 (129,00; 339,00)
PT 11,40 (9,08; 11,40)
INR 0,97 (0,91; 1,03)
Urik Asit 4,83 £ 1,50
Total Kolesterol 217,50 (173,00; 262,38)
LDL Kolesterol 121,75 (88,50; 165,75)
Trigliserid 199,50 (105,00; 342,75)
Laktik Asit 26,50 (17,45; 55,00)
AFP 1,74 (0,95; 3,30)

Tablo 1. Hastalarin ayrintih laboratuvar verileri

* Shapiro-Wilk testi kullanildi; dagilima gore veriler ortalama + SS veya medyan (25;75.p)
olarak sunulmustur.

Beslenme 6zellikleri degerlendirildiginde, hastalarin %36,6’inin yiiksek protein ve kompleks
karbonhidrat iceren diyet uyguladigi, %29,3’inin galaktoz—fruktoz kisith diyet, %22’inin sik
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beslenmeye dikkat ettigi ve %12,2’iiniin herhangi bir 6zel diyet programi takip etmedigi
belirlendi.

Diyet uyumu gruplar1 arasinda iirik asit diizeyleri agisindan istatistiksel olarak anlamli fark
saptanmamakla birlikte kotii uyumla birlikte artis egilimi izlendi (p=0,101); trigliserid
diizeylerinde de gruplar arasi fark yoktu (p=0,433) ve degerler uyum kotiilestikge artma
egilimindeydi. (Sekil 1)
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Sekil 1. Diyet uyumu gruplarina gore irik asit ve trigliserid diizeylerinin dagilimi

Tartisma ve Sonug¢

Tek merkez verilerimiz, karaciger tutulumlu GDH’lerde klinik ve biyokimyasal benzerlikler
nedeniyle alt tip ayriminda genetik testin belirleyici roliinli; hipoglisemi, hepatomegali,
dislipidemi ve biiylime etkileniminin takipte one ¢iktigini gostermektedir.

Tedavinin temelini yasam tarzi ve beslenme olusturur: acliktan kaginma, sik 6giin, kompleks
karbonhidrat/¢ig misir nisastas1 uygulamalart ve uygun olgularda yiiksek protein yaklasimi;
ayrica eslik eden hiperiirisemi ve hiperlipidemi igin farmakolojik destek gerekebilir.*>

Transplantasyon ve gece siirekli beslenme gibi ileri destek gereksinimleri de bu grubun
multidisipliner izlem ihtiyacin1 vurgulamaktadir.*

Anahtar Kelimeler: dogumsal metabolik hastalik, glikojen depo hastaliklari, karaciger
hastalig1
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SS-28 Biyotinidaz Eksikliginde Annelerin Depresif Belirtileri ve Hastahkla ilgili Bilgi
Ihtiyaclan

Hiiseyin Kutay Korbeyli'

'Tstanbul Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi
Amag

Biyotinidaz eksikligi tedavi edilebilir bir hastalik olmasina karsin, kalitsal yapis1 ve ndrolojik
risklere iliskin belirsizlikler ailelerde psikolojik yiik olusturabilmektedir. Bu caligmada,
biyotinidaz eksikligi olan ¢ocuklarin annelerinde depresif belirti diizeyleri ile hastalikla iligkili
bilgi ihtiyaclarinin degerlendirilmesi ve bu degiskenlerin saglik hizmetlerine erisimle iligkisi
incelenmistir.

Yontem

Metabolizma polikliniginde izlenen biyotinidaz eksikligi tanilt 42 ¢ocugun annesi ¢aligmaya
dahil edildi. Katilimcilara Beck Depresyon Olgegi- 2 uygulandi ve hastaliga iliskin bilgi
ihtiyaci, tedavi siireci ve saglik hizmetlerine erisime yonelik algilar acik uclu sorularla
degerlendirildi. Nitel veriler tematik analizle incelendi; depresyon puanlari klinik degiskenlerle
karsilagtirildi.

Bulgular

Annelerin anlamli bir béliimiinde depresif belirtiler saptandi; yaklasik iicte birinde hafif, daha
kiiciik bir grupta orta diizeyde depresyon mevcuttu. Saglik hizmetlerine erisimde gii¢liik
yasayan annelerin depresyon puanlari anlamli olarak daha yiiksekti (p<0,05). En sik dile
getirilen bilgi ihtiyaclar tedavi siireci, prognoz ve genetik gecis riskine iliskindi.

Sonug¢

Bilgi eksikligi ve belirsizlik, biyotinidaz eksikligi olan c¢ocuklarin annelerinde depresif
belirtileri artirmaktadir. Tan1 siirecinde yapilacak yapilandirilmis bilgilendirme ve psikososyal
destek, annelerin ruhsal yiikiinii azaltmada 6nemli rol oynayabilir.

Anahtar Kelimeler: Biyotinidaz eksikligi; yenidogan taramasi; Beck Depresyon Olgegi; anne
ruh sagligy; bilgi gereksinimi; kronik hastalik; psikososyal yiik
Giris

Biyotinidaz eksikligi, biyotinidaz enzim aktivitesinin azalmasi veya yoklugu sonucu biyotinin
geri doniisiimiiniin bozuldugu ve buna bagli olarak sekonder ¢oklu karboksilaz eksikligi gelisen
otozomal resesif kalitimli bir metabolik hastaliktir. Tedavi edilmediginde, basta ndrolojik ve
dermatolojik bulgular olmak iizere genis bir klinik spektrumla seyredebilir ve bazi olgularda
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geri doniisiimsiiz sekellere yol agabilir.’.? Biyotinidaz eksikliginin klinik spektrumu, erken
baslangi¢h olgulardan ergenlik veya yetiskinlikte ortaya ¢ikan ge¢ baglangicl vakalara kadar
uzanan belirgin bir degiskenlik gostermektedir.> Hastaligin tanist biyotinidaz enzim
aktivitesinin Ol¢limiine dayanmakta olup, genetik analizler tanisal dogrulamada 6nemli rol
oynamaktadir. Etkili ve kolay uygulanabilir tedavi seceneklerinin bulunmasi ve erken taninin
mimkiin olmasi, biyotinidaz eksikliginin yenidogan tarama programlarina dahil edilmesini
saglamistir.'.? Biyotinidaz eksikligi, iilkemizde 2008 yilindan bu yana ulusal yenidogan tarama
programi kapsaminda taranmaktadir® Erken tani konulup uygun tedavi baglandiginda
biyotinidaz eksikliginin klinik prognozu genellikle miikemmele yakindir.’.? Kronik saglik
sorunu olan ¢ocuklarin ebeveynlerinde, artmis depresif belirtiler ve azalmis yasam kalitesi
bildirilmektedir.* Bu ¢alisma, klinik prognozu iyi olmasina ragmen biyotinidaz eksikligi tanisi
alan ¢ocuklarin annelerinde depresif belirti diizeylerini ve hastalikla ilgili bilgi gereksinimlerini
degerlendirmeyi ve bu psikolojik yiik ile saglik hizmetlerine iliskin algilanan sorunlar
arasindaki iliskiyi ortaya koymay1 amacglamaktadir.

Yontem

Bu kesitsel ¢aligmaya, cocuk metabolizma polikliniginde biyotinidaz eksikligi tanisi ile takip
edilen 42 ¢ocugun annesi dahil edildi. Katilimcilara telefon goériismeleri araciligiyla ¢aligma
hakkinda bilgi verildi ve s6zel onamlar1 alind1.

Veri toplama siirecinde annelerin depresif belirti diizeyleri Beck Depresyon Olgegi-2 (BDO-2)
kullanilarak degerlendirildi. Olgek ve acik uglu sorular, ¢evrim i¢i mesajlasma uygulamasi
araciliiyla katilimeilara iletildi ve yanitlarin yazili olarak geri génderilmesi istendi.

Acik uclu sorular ile annelerin hastalikla ilgili bilgi gereksinimleri, ila¢ ve randevu erisimine
iliskin yasadiklar1 giicliikler ile hastaliga yonelik algilar1 sorgulandi. Ac¢ik uglu yanitlar, nitel
veri analizi kapsaminda tematik analiz yontemi kullanilarak siniflandirildi.

Istatistiksel analizlerde tanmimlayici istatistikler kullamldi. Siirekli degiskenler ortalama =+
standart sapma veya medyan (minimum—maksimum) olarak, kategorik degiskenler ise say1 ve
yiizde olarak sunuldu. BDO-2 toplam puanlari ile sosyodemografik ve klinik degiskenler
arasindaki iligkiler, verilerin normal dagilim gostermemesi nedeniyle nonparametrik
istatistiksel testler kullanilarak degerlendirildi. iki grup karsilastirmalarinda Mann—Whitney U
testi, kategorik degiskenler arasindaki iliskilerde ise ki-kare testi kullamldi. Istatistiksel
anlamlilik diizeyi p<0,05 olarak kabul edildi.

Bulgular

Calismaya biyotinidaz eksikligi tanisi ile izlenen 42 ¢ocugun annesi dahil edildi. Annelerin
yaslar1 22 ile 44 y1l arasinda degismekte olup, yas ortalamasi 26,2 y1l olarak saptandi.
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Calismaya dahil edilen ¢ocuklarin tamami kismi biyotinidaz eksikligi tanisi ile izlenmekteydi.
Hastalarin takip siireleri 15 giin ile 2,5 yil arasinda degismekteydi. Olgularin 35’1 yenidogan
taramasi ile, 3’1 aile taramasi ile tan1 almisti; 6 hasta ise baska merkezlerde tani alarak izleme
alimmisti. Sekiz hastada sag¢ seyrekligi saptanirken, biyotinidaz eksikligine 6zgii cilt bulgulari,
ndrolojik tutulum veya diger sistemik bulgular higbir hastada izlenmedi.

Annelerin Beck Depresyon Olgegi (BDO) degerlendirmesinde, 22 annede (%52,4) minimal, 14
annede (%33,3) hafif ve 6 annede (%14,3) orta diizeyde depresif belirtiler saptandi. Siddetli
depresyon diizeyinde puan alan anne bulunmadi.

Annelerin Beck Depresyon Olcegi-2 (BDO-2) Dagilimi

20 +

15 ~

10 ~

Anne sayisi (n)

Minimal (0-13) Hafif (14-19) Orta (20-28) Siddetli (=29)
BDO-2 Depresyon Duzeyi

Sekil 1. Biyotinidaz eksikligi tanis1 alan ¢ocuklarin annelerinde Beck Depresyon Olgegi-2
(BDO-2) puanlarina gére depresif belirti diizeylerinin dagilimu.

Acik uglu sorulara verilen geri bildirimlerde, annelerin en sik dile getirdigi sorun saglik
hizmetlerine erisimle iliskiliydi. Otuz ii¢ anne, kulak burun bogaz, géz ve genetik gibi
bransglardan randevu almakta giigliik yasadigini ifade etti. On iki anne, ilk tan1 aldiklar1
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donemde aile hekimligi tarafindan yapilan sik aramalarin kaygi diizeylerini artirdigini, ancak
bu durumun zamanla azaldigin1 belirtti.

Randevu almakta giicliik yasadigimi belirten 33 annenin BDO-2 puanlarmn, genel grup
ortalamasina kiyasla istatistiksel olarak anlamli diizeyde daha yiiksek oldugu saptandi (p<0,05).

Annelerin hastalikla ilgili bilgi gereksinimlerini yansitan agik uglu sorular incelendiginde, en
sik ilag ve tedavi odakli sorularin yoneltildigi goriildii. Bu baslik altinda toplam 48 soru
kaydedildi. En sik sorulan sorular arasinda ilacin yan etkileri (n=18), laboratuvar degerleri
normal seyrettiginde tedavinin kesilip kesilemeyecegi (n=11), boy uzamasi ve fiziksel gelisim
(n=10), cocugun yasitlar1 gibi kosup oynayip oynayamayacagi (n=10) ve tedavinin 6miir boyu
stirlip siirmeyecegi (n=10) yer aldi.

Bunun yani sira nébet riski (n=8), hastaligin genetik 6zellikleri (n=5), tedavi ile tam iyilesme
olasilig1 (n=5), ilacin unutulmasi veya kusma sonrasi yeniden verilmesi gibi giinliik tedavi
uygulamalarina iliskin sorular da anneler tarafindan siklikla dile getirildi.

n
Soru bashg
[lacin yan etkileri var mi1 / nelerdir? 18
Laboratuvar degerleri normal seyrettiginde tedavi kesilebilir mi? 11
Cocugumun boy uzamasi etkilenir mi? 10
Cocugum yasitlart gibi kosup oynayabilir mi? 10
Tedavinin 6miir boyu siirmesi gerekir mi? 10
Cocugum ndbet gecirir mi? 8
Hastalik yasam boyu devam eder mi? 7
Hastalik genetik midir? 5
Tedavi ile tamamen iyilesme miimkiin miidiir? 5
Cocugum engelli kalir m1? 3
Hastalik gebelikte neden saptanmadi? 3
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Kusma sonrasi ilacin yeniden verilmesi gerekir mi? 3
[lacin unutulmasi durumunda ne yapilmalidir? 3
Hastalik neden kaynaklanmaktadir? 2
Kilo alimi ve biiylime etkilenir mi? 2
Yenidogan taramasi yapilmisken neden tekrar kan alindi? 2
Kardeslerde goriilme riski var midir? 2
Emzirmeye devam edilmesi uygun mudur? 2
Kontrol amagl kan 6rnegi ne siklikla alinacaktir? 2
Engelli saglik kurulu raporu alinmasi gerekir mi? 1
flacin surup formu mevcut mudur? 1
[lacin bedeli devlet tarafindan karsilaniyor mu? 1
[laca kars1 alerjik reaksiyon gelisir mi? 1

Ebeveynlerin tetkikleri normalken hastalik neden ¢ocukta ortaya ¢ikt1? 1

Babada goriilen sa¢ dokiilmesi hastalikla iliskili midir? 1

Tablo 1. Biyotinidaz eksikligi tanis1 alan ¢ocuklarin anneleri tarafindan ag¢ik uglu sorularda
dile getirilen hastalik, tedavi ve izleme siirecine iligskin bilgi gereksinimleri ve soru
dagilimlari.

Tartisma

Bu caligmada, klinik prognozu genellikle miikemmele yakin seyreden ve tamami kismi
biyotinidaz eksikligi tanist ile izlenen g¢ocuklarin annelerinde azimsanmayacak diizeyde
depresif belirtiler saptanmistir. Annelerin yaklasik yarisinda minimal, iigte birinde hafif ve bir
kisminda orta diizeyde depresif belirtilerin bulunmasi; biyotinidaz eksikligi gibi erken tan1 ve
tedavi ile 1yi klinik sonuglar elde edilen bir hastalikta dahi ailelerin anlamli bir ruhsal yiik
altinda olabilecegini gostermektedir.
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Literatiirde, beklenmedik bir neonatal taninin ebeveynlerde sok, kaygi, sucluluk ve inkar gibi
yogun psikososyal tepkilerle iligkili oldugu; bu duygusal yiikiin yenidogan tarama
programlarinin aileler tarafindan algilanisi ve kabulii iizerinde belirleyici olabildigi
vurgulanmaktadir.’ Bulgularimiz, bu literatiir bilgileriyle uyumludur.

Elde edilen sonuglar, kronik saglik sorunu olan ¢ocuklarin ebeveynlerinde depresif belirtiler ve
azalmig yasam kalitesinin bildirildigi onceki ¢alismalarla da paralellik gdstermektedir. Bununla
birlikte, mevcut calismanin ayirt edici yonii; incelenen hasta grubunun tamaminin kismi
biyotinidaz eksikligi tanis1 almig olmasi ve higbir olguda noérolojik tutulum ya da hastaliga 6zgii
ciddi klinik bulgularin izlenmemesidir. Bu durum, ebeveynlerdeki ruhsal yiikiin yalnizca
hastaligin klinik siddeti ile agiklanamayacagini; tani siireci, belirsizlik algist ve saglik
sistemiyle etkilesimlerin 6nemli rol oynayabilecegini diisiindiirmektedir.

Nitekim ag¢ik uclu sorularin tematik analizinde, annelerin en sik dile getirdigi sorunlarin
hastaliga iliskin bilgi gereksinimi ve saglik hizmetlerine erisimde yasanan giicliikler oldugu
goriilmiistiir. Ozellikle ilacin olas1 yan etkileri, tedavinin siiresi ve normal laboratuvar degerleri
elde edildiginde tedavinin kesilip kesilemeyecegine iligskin sorularin 6n planda olmasi, bilgi
eksikliginin kaygi ve depresif belirtilerle iliskili olabilecegini diisiindiirmektedir. Ayrica
randevu almakta giicliik yasadigini belirten annelerin BDO puanlarinin daha yiiksek bulunmast,
saglik hizmetlerine erisimin ruhsal ytik tizerindeki etkisini desteklemektedir.

Calismamizda olgularin biiyiik ¢ogunlugunun yenidogan taramasi ile tan1 almis olmasi ve erken
donemde tedavi baglanmasina ragmen annelerde depresif belirtilerin saptanmasi, erken taninin
tek basina psikososyal yiikii ortadan kaldirmaya yeterli olmadigin1 gostermektedir. Bu bulgu,
nadir ve genetik hastaliklarin yonetiminde yalnizca biyomedikal yaklagimlarin degil; ailelere
yonelik yapilandirilmis bilgilendirme siire¢lerinin ve psikososyal destek mekanizmalarinin da
onemli oldugunu ortaya koymaktadir.

Kisithhiklar

Bu calismanin bazi kisithiliklar1 bulunmaktadir. Oncelikle, 6rneklem biiyiikliigiiniin gdrece
kiiciik olmasi1 elde edilen bulgularin genellenebilirligini smirlayabilir. Calismada kontrol
grubunun bulunmamasi, biyotinidaz eksikligi olan ¢gocuklarin annelerindeki depresif belirtilerin
saglikli cocuk anneleriyle dogrudan karsilastirilmasina olanak tanimamaktadir. Ayrica
incelenen hasta grubunun tamaminin kismi biyotinidaz eksikligi tanisi ile izlenmesi, bulgularin
belirgin biyotinidaz eksikligi olan hastalarin ailelerine genellenmesini kisitlamaktadir. Son
olarak, Beck Depresyon Olgegi depresif belirti diizeylerini degerlendirmeye ydnelik bir tarama
araci olup, klinik tan1 koydurucu bir 6l¢ek degildir.
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Sonug¢

Bu calisma, klinik prognozu genellikle miilkemmele yakin seyreden ve tamami kismi
biyotinidaz eksikligi tanist ile izlenen g¢ocuklarin annelerinde, anlamli diizeyde depresif
belirtilerin bulunabildigini gostermektedir. Bulgular, ebeveynlerdeki ruhsal yiikiin yalnizca
hastaligin klinik siddetiyle degil, bilgi eksikligi ve saglik hizmetlerine erisimde yasanan
giicliiklerle de iliskili olabilecegini diisiindliirmektedir. Yenidogan taramasi ve erken tedaviye
ragmen devam eden bu psikososyal yiik, metabolik hastaliklarin izleminde ailelere yonelik
yapilandirilmis  bilgilendirme ve psikososyal destek yaklasgimlarimin Onemini ortaya
koymaktadir. Klinik takip siireclerinde annelerin ruhsal durumunun degerlendirilmesi ve bilgi
gereksinimlerinin karsilanmasi hem ailelerin iyilik halinin desteklenmesi hem de uzun dénem
tedavi uyumunun artirilmasi agisindan faydali olabilir.
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SS-29 Kolesterol Diisiikliigii ile Yonlendirilen Cocuklarda Primer Hipokolesterolemiyi
Ongoren Klinik Ve Biyokimyasal Ipuclar

Kagan Calisgan', Hanim Babazade Aghakishili!, Elif Isler Soylu!, Tugge Aras C61', Tanyel
Zubarioglu!, Ertugrul Kiykim!, Ayse Cigdem Aktuglu Zeybek!

'TUC-Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglhg1 Ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dali, Cocuk
Beslenme ve Metabolizma Bilim Dali

Giris
Cocuklarda kolesterol diistikliigii (hipokolesterolemi), kat1 diyet uygulamalari, malniitrisyon ve
malabsorpsiyon, hipertiroidi, kronik karaciger hastaliklar1 ve maligniteler gibi sekonder

nedenlere bagli olabilecegi gibi, lipoprotein metabolizmasinin kalitsal bozukluklarinin da bir
bulgusu olabilir.!

Monogenik hipolipoproteinemi nedenleri arasinda ailesel hipobetalipoproteinemi (FHBL),
abetalipoproteinemi, silomikron retansiyon hastaligi (Anderson hastaligi) ve ANGPTL3 islev
kaybu ile iliskili ailesel kombine hipolipidemi sayilabilir.!

Bu primer tablolarin bir kisminda klinik tabloya yag malabsorpsiyonu (steatore), yagda
cozlinen vitamin eksiklikleri ve hepatik tutulum (hepatomegali ve/veya hepatosteatoz) eslik
edebilir. Ozellikle APOB-iliskili FHBL de hepatik steatoz ve hafif transaminaz yiiksekligi sik
bildirilmigtir. Silomikron retansiyon hastaliginda ise bebeklik doneminden itibaren
malabsorpsiyon ve steatore 6n planda olup bazi olgularda hepatomegali bildirilmektedir.>*

Noro-gelisimsel etkilenme ve dismorfik bulgularin eslik ettigi olgularda, kolesterol biyosentez
kusurlar1 (8r. Smith-Lemli-Opitz sendromu) ayirict tanida mutlaka diisiiniilmelidir.*

Bu calismada, hipokolesterolemi nedeniyle ¢ocuk metabolizma poliklinigine ydnlendirilen
olgularda primer hipokolesterolemiyi diisiindiirebilecek klinik ve biyokimyasal ipuglarini
tanimlamay1 amagladik.

Amac

Hipokolesterolemi nedeniyle ¢cocuk metabolizma poliklinigine yonlendirilen olgularda primer
hipokolesterolemiyi 6ngdrebilecek klinik ve biyokimyasal ipuglarini belirlemek.

Gerec ve Yontem

Bu retrospektif, tanimlayici, tek merkezli ¢alismada danigma veya yonlendirilme gerekgesi
kolesterol diisiikliigii olan hastalarin dosyalar1 incelendi. Hipokolesterolemi; total kolesterol
<100 mg/dL ve/veya diisiikk yogunluklu lipoprotein (LDL) kolesterol <50 mg/dL olarak
tanimlandi. Dosyalardan demografik veriler, biiylime parametreleri, gilinliik enerji alimindaki
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yag orani, lipid profili (total kolesterol, LDL, HDL, trigliserit), karaciger enzimleri (AST,
ALT), kreatin kinaz (CK), hepatomegali, hepatosteatoz, steatore ve ndromotor retardasyon
kaydedildi. Genetik veya 6zgiil biyokimyasal inceleme ile dogrulanan kalitsal lipoprotein
bozukluklar1 (6r. hipobetalipoproteinemi, lesitin-kolesterol agiltransferaz eksikligi, Smith-
Lemli-Opitz sendromu ve ailesel kombine hipolipidemi) primer hipokolesterolemi olarak
siiflandirildi. Primer ve non-primer gruplar non-parametrik testlerle karsilastirildi.

Bulgular

Toplam 33 dosya tarandi. Baslangi¢ lipid profili ¢alisma tanimini karsilamayan 2 olgu ve takip
verisi yetersiz olan 5 olgu dislandi. Sonugta 26 olgu ¢alismaya dahil edildi. Dahil edilen
olgularin 8’inde (%30.8) primer hipokolesterolemi saptandi.

Primer grupta total kolesterol ve LDL kolesterol medyanlar1 non-primer gruba goére daha
diisiiktii. LDL kolesterol i¢in gruplar arasinda istatistiksel olarak anlamli fark goézlenirken,
primer grupta LDL medyant 30 mg/dL, non-primer grupta 42 mg/dL idi (p=0.036).
Hepatomegali, hepatosteatoz ve steatore primer grupta daha sik goriilmekle birlikte bu
degiskenler i¢in gruplar aras1 fark istatistiksel anlamlilik diizeyine ulasmadi.

Hepatosteatozu olan olgularda trigliserit medyan1 hepatosteatozu olmayan olgulara gore daha
diistiktii. Hepatosteatoz olan grupta trigliserit medyan1 26 mg/dL, hepatosteatoz olmayan grupta
61 mg/dL bulundu (p=0.015).

Tartisma

Bu tek merkezli seride hipokolesterolemi ile yonlendirilen olgularin yaklasik tigte birinde
primer hipokolesterolemi saptanmasi, bu bagvuru nedeninin klinik olarak anlamli bir tanisal
verime sahip olabilecegini gdstermektedir.!

Primer grupta LDL diizeylerinin daha diisiik olmasi, monogenik hipolipoproteinemi
sendromlarinda beklenen biyokimyasal profil ile uyumludur. APOB-iligkili FHBL’de belirgin
diisiik LDL/apoB diizeyleri ile birlikte hepatomegali, hepatik steatoz ve steatore gibi bulgular
rapor edilmektedir; bu nedenle hipokolesterolemi ile bagvuran olguda hepatik ve
gastrointestinal bulgularin birlikte bulunmas: primer nedenler igin siiphe esigini artirabilir.>

Steatore, enterik lipid tasinmasi ve silomikron sekresyon bozukluklarimi diisiindiiren pratik bir
ipucudur. Silomikron retansiyon hastaliginda tipik olarak bebeklik doneminde malabsorpsiyon,
steatore ve biiylime geriligi goriliir; bazi olgularda hepatomegali de bildirilmistir.
Calismamizda steatore primer grupta daha sik izlenmis, ancak 6rneklem biiyiikliigiiniin sinirh
olmasi nedeniyle istatistiksel olarak anlamli bir fark gdsterilememistir.>

Noromotor retardasyon veya dismorfik bulgularin eslik ettigi hipokolesterolemi olgularinda
kolesterol biyosentez kusurlari, 6zellikle Smith-Lemli-Opitz sendromu, ayirici tanida yer alir.
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Bu fenotipte serum kolesterol diizeyi tek basina tarama testi olarak yeterli olmayabilir; sterol
analizi ve/veya hedefli genetik inceleme gereksinimi dogabilir.*

Hepatosteatoz varliginda trigliserit diizeylerinin daha diisiik bulunmasi, klasik metabolik
sendrom/NAFLD paterninden ayrisan bir oriintii olup, lipoprotein sekresyonu veya enterik lipid
tasinmasi eksenindeki bozukluklar1 diigiindiirebilir. Bu bulgu, hipokolesterolemi ile bagvuran
hastada hepatosteatoz saptanmasi durumunda trigliserit diizeyinin yorumlanmasina klinik bir
baglam kazandirmaktadir.

Calismamiz retrospektif tasarimi, tek merkezli olmasi ve 6rneklem biiyiikliigiiniin sinirl olmasi
nedeniyle hipotez iireten niteliktedir. Tiim olgularda genetik dogrulamanin bulunmamas: da
siniflandirmada yanlilia yol agabilir. Buna ragmen bulgular, hipokolesterolemi ile
yonlendirilen olgularda primer nedenleri diisiindliirmesi gereken klinik oOriintiilere igaret
etmektedir.

Sonu¢

Hipokolesterolemi ile yonlendirilen olgularin énemli bir kisminda primer hipokolesterolemi
saptanabilmektedir. Belirgin diisiik LDL diizeyleri ve eslik eden hepatosteatoz veya steatore
varligi, trigliserit diizeylerinin normal veya diisikk oldugu olgularda primer lipoprotein
bozukluklar1 agisindan uyarici olmalidir. Lipid profili ile hepatik ve gastrointestinal bulgularin
birlikte degerlendirilmesi, ileri biyokimyasal ve/veya genetik inceleme gereksinimini
belirlemede yararl olabilir.
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SS-30 Cocukluk Caginda Ter ve Cilt Bulgulari ile Metabolizma Klinigine Bagvuran
Olgularin Degerlendirilmesi

Aliye Giilbahge'
'Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma

Cocuklarda ter rengi/kokusunda ve cilt rengindeki olagan digi1 durumlar ebeveynleri oldukca
endiselendirmektedir. Siklikla benign durumlara sekonder ortaya ¢iksa da altta yatan
apokrin/ekrin bez bozukluklari, metabolik hastaliklar, beslenme Oykiisii, enfeksiyonlar, ilag
veya takviye kullanimi agisindan hastalar detayli degerlendirilmelidir.

Amag

Ter kokusu, ter rengi degisikligi ve cilt renginde degisiklik sikayeti ile bagvuran olgularin
bagvuru semptomlarinin ve nihai tanilariin degerlendirilmesi, pediatrik yas grubunda etyolojik
dagilimin belirlenmesi amaglanmustir.

Yontem

Haziran 2023- Haziran 2025 tarihleri arasinda klinigimize ter kokusu ve renkli terleme, cilt
renginde degisiklik sikayeti ile bagvuran 20 olgunun dosyasi retrospektif olarak incelenmistir.
Demografik veriler, bagvuru sikayetleri, son tanilar1 kaydedilmistir.

Bulgular

Ortanca 102 aylik (minimum: 9/ay, maksimum:128/ay) 20 olgu (%55 kiz) arastirma grubunu
olusturdu. %30 (n:6)’unda ailede akrabalik dykiisii vardi. %45 (n:9) olgu renk degisikligi, %55
(n:11) olgu koku sikayeti ile bagvurmustu.

Arastirma grubunun % 35’inde (n:7) renkli terleme (5 olgu mavi ter, 1 olgu siyah ter, 1 olgu
sar1 ter), %10’unda (n:2) el ve ayak tabanlarinda sarilik, %45’inde (n:9) kotii ter kokusu,
%5’inde (n:1) cemen kokusu, %5’inde (n:1) agiz kokusu sikayeti bagvuru semptomuydu.

Olgularin %5°1 (n:1) alkaptonuri, %30’u (n:6) kromhidrozis, %10’u (n:2) hiperkarotenemi
tanis1 aldi. Kotii koku sikayeti ile bagvuran olgularin %20’sinde (n:4) kotii hijyen kosullari,
%35’inde (n:7) addlesan donemdeki hormonal degisim ile iliskili kotii koku saptandi.

Sonuc¢

Cocukluk caginda dis salgilarda ve ciltte, koku/renk degisikligi sikayeti ile bagvuran olgularin
etyolojisi, basit hijyen/niitrisyon sorunlarindan metabolik hastaliklara uzanan genis bir
yelpazede inceleme gerektirmektedir. Etyolojik nedenin saptanmasi ailelerin endisesini
azaltmak ve erken tedavi imkanlarina ulasim i¢in olduk¢a Onemlidir. Erken tani olanagi
Alkaptoniiri gibi yasamin erken donemlerinde asemptomatik seyirli hastaliklarda
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komplikasyon gelismeden 6nlem alinmasini saglayabilir. Detayli anamnez, beslenme Oykiisii,
fizik muayene ve hedefe yonelik tetkik olanaklar1 ter rengi/kokusunda ve cilt rengindeki
degisiklikler ile bagvuran olgularin tanisinda olduk¢a 6nemlidir.

Kaynakga:

1- Wilkes D, Nagalli S. Chromhidrosis. [Updated 2023 Jul 3]. In: StatPearls [Internet].
Treasure Island (FL): StatPearls Publishing; 2025 Jan-. Available from:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK 554395/

2- Lam TH, Verzotto D, Brahma P, Ng AHQ, Hu P, Schnell D, Tiesman J, Kong R, Ton
TMU, LiJ, Ong M, Lu Y, Swaile D, Liu P, Liu J, Nagarajan N. Understanding the
microbial basis of body odor in pre-pubescent children and teenagers. Microbiome.
2018 Nov 29;6(1):213. doi: 10.1186/s40168-018-0588-z. PMID: 30497517,
PMCID: PMC6267001.
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PB-07 Pediatrik Karaciger Nakli Sonrasi Biliyer Komplikasyonlarin Degerlendirilmesi
Piruze Aksag', Hasret Ayyildiz Civan'

'Tstanbul Aydi Universitesi Tip Fakiiltesi Florya Medical Park Arastirma ve Uygulama
Hastanesi

Ozet

Pediatrik karaciger nakli, akut karaciger yetmezligi ve son donem kronik karaciger hastaligi
olan ¢ocuk hastalarda giliniimiizde en etkili ve yasam kurtarici tedavi yontemlerinden biri olarak
kabul edilmektedir. Cerrahi tekniklerdeki gelismeler ve immiinsiipresif tedavilerin etkin
kullanim1 sayesinde sagkalim oranlar1 %90’lara ulasmistir. Bununla birlikte, postoperatif
donemde gelisen biliyer komplikasyonlar halen 6nemli bir morbidite nedeni olmaya devam
etmektedir.

Bu calismada pediatrik karaciger nakli sonrasi gelisen biliyer komplikasyonlarin sikligi, bu
komplikasyonlarin primer hastaliklar (6zellikle biliyer atrezi), uygulanan cerrahi teknikler ve
PELD/MELD skorlart ile iligkisi degerlendirilmistir. Bulgularimiza gore biliyer komplikasyon
oranlart %10-30 arasinda degismekte olup, biliyer atrezi tanis1 olan ve olmayan hastalar
arasinda istatistiksel olarak anlamli fark saptanmamisti. PELD skorlar1 ile biliyer
komplikasyon gelisimi arasinda anlaml iligki bulunmazken, MELD-Na skorundaki artis ile
biliyer komplikasyon sikliginda artig egilimi dikkat cekmistir.

Giris

Karaciger nakli, pediatrik yas grubunda geri doniisii olmayan karaciger hastaliklarinin
tedavisinde altin standart olarak kabul edilmektedir. Akut karaciger yetmezligi ve dekompanse
kronik karaciger hastalig1 olan ¢ocuklarda mortalite oranlari, nakil yapilmadigi durumlarda
oldukca yiiksektir. Giiniimiizde cerrahi deneyimin artmasi, dondér havuzunun genislemesi ve
immiinsiipresif ilaclardaki gelismeler sayesinde hem hasta hem de greft sagkalimi belirgin
sekilde 1yilesmistir (1).

Buna karsin karaciger nakli sonrasi gelisen komplikasyonlar, 6zellikle pediatrik hastalarda
hastanede kalig siiresini uzatmakta ve tekrarlayan girisimlere neden olmaktadir. Postoperatif
komplikasyonlar arasinda vaskiiler komplikasyonlar, akut ve kronik rejeksiyon, enfeksiyonlar
ve metabolik bozukluklar yer almakla birlikte, biliyer komplikasyonlar en sik goriilen
cerrahi komplikasyonlar olarak bildirilmektedir (2).

Biliyer kacaklar ve biliyer striktiirler pediatrik karaciger nakli sonrasit morbiditenin énemli
nedenleridir ve literatlirde sikliklar1 %10-35 arasinda bildirilmektedir (3). Biliyer atrezi tanisi,
daha 6nce uygulanmis Kasai portoenterostomisi, safra yolu anastomoz tipi ve hastalarin nakil
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oncesi klinik durumu biliyer komplikasyon gelisiminde etkili olabilecek faktorler arasinda
sayllmaktadir. Bu c¢alismanin amaci, merkezimizde pediatrik karaciger nakli sonrasi goriilen
biliyer komplikasyonlar1 ayrintili olarak incelemek ve bu komplikasyonlarin klinik
parametrelerle iliskisini ortaya koymaktir.

Materyal ve Metod

Bu calisma, pediatrik yas grubunda karaciger nakli uygulanmis hastalarin retrospektif
degerlendirilmesiyle gerceklestirilmistir. Hastalarin demografik 6zellikleri, primer karaciger
hastaliklari, biliyer atrezi varligi, daha 6nce Kasai portoenterostomisi uygulanip uygulanmadigi
ve nakil sirasinda gerceklestirilen safra yolu anastomoz tipleri incelenmistir.

Safra yolu rekonstriiksiyonunda duct-to-duct anastomoz ve Roux-en-Y hepatikojejunostomi
teknikleri kullanilmigtir. Postoperatif donemde gelisen biliyer komplikasyonlar; biliyer kagak
ve biliyer striktiir olarak siniflandirilmistir.

Hastalarin nakil oOncesi klinik durumlart PELD ve MELD-Na skorlar1 kullanilarak
degerlendirilmistir. Istatistiksel analizlerde kategorik degiskenler i¢in Ki-kare testi ve Fisher
Exact testi kullanilmis, p<0.05 degeri istatistiksel olarak anlamli kabul edilmistir.

Bulgular

Calismaya dahil edilen 99 pediatrik karaciger nakil hastasinin 54°1i(%54,5) kizdi. Hastalarin
nakil endikasyonlar1 sirasiyla biliyer atrezi, otoimmiin hepatit, kriptpjenik siroz, Wilson
hastalig1 ve progresif ailevi intraheptik kolestaz idi. Calismaya dahil edilen hastalarda, biliyer
komplikasyon goriilme oran1 %10-30 arasinda saptanmistir. Bu komplikasyonlar en sik biliyer
kacak ve biliyer striktiir seklinde izlenmistir .
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Cinsiyet Sayi Oran (%)
Kiz (K) 54 %54.5
Erkek (E) 45 %45.5
Toplam 929 100
Tani (TANI siitunu Say! Oran (%)
Bilier atrezi 32 %32.3
Otoimmun 0
hepatit 11 %111
Kriptojenik 0
Siroz S %8.1
Wilson 7 %7.1
PFIC-2 7 %7.1
Diger tanilar 34 %34.3
TOPLAM 99 100
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Safra yolu komplikasyonlar. ~~ Say Yiizde (%)
KomplikasyonYOK 79 %79.8
Komplikasyon VAR~ 20 %20.2
TOPLAM 99 %100

Komplikasyontipi ~ Sayl

Safrfi kanal q 940.0
darlig
Safra sizinti %30.0
(leak)
Blione Lo RO
Bilioma ve

? %10.0
darlik birlikte |
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Biliyer atrezi tanis1 olan hastalarda biliyer komplikasyon orani %21,9 olarak bulunurken,
biliyer atrezi dis1 tanilarda bu oran %16,9 olarak saptanmistir. Yapilan istatistiksel analizde iki
grup arasinda anlamli fark izlenmemistir (Fisher Exact test, p=0,64; OR=0,73).

Biliyer atreziile  |biliyer komplika

Grup Komplikasyon YOK VAR Toplam Komplikasyon orani
BA 25 I 32 %21.9
BA degil 54 11 65 %16.9
TOPLAM 79 18 97 %18.6

Kasai portoenterostomisi Oykiisii olan hastalarda biliyer komplikasyon riskinin yaklasik %30
daha diisik oldugu goriilmiis (RR=0,70), ancak bu bulgu istatistiksel olarak anlaml
bulunmamustir.

BA grubu icinde Kasai etkisi

BA + Kasai Komplikasyon Yok Komplikasyon Var Toplam
Kasai Var (1) 20 5 25
Kasai Yok (0) 5 2 ]
TOPLAM (BA) 25 7 32

cerrahpasapediatrigunleri2026.com



V. CERRAHPASA
PEDIATRI GUNLERI

8 - 10 OCAK 2026 [ iISTANBUL

reiilica PEDIATRI 2.0:
DEGISIM BASLADI

PELD skorlarina gore hastalar gruplandirildiginda biliyer komplikasyon oranlarmin %10 ile
%22,6 arasinda degistigi goriildii. Ancak PELD skorundaki artig ile biliyer komplikasyon
gelisimi arasinda diizenli bir artis egilimi izlenmedi. Ki-kare analizi sonucunda PELD

kategorileri ile biliyer komplikasyonlar arasinda istatistiksel olarak anlamli iliski saptanmadi
(p=0,70).

PEID GrUD I s SOICKONPEE S,

Toplam Komplikasyon %

(1-3)

0-10 17 3 20 %15.0
11-20 24 7 31 %22.6
21-30 18 2 20 %10.0
>30 5 1 6 %16.7

MELD-Na skorlar1 incelendiginde, skor yiikseldikge biliyer komplikasyon oranlarinda
belirgin bir artis egilimi oldugu goriilmiistiir.

e MELD-Na 11-20 grubunda biliyer komplikasyon oran1 %8,3
o MELD-Na 21-30 grubunda %50
e MELD-Na >30 grubunda %100 olarak saptanmistir

Yapilan Ki-kare analizinde p=~0,04 bulunmus ve teknik olarak istatistiksel anlamlilik saptandi.
Ancak toplam MELD-Na verisi bulunan hasta sayisinin sinirli olmasi (n=17) ve >30 grubunda
yalnizca bir hastanin yer almasi nedeniyle bu sonucun dikkatli yorumlanmasi gerektigi

diistiniildii.
MELD-Na Grup Kompikasyon  kemplikasyon  ropiam
0-10 O O O
11-20 11 1 12
21-30 2 2 4
=30 1 1
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Tartisma

Bu calismada pediatrik karaciger nakli sonrasi biliyer komplikasyonlarin sikli§i ve bu
komplikasyonlarla iliskili olabilecek klinik faktorler degerlendirilmistir. Bulgularimiz,
literatiirde bildirilen %10-35 oranlar1 ile uyumludur (2,3).

Biliyer atrezi ve Kasai portoenterostomisi dykiisiiniin biliyer komplikasyonlar tizerindeki etkisi
literatiirde tartismalidir. Bazi ¢alismalarda risk artisi bildirilirken, bazi serilerde anlamli iligki
gosterilememistir. Bizim ¢alismamizda da biliyer atrezi varligi ve Kasai operasyonu Oykiisii ile
biliyer komplikasyon gelisimi arasinda anlamli iliski saptanmamuistir.

PELD skorlarinin biliyer komplikasyonlar1 6ngérmede sinirli oldugu goriilmiistiir. Buna karsin
MELD-Na skorundaki artigin biliyer komplikasyon riskini artirabilecegi yoniinde bulgular elde
edilmistir. Ancak bu sonucun hasta sayisinin azligi nedeniyle daha genis ve prospektif
caligmalarla desteklenmesi gerekmektedir.

Kaynaklar

1. Starzl TE, et al. Liver transplantation in children. Ann Surg. 1984;199(4):401-408.

2. Sieders E, et al. Biliary complications after pediatric liver transplantation. 7ranspl
Int. 2000;13(2):92-96.

3. Verdonk RC, et al. Biliary strictures after liver transplantation. Gut.
2006;55(5):686—692.

4. Sundaram SS, et al. Outcomes after pediatric liver transplantation. Hepatology.
2010;51(2):495-504.

5. Kim JM, et al. Risk factors for biliary complications after liver transplantation.
Liver Transpl. 2011;17(6):650—657.

6. Millis JM, et al. Kasai portoenterostomy and biliary complications. J Pediatr Surg.
1998;33(7):1004—-1008.

7. Wiesner R, et al. MELD score and liver transplant outcomes. Hepatology.
2003;38(5):1151-1157.
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PB-09 Cocuk Hastalarda Su Emici Boncuk Yutulmasi: Olgu Sunumu

Biisra Ugan, Dilek Cing1 Eker, Rahime Giindiiz, Tuna Selin Demirdéven, Tugba Erener Ercan
'Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Maltepe Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Istanbul, Tiirkiye
Giris

Cocuklarda yabanci cisim yutulmasi yaygin goriilir ve ¢ocuklarin ¢ogu 6 ay ile 3 yas
arasindadir (1). Gastrointestinal sistemdeki yabanci cisimlerin ¢cogu komplikasyonsuz spontan
pasajla cikabilse de bazi cocuklarda endoskopik veya cerrahi miidahale gerekebilir. Tiirkiye'de
yaygin olarak "su emici boncuklar” ya da "su maymunu" olarak bilinen, su veya ¢esitli stvilar
ile temas ettiginde biiyiiyen polimer toplar; kiiciik, parlak, yuvarlak sekilli, seker goriiniimiinde
ve cocuklarin dikkatini ¢ekmektedir. Baslangicta tarimsal ve dekoratif uygulamalar igin
pazarlanan bu {iriin su an ¢ocuklar i¢in duyusal oyuncaklar olarak satilmaktadirlar. Cocuklara
iki farkli sekilde zarar verebilirler. Yutulmasi halinde su emici polimerler, siviyr emer ve
hacimleri yiiz kattan fazla artabileceginden bagirsak obstriiksiyonu meydana gelebilir. Ayrica
polimerize akrilamid monomerinden yapilirlar ve akrilamid monomerleri yiiksek seviyelerde
toksik olabilir (2). Son zamanlarda su emici boncuklarin yutulmasi ile goriilen gastrointestinal
sistemde yabanci cisim vakalari sayisinda artis olmasi nedeniyle hem hekimler hem de ailelere
farkindalik olusturmak amactyla ¢ocuk acil poliklinigimize su emici boncuk yutma sikayeti ile
bagvuran bir hasta olgu sunumu olarak poster hazirlanmistur.

Anahtar kelimeler: Yabanci cisim, Gastrointestinal sistemde yabanci cisim, Su emici
boncuk, Su emici polimer

Olgu

4 yas 6 ay kiz hasta hastanemizin acil servisine sayisint bilmedigi su emici boncuk yutmasi
sikayeti ile getirildi. Hasta acile geldiginde yabanci cisimleri yutmasindan yarim saat gecmisti.
Hastanin gelisinde bir sikayeti yoktu. Muayenesinde bir 6zellik gézlenmedi. Hasta olast bir
gastrointestinal obstriiksiyon siiphesi ile ¢ocuk hastaliklar1 servisine yatis1 yapilarak izlendi.
Servise yatirilan hastanin yatisindan bir saat sonra bir kez kusmasi oldu, Cocuk Cerrahisi'nden
konsiiltasyon istendi. Hastaya ayakta direk karin grafisi ¢ekildi. Ayakta karin grafisinde su emen
polimerler radyo-opak olmadigi icin goriilmedi, ileus bulgusu yoktu. Yatisinin dordiincii
saatinde kendiliginden ikinci kez kusarak {i¢ adet su emici boncuk ¢ikardi. Hastanin oral alimi
kapatildi, sekiz saat siireyle iv mayi verildi. Daha sonra karin muayene bulgular1 normal olan
ve bir sikayeti olmayan hasta beslendi. Hastanin serviste takibinde bir kez gaita desarj1 oldu.
Gaitada ii¢ adet su emici boncuk oldugu, ve bunlarin boyutlarinin obstriiksiyon yapacak kadar
artmadig1 goriildii. Yatarak 24 saat siireyle takip edilen hastada ek bir bulgu ortaya ¢ikmadi.
Hasta Cocuk Cerrahisi poliklinik kontrolii 6nerilerek taburcu edildi.
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Sonuc¢

Siiper emici polimerden yapilmis boncuklarin yutulmasi bagirsak tikanikligina neden olabilir.
Su emici boncuklar yutuldugunda gastrointestinal sistemden gecerken su emerek biiyiir. Cap1
artan boncuklar distal jejunum, ileum, ileogekal valvde tikanikliga neden olabilir. Hastalarda
bulgular yutulduktan sonraki 24 saat icinde ortaya ¢ikabilir (3). Ayrica yutulan su emici
boncuklarin markasi ve miktarina bagli olarak kusma, yemek yemeyi reddetme, karin agrisi,
kabizlik ve dehidratasyon bulgular1 goriilebilir.

Su emici boncuklar radyo-opak degildir. Ayakta direkt karin grafisinde hava-sivi seviyeleri ve
genislemis bagirsak anslarinin varlhigi, akut barsak tikanikligini gosterdigi i¢in rontgen
degerlendirmede Onemli bir rol oynar. Komplike olgularda kesin tani i¢in ultrason ve
bilgisayarli tomografi taramalar1 faydalidir (4). Bagirsak tikanikliginin tedavisi i¢in cogunlukla
endoskopik veya cerrahi miidahale gerekir (5). Tirkiye'de ilk defa 2008 yilinda, su emici
boncuk yutma sikayeti ile hastaneye getirilen ¢ocuk sayisinin artmasi sonucu kamuoyunda bir
tepki olusmus ve ortaya ¢ikabilecek komplikasyonlar nedeniyle bu boncuklarin satisi okul
cevrelerinde yasaklanmistir.

Diinya genelinde su emici boncuk satis1 ile ilgili yasaklamalar Tiirkiye'den sonra olmustur (6).
Bu olguyu, su emici boncuk iiriinlerinin kazara yutulmasimin beraberinde getirdigi riskler
konusunda toplum ve saglik ¢alisanlar1 arasinda farkindalig1 artirmak amaciyla bildiriyoruz. Bu
tiir iiriinler 6zellikle ¢ocuklarin erisemeyecegi yerlerde saklanmalidir. Zamaninda miidahale
morbidite ve mortaliteyi 6nemli 6l¢iide azaltabilir.
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PB-11 Agir Renal Anomalilerle Birlikte Seyreden Ozofagus Atrezisi: Diyaliz Gereksinimi
Olmadan Stabilize Edilen Bir Olgu

Simay Buse Giiliimser', Leyla Aliyeva?, Ersin Ulu?, Zeynep Alp Unkar?, Atalay Demirel?, Ali
Ekber Hakalmaz®, Seha Saygili*, Zekeriya Mehmet Vural®

Tstanbul Universitesi- Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklari
Ana Bilim Dali

2{stanbul Universitesi- Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklari
Ana Bilim Dali, Neonatoloji Bilim Dali

3Istanbul Universitesi- Cerrahpasa, Cerrahpasa T1p Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Ana Bilim Dal1
*{stanbul Universitesi- Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
Ana Bilim Dali, Cocuk Nefroloji Bilim Dal1

Giris

Ozofagus atrezisi, yenidogan déneminde nadir gériilen ancak erken tam ve cerrahi miidahale
gerektiren, yiikksek mortalite ve morbidite riski tasiyan konjenital anomalilerden biridir.
Olgularmn yaklagik yarisina kardiyak, vertebral, renal ve anorektal anomaliler eslik edebilir ve
bu birliktelik VACTERL spektrumu igerisinde degerlendirilir. Eslik eden renal anomaliler,
ozellikle postoperatif donemde metabolik denge ve bobrek fonksiyonlarinin yakindan
izlenmesini gerektirmektedir. Bu sunumda, C tipi 6zofagus atrezisi ile birlikte ciddi renal
anomalileri bulunan ve periton diyalizi gereksinimi gelismeyen bir yenidogan olgusunun klinik
izlemi ve yonetimi paylasilmaktadir.

Bulgular

Aralarinda akraba evliligi olmayan gravida 1,parite 1, 32 yas, oligohidramniyozlu anneden 39.
gebelik haftasinda 3300 gram sezaryen ile dogurtulmus. Antenatal 22. gebelik haftasinda sol
bobregin pelvik yerlesimli goriilmesi disinda anomali saptanmamis. Hasta postnatal ilk
saatlerinde tagipneik seyretmesi ve orogastrik sondanin 6zofagustan ilerletilememesi nedeniyle
merkezimize sevk edildi. Gelis muayenesinde solunum sesleri bilateral esit, rahat, tasipnesi
yok, diger sistem muayeneleri dogal olan hastanin orogastrik sondasinin tarafimizca da
takilamamas1 lizerine hasta ¢ocuk cerrahisine damsilarak opak madde ile grafi cekildi.
Proksimal 6zofagus atrezisi saptandi, direkt batin grafisinde gaz gaita gélgesi olmasi nedeniyle
distal fistiil oldugu diisiiniilerek C tipi 6zofagus atrezisi tanis1 konuldu. Oral stop izlemi devam
ettirilerek replogle tiipii ile siirekli aspirasyon saglandi. Eslik eden patolojiler agisindan hasta
tetkik edilirken yapilan iiriner ultrasonografisinde sag kistik displastik bobrek (sag bobrekte
biliyiigii tist polde 2.5 mm ¢apinda birka¢ adet anekoik kist) ve sol renal agenezi saptandi.
Ekokardiyografide anomali goriilmedi, vertebra grafileri normal olarak degerlendirildi,
muayenesi ve grafilerinde ekstremite anomalisi saptanmadi. Postnatal 5. giiniinde opere edildi.
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Distal 6zofagusun trakeaya fistiilize oldugu goriildii. C tipi 6zofagus atrezisi tanisi kesin olarak
koyuldu.Primer 6zofagus onarimi ve fistiil baglanmasi yapildi, es zamanli olarak renal
patolojileri ve serum kreatinin diizeyinin 2 mg/dl civarinda seyretmesi nedeniyle periton diyaliz
kateteri takildi. Postnatal 7. giinlinde nazojejunal tiip ile 5+1 continu beslenmeye baslandi,
postnatal 10.giintinde kontrastl 6zofagus-mide/pasaj grafisi ¢ekildi. Anastomoz yerinden kacak
olmayan, pasaj1 sorunsuz olan hastanin beslenmesi 2 saatte bir 1 ml olacak sekilde diizenlendi
ve tedricen artirildi. Postnatal 18.glinlinde tam enteral beslenmeye ulagildi. Refliiye yatkinlik
nedeniyle proton pompa inhibitdrii/pantoprazol, motilium, anti-reflii surup baslandi.izleminde
bikarbonat 18-20 mmol/L diizeylerinde seyreden hastaya 2 mEq/kg bikarbonat destegi verildi.
Elektrolit dengesizligi olmayan, serum kreatinin diizeyi 1,24 mg/dL’ye kadar gerileyen, diiirezi
3-4 ml/kg/saat olan hastanin postnatal 30.giiniinde periton diyaliz katateri ¢ikarildi. Isitme
testi(ABR testi) yapilan hastada isitme kaybi olmadigi tespit edildi, g6z muayenesinde patoloji
saptanmadi. Postnatal 10.glintinde TSH 41,2 plU/ml, sT4: 1,53 ng/dL saptanmasi iizerine
levotiroksin baslandi. Ozofagus atrezisi ve eslik eden renal anomaliler nedeniyle VACTERL
acisindan genetik tetkikleri gonderilen hastanin karyotip analizi 47, XY normal sonuglandi;
DNA analizi devam etmekte. Taburculuk sonrasi ¢ocuk nefroloji poliklinik kontroliinde Hb:
8,1 mg/dL saptanan hastaya 150 [U/kg epoetin bagland.

Sonug¢

Ozofagus atrezisine eslik eden agir renal anomaliler, yenidogan déneminde mortalite ve
morbiditeyi belirgin sekilde artiran kritik bir klinik tablodur. Ancak bu olguda goriildiigii iizere,
erken donemde yapilan kapsamli sistemik degerlendirme, yakin biyokimyasal takip ve
zamaninda uygulanan uygun destek tedavileri sayesinde aktif diyaliz gereksinimi gelismeden
hasta giivenle stabilize edilebilmistir. Bu olgu, 6zofagus atrezili yenidoganlarda eslik eden renal
anomalilerin erken taminmasinin, gereksiz invaziv girisimlerden kac¢imilmasinin ve
multidisipliner yaklagimin yasam kurtarici roliinii ¢arpici bicimde ortaya koymaktadir.

Anahtar Kelimeler: Esophageal Atresia, Kidney Diseases, Cystic, Newborn
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PB-12 Pediatrik Eozinofilik Ozofajitte Tedaviye Yanit ve Takip Bulgulari: Genis Bir
Serinin Cok Yonlii Prospektif Analizi
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*Cocuk Cerrahisi Anabilim Dal1, Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa T1p Fakiiltesi,
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Istanbul, Tiirkiye

Giris ve Amag

Eozinofilik 6zofajit (EoE), mikst tip besin alerjileri i¢cinde en sik goriilen klinik tablo olup,
histopatolojik olarak 6zofagus mukozasinda eozinofilik infiltrasyon ve enflamasyon, klinik
olarak ise 6zofagus fonksiyon bozuklugu ile karakterize kronik ve progresif bir hastaliktir.
Eozinofilik gastrointestinal hastaliklar arasinda tani kriterleri net olarak tanimlanmis tek
hastalik olan EoE’nin tedavi ve izlemine yonelik yaklagimlar konusunda giincel kilavuzlara
ragmen standart bir goriis birligi bulunmamaktadir. Onerilen tedavi secenekleri; farmakolojik
tedaviler (proton pompa inhibitorleri, topikal kortikosteroidler ve biyolojik ajanlar), diyet
eliminasyonu, endoskopik girisimler ve gerekli durumlarda destekleyici beslenme tedavilerini
icermekte olup, tedavi stratejisinin hastaya 6zgii olarak bireysellestirilmesi onerilmektedir.
Tedavinin temel hedefleri; semptom kontrolii, histopatolojik ve endoskopik iyilesmenin
saglanmasi, 6zofagus fonksiyonunun korunmasi, yasam kalitesinin artirilmasi ve hastaliga bagh
komplikasyonlarin 6nlenmesidir. Bu ¢alismada, genis bir pediatrik EoE kohortunun klinik,
endoskopik ve histopatolojik 6zelliklerinin degerlendirilmesiyle mevcut tedavi ve izlem
yaklagimlarina katki saglanmasi amacglanmistir.
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Yontem

Calismada, Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi ve Zeynep Kamil
Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme Bilim
Dallari’nda 2017-2025 yillar arasinda giincel ESPGHAN kriterleriyle (1) tan1 alan pediatrik
EoE olgular prospektif olarak incelenmis; klinik ve demografik verilerin analizi yapilmistir.
Hastalarin endoskopik, histopatolojik ozellikleri ve niiks oranlart degerlendirilmistir.

Bulgular

Bu calismada, EoE tanisi ile izlenen toplam 72 pediatrik hasta degerlendirilmistir. Calisma
grubunun ortalama tani yast 8 yil olup hastalarin 55’1 (%79) erkek cinsiyettedir. Olgularin
41’inde (%59.,4) atopi Oykiisii mevcutken, 10 hastada (%14,5) EoE’ye eslik eden 6zofagus
atrezisi saptanmistir. Hastalar ortalama 34,42 ay siireyle izlenmis ve takip siirecinde diizenli
araliklarla endoskopik degerlendirme yapilmustir. Izlem siiresince uygulanan tedavilere yanit
olarak, endoskopik degerlendirmede kullanilan “Eozinofilik Ozofajit Endoskopik Referans
Skoru”(EREFS) ve histopatolojik incelemede intraepitelyal eozinofil sayisinda belirgin ve
anlamli bir azalma gozlenmistir. Takipte %51,5 hastada niiks gelistigi izlenmis olup, bu oran
EoE’nin kronik ve tekrarlayict dogasii ortaya koymaktadir. Ug hastanin ise izlem ve
degerlendirme siireci halen devam etmektedir. Uygulanan tedavi modaliteleri arasinda klinik,
endoskopik, histopatolojik yanit ve niiks oranlar1 karsilagtirildiginda istatistiksel olarak anlamli
fark saptanmadi (sirasiyla p=0,462, 0,208, 0,933 ve 0,421).

Sonuc¢

Eozinofilik 6zofajit (EoE), farkli tedavi yaklasimlarina verilen yanit ve remisyon oranlariin
degiskenlik gosterdigi, kompleks bir hastalik grubunu temsil etmektedir. Bu poster ile pediatrik
EoE’nin heterojen yapisini ve uzun donem izlem ile bireysellestirilmis yaklagimlarin 6nemini
vurgulamak, genis veriler sunularak tedavi-izlem stratejilerine katki  saglamak
amaglanmistir. Bununla birlikte, tedavi modalitelerinin yanit ve niiks iizerindeki etkilerinin
daha net ortaya konulabilmesi ve bu alanda bir goriis birligi olusturulabilmesi amaciyla, daha
genis hasta popiilasyonlarini igeren prospektif ve randomize kontrollii ¢alismalara gereksinim
bulunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Eozinofilik 6zofajit, eliminasyon diyeti, endoskopi, histopatoloji, proton
pompa inhibitorii, topikal steroid
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PB-14 Tekrarlayan idrar Yolu Enfeksiyonu ile Basvuran Bir Olguda Alt Uriner Sistem
Disfonksiyonu: Disfonksiyonel Iseme
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Yilmaz 2, Ayse Kalyoncu Ugar®, Ayse Agbas?, Nur Canpolat?
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Giris

Alt iiriner sistem disfonksiyonu (AUSD), mesanenin dolum ve/veya bosaltma
(iseme) islevlerinde, norolojik bir neden olmaksizin ortaya ¢ikan fonksiyonel bozukluklarin
tiimiind ifade eder. Klinik olarak giindiiz ve gece idrar kagirma, ani sikisma hissi, sik veya
seyrek, 1kmarak iseme gibi semptomlarla karsimiza cikabili. AUSD’nin asir1  aktif
mesane, disfonksiyonel iseme, tembel mesane gibi alt tipleri mevcuttur. Tam1 esas klinik
bulgulara dayanmakla birlikte nérojen ve anatomik nedenler dislanmalidir. Bu hastalar, idrar
yolu enfeksiyonu (IYE) gegirebilir ve semptomlar ayrintili sorgulanmadiginda tekrarlayan IYE
nedeniyle daha ¢ok anatomik ve ndrojenik nedenler arastirilabilir. Bu sunumda, tekrarlayan IYE
nedeniyle klinigimize bagvuran AUSD (disfonksiyonel iseme) tanis1 almis kiz olgu hakkinda
bahsedilecektir.

Olgu

Dort yasinda kiz hasta yaklasik iki yildir devam eden gilindiiz idrar kagirma, ani sikigma hissi,
stk ve az voliimle isemesi, aralikli diziiri ve kotli kokulu idrar sikdyetleri ile bagvurdu.
Oykiisiinde tekrarlayan atesli/atessiz IYE ve bu nedenle hastane yatislar1 mevcuttu. Fizik
muayenede genel durumu 1yi, ates yok, 18 kg, 105 cm, yasa gore boy 0,53 SDS, boya gore
agirlik 0,75 SDS, sistem muayeneleri normal, fekalom yok, genital sistem ve lomber bolge
muayenesinde 6zellik yoktu, Tetkiklerinde bobrek fonksiyon testleri normal, idrarda piytirisi
mevcuttu. Idrar kiiltiirii almip, antibiyoterapisi baslandi. Uriner ultrasonografisinde bilateral
bobrek parankimi normal, hidroiireteronefroz yok, mesane cidar kalinligi normaldi. AUSD
acisindan iseme gilinliigii ve iiroflowmetri ile degerlendirildi, iseme giinliigiinde giinde 8-10 kez,
en fazla 80 cc isedigi goriildii, ancak iiroflowmetride mesane kapasitesinin (MSK) yaklasik 185
cc, akim paterninin staccato tipi oldugu gériildii. Idrar kiiltiiriinde Enterokok iiremesi nedeniyle
atipik 1YE olarak tan1 alan hastaya olas1 anatomik nedenleri diglamak igin iseme sistogrami
yapildi, MSK yaklasik 170 cc, reflii olmadig1 ve mesanenin ¢ikima dogru tiggenlestigi goriildii
(Sekil 1). Tiim bulgularla hastada AUSD ve alt tipi olan disfonksiyonel iseme tanisi
konuldu. IYE tedavi sonrasi profilaksi baslanan hastaya standart iiroterapi yontemleri (zamanls,
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uygun pozisyonda iseme, kabizligin 6nlenmesi) anlatildi, takibine gore ileri inceleme yapilmasi
planlandi.

Sonu¢

Bu olgu, tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu ile basvuran cocuklarda alt {iriner sistem
disfonksiyonunun ayirici tanida mutlaka diisiiniilmesi gerektigini; ayrintili iseme 6ykiisii, iseme
giinliigli ve noninvaziv fonksiyonel testlerle erken taninin miimkiin oldugunu ve uygun
iiroterapi yaklasimlar1 ile bobrek fonksiyonlarinin korunmasina katki saglayabilecegini
gostermektedir.

Kaynakc¢a

1) Austin PF, Bauer SB, Bower W, et al. The standardization of terminology of lower
urinarytract function in children and

adolescents: Update report from the International Children’s Continence Society. J Urol.
2014;191(6):1863-1865.

2) Chase J, Austin P, Hoebeke P, McKennaP. The managementof dysfunctionalvoidingin
children: A report from the

International Children’s Continence Society. J Urol. 2010;183(4):1296-1302.

Anahtar Kelimeler: Alt iiriner sistem disfonksiyonu, disfonksiyonel iseme, tekrarlayan idrar
yolu enfeksiyonu
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PB-14 CYP24A1 iliskili idiyopatik Infantil Hiperkalsemi: Agir Hiperkalsemi ve
Nefrokalsinozis ile Seyreden Olgu
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3Bolu Abant izzet Baysal Universitesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklart ABD., Cocuk
Endokrinoloji BD.

*Bolu Abant izzet Baysal Universitesi T1ibbi Genetik ABD.

Giris

Idiopatik infantil hiperkalsemi (IiH), cogunlukla otozomal resesif gegis gosteren; CYP24A41
veya daha nadir olarak SLC34A41 iligkili kalitsal metabolik bir hastaliktir. CYP24A41, hem 25-
hidroksivitamin Ds’iin (25(OH)Ds) hem de 1,25-dihidroksivitamin Ds’tin (1,25(OH):Ds)
yikimindan sorumlu enzimi kodlar. CYP24A41 geninde biallelik varyantlar nedeniyle D vitamini
metabolitlerinin yikimi azalir ve parathormon baskili hiperkalsemi gelisir. Bu bildiride
nefrokalsinozis, agir hiperkalsemi ve gelisme geriligi ile bagvuran ve CYP24A41 geninde
patojenik mutasyon saptanan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu

Tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu, konstipasyon, poliliri, biiylime geriligi ve nefrokalsinozis
nedeni ile ¢ocuk nefroloji poliklinigine sevk edilen 10 aylik kiz hastanin, 37. gestasyon
haftasinda diisiik dogum agirlig: ile dogdugu [2145 g (-2,83 SDS)] ve ebeveynleri arasinda
ikinci derece akraba evliligi bulundugu 6grenildi. Fizik muayenesinde viicut agirhigi: 6,4 kg (-
2,7SDS) boy: 63,5cm (-3,47SDS), bas ¢evresi: 40,5 cm (-3,47 SDS) saptandi. Noéromotor
gelisme geriligi (desteksiz oturamama, tutunarak ayakta duramama) ve hafif-orta siddetli
hipotonisite mevcuttu. Laboratuvar incelemesinde: kalsiyum 14,3 mg/dL(8,6-10,3),
parathormon 9,1 ng/L(15-68,3), fosfor 4,1 mg/dL (2,3-4,7), albiimin 4,4 g/dl (3,8-5,4),
25(0OH)Ds: 97,2 mcg/L (8-91), 1,25(OH).Ds diizeyi 32,5 pg/mL (32-196), kan {ire azotu: 50
mg/dl (12-42), kreatinin: 0,63 mg/dl (0,57-1,11) ve idrar Ca/Kr oran1 1,8 mg/mg (<0,6) olarak
saptandi. Agir hiperkalsemi nedeni ile hastaya intravendz hidrasyon, furosemid (1 mg/kg/doz),
kalsiyumdan fakir diyet ve proteiniirisi olmasi nedeni ile enalapril (0,25mg/kg/glin) baslandi.
Koruyucu doz D vitamini (400 1U/giin) tedavisi kesildi. Genetik analizde CYP24A1 geninde
homozigot ¢.428 430del (p.Glul43del) varyant1 saptandi. Hastaya flukonazol (2 mg/kg/giin)
baslandi. Kan kalsiyum diizeyi normal sinirlara ulasan hasta halen kalsiyumdan fakir diyet,
enalapril (0,25 mg/kg/giin) ve flukonazol (1 mg/kg/giin) tedavileri almaktadir. Hastanin
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biliyiime ve gelismesi, bobrek fonksiyonlari, serum kalsiyum diizeyi, D vitamini metabolitleri,
parathormon diizeyleri ve nefrokalsinozis siddeti yakindan izlenmektedir.

Sonu¢

Agir hiperkalsemi, nefrokalsinozis ve baskilanmis parathormon ile seyreden tablolarin ayirici
tanisinda D vitamini intoksikasyonuna ek olarak CYP24A1 iliskili 11H diisiiniilmelidir.
Hastaligin erken taninmasi uygun medikal tedavilerin zamaninda baglanmasina olanak
saglayarak nefrokalsinozis gelisimini ve uzun donem bdobrek hasari riskini dnemli dl¢lide
azaltabilir.

Anahtar Kelimeler: Vitamin D3 24-Hydroxylase , Hypercalcemia , Nephrocalcinosis
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PB-20 Direncli Hipertansiyonun Nadir Bir Nedeni: Renal Arter Stenozu ve infrarenal
Aortik Kalsifikasyon ile Seyreden Fibromiiskiiler Displazi Olgusu
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'Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Istanbul Universitesi-
Cerrahpasa, Istanbul

2Cocuk Nefrolojisi Bilim Dal1, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Istanbul Universitesi- Cerrahpasa,
Istanbul

3Cocuk Radrolojisi Bilim Dali, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Istanbul Universitesi- Cerrahpasa,
Istanbul

4Girisimsel Radyoloji Bilim Dali, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Istanbul Universitesi- Cerrahpasa,
Istanbul

SCocuk Romatolojisi Bilim Dali, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Istanbul Universitesi- Cerrahpasa,
Istanbul

®Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar1 Bilim Dali, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Istanbul Universitesi-
Cerrahpasa, Istanbul

Giris

Cocukluk caginda hipertansiyon erigkinlere kiyasla daha nadir goriilmekle birlikte, cogunlukla
altta yatan sekonder nedenlere baglidir. Renovaskiiler hastaliklar, 6zellikle tedaviye direngli
hipertansiyon ile prezente olabilen 6nemli sekonder nedenler arasinda yer almakta olup, erken
tan1 kalict organ hasarinin 6nlenmesi acisindan kritik 6neme sahiptir.

Olgu

Bu olgu sunumunda, spor lisans1 bagvurusu sirasinda insidental olarak hipertansiyon saptanan
14 yasindaki kiz hastanin tanisal degerlendirme siireci ve tedavi ydnetimi sunulmaktadir. Ug y1l
boyunca coklu antihipertansif tedavi kombinasyonlarina ragmen kan basinct kontrol altina
alinamayan hasta, direngli hipertansiyon nedeniyle merkezimize bagvurdu. Fizik muayenesinde
viicut agirligi 53 kg (-0,12 SDS), boyu 168 cm (+1,23SDS) idi. Kan basinci {ist ekstremitelerde
yuksek (sag 132/110 mmHg, sol 142/111 mmHg), alt ekstremitede ise diisiiktii 117/97 mmHg).
Femoral nabizlar zayif alindi ve sol renal arter iizerinde ifiiriim saptandi. Laboratuvar
incelemelerinde iire, kreatinin, elektrolitler ve idrar tahlili normaldi; plazma renin aktivitesi ve
aldosteron diizeyleri yiiksek bulundu. Renal Doppler ultrasonografide sol renal arterde belirgin
stenoz ve poststenotik dilatasyon ile birlikte infrarenal aortta liimeni daraltan segmental kalsifik
plaklar izlendi. BT anjiyografide renal arter ¢ikisini takiben yaklasik 1 cm’lik segmentte darlik
saptanirken, aort duvarinda yaygin kalinlasma veya baska segmentlerde kalsifikasyon
izlenmedi.

cerrahpasapediatrigunleri2026.com



V. CERRAHPASA
PEDIATRI GUNLERI

% 8 - 10 OCAK 2026 [ iISTANBUL

S PEDIATRI 2.0:
DEGISIM BASLADI

Ayirict tanida romatolojik, enfeksiydz ve genetik nedenler arastirildi. Akut faz reaktanlarinin
normal olmasi nedeniyle Takayasu arteriti diisiiniilmedi; hepatit B, hepatit C, tiiberkiiloz ve
sifiliz agisindan yapilan testler negatifti. Aortik kalsifikasyon ile iliskili olabilecek genetik
sendromlar agisindan genetik analiz planlandi. Klinik ve goériintiileme bulgular1 dogrultusunda
on planda fibromiiskiiler displazi diisiiniildii. Hastaya sol renal arter ve infrarenal aortaya
yonelik balon anjiyoplasti uygulandi. Islem sonrasi tekli antihipertansif tedavi ile kan basinci
normal sinirlara geriledi ve kontrol Doppler incelemesinde poststenotik dilatasyonda belirgin
diizelme saptandi.

Sonu¢

Bu olgu, direncli hipertansiyonlu ¢ocuk ve addlesanlarda renovaskiiler etiyolojinin mutlaka
degerlendirilmesi gerektigini gostermektedir. Ayrica ¢ocukluk ¢aginda nadir goriilen aortik
kalsifikasyonun ayirici tanisinda genetik, romatolojik ve enfeksiydz nedenlerin yani sira
fibromiiskiiler displazinin de dikkate alinmasi gerektigini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Cocukluk ¢ag1 hipertansiyonu; direngli hipertansiyon; renal arter
stenozu; fibromiiskiiler displazi; aortik kalsifikasyon; balon anjiyoplasti
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PB-24 Adélesan Olguda Dermokozmetik Uriine Bagh Alerjik Kontakt Urtiker
Siileyman Emre Temiz!, Samet Demir', Cagatay Nuhoglu!, Miinir Baysal'

'Saglik Bilimleri Universitesi Haydarpasa Numune SUAM Cocuk Klinigi
Anahtar Kelimeler: Alerjik kontakt tirtiker, adolesan

Giris

Kontakt iirtiker, deriye temas eden bir madde sonrasi dakikalar—saatler i¢cinde ortaya g¢ikan,
gecici eritem, 6dem, kasint1 veya tirtika (kabart1) ile karakterize bir reaksiyondur (1).

Olgu Sunumu

14 Yas 5 ay adolesan kiz hasta acil servisimize yiiziinde, géz ¢evresinde 6dem ve kizariklik
nedeniyle getirildi. Anafilaksi ve ajiyoddem diistindiirecek ek bulgusu olmayan hastanin altt
saat Once yiiziinde dermokozmetik bir iiriin olan kollajen maske yapistirdigi, bu siire iginde
alinmistir). Ozgecmisinde daha dnce bir kez paketli market iiriinii pizza yeme sonras1 yaygin
iirtikeryal dokiintlisii oldugu ifade edildi. Hemogram, serum CRP, C3, C4, IgE degerleri
normaldi. Alerjik kontakt iirtiker oldugu diisiintildii. Sistemik steroid ve antihistaminik
uygulandi. Oral anti-histaminik ve lokal steroid tedavisi recete edildi. Cocuk Immiinolojisi ve
Alerji Uzmanlik alanina yonlendirildi. On giin sonraki kontrolde hastanin iyilesmis oldugu
gorildii. Takiplerine halen devam edilmektedir.

S6z konusu tirtin “Su, Galactomyces Ferment Filtrati, Gliserin, Akrilat Kopolimeri, Niasinamid,
Ceratonia Siliqua (Keg¢iboynuzu) Gami, Kolajen Ekstrakti, Hidrolize Hyaluronik Asit, Betain,
Allantoin, Adenozin, Lactobacillus Ferment Lisati, Lactobacillus Fermenti, Bifida Ferment
Filtrati, Chondrus Crispus Ekstrakti, Aljin, Dipropilen Glikol, Agar, Hidroksiasetofenon,
Potasyum Kloriir, 1,2-Heksandiol, Poligliseril-10-Laurat, Kaprilil Glikol, Siikroz, Biitilen
Glikol, Disodyum EDTA, Rosa Damascena Cigcek Suyu, Pyrus Communis (Armut) Meyve
Ekstrakti, Iris Florentina Kok Ekstrakti, Hedera Helix (Sarmasik) Yaprak/Govde Ekstrakti,
Cucumis Melo (Kavun) Meyve Ekstrakti, FEtilheksilgliserin, Dipotasyum Glisirhizinat,
Tokoferol” igermektedir. Ureticinin beyan etmedigi baska maddeler de bulunabilir. Daha 6nceki
pizza dykiisiiyle birlikte degerlendirildiginde ChatGPT 5.1 Plus yapay zeka yazilimi en olasi
ortak tetikleyiciyi “fragrance / aroma vericiler” yani ugucu esans bilesenler olarak rapor
etmektedir. Bu durumda maske igerik listesindeki en kuvvetli siipheliler Rosa damascena (giil
esansi), iris ve baharat aromalar1 olabilir. Yan dal bransindaki ileri tetkiklerin sonuglariyla
yeniden degerlendirme yapilacaktir.
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Sonug¢

Sonug olarak hastanin yerel ve sistemik tedavilere yanitinin iyi oldugu goriilmiistiir. Bundan
sonra bu maskeyi kullanmamasi ¢giitlenmistir. Yeni bir dermatolojik iiriin kullanacak ise 6nce
on kol i¢ yiiziine bir miktar uygulayarak test etmesi Onerilmistir. Dermokozmetik iirlinlerin
bilingli kullanim1 i¢in adolesanlarin Ergen Sagligi ve Dermatoloji Polikliniklerine
yonlendirilmelerinin uygun olacagi kanaatine varilmistir.

Kaynakc¢a

Contact Urticaria Syndrome, Johansen et al., Contact Dermatitis, 2015; 73(1): 1-104.
(European Society of Contact Dermatitis : Guideline).

Kollejen yiiz maskesi sonrasi alerjik kontakt dermatit olan hastamiz
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PB-26 Nadir Bir Hematiiri Nedeni: Ataksi-Telenjektazili Hastada Mesane Telenjektazisi

Defne Altug!, Ecem Kahveci?, Dilan Demir?, Muhammed Aydin?, Esra Karabag Y1lmaz®,
Seha Saygili®, Ayse Agbas’, Nur Canpolat®, Ali Ekber Hakalmaz*, Mehmet Elicevik?*, Esra
Yiicel?, Ayca Kiykim?

Tstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1
Anabilim Dali

2{stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar
Anabilim Dali, Cocuk Allerji ve Immiinoloji Bilim Dali

3Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar
Anabilim Dali, Cocuk Nefroloji Bilim Dali

4Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali

Giris

Makroskopik hematiiri gocukluk ¢aginda sik karsilasilan bir bagvuru nedenidir ve etiyolojisinde
en sik Uriner sistem enfeksiyonlari, nefrolitiyazis ve glomeriiler hastaliklar yer alir. Travma,
koagiilopati, vaskiiler anomaliler ise daha nadir goriilmektedir. Ataksi-telenjektazi otozomal
cekinik kalitilan, norolojik bulgular, immiin yetmezlik, artmis malignite riski ve yaygin
kutandz, okiiler ve visseral telenjektazilerle seyreden multisistemik bir hastaliktir.
Telenjektaziler en sik okiiler ve kutanoz yerlesimlidir. i¢ organlarda da gériilebilmekle beraber
genitotiriner organlarda nadiren bildirilmistir. Bu olguda, makroskopik hematiiri ile basvuran
ataksi-telenjektazili bir hasta anlatilmistir.

Olgu

Ataksi-telenjektazi tanisiyla izlenen 6 yasinda kiz hasta, ani baglayan bir giindiir olan
makroskopik hematiiri nedeniyle bagvurdu. Diziiri, ates, karin agrisi, idrar miktarinda azalma
eslik etmemekteydi. Fizik bakida suprapubik hassasiyet saptandi, kostovertebral ag1 hassasiyeti
yoktu. Norolojik muayenesinde ataksik yiiriiyiis ve dismetri mevcuttu. Makroskopik hematiiri
etiyolojisine yonelik yapilan tetkiklerinde tam idrar tahlilinde bol morfik eritrosit goriildi,
dansitesi 1014, pH’1 7.5°U. Hemoglobin diizeyi 11.0 gr/dL, platelet sayis1 376.000/uL olarak
normal sinirlardayd: ve izlemde diislis saptanmadi. Bobrek fonksiyon testleri ve elektrolitleri
normal sinirlardayd, biyokimya parametrelerinde bozukluk yoktu. Intravendz hidrasyon ile
izlenen hastanin hematiirisinin gerilemesi sebebiyle ayaktan izleme alindi. Hematiiri
etiyolojisinin aydinlatilmasina yonelik yapilan sistoskopide mesane mukozasinda yaygin
damarlanma artis1 ve telenjektazik damar yapilar izlendi. Kanama riski nedeniyle biyopsi
alinmadi. Multidispliner izlemine ayaktan devam edilmekte olup izlemde hematiirisi
tekrarlamadi.
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Tartisma

Makroskopik hematiiri ile basvuran cocuk hastalarda sik goriilen sebeplerin dislanmasinin
ardindan 6zellikle sistemik bir hastaligin eslik etmesi durumunda nadir nedenler de géz 6niinde
bulundurulmali, multidisipliner bir yaklasim benimsenmelidir. Bu olguda, ataksi-telenjektazi
hastalarinda aciklanamayan hematiirinin mesane telenjektazilerinden kaynaklanabilecegi,
erken donemde sistoskopi yapilarak tani konulabilecegi vurgulanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Ataksi-Telanjiektazi, hematiiri, sistoskopi
Kaynaklar

Rothblum-OviaZ C, Wright J, Legon-Greif MA, McGrath-Morrow SA, Crawford TO,
Lederman HM. Ataxia telangiectasia: a review. Orphanet J Rare Dis. 2016 Nov 25;11(1):159.
doi: 10.1186/ s13023-016-0543-7. PMID: 27884168; PMCID: PMC5123280.

Aygiin FD, Nepesov S, Cokugras H, Camcioglu Y. Bladder Wall Telangiectasia in a PaUent
with Ataxia-Telangiectasia and How to Manage? Case Rep Pediatr 2015; 2015: 615368.

Suzuki, K., Tsugawa, K., Oki, E. et al. Vesical varices and telangiectasias in a paUent with
ataxia telangiectasia. Pediatr Nephrol 23, 1005-1008 (2008). hZps://doi.org/10.1007/ s00467-
007-0710-0
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PB-30 Yenidoganda Hipoglisemi ile Saptanan Bir Yag Asidi Oksidasyon Defekti Olgusu
Nurdan Yavuz', Ece Oge Enver?, Yasemin Akin'

! Kartal Dr. Liitfi Kirdar Sehir Hastanesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar
2 Kartal Dr. Liitfi Kirdar Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklar1

Giris

Yag asidi oksidasyon defektleri (YAOD), mitokondride yag asitlerinin f-oksidasyonu sirasinda
gorev alan enzim veya tasiyici proteinlerdeki bozukluklar sonucu ortaya ¢ikan, otozomal resesif
kalitilan metabolik hastaliklardir. Ozellikle yenidogan ve siit cocuklugu déneminde

hipoglisemi, metabolik dekompansasyon, kardiyak tutulum ve ani 6liim gibi ciddi klinik
tablolarla prezente olabilirler (1).

Karnitin-asilkarnitin translokaz (CACT) eksikligi, uzun zincirli yag asitlerinin mitokondri igine
taginmasini engelleyen karnitin dongiisii bozukluklarindan biridir ve YAOD’ler arasinda en agir
klinik seyirli formlardan biri olarak kabul edilmektedir (2). Hipoketotik hipoglisemi,
hepatosteatoz ve multiorgan tutulum CACT eksikliginin tipik bulgularidir. Bu yazida, yasamin
ilk giintinde hipoglisemi ile bagvuran ve CACT eksikligi tanis1 alan bir yenidogan olgu
sunulmustur.

Olgu Sunumu

Otuz yasinda, bilinen kronik hastalig1 olmayan anneden ve otuz bes yasinda, bilinen hastaligi
olmayan, birinci derece akrabalik bulunan babadan dogan erkek bebek; 36+3/7 gebelik
haftasinda, 3280 gram agirliginda, normal spontan vajinal dogum ile diinyaya geldi. Hastanin
21 aylik, saglikl1 bir ablast mevcuttu.

Yasaminin ilk giiniinde yapilan rutin izlemler sirasinda hipoglisemi saptanmasi iizerine hasta
yenidogan servisine yatirildi. Fizik muayenesinde patolojik bulgu izlenmedi. Laboratuvar
incelemelerinde tekrarlayan hipoglisemi ataklari saptanan hastanin ileri degerlendirilmesi
planlandi. Abdominal ultrasonografide karaciger boyutlar1 normal olmakla birlikte, parankim
ekojenitesinde grade 1-2 artis saptandi ve metabolik hastaliga sekonder hepatosteatoz lehine
degerlendirildi.

Hipoglisemi etiyolojisi agisindan yapilan metabolik tarama kapsaminda tandem kiitle
spektrometrisi (TMS) ile asilkarnitin profili incelendi. Incelemede C16:0 ve C18:1
diizeylerinde artig, C2 diizeyinde azalma saptandi. C16 + C18:1 / C2 oraninin >0,02 bulunmas,
CACT eksikligi veya karnitin palmitoil transferaz tip 2 (CPT2) eksikligi ile
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uyumlu olarak degerlendirildi. Hedef gen paneli ile yapilan genetik analizde SLC25A20
geninde patojenik varyant saptanarak CACT eksikligi tanis1 dogrulandi.

Tedavi silirecinde uzun zincirli yag asitleri diyetten ¢ikarildi ve orta zincirli trigliserit (MCT)
agirhikli beslenme programi baslandi. Izlemde hipoglisemi atag: tekrarlamayan hastanin
bliylime ve gelisme persentilleri yasina uygun seyretti. Kardiyak taramalarinda patoloji
saptanmadi ve hepatosteatoz bulgularinda gerileme gozlendi.

Tartisma

CACT eksikligi, yenidogan doneminde hizli ve agir metabolik dekompansasyonlara yol
acabilen, nadir ancak mortalitesi yiiksek bir yag asidi oksidasyon defektidir. Ozellikle aclik,
enfeksiyon veya yetersiz beslenme gibi katabolik durumlarda klinik tablo agirlasabilmektedir

Q).

Tanida tandem kiitle spektrometrisi ile elde edilen asilkarnitin profili biiylik dnem tagimaktadir.
Uzun zincirli asilkarnitinlerin artisi ve C2 diizeyinin distkligi, CACT eksikligi i¢in
karakteristik biyokimyasal bulgular arasinda yer almaktadir (3). Sunulan olguda da bu tipik
profilin saptanmasi, erken donemde taniya yonlendirmistir.

Literatiirde bildirilen CACT eksikligi olgularinda klinik bulgularin ¢ogunlukla yasamin ilk
giinlerinde ortaya ¢iktigi, hipoketotik hipoglisemi ve hepatik tutulumun sik gorildigi
bildirilmektedir. Sunulan olgu da literatiirle uyumlu sekilde erken donemde hipoglisemi ile
basvurmus ve abdominal ultrasonografide hepatosteatoz bulgular1 saptanmistir. Ancak erken
tan1 konulmasi ve hizli bir sekilde uygun beslenme tedavisinin baglanmasi sayesinde hastada
ciddi metabolik dekompansasyon gelismemistir. Bu durum, yenidogan déneminde hipoglisemi
ile basvuran olgularda metabolik hastaliklarin erken diisliniilmesinin ve tarama testlerinin
zamaninda yapilmasinin klinik seyir iizerindeki belirleyici roliinii bir kez daha ortaya
koymaktadir.

Sonug¢

Yenidogan doneminde saptanan hipoglisemi olgularinda, 6zellikle hepatik tutulumun eslik
ettigi durumlarda, yag asidi oksidasyon defektleri ayirici tanida mutlaka goéz Oniinde
bulundurulmalidir. Karnitin-asilkarnitin translokaz (CACT) eksikligi nadir goriilmesine
ragmen, erken donemde tani konulmadiginda agir metabolik dekompansasyon ve yiiksek
mortalite riski ile seyredebilen bir hastaliktir. Tandem kiitle spektrometrisi ile elde edilen tipik
asilkarnitin profili, erken tam1 agisindan yol gostericidir. Erken tani konulan olgularda
zamaninda baglanan uzun zincirli yag asitlerinden kisitli, orta zincirli trigliserit temelli
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beslenme tedavisi ile klinik stabilizasyon saglanabilmekte ve prognoz belirgin sekilde
iyilestirilebilmektedir. Bu olgu, yenidogan hipoglisemilerinde metabolik hastaliklarin erken
taninmasinin ve uygun tedavi yaklasimlarinin hayati 6nemini vurgulamaktadir.

Kaynaklar

1. Houten SM, Wanders RJA. A general introduction to the biochemistry of
mitochondrial fatty acid B-oxidation. J Inherit Metab Dis. 2010;33:469—-477.

2. Kbnottnerus SJG, Bleeker JC, Wiist RC, et al. Disorders of mitochondrial long-chain
fatty acid oxidation and the carnitine shuttle. Rev Endocr Metab Disord. 2018;19:93—
106.

3. Guerra IMS, Ferreira HB, Melo T, et al. Mitochondrial fatty acid B-oxidation
disorders: From disease to lipidomic studies. /nt J Mol Sci. 2022;23(22):13933.
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PB-32 Adélesan Olguda Ev Yapimi Alkol Kullanimi Sonrasi Etanol Intoksikasyonu ve
Gizli Metanol Maruziyeti Siiphesi: Olgu Sunumu

Samet Demir!, Siileyman Emre Temiz', Cagatay Nuhoglu'

!Saglik Bilimleri Universitesi Haydarpasa Numune SUAM Cocuk Klinigi

Giris

Adolesan donemde riskli davranislar kapsaminda uygunsuz alkol kullaniminin goériilme sikligi
giderek artmaktadir. Kaynagi belirsiz iceceklerin tiiketilmesi, sadece etanol intoksikasyonuna
degil, metanol maruziyeti nedeniyle hayati tehdit eden komplikasyonlara da yol agabilmektedir.
Metanol toksisitesi cogu zaman gecikmis belirtiler gosterir ve es zamanli etanol alimi1 toksisiteyi
maskeler (1). Bu nedenle klinisyen i¢in tanisal ve yonetimsel zorluk s6z konusu olur. Bu poster,
bilinci kapali bir adolesanda etanol intoksikasyonu on tanisi ile basvurup, sonradan olast
metanol iceren ev yapimi alkol kullaniminin ortaya ¢iktig1 bir olgunun klinik yaklasimini
sunmaktadir.

Olgu Sunumu

Hasta: 17 yas, erkek adolesan. Acil servise bilinci bulanik halde getirildi. Arkadaslari ile birlikte
ev tipi, “merdiven alt1” liretim bir karisimdan kaynagi bilinmeyen alkol tiikettikleri anlasildi.
Ik dykiide yalnizca eslik eden etanol alimi ifade edilmisti.

Fizik muayenede biling somnolans halinde, uykuya meyilli, uyaranla kisa siireli agilsa da hizla
kapanma s6z konusuydu. Solunum: Stabil, solunum sikintis1 yok. Hemodinami: Stabil vital
bulgular; pupiller izokorik, reaktif. Fundoskopide patoloji ayirt edilmedi (erken dénemde
normal olabilir).

Laboratuvar: Etanol diizeyi toksik aralikta. Metanol diizeyi bakilamadi (laboratuvar imkani
yoktu). Kan gazi normal, metabolik asidoz yok. Aniyon acig1 normal. Serum elektrolitleri ve
bobrek fonksiyonlart normaldi.

Klinik degerlendirme: Etanol toksisitesine bagli merkezi sinir sistemi depresyonu diisiiniildii.
Ancak arkadas ifadeleri sonrasi metanol maruziyeti olasilig1 giiclendi. Es zamanli etanol
aliminin metanoliin toksik metabolitlere doniisiimiinii inhibe ederek metanol toksisitesini
geciktirebilecegi dikkate alindi. Bu nedenle yalnizca klinik bulgu olmamasi metanol
zehirlenmesinin dislanamamasina neden oldu.
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Olgu yogun bakim iinitesine sevk edildi. Yakin norolojik ve metabolik izlem yapildi. Sekiz
saatlik izlemde biling durumu tamamen diizeldi. Asidoz, gorme bozuklugu veya ge¢ gelisen
toksisite bulgular1 saptanmadi. Hasta sifa ile taburcu edildi.

Tartisma

Ev yapimi igkilerde metanol kontaminasyonu 6nemli bir halk sagligi problemidir. Es zamanlh
etanol alimi, alkol dehidrogenazi kompetitif inhibe ederek metanoliin toksik metaboliti olan
formik asit olusumunu geciktirir. Bu durum, agir metanol maruziyetini erken donemde
maskeleyebilir, klinisyenin yanlis giiven duygusuna kapilmasina neden olabilir.

Metanol diizeyi dlclilemeyen merkezlerde siiphe halinde proaktif yaklasim, 6zellikle cocuk ve
adolesan hastalarda kritik 6neme haizdir. Hastamizda klinik stabil seyre ragmen, dykiideki
riskli icecek tliketimi nedeniyle yakin yogun bakim izlemi dogru bir yonetim yaklasimi
olmustur. Olgunun normal kan gazi ve norolojik diizelme ile seyretmesi, anlamli bir metanol
maruziyeti olmadiginmi diislindiirmekle birlikte, klinik siiphe iizerine agresif izlem kararinin
Oonemini gostermektedir.

Sonug¢

Adolesanlarda kaynag belirsiz alkol tiiketimi 6nemli morbidite ve mortalite riski tasir. Etanol
ile metanol birlikte tiiketildiginde toksisite maskelenebilir; normal kan gazi sonuglar1 veya
baslangigta stabil tablo, metanol maruziyetini dislamaz. Siipheli olgularda, 6zellikle 6l¢iim
imkani olmayan merkezlerde erken yogun bakim destegi uygun ve hayat kurtarici olabilir. Bu
olgu, cocuklarda alkol intoksikasyonu yonetiminde dykiiniin ayrintili sorgulanmasinin,
gecikmis metanol toksisitesine kars1 temkinli izlemin ve multidisipliner yaklagimin 6nemini
vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Metanol intoksikasyonu, etanol zehirlenmesi, adolesan.

Kaynaklar

1. Nelson LS, Howland MA, Lewin NA, Smith SW, Goldfrank LR, Hoffman RS, editors.
Goldfrank’s Toxicologic Emergencies. 11th ed. New York: McGraw-Hill Education; 2019.
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PB-35 0-10 Yas Aras1 Cocugu Olan Ebeveynlerin Rutin Dis1 Asilar Hakkindaki Bilgi
Diizeyleri ve Uygulama Sikhiklar:

Selsebil Altinbagak!, Mehmet Yildiz>

'Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa T1ip Fakiiltesi
2[stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa T1p Fakiiltesi, Cocuk Romatoloji Béliimii

Giris

Cocukluk c¢ag1 asilari, as1 ile Onlenebilir hastaliklara bagli mortalite ve morbiditenin
azaltilmasinda en etkili halk saglig1 uygulamalarindan biridir [1,2]. Tiirkiye’de Ulusal Asilama
Takvimi kapsaminda uygulanan asilar toplam 13 antijene karsi koruma saglamaktadir. Bu
asilar; hepatit A ve B, tiiberkiiloz, bogmaca, difteri, tetanos, poliomiyelit, Haemophilus
influenzae tip B, konjuge pnomokok, kizamik, kizamik¢ik, kabakulak ve sucicegini
icermektedir [3]. Bu asilar birinci basamak saglik kuruluslarinda iicretsiz olarak
uygulanmaktadir [4].

Ulusal ag1 takvimi disinda yapilmasi 6nerilen ve rutin disi asilar olarak adlandirilan dort asi
bulunmaktadir. Bunlar; meningokok, rotaviriis, influenza ve HPV asilaridir.

Bu c¢alisma, ulusal as1 takviminde yer almayan asilar konusunda ebeveynlerin bilgi ve
tutumlarim1  degerlendirmek ve bu asilarin uygulanma sikligini belirlemek amaciyla
planlanmustir.

Metot

Bu kesitsel ¢alisma, Subat-Mayis 2024 tarihleri arasinda Istanbul Universitesi—Cerrahpasa Tip
Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Anabilim Dali’na bagvuran ebeveynler ile anket
yontemi kullanilarak yiiriitiilmiistiir. Anket uygulamasi Oncesinde katilimcilara g¢aligma
hakkinda ayrintili bilgi verilmistir. Calismaya goniillii olarak katilmay1 kabul eden toplam 304
ebeveyn anketi yanitlamistir.

Calismaya; anketi yanitlayabilecek erisime sahip olan, 0—10 yas aralifinda en az bir ¢ocugu
bulunan ve goniillii olarak katilmay1 kabul eden anne ve babalar dahil edilmistir.

Dislama kriterleri; belirtilen yas aralifinda g¢ocugu bulunmayan ebeveynler, asilanma
durumunu etkileyebilecek hastaligi bulunanlar, asilanmay1 etkileyebilecek ilag kullanimi
olanlar ve anketi yanitlamay1 kabul etmeyen ebeveynler olarak belirlenmistir.
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Veriler, ilgili literatiir taranarak hazirlanan 24 soruluk bir anket formu araciligiyla toplanmustir.
Katilimcilardan bilgilendirilmis onam alindiktan sonra anket formu ebeveynler tarafindan
doldurulmustur.

Anket formu; ebeveynlerin yasi, egitim durumu, ¢alisma durumu, aile geliri ve ¢ocuk sayisi
gibi sosyodemografik 6zelliklerin yani sira gocugun yasi, cinsiyeti, kronik hastalik varlig, ilag
kullanim1 ve alerji Oykiisiine iliskin sorular1 igermektedir. Ayrica ebeveynlerin asilar
konusundaki bilgi diizeylerini, tutumlarini ve ast uygulama sikliklarini degerlendirmeye
yonelik sorular da yer almaktadir. Calisma popiilasyonunun demografik verileri tablo 1’ de yer
almaktadir.

Bulgular

Calismaya toplam 304 ebeveyn dahil edilmistir. Katilimcilarin %89,8°1 anne (n=273), %10,2’s1
baba (n=31) idi. En sik goriilen yas grubu 30-39 yas (%55,3) olarak belirlendi. Annelerin
%A48’1, babalarin %55,6’s1 yliksekdgretim mezunuydu. Annelerin %37,8’1, babalarin %96,7’s1
caligmaktaydi. Ailelerin %82,9’unun gelir diizeyi asgari ticretin lizerindeydi.

Cocuklarin %78,6’sinin Ulusal Asilama Takvimi’ne gore tam asili oldugu saptandi.

Ulusal takvimin digindaki asilar konusundaki bilgi diizeyi degerlendirildiginde; katilimcilarin
%20,7’sinin bu asilar1 tam olarak bildigi, %70,1’inin kismen bildigi ve %9,2’sinin bilmedigi
belirlendi.

Katilimcilarin %38,8°1 ulusal takvimin disindaki asilar1 yaptirmayi diisiindiigiinii ifade etti. En
sik tercih edilen asilar sirasiyla rotaviriis (%31,6), meningokok (%21,4), influenza (%17,1) ve
HPV agis1 olup, dagilim Grafik 1°de sunulmustur.

Ulusal takvimin disindaki asilar1 yaptirmayr diisiinmeyen ebeveynlerin yalnizca %26,9’u,
asilarin iicretsiz olmast durumunda yaptirmay1 kabul edecegini bildirdi.

Rutin dig1 as1 yaptirmayi diisiinen (n=118) ve diisiinmeyen (n=186) gruplar karsilastirildiginda;
annenin egitim diizeyi, annenin ¢alisma durumu, ¢ocuk sayisi ve ¢gocugun rutin asilarinin tam
olmas1 degiskenlerinin istatistiksel olarak anlamli oldugu saptandi (p<0,05).

Yas, baba egitim diizeyi, baba ¢alisma durumu ve aile geliri ile a1 tercihi arasinda anlamli bir
fark bulunmadi (p>0,05).

Katilimeilarin demografik verilerinin as1 yaptirma tercihlerine gore karsilastirilmasi Tablo
2’de yer almaktadir.
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Sonug¢

Calismada, ebeveynlerin biiyiilk cogunlugunun ulusal as1 takviminde yer alan asilar
tamamladigi, ancak rutin dis1 asilara yonelik farkindalik ve uygulama isteginin daha diisiik
oldugu goriilmiistiir.

Rutin dig1 as1 yaptirmayi diisiinen ebeveynlerde anne egitim diizeyi ve ¢alisma orani daha
yiiksek bulunmus; cocuk sayis1 azaldikg¢a as1 yaptirma egiliminin arttig1 saptanmistir.

Asilarin iicretsiz sunulmasi durumunda dahi 6nemli bir kismin bu asilari yaptirmayi
diisiinmedigi belirlenmistir.

As1 kararsizliginin baslica nedenleri bilgi eksikligi ve ebeveynlerin asilar1 gerekli gérmemesi
olarak tespit edilmistir.

Kaynaklar

1. Talbird SE, Carrico J, La EM, et al. Impact of Routine Childhood Immunization in
Reducing Vaccine-Preventable Diseases in the United States. Pediatrics 2022;150(3).
doi:10.1542/peds.2021-056013.

2. Turkish National Immunization Schedule.

3. Celep G. New targets for Turkish childhood national immunization schedule. Journal
of Surgery and Medicine 2020;4(6):432-37. doi:10.28982/josam.746878.

4. Catakli T, Duyan-Camurdan A, Aksakal-Baran FN, Guven AE, Beyazova U. Attitudes
of physicians concerning vaccines not included in the national immunization schedule.
Turk J Pediatr 2018;60(3):290-97. doi:10.24953/turkjped.2018.03.009.
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Tablo 1: Calisma popiilasyonunun demografik verileri

n=304

Anket formunu yaintlayan [n (%)]

o Anne 273 (89.8)

s Baba 31(10.2)
Anket formunu yamitlayan kiginin yasi [n (%]

= =20ya 3

»  20-29yag "3 {19.1)

*  30-39 yas 163 (55.3)

s =40 yas 75{24.7)
Anne Egitim Diizeyi [n {%]]

« ik Odrenim ve Oncesi 47 (15.5)

= Orta Odrenim 111 (26.5)

o Yiiksek Ofrenim 146 (43)
Anne Caligma Durumu

«  Caligiyor 115 (37.8)

*  Calismiyor 189 (62.2)
Baba Efitim Diizeyi [n (%)]

o ik Sdrenim ve Oncesi 39(12.8)

s Orig Odrenim 96 (31.6)

»  Yiiksek Ogrenim 169 (55.6)
Baba Calisma Durumu [n (%)]

»  Calisyor 204 (96.7)

s Calismiyor 10(3.3)
Ayhik Aile Gelir Diizeyiln (%]

«  Asgar Ucretin affinda 11 (3.6)

«  Asgar Ucret 41(13.5)

o Asgari Ucretin Uzerinde 252 (829)
Ailedeki Cocuk Sayisi [n (%]]

« 1Cocuk 94 (30.9)

« 2 Cocuk 109 (35.9)

= 3 Cocuk T0(23)

. =4 Qucuk M (1 02}
Cocugun Cinsiyeti [n (%0]]

«  Kadin 161 (53)

«  Crikek 143 (47)
Ulusal agi takvimindeki tim asilar uygulands mi? [n (%)]

»  Evet 238 (78.8)

s Hismen 19(6.3)

*  Hayir/Hic 46 (15.1)
Asi takviminde yer almayan rutin disi1 asilar hakkinda bilgi sahibi misiniz # [n {%0)]

63 (20.7)

*  Evet hepsini 213(70.1)

s Bazianm 28(9.2)

s Hig
Bu agilardan en az birini uygulamay duginiyor musunuz 7 [n (%)]

= Evet 118 (38.8)

= Hayir 186 (61.2)
Bu agilardan hangisini‘hangilerini uygulamay duginiyorsunuz ? [n (%]

s Rotavirus agis 96 (31.6)

s Meningokok asisi

« [nfluenza asist 65 (21.4)

s Human papilfoma virus asist 52(17.1)

tBu soru sadece as1 takviminde yer almayan rutin dis1 asilar1 yaptirmay diisiilnmeyen
katihmcilara sorulmustur
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Tablo 2: As1 yaptirma tercihlerine gore katilimcilarin demografik verilerinin karsilastirilmasi

Grup 1 Grup 2 P degeri

Anket formunu yanitlayan Kisinin yasi

o <20yas 1 (%0,8) [2(%l1,1) 0.57

20-29 yas 21 (%17,8) 37 (%19,9)
Anne Egitim Diizeyi

o [lk Ogrenim ve Oncesi 12 (%10,2) 35 (%18.8) 0.02
Anne Calisma Durumu

o Calistyor 58 (%49.2) 57 (%30,6) [<0.01
Baba Egitim Diizeyi

o [lk Ogrenim ve Oncesi 13 (%I11) [26 (%14) 0.43
Baba Calisma Durumu

e Calisiyor 114 180 (%96.8) 10.93
Aylik Aile Gelir Diizeyi

e Asgari Ucretin Altinda 4 (%3,4) |7 (%3,8) 0.93
Ailedeki Cocuk Sayisi

e 1 Cocuk 47 (%39,8) 47 (%25,3) (0.04

o 2 Cocuk 37 (%31,4) [72 (%38,7)
Cocugun Cinsiyeti

o Kadin 61 (%51,7) (100 (%53.,8) [0.72
Ulusal as1 takvimindeki tiim asilar uygulandi mi?

112 127 (%68,3) <0.01
o FEvet (%694.9) 18 (%9,7)
Grup - Cocuklarina as1 takviminde yer almayan rutin disi asilari  yaptirmay

diisiinen  katilimcilar,

Grup 2- Cocuklarina ast takviminde yer almayan rutin disi asilart yaptirmay: diistinmeyen

katilimcilar
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PB-40 Uzun Qt Sendromlu Pediatrik Hastada Nadir Bir Vaka: Trpm4 Geninde Bir
Varyanta Yaklasim

Esra Altintas', Emre Ceyhun?, Maide Kargili!, Nazli Aydin1, Zeynep Oziim Tosyalioglu
Yesil!, Osman Goren!, Serra Karaca?, Ayca Dilruba Aslanger’, Ayse Evrim Bayrak, Kazim
Oztarhan?

'Tstanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi,Cocuk Saghg1 ve Hastaliklar1 Anabilim
Dali, Istanbul

*[stanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi,Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Anabilim
Dal1,Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali,istanbul

*Istanbul Universitesi Istanbul T1p Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dal1,istanbul

Uzun QT Sendromu (UQTS), senkop, ventrikiiler tagikardi ve ani kardiyak 6liime yol agabilen,
elektrokardiyogramda (EKG) uzamis QT aralig1 ile karakterize kalitsal bir hastaliktir. UQTS,
kalp iyon kanal1 proteinlerini kodlayan genlerdeki mutasyonlarla iliskilidir. Hastalikla iliskili
temel genetik nedenler KCNQ1(UQTS-1) ve KCNH2(UQTS-2) genlerindeki mutasyonlardir.
TRPM4 geni, Gegici Reseptér Potansiyeli Melastatin Alt Uyesi 4'ii kodlar. Bu genin
varyantlariyla iliskili nadir UQTS vakalar1 bildirilmistir. Bu ¢alismada, UQTS ile takip edilen
bir hastada saptanan TRPM4 genindeki ¢.3449G>T varyantinin klinik ve genetik 6zelliklerini
vurgulayacagiz.

Olgumuz Henoch-Schonlein Purpura (HSP) tanis1 ile Cocuk Romatoloji kliniginde takipli olan
8 yasindaki indeks olgu, gogiis agris1i sikayetiyle basvurdugu dis merkezde cekilen
elektrokardiyografisinde (EKG) uzun QT saptanmasi iizerine ileri tetkik amaciyla Cocuk
Kardiyoloji poliklinigine sevk edilmistir. Anamnezinde ¢arpint1 ve gogiis agrisi sikayetleri ile
aile Oykiisiinde annenin babasinda erken yasta ani kalp durmasi bulunan hastanin tarafimizca
yapilan degerlendirmesinde; EKG’de QTc siiresi 460 ms olarak 6l¢iilmiis, ekokardiyografik
incelemesinde ise kalp fonksiyonlarinin normal oldugu ve yapisal bir patoloji bulunmadigi
goriilmiistiir. Klinik tabloyu aydinlatmak amaciyla hastadan ritim holter ve genetik tetkikler
istenmistir. Indeks olguda yapilan Klinik Ekzom Dizileme (KED) analizi sonucunda; TRPM4
geninin 22. ekzonunda daha 6nce literatiirde bildirilmemis, protein seviyesinde Glisin'in Valin'e
doniigsmesine (p.Argl150Leu) neden olan nadir bir heterozigot klinik 6nemi bilinmeyen (VUS)
varyant (c.3449G>T) saptanmistir. Bu varyant, TRPM4 geninin ekzon-22 bolgesine 6zgii PCR
ve Sanger Dizi Analizi ile indekste dogrulanmistir.Aile segregasyon analizinde, saglikli olan
annede heterozigot olarak bulundugu, babada ise bulunmadigi tespit edilmistir. Literatiirde,
TRPM4 genindeki heterozigot patojenik varyantlarin kardiyak iletim anomalileri, QT uzamast
gibi bulgular1 olan otozomal dominant kalittim paternli Progresif familyal kalp blogu tip 1B
hastaligi ile iliskilendirilmistir. Bu bulgular 1s18inda indeks olgu ve annesi, poliklinigimizde
takibe alinmustir.

cerrahpasapediatrigunleri2026.com



V. CERRAHPASA
PEDIATRI GUNLERI

% 8 - 10 OCAK 2026 [ iISTANBUL

S PEDIATRI 2.0:
DEGISIM BASLADI

TRPM4 geni (Transient Receptor Potential Melastatin 4) kalsiyumla aktive olan ve kalsiyum
gecirgenligi olmayan segici olmayan bir katyon kanalini kodlar. Bu kanallar, kalpte Purkinje
liflerinde ve miyositlerde dinlenim membran potansiyelinin ve aksiyon potansiyeli siiresinin
diizenlenmesinde kritik rol oynar [1]. Literatiirde TRPM4 mutasyonlari; progresif ailesel kalp
blogu tip 1B, Brugada sendromu ve izole iletim bozukluklar1 ile giiclii bir sekilde
iliskilendirilmistir [2]. Son yillarda yapilan ¢aligmalar, bu gendeki varyantlarin nadir de olsa
Uzun QT Sendromu (UQTS) fenotipi ile de karsimiza ¢ikabilecegini gdstermektedir [3].
Olgumuzda saptanan ¢.3449G>T (p.Argl150Leu) varyanti literatiirde daha Once
tanimlanmamis olup, Klinik Ekzom Dizileme (KED) ile ilk kez bu hastada gosterilmistir.
Hastanin carpinti sikayetinin olmasi ve EKG’sinde QTc: 460 ms gibi belirgin bir uzama
saptanmasi, varyantin klinik olarak anlamli olabilecegini desteklemektedir. Ancak aile
segregasyon analizinde varyantin saglikli annede de bulunmasi, TRPM4 mutasyonlarinin
karakteristigi olan diigiik penetrans ve degisken ekspresyon (ayni genin farkli kisilerde farkl
siddette goriilmesi) 6zelligiyle aciklanabilir [4]. Anne tarafindaki dedenin erken yasta ani
kardiyak olim Oykiisii ailede genetik bir yatkinligin varligina dair giiglii bir kanittir. Klasik
UQTS panellerinde (KCNQI1, KCNH2, SCN5A) mutasyon saptanmayan vakalarda, TRPM4
gibi nadir iyon kanali genlerinin incelenmesi, tanida "kayip halkay1" tamamlayabilir [5].

Sonug olarak bu vaka, Uzun QT Sendromuna neden olan genetik nedenlerden biri olarak
TRPM4 gen varyantlarinin roliine dikkat cekmektedir. Aile segregasyon ¢alismasindaki diisiik
penetrans bulgusu, bu varyantin degerlendirilmesinde dikkatli olunmas1 gerektigini ve klinik
kararlarin yalnizca genetik sonuca degil, ayn1 zamanda hastanin klinik fenotipine da dayanmasi
gerektigini vurgulamaktadir. Bu nadir vaka, UQTS etiyolojisinin anlagilmas: ve &zellikle
genetik UQTS panelinde negatif sonuglar1 olan hastalarda kapsamli genetik aragtirmanin 6nemi
acisindan degerli bir katkidir.

Kaynaklar
1. HuY, Inoue R. International Journal of Molecular Sciences. 2023;24(14):11798.

2. Pironet A, Vandewiele F, Vennekens R. The Journal of Physiology. 2024;602(8):1605—
1621.

3. Schwartz PJ, Ackerman MJ, George AL, Wilde AAM. Circulation: Arrhythmia and
Electrophysiology. 2012;5(4):868—877.

4. Hammerli A-F, Abriel H. Frontiers in Physiology. 2025;16:1681438
5. Nilius B, Owsianik G. Genome Biology. 2011;12(3):218.
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PB-42 Noonan Sendromunda Cerrahi Gerektiren Ge¢ Baslangich Ciddi LVOT Darhgi:
VSD Onarimi Sonrasi Progresif Asimetrik Septal Hipertrofi

Emre Tural', Nida Kalay Sentiirk?, Ali Karakas?, Cihad Celik?, Reyhan Dedeoglu?, Ayse
Giiler Eroglu?, Oktay Korun®, Ilker Kemal Yiicel®

'Tstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Dahili T1p Bilimleri Béliimii, Cocuk Sagligi1 ve Hastaliklar
Anabilim Dali

?{stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Dahili T1p Bilimleri Béliimii, Cocuk Kardiyoloji Bilim
Dal1

3[stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahi T1p Bilimleri Boliimii, Kalp ve Damar Cerrahisi
Anabilim Dali

Giris ve Amag

Noonan Sendromu (NS), RAS-MAPK sinyal yolagindaki germline mutasyonlarin neden
oldugu, otozomal dominant gecisli multisistemik bir hastaliktir (RASopati). NS'li bireylerin
yaklasik %80'inde konjenital kalp hastalig1 goriiliir [1].

En sik gorilen kardiyak tutulum pulmoner kapak stenozu olmakla birlikte, Hipertrofik
Kardiyomiyopati (HKM) olgularin yaklasik %?20-30'unda mevcuttur ve Onemli bir
morbidite/mortalite nedenidir [2]. NS zeminindeki HKM, genellikle erken bebeklikte ortaya
c¢iksa da ¢ocukluk ¢agi boyunca ilerleyici bir seyir gosterebilir.

Bu olgu sunumunda, bebeklik doneminde Ventrikiiler Septal Defekt (VSD) nedeniyle opere
edilen, genetik tanis1 ge¢ konulan ve 10 yasinda semptomatik ciddi sol ventrikiil ¢ikis yolu
(LVOT) darlig1 gelismesi {izerine re-operasyon (septal miyektomi) uygulanan bir Noonan
Sendromu hastas1 sunulmaktadir. Amacimiz, NS hastalarinda bir kardiyak lezyon onarilsa dahi,
HKM agisindan yagam boyu takibin dnemini vurgulamaktir.

Olgu Sunumu
10 y11 10 aylik erkek hasta;
Ozgec¢mis/Soygegmis:
e Akraba evliligi (1. derece kuzen) olan G5P2A3 anneden term dogum.
e Genetik Tan1: 1 y1l dnce yapilan tetkik ile Noonan Sendromu dogrulandi.

e Kardiyak Oykii: 4.5 aylikken VSD nedeniyle opere edildi. 6 yildir beta-blokdr
(dideral) tedavisi altinda.
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e Ek hastaliklar: Motor gelisim geriligi (ylriime 2.5 yas), inmemis testis operasyonu (5
yas), hepatosteatoz ve splenomegali (USG bulgusu).

e Bagvuru Sikayeti: Son 1 yildir beta-blokdr tedavisine ragmen artan "¢abuk yorulma".
Senkop veya siyanoz oykiisii yok.

e Fizik Muayene: KVS'de tiim odaklarda 3/6 siddetinde pansistolik wiftiriim.

e Pre-Operatif Degerlendirme (16.10.2025 EKO): Hasta semptomatik olmas1 ve medikal
tedaviye yanitsizlik nedeniyle degerlendirildi.

e Bulgular: Opere VSD, belirgin Asimetrik Sol Ventrikiil Hipertrofisi (IVSd: 16.8 mm),
Mitral kapak anterior leafletin sistolik hareketi (SAM) ve buna bagli ciddi LVOT darlig:.

¢ Hemodinamik Veri: CW Doppler ile LVOT Peak Gradient: 77 mmHg, Mean Gradient:
36 mmHg. Hafif mitral yetersizligi.

Cerrahi Miidahale (18.11.2025)

Hastaya Kardiyovaskiiler Cerrahi tarafindan genel anestezi altinda re-sternotomi uygulandi.
KPB altinda aortotomi yapilarak subaortik bolgede darlik yaratan hipertrofik kas dokusu rezeke
edildi (Septal Miyektomi). Islem sonrasi direkt basing 6lciimiinde hemodinamik anlamli
gradient saptanmadi.

Tablo. Post-operatif 20. giinde (08.12.2025) yapilan kontrol ekokardiyografide cerrahinin
etkinligi ve yeni gelisen bulgular degerlendirildi.
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Pre-Op
Post-Op EKO
Parametre EKO (Ekim 05+P Degisim / Yorum
(Aralik 2025)

2025)
. Medikal Septal
Islem ) . .
Oncesi/Sonrasi Tedavi Miyektomi

Altinda Sonrasi
I 1 incel
VS (Sevptum) 16.8 mm 14 mm Se}ota incelme
Kalinh@ saglandi
LVOT Peak 77 mmHg 38 mmHg .

o Anlamli d

Gradient (Ciddi) (Hafif-Orta) Framit qusus
LVOT Mean -
Gradient 36 mmHg 20 mmHg Anlaml diisiis

Hafif MY / SAM d di
Mitral Kapak / S/ili/l Hafit MY / ancak OEZ?rrzlfsil};(;r
SAM SAM Meveut Y

Mevcut azaldi

Yeni geli -
Perikardiyal e g‘e isen post-op
Efiizvon Yok 12 mm komplikasyon
y (Takipte)

Tartisma ve Sonug¢

Noonan Sendromlu bu olgu, hastaligin kardiyak tutulumunun dinamik ve ilerleyici yapisini
gostermektedir. Hastanin bebeklik doneminde VSD onarimi gegirmis olmasi, ilerleyen yaslarda
HKM gelisimi riskini ortadan kaldirmamastir.

Progresif seyri agisindan NS zeminindeki HKM'nin, 6zellikle biiylime ¢aginda (bu olguda 10
yas civart semptomatik hale gelmesi) progresyon gosterebilecegi akilda tutulmalidir [3].
Genetik taninin ge¢ konulmasi, HKM'ye yonelik spesifik takibin gecikmesine neden olmus
olabilir.

cerrahpasapediatrigunleri2026.com



V. CERRAHPASA
PEDIATRI GUNLERI

8 - 10 OCAK 2026 [ iISTANBUL

S PEDIATRI 2.0:
DEGISIM BASLADI

Cerrahi basar1 konusunda medikal tedaviye (beta-blokor) direngli, ciddi LVOT darlig1 olan
semptomatik hastalarda septal miyektomi etkili bir tedavi segenegidir [4]. Olgumuzda
operasyon ile LVOT gradienti 77 mmHg'den 38 mmHg'ye diisiiriilmiis, septum kalinligi
azaltilmistir.

Post-Op takibinde miyektomi basarili olsa da hastada SAM devam etmektedir ve post-operatif
donemde 12 mm perikardiyal eflizyon gelismistir. Bu durum, post-perikardiyotomi sendromu
acisindan yakin takip ve uygun medikal yonetimi gerektirir.

Noonan Sendromu tanili hastalar, erken donemde farkli bir kardiyak defekt (6rn. VSD, PS)
nedeniyle opere edilmis olsalar dahi, hipertrofik kardiyomiyopati gelisimi agisindan ergenlik
ve yetiskinlik donemine kadar diizenli ekokardiyografik takip altinda tutulmalidir.

Kaynaklar

1. Tartaglia, M., & Gelb, B. D. (2005). Noonan syndrome and related disorders: genetics
and pathogenesis. Annual review of genomics and human genetics, 6, 45—68.
https://doi.org/10.1146/annurev.genom.6.080604.162305

2. Marino, B., Digilio, M. C., Toscano, A., Giannotti, A., & Dallapiccola, B. (1999).
Congenital heart diseases in children with Noonan syndrome: An expanded cardiac

spectrum with high prevalence of atrioventricular canal. The Journal of
pediatrics, 135(6), 703—706. https://doi.org/10.1016/s0022-3476(99)70088-0

3. Colquitt, J. L., & Noonan, J. A. (2014). Cardiac findings in Noonan syndrome on
long-term follow-up. Congenital heart disease, 9(2), 144—150.
https://doi.org/10.1111/chd.12102

4. Said, S. M., & Schaff, H. V. (2013). Surgical treatment of hypertrophic
cardiomyopathy. Seminars in thoracic and cardiovascular surgery, 25(4), 300-309.
https://doi.org/10.1053/j.semtcvs.2014.01.001
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HEMOPTIZINIZIN GORUNMEYEN

SEBEBI

Basak Topal PERGIKLI(1) *Oykii BARUTCU GUNGOR* ,0zlem ERDEDE *,
istanbul Zeynep Kamil Egitim ve Arastirma Hastanesi
Cocuk Saglig1 ve Hastaliklari A.D.

AMAC

MUNCHAUSEN SENDROMU (YAPAY
BOZUKLUK), OZELLIKLE ERGENLIK
DONEMINDE ORGANIK
NEDENLERLE ACIKLANAMAYAN,
DRAMATIK VE TEKRARLAYAN
SEMPTOMLARLA PREZENTE
OLABILEN NADIR ANCAK KLiNiK
ACIDAN ONEMLI BiR DURUMDUR.
BU CALISMADA, HEMOPTIZi
BENZERI KANLI KUSMA

YAKINMALARIYLA BASVURAN VE
KAPSAMLI TETKIKLERE RAGMEN
ORGANIK PATOLOJI SAPTANMAYAN
13 YASINDAKI BiR OLGUDA TANIYA
ULASMA SURECININ SUNULMASI
AMACLANMISTIR.

YONTEM

KANLI KUSMA VE NOBET
BENZERI TABLO NEDENIYLE
IZLENEN 13 YAS 3 AYLIK KIZ
HASTANIN KLINiK SEYRI
RETROSPEKTIF OLARAK
DEGERLENDIRILDI. FiziK
MUAYENE BULGULAR],
LABORATUVAR TESTLERI (TAM
KAN SAYIMI, BIYOKIMYA,
KOAGULASYON),
GORUNTULEME YONTEMLERI
(BATIN ULTRASONOGRAFISI,
KRANIAL MR, BiLGISAYARLI
TOMOGRAFI), ENDOSKOPI,
BRONKOSKOPI| VE TORAKAL
ANJIYOGRAFI SONUCLARI
INCELENDI. PSIKIYATRIK
DEGERLENDIRME VE
HEMSIRE GOZLEMLERI
TANISAL SURECE DAHIL
EDILDI.

SONUC

BU OLGU, YAPAY BOZUKLUKLARIN
ERGENLIK DONEMINDE KARMASIK
DAVRANIS ORUNTULERI iLE
SEYREDEBILDIGINI
GOSTERMEKTEDIR. COKLU
NORMAL TETKIK SONUCUNA
RAGMEN SEMPTOMLARIN SURMESI
VE TUTARSIZ KLINIK BULGULAR,
PSIKOJENIK KOKENLI BIR DURUMU
DUSUNDURMUSTUR. BU NEDENLE
ERKEN MULTIDISIPLINER YAKLASIM
KRITIK ONEM TASIR. ORGANIK
AGIKLAMA BULUNAMADIGINDA
MUNCHAUSEN SENDROMU AKILDA
TUTULMALIDIR. ERKEN TANI,
GEREKSIZ TETKIK VE GIRISIMLERIN
ONLENMESI ACISINDAN KRITIK
OLUP MULTIDISIPLINER YAKLASIM
VE PSIKIYATRIK DEGERLENDIRME
TEDAVI SURECININ TEMELINi
OLUSTURMAKTADIR.

OLGU

KAYG| BOZUKLUGU TANISI
OLAN 13 YAS 3 AYLIK KIZ
HASTA BULANTI, KUSMA VE
BAS DONMESI
SIKAYETLERIYLE
BASVURMUS, AKUT
GASTROENTERIT ON
TANISIYLA YATIRILMISTIR.
FiZIK MUAYENE VE iLK
TETKIKLERI NORMAL
BULUNMUSTUR. IZLEM
SIRASINDA TAZE KAN
ICEREN KUSMALAR
GELISMIS; ANCAK MIDE
LAVAJINDA AKTIF KANAMA
SAPTANMAMISTIR.
HEMOGRAM VE _
KOAGULASYON TESTLERI
NORMAL OLUP HEMATOKRIT
DUSUSU iZLENMEMISTIR.
ENDOSKOPIDE HAFIiF
GASTRIT DISINDA PATOLOJI
GORULMEMISTIR. KBB, DiS
HEKIMLIGi, NOROLOJi VE
GOGUS HASTALIKLARI
DEGERLENDIRMELERI
NORMALDIR.HEMOPTIZI
SUPHESIYLE YAPILAN
BRONKOSKOPI VE TORAKAL
ANJIYOGRAFIDEPATOLOJI
GOSTERMEMISTIR. ORGANIK
NEDEN BULUNAMAMAS|
UZERINE YAPILAN
PSIKIYATRIK YENIDEN
DEGERLENDIRMEDE
DAVRANISSAL BULGULAR
DIKKAT CEKMIS; HEMSIRE
GOZLEMLERINDE HASTANIN
DAMAR YOLUNU SIK
DEGISTIRTMEYE CALISTICI
VE ODASINDA GIZLENMIS
KANLI PECETELER
BULUNDUGU SAPTANMISTIR.
DAMAR YOLU CEKILDIKTEN
SONRA KANLI KUSMA
TEKRARLAMAMISTIR.
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PB-46 Yenidogan Yogun Bakim Unitemizde Yatan Hastalarin Sagilmis Anne Siitlerinin
Mikroorganizma Profili

Rahime Giindiiz, G6zde Tanis, Serap Sak Giiler, Tugba Erener Ercan

"Maltepe Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Saglig1 Ve Hastaliklar1 Anabilim Dals,
Istanbul, Tiirkiye

Anahtar Kelimeler: anne siitli, yenidogan, mikroorganizma, kiiltiir

Giris

Anne siitli, yenidoganin biiyiime ve gelisimi i¢in gerekli olan tiim besin 6gelerini tek basina
karsilayan, biyolojik olarak aktif bilesenlerle zenginlestirilmis en uygun besindir (1,2).
Geleneksel goriisiin aksine anne siitii steril degildir; bebegin bagirsak mikrobiyotasinin
gelisimine katkida bulunan yararli mikroorganizmalar, viriisler, mantarlar1 igeren zengin bir
besindir (3,4). Bu topluluk igerisinde en yaygin olarak Staphylococcus, Streptococcus,
Lactobacillus, Propionibacterium ve Bifidobacterium gibi bakteri tiirleri bulunur (1,5). Anne
sitiindeki bu mikroorganizmalarin kaynagma dair temel mekanizmalar arasinda annenin
bagirsak bakterilerinin dendritik hiicreler ve makrofajlar araciligiyla dolagim sistemi tizerinden
meme bezlerine tasindigl entero-mamari yol, emzirme sirasinda bebegin agiz boslugundaki

bakterilerin siit kanallarina geri aktig1 retrograd akis ve annenin cilt mikrobiyotas: ile temasi
yer almaktadir (3,5,6).

Hassas mikrobiyal denge, annenin yasadigi enfeksiyonlar veya bilingsiz antibiyotik
kullanimiyla bozulabilir; bu durumlarda siitteki saglikli mikroorganizmalar yok olurken patojen
mikroorganizmalarin sayisinda artis gozlenebilir (1,3,5,6). Annenin beslenme aligkanliklar
(posadan zengin diyetlerin yararli bakterileri artirmasi, yiiksek yagl diyetlerin ise patojenleri
artirmasi gibi), viicut kitle indeksi ve dogum sekli (vajinal dogumun yararli bakteri aktarimini
desteklemesi) gibi faktorler de siitiin mikrobiyal kompozisyonunu dogrudan sekillendiren temel
degiskenlerdir (1,3,6).

Biz bu calismada, anneler tarafindan sagim sonrasi evden getirilen anne siitlerinin mikrobiyal
profilini degerlendirmek, olasi kontaminasyon varligini ortaya koymay1 amacladik.

Metod

Hastanemiz Yenidogan Yogun Bakim Unitesi’nde prematiirite, RDS, TTN ve sepsis gibi gesitli
tanilarla izlenen bebeklerin ailelerine, anne siitii getirilmeden Once siit sagma yontemi, el
hijyeni ve siit sagma kosullar1 hakkinda standart egitim verildi. Bu egitimi takiben, aileler
tarafindan sagim sonrasi ilk bir saat igerisinde buz akiisii ile soguk zincir korunarak linitemize
ulastirilan ilk anne siitii 6rneklerinin mikrobiyal profili degerlendirildi.
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Steril enjektor igerisinde laboratuvara ulastirilan anne siitii 6rnekleri, kanli agar, ¢ikolata agar
ve MacConkey agar besiyerlerine ekildi. Ekim islemi, kalibre edilmis 10 pL’lik 6ze kullanilarak
azaltma yontemi ile gergeklestirildi.

Her 6rnekten es zamanli olarak lam-lamel {izerine preparat hazirlanarak gram boyama yapildi
ve petri plaklar1 inkiibasyona alinmadan once mikroskobik olarak degerlendirildi. Gram
boyama bulgulari, kiiltiir sonuglart ile birlikte es zamanli olarak yorumlandi.

Bulgular

Toplam 108 anne siitii 6rneginin 69’unda (%63,9) mikrobiyal lireme saptanirken, 39’unda
(%36,1) lireme saptanmadi.

Ureme saptanan drneklerin 61°inde (%88,4) Gram pozitif mikroorganizma iiremesi mevcuttu.
Gram pozitif izolatlarin biiyiik cogunlugunu Koagiilaz Negatif Stafilokoklar (KNS) olusturdu
(n=59, %385,5). KNS grubuna; metisiline duyarli Staphylococcus epidermidis, metisiline
direnc¢li Staphylococcus epidermidis, metisiline direngli Staphylococcus caprae ve kiiltiirde
iicten fazla mikroorganizma iiremesi saptan ornekler dahil edildi. Bunun disinda metisiline
duyarl Staphylococcus aureus (MSSA) iki 6rnekte (%2,9) izole edildi.

Gram negatif mikroorganizmalar ise daha diisiik oranlarda saptandi. Bu grupta Klebsiella
pneumoniae (n=2, %2,9), Enterobacter aerogenes (n=2, %2,9), Enterobacter cloacae (n=2,
%?2,9), Acinetobacter baumannii (n=1, %1,4) ve Serratia marcescens (n=1, %1,4) izole edildi.

Tartisma

Anne siitii yenidogan i¢in optimal beslenmenin yani sira bagisiklik gelisiminde de kritik rol
oynar (1,2). Ancak ev ortaminda sagilip hastaneye tasman anne siitlerinde g¢evresel
kontaminasyona bagli mikrobiyal tiremeler goriilebilmektedir (1,6). Bu ¢alismada anne siitii
orneklerinin %63,9’unda mikrobiyal lireme saptanmustir.

Ureme saptanan drneklerin biiyiik ¢ogunlugunu Gram pozitif mikroorganizmalar olusturmus
(%88,4) ve en sik izole edilen etken Koagiilaz Negatif Stafilokoklar (KNS) olmustur. Bu bulgu,
anne siitlerinde en sik deri florasina ait mikroorganizmalarin izole edildigini bildiren literatiir
ile uyumludur (9,10,11). Metisiline duyarli Staphylococcus aureus (MSSA) yalnizca %2,9
oraninda saptanmistir.

Gram negatif mikroorganizmalar %11,6 oraninda izole edilmis olup, Klebsiella pneumoniae,
Enterobacter spp., Acinetobacter baumannii ve Serratia marcescens gibi potansiyel patojenlerin
varligi, siit sagimi ve taginmasi sirasinda hijyen kosullarinin énemini vurgulamaktadir (2,5,6).
Gram negatif veya potansiyel patojen lireme saptanan ailelere yeniden hijyen egitimi verilmis
ve egitim sonrasi alman kontrol drneklerinde patojen liremesinin saptanmamasi, egitimin
etkinligini desteklemektedir (1).
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Bu sonuglar, evden getirilen anne siitlerinin uygun hijyenik kosullarda sagilmasi ve
taginmasinin kritik dneme sahip oldugunu ve anne siitii sagma egitimlerinin diizenli olarak
verilmesi gerektigini gostermektedir (1,2,4).

Sonug¢

Anne siitii sadece temel besin maddelerini saglamakla kalmaz; ayni zamanda yararh
mikroorganizmalari iceren bir besin olarak bebegin bagirsak sagliginin ve bagisiklik sisteminin
olusumuna katkida bulunur (1,2,3,4). Bu mikrobiyal transfer, yenidogan1 enfeksiyonlara karsi
korurken, yasamin ilerleyen donemlerinde kronik hastaliklara yakalanma riskini azaltir
(1,4,5,6,7). Emzirme ve siit sagma siireclerinde el hijyenine azami dikkat edilmesi, meme
temizliginin ihmal edilmemesi ve sagma ekipmanlarinin hijyenik kosullarda kullanilmas1 6nem
tagimaktadir (7).

Kaynaklar
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PB-49 izole Plevral Efiizyon ve Kolestatik Hepatitle Prezente Olan Primer Epstein-Barr
Viriis Enfeksiyonu

Elif Isik!, Emre Sali?, Hacer Aktiirk?, Cigdem Arikan®

! Kog Universitesi Hastanesi, Cocuk Saghigi ve Hastaliklar1 Bilim Dali, Asistan Doktor
2 Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar1 Bilim Dali
3 Kog Universitesi Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklar1 Bilim Dali

4Kog Universitesi Hastanesi, Cocuk Gastroenterolojisi Bilim Dali

Giris: Epstein-Barr viriisii (EBV) enfeksiyonu, ¢ocuklarda genellikle infeksiy6z mononiikleoz
tablosu ile seyreden, ates, bogaz agrisi, yaygin lenfadenopati ve hepatosplenomegali ile
karakterize bir hastaliktir. ' Pulmoner tutulum (r. interstisyel pndmoni) EBV enfeksiyonlarinda
%3-5 oraninda goriilebilirken plevral efiizyon gelisimi pediatrik yas grubunda son derece nadir
bir komplikasyondur. ? Literatiirde primer EBV enfeksiyonuna bagli, pndmoni olmaksizin izole
plevral efiizyon bildirilmis az sayida pediatrik olgu bulunmaktadir. > Bu olgu sunumunda,
saglikl1 6 yas bir kiz hastada primer EBV enfeksiyonuna sekonder gelisen kolestatik hepatit ve
izole plevral efiizyonun sunulmasi ve bu nadir tablonun ayirict tani ve yonetimindeki
giicliiklerine dikkat ¢ekilmektedir.

Olgu: 6 yasinda kiz hasta, 2 haftadir siiren ates, karin agris1 ve halsizlik sikayetleriyle acil
servise basvurdu. Fizik muayenesinde 38°C ates, ikterik goriinlim, membrandz tonsillit,
servikal lenfadenopati ve hepatosplenomegali saptanan hastanin, laboratuvar incelemesinde
kolestatik hepatit bulgulart mevcuttu. Hasta akut hepatit tanisi ile ileri tetkik ve tedavi amactyla
servise yatirildi. Ayrica basvurusunda sag akciger alt zonda solunum sesleri azalan hastanin
akciger grafisi ve toraks BT sinde pnomoni lehine bulgu saptanmadi; fakat sag hemitoraksta 4
cm derinliginde plevral eflizyon ve efiizyona sekonder sag alt lob kollapsi goriildii. Takibinde
EBV VCA IgM ve IgG (+) ve EBNA IgG (-) saptanan hastada, primer EBV enfeksiyonu tanisi
dogrulandi. Cocuk Cerrahisi boliimiince yerlestirilen plevral dren ile plevral sivi 6rnegi alindu.
Inceleme sonucu siv1 igerigi eksiidatif olarak degerlendirildi ve lenfosit hakimiyeti gosterildi;
sitoloji yaymasinda ise blast benzeri atipik lenfoid hiicreler dikkat ¢ekmekteydi. Ayirici tani
kapsaminda parapndmonik eflizyon/ampiyem, tiiberkiiloz ve malignite ekarte edildi. Sividan
gonderilen EBV-DNA PCR sonucu pozitif olarak sonuglandi ve plevral sivi
immiinfenotiplemesinde malignite lehine monoklonal B veya T hiicre klonu saptanmadi. EBER
in-situ hibridizasyon ile atipik hiicreler, EBV ile iligkili reaktif T hiicre proliferasyonu lehine
yorumlandi. Plevral efiizyonun gerilmesi ile taburculuk 6ncesi plevral dren sorunsuz ¢ekildi ve
hasta antibiyotik tedavileri kesilerek destek tedavisiyle izlendi.

Sonu¢: Cocukluk caginda EBV enfeksiyonuna bagli plevral efiizyon son derece nadir
goriilmekle birlikte, 6zellikle ates, hepatit ve mononiikleoz bulgular eslik eden vakalarda
ayirict tanida akilda bulundurulmalidir. Plevral sivida atipik lenfosit varliginda 6n planda
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maligniteler ekarte edilmelidir, sonrasinda EBV serolojisi ve gerektiginde PCR ile tani
dogrulanabilir. * Literatiirde bildirilen olgularda tedavi genellikle semptomatik ve
destekleyicidir. Plevral eflizyonun altta yatan EBV enfeksiyonunun kontroliiyle kendiliginden
diizeldigi bildirilmektedir.

Kaynak¢a

! Alexander K.C. Leung, Joseph M. Lam, Benjamin Barankin, Infectious Mononucleosis: An
Updated Review, Current Pediatric Reviews; Volume 20, Issue 3, Year 2024, e010823219318.

DOI: 10.2174/1573396320666230801091558.

2 Lee YH, Noh JH, Park IS, Jeoung KS, Kim CD, Kim CH. A Case of Infectious
Mononeucleosis Associated with Pleural Effusion. Korean J Pediatr Infect Dis. 2006
Nov;13(2):191-195. https://doi.org/10.14776/kjpid.2006.13.2.191.

3 Thijsen SF, Luderer R, van Gorp JM, Oudejans SJ, Bossink AW. A possible role for Epstein-
Barr virus in the pathogenesis of pleural effusion. Eur Respir J. 2005;26(4):662-666.
doi:10.1183/09031936.05.00131204.

"
A‘ |2

Yatisin 7. giinii. Sag hemitoraksta pigtail katateri goriilmektedir. Sag ve sol akciger alt zon
retrokardiyak alanda atelektazi lehine degerlendirilen keskin sinirli opasite artimlari izlenmektedir.

"
|
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Test Ad1 Sonug¢ Referans Deger
ALT  187UL  <28UL

AST 323 U/L <53 U/LL

GGT 360 U/L <18 U/L

Bilirubin Total/Direkt 2,87 /2,52 mg/dL 0,3-0,9 / <0,3 mg/dL

Albumin 32,5 g/LL 38-54 g/LL

Protrombin Zamam /INR 10,7 saniye / 0,97 8,9- 11,1 saniye

CRP 3,8 mg/LL <5 mg/L

ESR 35 mm/h 0- 10 mm/h

EBV VCA IgM 1,81 RFV (Pozitif) >0,19: Pozitif

EBV VCA IgG 2,02 RFV (Pozitif) >0,21: Pozitif

EBYV EBNA IgG 0,03 RFV (Negatif) >0,21: Pozitif

EBV DNA PCR, plevra sivis1  Saptandi. -
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PB-50 seudomonas Kaynakh Trikiispit Kapak Enfektif Endokarditi: ALL ve KIiT
Oykiisii Olan Pediatrik Olgu

Melike Karacabay', Ali Karakas?, Nida Giilderen Kalay Sentiirk?, Samed Cihad Celik? Reyhan
Dedeoglu?, Ayse Giiler Eroglu?, Ilker Kemal Yiicel?

!Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
Anabilim Dali

2 stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg1 ve Hastaliklari
Anabilim Dali, Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali

Giris-Amacg

Enfektif endokardit, kalbin endokardiyal yiizeyinin 6zellikle de kapaklarin enfeksiyonu ile
karakterize, ciddi morbidite ve mortaliteye neden olabilen bir klinik tablodur!-?. Hastalik; ates,
iifiiriim, embolik olaylar gibi degisken ve ¢ogu zaman spesifik olmayan bulgularla seyrettigi
icin erken tan1 koymak gii¢ olabilir**. Erken tani, uygun antibiyotik tedavisi ve yakin izlem;
komplikasyonlarin énlenmesi ve mortalitenin azaltilmas1 agisindan kritik éneme sahiptir'->°,
Bu olgu sunumunda, enfektif endokarditin tan1 ve yOnetim siirecine 1s1k tutan bir vaka

paylasilmaktadir.

Olgu

ALL, Kemik iligi nakli (KIT) ve Graft versus host hastalig1 6ykiisii mevcut olan 6 yas, kiz hasta
kusma, ates ve karin agris1 sikayetiyle dis merkeze bagvurmus olup invajinasyon tespit edilmesi
iizerine invajinasyon ve protektif apendektomi ameliyat1 yapilmis. Post-operatif takiplerinde
ates sikayeti devam eden hastanin kan Kkiiltiirinde pseudomonas {iremesi olmus.
Ekokardiyografisinde trikiispit kapak anteriorunda 16x7 mm vejetasyon saptanmis. Hastanin
ekokardiyografi takiplerinde Enfektif endokardit ve trikiispit yetmezligi olmasi nedeniyle
operasyon amactyla hastanemize sevk edildi. Hastanemizde yapilan ekokardiyografisinde 12x7
mm vejetasyon ve orta trikiispit yetersizligi saptanan hasta KVC tarafinca opere edildi. Defektin
biiylikliigii nedeniyle primer tamir yapilamadigindan trikiispit kapagi protez kapak ile
degistirildi. Post operatif takiplerinde QTc uzamasi olmasi iizerine Vorikanazol tedavisi kesilip
Mikafungin tedavisi baslandi. KIT oykiisii nedeniyle Warfarin yerine Enoksaparin baslandi.
Hastanin takiplerinde atesi olmadi, QTc siiresi normal araliga geriledi. Hasta post operatif 21.
giiniinde genel durumunun iyi olmasi iizerine taburcu edildi. Taburculukta enoksaparin
tedavisinin 3 ay devami, yilda bir kez KVC kontrolii, 1 ay sonra Cocuk kardiyoloji kontrolii
oOnerildi.
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Tartisma

Enfektif endokardit (EE), cocuklarda nadir goriilmesine ragmen yiiksek morbidite riski tagiyan
ciddi bir klinik tablodur ve immiinsiipresyon, hematopoietik kok hiicre nakli ve saglik hizmeti
iliskili enfeksiyonlar dnemli risk faktorleri arasindadir. '* Sunulan olguda ALL, kdk hiicre nakli
ve graft versus host hastaligi oykiisii bulunan hastada Pseudomonas aeruginosa kaynakli
trikiispit kapak EE gelismesi, bu hasta grubunda nadir etkenlerle ortaya ¢ikabilen agresif seyri
vurgulamaktadir. Literatiirde non-HACEK Gram negatif bakterilerin, 6zellikle immiinsiiprese
hastalarda biiyiik vejetasyonlar, medikal tedaviye yanitsizlik ve cerrahi gereksinim ile iliskili
oldugu bildirilmektedir *°. Ekokardiyografide biiyiikk ve mobil vejetasyon saptanmasi ve
trikiispit yetersizliginin eslik etmesi cerrahi tedavi gereksinimini dogurmustur'. Bu olguda
antibiyotik tedavisine ragmen vejetasyonun sebat etmesi ve eslik eden orta derecede trikiispit
yetersizligi nedeniyle cerrahi tedavi uygulanmis ve biyoprotez kapak replasmani yapilmistir.
Pediatrik hastalarda biyoprotez kapaklar, uzun siireli oral antikoagiilasyon gereksiniminin
olmamasi1 nedeniyle avantaj saglamakta olup, kok hiicre nakli 0ykiisii nedeniyle warfarin
kullanilamayan bu hastada enoksaparin ile giivenli antikoagiilasyon saglanmistir®>. Bu olgu,
immiinsiiprese ¢ocuklarda persistan ates varliginda enfektif endokarditin ayirici tanida mutlaka
diistinilmesi gerektigini ve erken multidisipliner yaklasimin tedavi basarisini artirdigini
gostermektedir.

Sonug¢

Enfektif endokardit, erken tan1 ve zamaninda baslanan uygun antibiyotik tedavisi ile basarili
sekilde yonetilebilen ancak gecikme durumunda ciddi komplikasyonlara yol acabilen bir klinik
tablodur'. Bu olgu, 6zellikle ¢ocuk hastalarda spesifik olmayan semptomlarin dikkatle
degerlendirilmesi, kan Kkiiltlirleri ve ekokardiyografinin tanidaki Onemini bir kez daha
vurgulamaktadir. Multidisipliner yaklasim, yakin izlem ve bireysellestirilmis tedavi plani,
hastaligin seyrini belirleyen temel unsurlardir.

Kaynak¢a

1. Habib G, Lancellotti P, Antunes MJ, et al. 2015 ESC Guidelines for the management of
infective endocarditis. European Heart Journal. 2015;36(44):3075-3128.

2. Baddour LM, Wilson WR, Bayer AS, et al. Infective endocarditis in adults: diagnosis,
antimicrobial therapy, and management of complications. Circulation. 2015;132(15):1435—
1486.
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3. Baltimore RS, Gewitz M, Baddour LM, et al. Infective endocarditis in childhood: 2015
update. Circulation. 2015;132(15):1487-1515.

4. Murdoch DR, Corey GR, Hoen B, et al. Clinical presentation, etiology, and outcome of
infective endocarditis in the 21st century. Archives of Internal Medicine. 2009;169(5):463—473.

5. Cahill TJ, Prendergast BD. Infective endocarditis. The Lancet. 2016;387(10021):882—893.

Adult Echo TIS0.4 MI13 ult Echo — TISOB MI12
X5-1 !
-0m

Resim 1: Absenin boyutlari

Resim 2-3: Abseye bagli gelisen orta trikiispit yetersizligi
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Cerrahpasa
Cocuk Saghg: Vakfi

TRAVMA SONRASI PNOMOKOK

MENENJITI

Aytaj Isazade! Duygu Aciktepe!, Eda Izci® Nazan Dalgic

1. SB.U. Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve Arashrma Hastanesi, Cocuk Saghg: ve Hastaliklan Klinigi, Istanbul
2. SB.U. Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve Arastrma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Klinigi, Istanbul

Menenijit,beyin ve omuriligi saran meninks
zarlarinin enfeksiyonudur. Bakteriyel menenjit
cocuklarda en yiksek mortalite ve morbiditeye
sahip enfeksiyonlardan biridir.Asilama
programlarinin yayginlagmasi ile bakteriyel
menenijit insidansi son 20 yilda % 50'den fazla
azalmigtir. Burada travma sonrasi ateg ve
konvilsiyon sikayeti ile bagvurup multiorgan
yetersizligi tablosunda kaybedilen 2 yag bir
menenjit olgusu sunulmaktadir.

Olgu

2 yas 4 ayhk kiz hasta ates ve kasilmalarinin olmasi
Uzerine gocuk acil servisine getirildi.Hastanin
dykisiinde g giin once olusan goz travmasi
nedeniyle acil servise bagvurdugu ve cekilen beyin
tomografisinde (BT) patolojik bir 6zellik olmadigi
oyrenildiYine, dykistnden karma agisinin 2 doz
yapildigi (2.ve 4.ayda) 12.ay dozunun yapilmadig aile
tarafindan ifade edildi.Fizik muayenede genel
durumu kotd, biling uykuya meyilli idi.Ates:39 derece,
nabiz:110/dk ve tansiyon: 120/70 mmHg olan
hastanin sag goz kapaginda yaygin ekimozu vardi ve
ense sertligi pozitif olarak bulundu.Hastaya lomber
ponksiyon yapildi,alinan beyin omurilik sivisi (BOS)
orneginde Lokosit:600/ mma3,Eritrosit:40/
mm3,Protein:573 mg/dL,Glukoz:27 mg/dL(es zamanh
kan gekeri 120 mg/dL) bulunan hastaya menenjit 6n
tanisi ile Seftriakson 100 mg/kg/giin iv, Vankomisin
4* 15 mg/kg iv tedavisi baglandi.Es zamanh
dexametazon (0,15 mg/kg/doz, 4dozda) tedaviye
eklendi. Cocuk yogun bakim Gnitesine alinan hastanin
takibinde makulopapiiler tim viicutta yaygin
dokintd, hipotansiyon ve tasikardi gelisti,hasta
entibe edildi.BOS PCR'da Streptococcus pneumonia
dremesi saptandi.Tekrarlanan beyin BT’ de yaygin
beyin 6demi olan hasta uygulanan tedaviye yanit
vermedi ve exitus kabul edildi.

Bu olgu, erken cocukluk déneminde agilanma
eksikliklerinin invaziv bakteriyel enfeksiyonlar
acisindan olugturdugu belirgin duyarliligi ve bakteriyel
menenjitin fulminan seyrinin kisa stirede geri
donigsiz norolojik hasar ile goklu organ yetmezligine
ilerleyebilecegini gostermektedir. Klinik kotilesmenin
hizla gelistigi bu tr olgularda tanisal degerlendirme
ile antimikrobiyal tedavinin eszamanli ve
gecikmeksizin baglatilmasi, prognozu belirleyen temel
unsurdur. Asilama programlarinin etkinligine ragmen
duyarh popilasyonlarda agir seyirli menenjit
vakalarinin gorilebilecegi, bu nedenle erken tani,
agresif tedavi ve koruyucu saglk hizmetlerinin
surdarilmesinin kritik dnem tagidigi mutlaka akilda
tutulmahdir.

Meningeal symptoms

(complex): <
[¢
1. Headache o \/\
2. Vomiting z _a/(' ) L o
3. Consciousness disorders el Y, K
4. Total hyperesthesia L —— ,J

5. Meningeal symptoms: (Kernig's
sign, nuchal rigidity, and

meningeal pose)
6. Seizures

Meningococcemia
Hemorrhagic exanthema

(Testing of nuchal rigidity) Testing of Kernig's sign
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PB-55 Tekrarlayan Pnomoni Ve Metabolik Alkaloz Birlikteliginde Kistik Fibrosiz
Anahtar kelimeler: kistik fibrosiz, metabolik alkaloz, tekrarlayan pnémoni
Giris

Kistik fibrosiz (KF), CFTR genindeki mutasyonlar sonucu gelisen, otozomal resesif gegisli ve
multisistemik etkileri olan bir hastaliktir.Ozellikle solunum, gastrointestinal ve endokrin
sistemlerde mukus viskozitesinin artmasina bagl belirgin morbiditeye yol acar. KF’de ter
bezleri araciligryla artmis sodyum ve klorlir kaybi, hipokloremik-hiponatremik metabolik
alkaloza neden olabilir ve baz1 hastalarda basvuru bulgularinin basinda yer alabilir.

Siit ¢ocuklugu doneminde ve agiklanamayan kusma, hiponatremi ve hipoklotemin eslik ettigi
metabolik alkaloz birlikteligi KF agisindan uyaricidir.Bu olgu, metabolik alkaloz tablosuyla
basvuran bir ¢ocuk hastada KF’nin tanisal 6nemine dikkat cekmek amaciyla sunulmustur.

Olgu Sunumu

3 aylik erkek hasta tekrarlayan kusma, dehidratasyon, beslenme yetersizligi ve belirgin biiylime
gelisme geriligi yakinmalartyla bagvurdu. Term, 2700 gr dogan hastanin yasamin ilk ayinda
kusma sikayetleri baslamisti. Bu siirecte ii¢ kez dehidratasyon ve metabolik alkaloz tanisi ile

.....

akrabalik yoktu.
Fizik muayenesinde:

Genel durumu orta, etrafla ilgisi azalmis. Hastada ciddi malniitrisyon (Viicut agirlig1:5300gr,
boy:59 cm,bas ¢evresi:39 cm, tiimii <3 persentil), orta diizey dehidratasyon ve oskiiltasyonda
bilateral kaba sekretuar ronkiisler saptandi. Ates:36,5 C (kulaktan Olgiim) nabiz:130/dk
solunum sayis1:25-30/dk kan basinc1:85/55 mmHg SpO2: %93-97 (oda havasinda)

Laboratuvar bulgulari:

Na:128 mmol/L (N:133-146) K:3 mmol/L (N:3,7-5,9) Cl:68mmol/L (N:98-113) Ca:10,2
mmol/L (N:7,6-10,4) Mg:2,7mg/dL. (N:1,7-2,2)

pH:7,60( N:7,35-7,45) HCO3:48,3 mmol/L, anyon ac¢iklig1 1,3
CRP:13,6 mg/dL (N:0-5)

WBC:20,21 10*3 /uL (8,04-15,4)

HGB:10,5 g/dL (N:13,9-19,1)

BUN:10mg/dL (N:2,8-23)
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Akciger grafisinde sag parakardiyak infiltrasyon izlendi.

Elektrolit kayiplariyla seyreden hipokloremik, hipopotasemik metabolik alkaloz ve tekrarlayan
pnomoni  birlikteligi nedeniyle 0On tanilar arasinda gastroozefageal reflii,Bartter
sendromu,Gitelman sendromu ve pilor stenozu degerlendirildi. Ancak malniitrisyon,pulmoner
bulgular ve matabolik alkolozun birlikteligi KF’yi 6n plana ¢ikardi.

Hastaya yapilan ter testi ve genetik analiz ile kistik fibrosiz tanisi dogrulandi.Metabolik
alkalozun KF’ye bagl artmis ter elektrolit kaybindan kaynaklandig1 degerlendirildi.

Sonu¢

Bu olgu, kistik fibrosizin klasik pulmoner ve gastrointestinal bulgularin yani sira belirgin
hipokloremik metabolik alkaloz tablosuyla da seyredebilecegini gostermektedir. KF’de
elektrolit kaybi oOzellikle sicak ortamda, atesli hastalik sirasinda veya terleme artisi ile
belirginlesebilir.Bu nedenle ac¢iklanamayan metabolik alkaloz,hipokloremi, hipopotasemi ve
biliylime gelisme geriligi olan ¢ocuklarda KF mutlaka ayirici tanida degerlendirilmelidir.Erken
tan1, uygun beslenme destegi, solunum fizyoterapisi ve enfeksiyon kontrolii ile KF’ye bagl
morbidite ve mortalite anlamli derecede azalabilir.Multidisipliner yaklagim,6zellikle ¢ocuk
gogiis hastaliklar1, metabolizma ve beslenme ekiplerinin koordinasyonu,tedavinin basarisi i¢in
kritiktir.

Kaynaklar
1.Elborn JS. Cystic fibrosis. Lancet.2016;388 (10059):2519-2531

2.Farell PM, et al. Diagnosis of cystic Fibrosis:Consensus Guidelines.J Pediatr.2017;181S:S4-
S15.el

3.Sermet-Gaudelus Let al. Guidelines for management of metabolic alkolosis in cystic fibrosis.J
Cyst Fibros 2019;18(6):762-769

4.Fleming S,et al.Sweat electrolyte loss leading to metabolic alkalosis in cystic fibrosis. Arch
Dis Child. 2014;99(2):187-191
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SISTEMIK JUVENIL IDIYOPATIK ARTRIT

ATAGINDA AYIRICI

TANI:

SITOMEGALOVIRUS VIREMISI

Aktif hiperinflamasyon doneminde enfeksiyon—atak ayrimini gésteren olgu sunumu

Dilara I.ImutAImm Demz Sonmez1,Ece Orbay Suner2, Plnal OnaD,Athm Karbuz2,Sezgin §|I||n3 Fatma Deniz Aygiin2,0zgiir Kasapgopur3
]

3istanbul Universitesi- -Cerrahpaga, Cerrahpaga Tip Fakiiltesi Cocuk Sag!

GIRis

Dali, Gocuk Enfeksiyon Hastaliklan Bilim Dah
/e Hastaliklan Anabilim Dali, Cocuk Romatoloji Bilim Dal

Sistemik juvenil idiyopatik artrit (sJiA), ates, dokiintii ve artrit ile seyreden, siddetli inflamasyon ve makrofaj aktivasyon sendromu (MAS) gibi

yasami tehdit eden komplikasyonlar ile iliskili bir hastaliktir. MAS sonrasi i

yilesme déneminde devam eden immunstpresif tedaviler, hastalan ciddi

ve ayincl tanisi glig enfeksiyonlara yatkin hale getirmektedir. Bu dénemde gelisen enfeksiyonlar, klinik olarak inflamatuvar sureglerle

karisabilmekte ve tanisal zorluklara yol acabilmektedir. Bu olguda, yakin d

Bnemde MAS dykiisii bulunan bir sJiA hastasinda, ivilesme déneminde

gelisen CMV enfeksiyonunun klinik ve laboratuvar bulgularla nasil ayirt edildigi sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

On yedi yaginda kiz hasta, Ekim 2024’te sistemik juvenil idiyopatik artrit
tanisi aldi. Hastalk seyri sirasinda cesitli biyolojik ajanlar ve
immiinsiipresif tedaviler kullanildi. Eyliil 2025'te ates, pansstopeni ve
hiperferritinemi ile MAS tanisi alan hasta pulse kortikosteroid
tedavisinden belirgin klinik ve labaratuvar yanit aldi. Tedavi sonrasi
dénemde ferritin ve karaciger enzim dizeyleri diizenli olarak gerileme
gosterdi. MAS sonrasi iyilesme déneminde, Kasim 2025'te hastada
transaminaz yliksekligi, pansitopeni sebat ederken poliartalji ve yumusak
doku enfeksiyonu bulgular gelismesi tizerine tekrar yatinildi. Bu yatis
sirasinda yapilan degerlendirmelerde ferritin ve ALT-AST diizeylerinde
diistis egiliminin devam ettigi, atesin persistan olmadigi ve
hepatosplenomegalinin eslik etmedigi gorildi.

MAKROFAJ AKTIVASYON SENDROMU (MAS)
ATAGI BELIRTILERI

CMV ENFEKSIYONU BULGULARI

4

&
w0

Spesifik Enfeksiyon
Bulgulari

inatgi (Persistan)

/ CHV PCR pozitifi,
pansivieatts ve laferas do
K erfeicalyory sapiand

N

Antiviral Tedaviye
Hizli Yanit
Gansiklevr tedavis sonaei Kini
e k- sanasqatareende

Tedaviye yanit vesmayen
sk devam eden bir
ates tablosu tpikt. |

o,
J

Progresif Klinik
Kotiilesme

Hastanin genel durumu hizls
ve belirgn bir gekiide

TARTISMA

Sistemik JiA hastalarinda hiperferritinemi siklikla MAS ile
iliskilendirilmekle birlikte, ferritin yliksekligi tek basina MAS tanisi
koydurucu degildir. Bu olguda, hastanin yakin donemde MAS gecirmis
olmasina ragmen ikinci yatis sirasinda ferritin ve karaciger enzimlerinde
diizenli ve belirgin gerileme izlenmesi, aktif veya rekiirren MAS olasiligini
gliclu sekilde dislamistir. Klinik tabloyu agiklayan temel etkenin, devam
eden immunstpresyon zemininde gelisen CMV enfeksiyonu ve sekonder
yumusak doku enfeksiyonu oldugu degerlendirilmistir. Bu vaka, MAS
iyilesme doneminde ortaya cikan yeni klinik bulgularin otomatik olarak
MAS rekiirrensi olarak yorumlanmamasi gerektigini; enfeksiyonlarin
ayirici tanida oncelikli olarak arastinlmasinin 6nemini vurgulamaktadir.

Mikrobiyolojik incelemelerde CMV PCR pozitifligi saptanan hasta, CMV
hepatiti ve yumusak doku enfeksiyonu 6n tanilaniyla yatirild.

Klinik izlemde yaygin 6dem, hipoalbuminemi gelisti kapiller kacak alarak
degerlendirildi. Kontrastl manyetik rezonans gorintilemede sol dirsek
cevresinde selllit ile uyumlu yumusak doku 6demi ve biseps brachii
kasinda apse diisiindiiren koleksiyon izlendi. Pansitopeni CMV’ye bagh
kemik iligi supresyonu olarak degerlendirildi. Hastaya gansiklovir ve es
zamanl antibiyotik tedavisi baslandi. Antiviral ve antibiyotik tedavi
sonrasi klinik bulgular, hematolojik parametreler ve biyokimyasal
degerlerde belirgin diizelme izlendi. izlem siiresince aktif veya rekiirren
MAS lehine bulgu saptanmadi ve ek immiinsiipresif tedavi gereksinimi
olmadi.

MAS iyilesme dénemindeki yeni bulgular, otomatik
olarak “niiks” olarak yorumlanmamalidir.

immiinsiipresyon altindaki hastalarda enfeksiyonlar,
ayirici tanida her zaman 8ncelikli olarak diisiiniilmelidir.

Laboratuvar parametrelerinin mutlak degerlerinden ¢ok,
zaman igindeki dinamikleri (artis/azalis egilimi) tanisal
olarak daha degerlidir.

Dogru ayirici tani, hastayi potansiyel olarak zararli ve
gereksiz immiunsiipresyon artisindan korur.

r/§
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PB-60 Nadir Bir Pediatrik Rabdomyoliz Olgusu: Uzun Zincirli Yag Asidi Oksidasyon
Defekti

!Aliye Giilbahge, 2Ibrahim Kaynarca

'Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma
2Kocaeli Sehir Hastanesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1

Rabdomiyoliz, iskelet kas1 liflerinin hasar1 sonucunda hiicre i¢i bilesenlerin kan dolagiminda
artist ile iligkili hayati tehdit eden klinik tablodur. Etyolojide enfeksiyonlar, travma, elektrik
carpmast, ndrolojik bozukluklar, metabolik hastaliklar (glikojen depo hastaliklari, yag asidi
oksidasyon defektleri vb), hipotiroidi gibi ¢ok sayida klinik durum yer almaktadir.

Uzun zincirli yag asidi oksidasyon bozukluklar1 otozomal resesif kalitim ile aktarilan nadir
genetik bozukluklardir. Hastalar egzersiz, aglik veya enfeksiyonlara bagli gelisen hipoglisemi,
hiperamonyemi, rabdomiyoliz, karaciger fonksiyon bozuklugu, kardiyomiyopati, iskelet
myopatisi, retinopati gibi klinik bulgular ile bagvurabilirler.

Burada aclik ve yogun egzersiz sonrasi rabdomyoliz klinigi ile izlenen bir uzun zincirli yag
asidi oksidasyon defekti olgusu sunulmustur.

Olgu

Yedi yas erkek hasta futbol oynadiktan sonra halsizlik bacaklarda agri1 ve koyu renkli idrar
sikayeti ile cocuk acil servise bagvurdu. Hastanin ¢ocuk acil polikliniginde yapilan tetkiklerinde
glukoz 127 mg/dL, Aspartat aminotransferaz (AST) 468 U/L (Referans: 0-40) , Alanin
aminotransferaz (ALT) 104 U/L (Referans: 0-4) saptanmisti. Yag asidi oksidasyon defekti tanisi
ile izlenen hasta cocuk metabolizma poliklinigine yonlendirilmisti. 12 saat sonra ¢ocuk
metabolizma hastaliklar1 poliklinigine bagvuran hastanin fizik muayenesinde genel durumu
orta, bilinci agik ancak diiskiin goriinlimdeydi. Norolojik muayenesinde kas giicii alt
extremitelerde 3/5, Uist extremilerde 4/5°1, serebellar testler becerikli, derin tendon refleksleri
normo-aktifti, patolojik refleksi yoktu. Solunum Sistemi muayeneleri dogal, Kardiyo-Vaskiiler
Sistem muayeneleri dogal, Batin rahat, hepatosplenomegali yoktu. Diger sistem muayeneleri
dogaldu.

Laboratuvar tetkiklerinde AST 1399 U/L, ALT 318 U/L, kreatin kinaz (CK) 62113 U/L
(Referans: 7-190), iire:13 mg/dL (Referans: 5-18), kreatinin: 0.45 mg/dL (Referans: 0.4-0.6),
myoglobin >1000 ng/mL (Referans: <110) saptanan hastanin idrar ¢ikis1 olmadigi i¢in {iriner
katater uyguland1 ve koyu renkli myoglobiniirik idrar ¢ikis1 gézlendi.
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Sonug¢

Cocukluk ¢aginda tekrarlayan veya tetikleyiciyle iligkili kas agris1 ve koyu renkli idrar sikayeti
ile bagvuran hastalarda hayat1 tehdit edici uzun zincirli yag asidi oksidasyon defektleri ayiric
tanida diistiniilmelidir. Hizli metabolik miidahalenin, bébrek hasari ve diger komplikasyonlarin
onlenmesindeki kritik roliinii hatirlatmak amaci ile bu olgu sunulmustur.

Kaynakc¢a

1- Kuok MCI, Chan WKY. Rhabdomyolysis in Children: A State-of-the-Art Review.
Children (Basel). 2025 Apr 10;12(4):492.

2- Vockley J. Long-Chain Fatty Acid Oxidation Disorders and Current Management
Strategies. Am J Manag Care. 2020 Aug;26(7 Suppl):S147-54.
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PB-60 Glutarik Asidiiri Tip 2°de Mortalite ile Sonu¢lanan Fulminan Metabolik Kriz
Ali Erol, ilyas Bingdl, Demet Tosun, Hiiseyin Kutay Korbeyli, Nihal Ak¢ay

'Kanuni Sultan Siileyman Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Klinigi,
Istanbul, Tiirkiye

Giris

Glutarik asidiiri tip 2, yag asidi oksidasyonu ve dall1 zincirli aminoasit metabolizmasindaki
flavoprotein bozukluklar1 sonucu gelisen bir metabolik hastaliktir. Metabolik/laktik asidoz,
nonketotik hipoglisemi ve coklu organ yetmezligi ile seyredebilir; enfeksiyon, aclik ve
metabolik stres akut dekompansasyonu tetikleyebilir. Bu olgu sunumunda, tekrarlayan kusma
sonrast hizla gelisen metabolik dekompansasyon sonrasinda ¢oklu organ yetmezligi ve
mortalitenin gelisebilecegini vurgulamak istedik.

Olgu Sunumu

Iki yasinda erkek hasta, bes giindiir olan kusma sonrasinda gelisen solunum sikintis1 ve biling
bulaniklig1 nedeniyle dis merkeze basvurmus. Bagvuru aninda hastada Kussmaul solunumu
letarji, hipoglisemi (29 mg/dL) ve derin metabolik ve laktik asidoz (pH:7.06, pCO-:18,3 mmHg,
laktat:11 mmol/L, HCOs:5mmol/L) saptanmig. Damaryolu acilamadig: i¢in intraossedz yol ile
%10 dekstroz verilmis. Glasgow Koma Skalasi (GKS) <8 olmasi nedeniyle hasta entiibe
edilmis. Takibinde kardiyak arrest gelismesi lizerine 5 dakika CPR uygulanmus; kisa siire sonra
tekrar kardiyak arrest olan hastaya 20 dakika daha CPR olmak tizere toplamda 25 dakika CPR
yapilmis. Hastanin yogun bakimimiza getirildigindeki fizik muayenesinde bilinci kapaliyd.
Vital bulgulari; ates:37 °C, KTA:146 atim/dk, TA:71/46 mmHg olarak saptandi. Isik refleksi
bilateral pozitifti; ancak agrili uyarana yanit ile 6giirme ve oksiirme refleksleri yoktu. Akciger
ve kalp sesleri derinden duyulmakta olup gallop ritmi mevcuttu. Kapiller dolum zamani 5
saniyenin lizerindeydi, cilt alacali gériiniimdeydi. Periferik nabizlar alinamiyor, santral nabizlar
ise zayif olarak hissedilebiliyordu. Batin distandii ve yaklasik 5 cm hepatomegali mevcuttu.
Intraossedz hattin yerlestirildigi alt ekstremitede siyanoz ve sogukluk dikkati gekmekteydi.
Hastaya hizlica santral venoz katater takildi ve intraossedz kaniil ¢ekildi. Sekil-1’de tetkikleri,
Tablo- 1’de gosterilmistir. EKO’da EF%30 olup milrinon inflizyonu basland: (Sekil-2’de kalp
bosluklarinda dilatasyon goriilmektedir); hipotansif seyretmesi nedenli noradrenalin ve
adrenalin inflizyonlar1 baslandi. Hipotansiyonu devam eden hastada olas1 adrenal yetmezlik
diistintilerek katekolamin direngli septik sok On tanisiyla hidrokortizon verildi. Septik sok
nedenli genis spektrumlu antibiyoterapisi vankomisin ve meropenem sepsis dozunda olacak
sekilde ilk dozlar1 hemen uygulandi. Bobrek yetmezligi i¢in CRRT, koagiilapati ve TaMOF
nedeniyle plazmaferez islemine baslandi. Viral panelde Rhinovirus ve Bocavirus pozitif
saptandi. Hastada tinitemizdeki yatisiniin ilk saatlerinde ventrikiiler fibrilasyon gelisti,
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defibrilasyon ve amiodaron uygulandi. Refrakter sok nedeniyle ECMO merkezi i¢in sevk
planlamasi yapildi ve hasta 26. saatte sevk edildi. Hastanin metabolik tetkikleri GA-2 ile
uyumlu bulundu. Izleminde iigiincii giinde beyin dliimii gelisti.

Sonug¢

Daha oncesinde saglikli olan hasta, agiklanamayan agir metabolik asidoz, hipoglisemi ve
kardiyomiyopati varliginda yag asidi oksidasyon defektleri mutlaka akilda tutulmalidir.

Tablo 1: Bagvuru anindaki laboratuvar parametreleri

NORMAL N:Ri“:'l':\:
ARALIK
pH 7,06 7,35-7,45  CK (mg/dl) 1048 <228
Sodyum 128 135-145
pCo2 25 35-45
(meq/1)
Potasyum 4,34 3,5-5,1
HCO3 5 21-24
(meq/1)
BE -18,8 -2-+2 Fosfor (mg/dl) 15,2 3,1-6
Laktat 17 e Urik asit 15,2 3.4-7.0
(mmol/L) T (mg/dl)
Glukoz 35 70-105 LOH (U/) 2650 120 - 300
(mg/dI)
WBC (10°/pL) 29,9 4,3-13,5 Kalsiyum i Ega=E
' ' ' (mg/dI)
Hb (g/dI) 10,9 10-13 Albumin (g/dl) 23 3,8-54
PLT (10%/uL) 80 100-400  Ferritin (pg/L) 980 6-67
Troponin T 306,7 0-14
LYM 14,6 >1,6
(ng/L)
NEU 14,3 1,8-54  Pro-BNP (ng/L) e 0-125
Ure (mg/dl) 90,3 11-36 APTT (sn) 67,4 21-35
Kreatinin 114 0.24-0.41 PT (sn) 58,2 10,5-14,5
] /] =U,) sn
(mg/dI)
AST (U/I) 2195 <56 INR 517 0,8-1,2
ALT (U/1) 1621 <9 Fibrinojen 46 170-420
(mg/dI)
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Sekil-2: Hastanin EKO degerlendirilmesi
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Kaynaklar

1) Zhao Y, Li Z, Cui L, Chen J, Zhong W. Adolescent late-onset riboflavin-responsive
multiple acyl- CoA dehydrogenase deficiency manifesting with severe multi-organ failure: a
case  report.  Front  Pediatr.  2025;13:1513288.  Published 2025 Jul 2.
doi:10.3389/fped.2025.1513288

2) Dogan M, Bektas MS, Dogan SZ, Cesur Y, Caksen H, Cagan E. GLUTARIC
ACIDURIA TYPE Tiirkiye Cocuk Hast Derg. Haziran 2012;6(3):171-175.

3) De Pasquale, L., Meo, P., Fulia, F. et al. A fatal case of neonatal onset multiple acyl-CoA
dehydrogenase deficiency caused by novel mutation of ETFDH gene: case report. Ital J Pediatr
48, 164 (2022). https://doi.org/10.1186/s13052-022-01356-w.
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PB-65 Uzamus Bekleme Sonrasi Yapilan Long-Gap Ozofagus Atrezisi Onarim:
Anastomoz Kacag ile Seyreden Nadir Bir Vaka

Elifnur Aydin', Demet Tosun!, ilyas Bingél!, Oyhan Demirali', Nihal Ak¢ay'
'Kanuni Sultan Siileyman Egitim Ve Arastirma Hastanesi
Giris

Ozofagus atrezisi (EA), 6zofagusun iki u¢ arasinda devamliligmin olmadig1, yenidoganlarda
goriilen konjenital bir anomalidir. EA olgulariin yaklasik %10-15’1 long-gap EA (LGEA)
olarak tanimlanir. LGEA, proksimal ve distal 6zofagus segmentleri arasindaki mesafenin
primer anastomozu imkansiz kilacak kadar uzun oldugu durumlardir ve cogu zaman >3 vertebra
kriteriyle tanimlanir. Bu olgularda tedavi yaklasimi genellikle gastrostomi, proksimal posun
diizenli aspirasyonu ve 6zofagus uglariin spontan yakinlagsmasini beklemeye dayali delayed
primary repair (DPR) stratejisidir. DPR icin ideal zamanlama 6—12 hafta olmakla birlikte,
literatiirde 4-7 aya kadar gecikmis basarili onarimlar bildirilmistir. Bu sunumda literatiirde
bildirilen uzun gecikmis onarimlar 1s18inda, 3 ay1 asan bekleme siiresi ve postoperatif
anastomoz kacagina ragmen basarili tedavi edilen bir LGEA olgusunu sunmaktay1z.

Olgu

On dort aylik gogmen erkek hasta, gastrostomiden beslenme nedeniyle ¢ocuk cerrahisi
poliklinigine bagvurdu. Oykiisiinden, prenatal dénemin sorunsuz oldugu, olgunun 37. gebelik
haftasinda 2500 gram olarak dogdugu Ogrenildi. Dogum sonrasi nazogastrik sondanin
ilerlememesi tizerine EA diisiintildiigii ve radyolojik incelemelerle izole LGEA tanis1 kondugu
belirtildi. Hastada, proksimal ve distal 6zofagus uclar1 arasinda primer onarima izin
vermeyecek derecede belirgin long gap bulunmasi nedeniyle iist posun diizenli aspirasyonu,
gastrostomi ile enteral beslenme ve uglarin spontan yakinlagmasinin izlenmesi planlanmisti.
Hasta iki ay yenidogan yogun bakim iinitesinde takip edildikten sonra taburcu edilmis, primer
onarim i¢in kontrollere ¢cagrilmis ancak aile hasta takibini devam ettirmemisti. Cocuk cerrahi
klinigimiz tarafindan tam diizeltme ameliyat: planlandi. Hastanin akciger grafisi Sekil-1’de
gosterilmektedir. Torakotomi ile eksplorasyon yapilarak jejunostomi agildi ve distal 6zofagusta
rezeksiyon-rekonstriiksiyon ve mide transpozisyonu uygulandi. Hastaya oral verilen metilen
mavisininin toraks tlipinden gecisinin izlenmesi ile anastomoz kagagindan siliphelenilerek
ikinci kez operasyon gergeklestirildi. Postoperatif ilk haftada kontrol 6zofagograminda kagak
yoktu, toraks tiipii ¢ikarildi. Hastaya taburculuk oncesi 6zofagus darligi gelisimini 6nlemek
amaciyla balon dilatasyon planlandi. Hasta genel durumu iyi sekilde taburcu edildi.
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Sonug¢

Bu olgu, LGEA’da bekleme siiresinin uzamasma ve anastomoz kagaglr gibi ciddi
komplikasyonlarin gelismesine ragmen basarili tedavinin miimkiin oldugunu gostermektedir.

Anahtar Kelime: izole 6zefagus atrezisi, anastomoz kagagi

Kaynaklar

Friedmacher F. Delayed primary anastomosis for repair of long-gap esophageal atresia:
technique revisited. Pediatr Surg Int. 2022;39(1):40. Published 2022 Dec 8.
doi:10.1007/s00383-022-05317-6

Penikis AB, Salvi PS, Sferra SR, et al. Delayed primary repair in 100 infants with isolated long-
gap esophageal atresia: A nationwide analysis of children's hospitals. Surgery.
2023;173(6):1447-1451. doi:10.1016/j.surg.2023.03.005
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PB-68 DOWN SENDROMLU COCUK HASTADA iNTRAKRANYAL ANEVRIiZMA
KANAMASI: NADIiR OLGU SUNUMU

Emre Tasdemir!, Mehmet Almacioglu?, Mehmet Emin Menentoglu?, Omer Y1ldiz*, Figen
Palabryik®

'Bakirkdy Dr. Sadi Konuk Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklar
?Bakirkdy Dr. Sadi Konuk Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Yogun Bakim
3Bakirkdy Dr. Sadi Konuk Egitim ve Arastirma Hastanesi Radyoloji

Giris

Cocukluk caginda spontan subaraknoid kanama (SAK) olduk¢a nadirdir ve intrakranyal
anevrizma riiptiiri en sik nedenidir. Down sendromu (DS), artmis serebrovaskiiler risk ve
vaskiiler bag dokusu zayiflig1 ile iligkilidir. Bu olgu, Down sendromlu bir ¢ocukta anevrizma
kanamasina bagli akut iskemik inme gelismesini ve atipik klinik sunumu vurgulamaktadir.

Olgu

Bes yasinda, Down sendromu tanili erkek hasta iki giindiir siiren kusma, bagvuru sabahi gelisen
bayilma ve eslik eden idrar kacirma nedeniyle cocuk acil servisine basvurdu. Bir giin once
benzer yakinmayla degerlendirilen hastada tetkikler normal bulunmus ve viral iist solunum yolu
enfeksiyonu on tanisiyla semptomatik tedavi verilmisti. Tibbi Oykiisiinde intermediate tip
atriyoventrikiiler septal defekt (AVSD) ve patent duktus arteriyozus (PDA) nedeniyle cerrahi
onarim, mevcut mitral yetmezligi nedeniyle kardiyoloji takibi ve lisinopril, furosemid ve aspirin
kullanim1 mevcuttu.

Fizik muayenede bilinci acikti, Glasgow Koma Skoru 15 idi. Sistem muayeneleri genel olarak
olagan olup 2/6 sistolik iiflirim ve hafif néromotor gelisim geriligi mevcuttu. Laboratuvar
incelemelerinde CRP ve D-dimer diizeyleri hafif yiiksek bulundu. (BK: 10,1x10° /uL, Nétrofil:
6,38%10° /uL, Trombosit: 252.000 /uL, CRP: 25,5 mg/L, INR: 1,08 IU, APTT: 19,4 sn,
Fibrinojen: 198 mg/dL, D-dimer: 1,48 mg/L).

Bayilma ile es zamanl idrar kagirmasi nedeniyle senkop ve ndbet ayrimi yapilamadigi igin
kraniyal goriintiileme planlandi. Difiizyon MR ve beyin BT de sol paryetotemporal bolgede
difiizyon kisitlanmasi ile uyumlu akut enfarkt bulgularmin yani sira sol orta serebral arter
(MCA) komsulugunda SAK izlendi (Resim 1). MR ve MR anjiyografide MCA alt trunkusunda
diseksiyona sekonder okliizyon ve sol MCA anterior temporal arter kaynakli diizensiz kontiirlii
anevrizma izlendi(Resim 2a). Girisimsel Radyoloji tarafindan Dijital Subtraksiyon Anjiyografi
(DSA) ve sonrasinda anevrizmaya yonelik endovaskiiler koil embolizasyon ve vazospazma
yonelik balon anjioplasti islemi uygulandi (Resim 2b). Hasta islem sonrasi ¢ocuk yogun
bakimda 22 giin entiibe olarak izlendi. Beyin 6demi tedavisi sonrasi goriintiillemelerde 6demin
kronik hale doniistiigii ve sonrasinda geriledigi goriildii (Resim 3). Ekstiibasyon sonrasi1 hastada
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iyilesme egiliminde sag hemipleji mevcut olup, pediatrik noroloji ve fizik tedavi ile
rehabilitasyon takibi planlandi.

Sonu¢

Bu olgu, Down sendromlu ¢ocuklarda vaskiiler yatkinlik nedeniyle intrakranyal anevrizma ve
iskemik inme riskinin goz ardi edilmemesi gerektigini gostermektedir. Ozellikle kusma gibi
spesifik olmayan semptomlarla bagvuran riskli ¢ocuklarda norolojik patolojiler mutlaka akilda
tutulmalidur.

Kaynakga:

1. Ddlen D, Giilsever CI, Uysal 1Y, et al. Pediatric intracranial aneurysms: A single-center
retrospective analysis. Sinir Sist Cerrabhisi Derg. 2025;10(2):37-45.
2. Lasjaunias P, Wuppalapati S, Alvarez H, et al. Intracranial aneurysms in children aged under
15 years: review of 59 consecutive children with 75 aneurysm. Childs Nerv Syst 2005;21:437-
450.

3. Schoeppe F, Rossi A, Levin J, Reiser M, Stoecklein S, Ertl-Wagner B. Increased cerebral
microbleeds and cortical superficial siderosis in pediatric patients with Down syndrome. Eur J
Paediatr Neurol. 2019;23(1):158-164.
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Resim 1. Difiizyon MR (a,b) ve beyin BT (c) goriintiilemeleri
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Resim 2. Serebral anjiografi (a) ve koil embolizasyon islemi (b)
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Resim 3. Beyin BT kesitleri beyin édemi tedavi sonrasi 2.(a) ve 14.(b) giin
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SLC12A5 iliskili Gelisimsel ve Epileptik Ensefalopati : Bir Olgu Sunumu

Yiicel Safa Aksogan' Ayse Tufan!, Seda Sénmez Kurukaya? , Neslihan Ozhan2, Hiiseyin Kilig2,
Esma Sengeng?

istanbul Universitesi- Cerrahpasa Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari AD
istanbul Universitesi- Cerrahpasa Cerrahpasa Tip Fakililtesi Cocuk Néroloji BD

d GIRIS-AMAC:
Epilepsi, kortikal néronlarda gelisen kalici nérobiyolojik yatkinlik sonucu ortaya ¢ikan, tekrarlayici ve provekasyonsuz.
nobetlerle seyreden kronik bir norolojik hastaliktir. Son yillarda ézellikle erken baslangicli, tedaviye direncli epilepsilerde
genetik nedenlerin 6nemi giderek artmaktadir. SLC72A5 geni ile iliskili Developmental and Epileptic Encephalopathy-34
(DEE-34); migratuar fokal nébetler, erken baslangic ve gelisimsel gerilik ile karakterizedir.

/ OLGU:
Alti aylik kiz hasta, ilk olarak 1 aylikken baslayan, sag yliz-sag kol-sag bacakta izlenen fokal klonik nobetler ve farkli
zamanlarda karsi hemiviicutta gorilen fokal klonik motor nébetler nedeniyle degerlendirildi.
Elektroensefalografi (EEG) incelemelerinde:
-Sol hemisferde fokal epileptiform desarjlar
-Her iki hemisfer oksipital bolgelerde fokal desarjlar izlendi.
Farkli zamanlarda yapilan EEG’lerde degisken kortikal bolgeleri tutan anormallikler saptandi. Nérolojik muayenesinde
hipotoni mevcuttu. Beyin manyetik rezonans gériintilemesi (MRG) normal olarak degerlendirildi.
Coklu antiepileptik tedaviye ragmen nébetleri devam eden hastaya tim ekzom dizileme (WES) yapildi. Analizde
SLC12A5 geninde patojenik varyant saptandi. Bu genin migratuar fokal nébetler ve gelisimsel epileptik ensefalopati ile
iliskisi nedeniyle ebeveynlerden segregasyon analizi istendi.
Hasta halen fenobarbital, topiramat, klonazepam ve okskarbazepin tedavileri altinda nébetsiz izlenmektedir.

TARTISMA VE SONUC:

SLC12A5 geni, ndronal klor homeostazinda rol oynayan KCC2 kotransporterini kodlar. Bu gendeki patojenik
varyantlar, inhibitor sinaptik iletimin bozulmasina yol agarak erken baslangich, migratuar ve tedaviye direncli
nobetlerle seyreden DEE-34 tablosuna neden olabilir.

Olgumuzda saptanan klinik bulgular; erken baslangi¢, migratuar fokal nébetler, EEG’de degisken fokal tutulum ve
hipotoni ile literatiirle uyumludur. Genetik analizde saptanan varyantin patojenitesinin yorumlanmasinda
segregasyon analizi kritik 6neme sahiptir. Ozellikle de novo varyantlarin gésterilmesi tanisal kesinligi artirmakta ve
genetik danismanlik slrecini dogrudan etkilemektedir.

Bu olgu, erken baslangi¢li ve tedaviye direncli epilepsilerde genetik analizin tanisal degerini vurgulamaktadir.
Goruntuleme ve metabolik incelemelerin normal oldugu hastalarda, klinik-genetik korelasyonun saglanmasi ve
segregasyon analizlerinin yapiimasi; hem dogru tani konulmasi hem de aileye uygun genetik danismanlik verilmesi
acisindan buyuk 6nem tasimaktadir.

ANAHTAR KELIMELER:

SLC12AS5 . Epilepsi . Epileptik Enscfalopati

Kaynakca:

1-Jérveld, V. et al. (2024). A novel pathogenic SLC12A5 missense variant in epile of infancy with migrating focal seizures causes impaired KCC2 chloride

extrusion. Frontiers in Molecular Neuroscience.
2-Stodberg. T. et al. (2015). Mutations in SLC12A5 in epilepsy of infan i i
3- McTague. A. & Kurian. M. A. (2019). SLC12A5-Related Epile of Infancy with Migrating Focal Seizures. GeneReviews®.
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PB-73 Cocukluk Caginda Akla ilk Basta Gelmeyecek Bir Olgu, Erken Baslangich
Multiple Skleroz

Reyhan Sila Giirsoy', Zeynep Oz Dagdelen?

' Cocuk Saglig1 ve Hastaliklari, SBU Sancaktepe Sehit Prof. Dr. ilhan Varank Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Istanbul

2 Cocuk Néroloji, SBU Sancaktepe Sehit Prof. Dr. ilhan Varank Egitim ve Arastirma Hastanest,
Istanbul

Giris

Multipl skleroz (MS), bagisiklik sisteminin yanliglikla beyin ve omurilikteki sinir liflerini saran
miyeline ve sinir hiicresinin kendisine saldirdig1 bir bagisiklik sistemi hastaligidir. Bu saldirilar
iltihap, lezyon/plak ve sinir iletiminde yavaglama veya kesintiye yol acar. Gérme, denge, his,
kas giicii, idrar-bagirsak, diisiinme ve yorgunluk gibi pek ¢ok alani etkileyebilir. MS bulasici
degildir, bir enfeksiyon gibi kisiden kisiye gecmez. Tek bir nedene bagl degildir; genetik
yatkinlik ve cevresel etkenlerin birlesimiyle ortaya ¢ikar. Her yasta goriilebildigi gibi genellikle
20-40 yas arasinda baglar ve kadinlarda daha sik goriiliir. Diinya genelinde yaklasik 2,9 milyon
kisi MS ile yasamaktadir; vakalarin yaklasik %70°1 kadindir. MS herkeste farkli seyreder;
belirtiler ve gidisat kisiden kisiye degisir. MS, ¢cocuklarda nadir goriiliir. Hastalarinin %3-51 18
yasindan dnce tan1 alir. 12 yas alt1 ¢ocuklarda daha da nadirdir, ancak ergenlik doneminde (12-
17 yas) gorlilme orani artar.

Olgu

15 yas kiz hasta sol ayak iistiine basamama sikayeti ile poliklinigimize basvurdu. Hastanin
ozgegmis ve soygee¢misinde herhangi bir 6zellik yoktu. Norolojik bakida sol ayak bilegi
dorsifleksionu 4/5 goriildii ve sol ayak derin duyu muayenesinde vibrasyon duyusunun da
azaldig1 saptandi. Sol ayak babinski testi pozitifti. Bunlarin disinda tiim norolojik sistem
muayenesi olagandi.

Hastaya kraniospinal MR c¢ekildi. Beyinde frontoparietotemporal lob diizeyinde ve ¢evresinde
vazojenik 6dem alanmi goriildii. Sag frontal diizeyde yaklasik 25x11mm boyutlarinda
demiyelizasyon ile uyumlu bolgeler saptandi. Bu bilgiler 1s181inda hasta demiyelizan hastalik 6n
tanisi ile ve ayirici taniya yonelik tetkik etmek tizere ¢cocuk servisine yatirildi.

Etiyolojiye yonelik degerlendirme i¢in LP (lumbar ponksiyon) yapilarak BOS alindi. BOS
proteini 0,54 gr/l ve hiicre yoktu, BOS glukozu 77 mg/dL, BOS basinc1 22 cmH20 ile olagan
gorildii. Ig G indeksi 0.87 olciildii. BOS tip 2 OKB pozitifti. Hastanin tiim romatolojik
tetkikleri olagandi, EBV Ig G pozitifti. Diger demiyelizan hastaliklarin ayirici tanisina yonelik
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aliman NMO antikoru ve MOG antikoru negatifti. Ayn1 sekilde yapilan VEP testi ve OCT testi
normal goriildii. Hasta McDonald 2025 kriterlerine gore; MS kabul edildi ve hastaligin
tedavisine yonelik ilk asamada pulsesteroid verilmesi (1 gr/giin) planlandi, 7 giinliik tedavi
sonrasi hastanin yalnizca vibrasyon duyusunda minimal defisiti vardi. Steroid tedavisi ile es
zamanli fizik tedavi ve rehabilitasyon tedavisi planlandi.

Hastanin takiplerinde tiim motor defisitleri diizeldi. Hastalik hem tiimefaktif lezyonlar1 igermesi
hem beyin sap1 hem de servikal medulla spinaliste olmasi nedeniyle yiiksek aktiviteli MS olarak
kabul edilerek okrelizumab tedavisi baglandi. Tan1 konulduktan sonraki altinci ayimnda herhangi
bir klinik atak olmaksizin ndrolojik defisin yoklugu ile hayatina devam ediyor.

C2-C4 dorsomedialde T2 sekansta demiyelizan plak T1 agirlikli sekans kontrast sonrasi

SONUC

MS, her ne kadar 20-40 yas aras1 sik goriilse de norolojik defisit ile gelen her hastada akilda
bulundurulmasi gerektigini gosteren bir vaka sunduk. Erken teshis ve uygun tedavi hastanin
sekelsiz iyilesmesini saglamistir.
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PB-74 DILATE KARDIYOMIiYOPATI iLK BULGUSU OLABILiR Mi? HAFIF
FENOTIPLi FKMD

Seyma Celik', Yasemin Sancak?, Sema Saltik?, Serhat Giiler?, Hiiseyin Kilig?, Ayse Ayzit
Kiling Sakallr®, Tlker Kemal Yiicel*, Esma Sengenc?

Tstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1
Anabilim Dali

2{stanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar
Anabilim Dali, Cocuk Noroloji Bilim Dal1

3Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar
Anabilim Dali, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Bilim Dalx

4Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar
Anabilim Dali, Cocuk Kardiyoloji Bilim Dali

Giris

Fukuyama Konjenital Muskiiler Distrofisi (FKMD), otozomal resesif gecisli, erken infantil
donemde baslayan, santral sinir sistemi ve goz tutulumu ile seyreden bir konjenital muskiiler
distrofi alt tipi olup, 6zellikle Japon popiilasyonunda yiiksek prevalansa sahiptir. Hastaligin
temel nedeni FKTN (fukutin) gen mutasyonuna bagl a-distroglikan glikozilasyon bozuklugu
olup, kas hiicresi membrani ile ekstraselliiler matriks arasindaki baglantinin zayiflamasiyla kas
dejenerasyonu ve beyin migrasyon defektlerine yol agar. Klinik olarak hipotoni, motor gelisim
geriligi, kas giicsiizliigii, epilepsi, kas pseudohipertrofisi ve degisken dereceli mental gerilik
goriilebilir. Beyin MR’da cobblestone goriiniimiinde lissensefali, serebellar kistler, pontin-
mesensefalik  hipoplazi ve yaygin beyaz cevher sinyal degisiklikleri hastalik ic¢in
karakteristiktir. Hastalik genis bir fenotipik spektrum gostermekle birlikte agir formlardan hafif
olgulara kadar uzanan klinik varyasyonlar bildirilmistir.

Olgu

Kistik fibrozis tanisi ile izlenen 10 yasinda erkek olgu, son donemde gelisen ¢abuk yorulma,
kas gii¢siizliigli ve carpinti yakinmalar1 nedeniyle degerlendirildi. Kardiyak incelemelerde
dilate kardiyomiyopati saptandi ve kreatin kinaz diizeyi 2902 U/L olarak olgiildii.
Ozgecmisinde, aralarinda 4. derece akrabalik bulunan saglikli anne-babanin iigiincii cocugu
oldugu ve 39. gebelik haftasinda 3300 gram ile sezaryen dogum oykiisii bulundugu 6grenildi.
Noromotor gelisim basamaklarinin yasa uygun sekilde tamamlandigi, g6z muayenesi ile
sistemik fizik muayene bulgularinin ise dogal oldugu kaydedildi. Genetik analizde
FKTN:c.409T>C varyant1 homozigot formda saptandi; anne ve babada ayn1 varyant heterozigot
tasiyici olarak belirlendi.
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Sonug¢

FKMD ¢ogu vakada infantil donemde hipotoni, néromotor gecikme, okiiler tutulum ve
karakteristik MR bulgular1 ile seyretmesine ragmen, sunulan olguda klasik fenotipten farkli
olarak ndrogelisimsel gecikme ve okiiler patoloji bulunmamasi, klinik tablonun kardiyak
tutulum ve CK yiiksekligi ile smirli olmasi, hastaligin fenotipik spektrumunun beklenenden
daha genis olabilecegini disiindiirmektedir. FKTN:c.409T>C homozigot varyantinin
saptanmasi, genotip-fenotip iligkisinin her olguda birebir 6rtiismedigini ve 6zellikle hafif seyirli
distroglikanopatilerin gézden kacabilecegini gostermektedir. Literatiire katki olarak bu olgu,
FKTN iliskili distroglikanopatilerde kardiyak tutulumun 6n planda bulgu olabilecegine dikkat
cekmekte, genis fenotip varyasyonunu desteklemekte ve erken taninin multidisipliner izlem ve
genetik danigmanlik agisindan kritik oldugunu vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: muskiiler distrofi, fukutin, dilate kardiyomiyopati

Kaynak¢a

1. Saito F., Matsumura K. Fukuyama-type congenital muscular dystrophy and defective
glycosylation of a-dystroglycan. Skeletal Muscle. 2011;1(22).

2. Murakami T., et al. The mildest known case of Fukuyama-type congenital muscular
dystrophy. Muscle & Nerve. 2006;33(5):746—749.

3. Arimura T, Hayashi YK, Murakami T, Oya Y, Funabe S, Arikawa-Hirasawa E, Hattori N,
Nishino I, Kimura A. Mutational analysis of fukutin gene in dilated cardiomyopathy and
hypertrophic cardiomyopathy. Circ J. 2009 Jan;73(1):158-61.
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PB-77 Edta ile Iliskili Psédotrombositopeni: Olgu Sunumu
Ismail Uzar', Selcuk Uzuner!

Tstanbul Medipol Universitesi

Ozet

Giris

EDTA (Etilen-diamin-tetra-asetik asit), laboratuvarlarda antikoagiilan olarak siklikla
kullanilmaktadir. Pediatrik vakalarda EDTA ile iliskili psddotrombositopeni, nadir goriilen bir
durum olmasina karsin, hastalar1 gereksiz tetkik ve girisimlerden korumak i¢in dikkatle ele
alinmasi gereken bir konudur. Hekimlerin ve laboratuvar teknisyenlerinin, test tliplerinde
kullanilan antikoagiilanlarin kan sayimina olan etkileri hakkinda bilgi sahibi olmalari, tetkik ve
tedavi siireglerinde yaniltict durumlari azaltacak ve dogru bir hasta yonetimi saglayacaktir.

Olgu

8 yasinda erkek bir hasta, 2 giindiir oksiiriik ve ates sikayetleri ile bagsvurdu. Hastaya viral iist
solunum yolu enfeksiyonu ve viral gastroenterit tanis1 kondu. Tam kan sayiminda bisitopeni
(WBC 4.002/mm> ve trombosit sayis1 40.000/mm?®) saptandi. Kontrol kan sayiminda
bisitopensnsn derinlestigi (WBC sayis1 3.820/mm? ve trombosit sayis1 26.000/mm?) tespit
edildi. Parmak ucundan yapilan periferik yaymada (PY), viral enfeksiyonu diisiindiiren reaktif
lenfositleri goriildii, malignite bulgusu yoktu ve yeterli sayida ¢oklu trombosit kiimesi vardi.
PY sonucunda psddotrombositopeni 6n tanisi diisiliniildii. Sitrath tiiple kontrol kan sayimi
gonderildi, trombosit sayist 150000/mm? olarak rapor edildi ve hastamiza EDTA iliskili
trombositopeni tanisi konuldu.

Sonuc¢

Psddotrombositopeninin farkindaligi, pediatrik hastalarda daha giivenilir bir klinik yonetim
saglamakta ve gereksiz tetkiklerin dnlenmesine yardimci olmaktadir. Egitim programlari ve
laboratuvar uygulamalarinin gelistirilmeleri, hekimler ile laboratuvar g¢alisanlar1 arasinda is
birligini artirarak hasta bakim kalitesini ytikseltecektir.

Anahtar Kelimeler: trombositopeni, edetik asit, periferik yayma
Giris

Psddotrombositopeni (PTCP), trombosit sayisinin in vitro kosullarda yalanci olarak diistik
Olclilmesiyle karakterize, klinik olarak yaniltici olabilen bir laboratuvar artefaktidir. Genel
popiilasyonda goriilme siklig1 %0,1-%?2 arasinda bildirilirken, trombositopeni saptanan olgular
arasinda bu oran %17’ye kadar ¢ikabilmektedir ve bazi caligmalarda en sik ikinci neden olarak
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rapor edilmistir (1,2). Bu durum, 6zellikle pediatrik hastalarda yanlis tani, gereksiz tetkik ve
uygunsuz tedavi girisimlerine yol agabilmesi nedeniyle klinik agidan 6nem tagimaktadir.

Etilen-diamin-tetra-asetik asit (EDTA), rutin hematolojik incelemelerde en sik kullanilan
antikoagiilan olup, PTCP ile en sik iligskilendirilen ajandir. Bununla birlikte sodyum sitrat,
lityum heparin, disodyum oksalat ve hirudin gibi diger antikoagiilanlarla da
psodotrombositopeni gelisebildigi bildirilmistir (3). Antikoagiilanlarin kalsiyum iyonlarimi
selatlayici etkisi sonucunda trombosit membranindaki glikoprotein IIb/Illa kompleksinde
konformasyonel degisiklikler meydana gelmekte, bu durum antitrombosit otoantikorlarinin
baglanmasini kolaylastirarak trombosit agregasyonuna yol acabilmektedir (3,4).

Trombositopeni genellikle 150.000/mm?’iin altindaki trombosit sayilar1 olarak tanimlanmakla
birlikte, 6zellikle pediatrik yas grubunda yasa gore farkli esik degerlerin kullanilmasinin daha
uygun oldugunu bildiren ¢alismalar mevcuttur (5). Klinik bulgular ile laboratuvar sonuglari
arasindaki uyumsuzluk durumunda, gergek trombositopeni ile psddotrombositopeninin ayirt
edilmesi kritik 6neme sahiptir.

Bu pediatrik olgu sunumunun amaci, EDTA ile iliskili psodotrombositopeniye dikkat ¢ekmek
ve gercek trombositopeni ile ayirici tanida izlenmesi gereken tanisal yaklagimi vurgulamaktir.

Olgu

Sekiz yasinda erkek hasta, iki giindiir devam eden ates, ksiiriik, bogaz agrisi, istahsizlik ve
halsizlik sikayetleri ile bagvurdu. Oral alimimin yetersiz olmasi nedeniyle genel pediatri
servisine yatirildi. Ozgegmisinde daha dnce hastane yatist bulunmayan hastanin agilar yasina
uygun ve tamdi. Alerji dykiisii yoktu. ki yasina kadar anne siitii almist1 ve néromotor gelisimi
yasina uygundu. Soyge¢misinde anne ve babanin uzaktan akraba oldugu, ebeveynlerde bilinen
kronik hastalik bulunmadigi ve ii¢ yasindaki kardesinin saglikli oldugu 6grenildi.

Fizik muayenesinde bilinci agik, genel durumu orta ve cevreyle ilgiliydi. Vital bulgulari
stabildi. Atesi mevcut olup dokiintii ve ense sertligi saptanmadi. Orofarenks hiperemik, tonsiller
hipertrofikti. Solunum sesleri kaba olmakla birlikte ral ve ronkus duyulmadi. Kardiyovaskiiler
sistem ve norolojik muayeneleri dogal, batin muayenesi rahatti. Barsak seslerinde artis
mevcuttu. Hastane yatis1 sonrasi ishal sikayeti gelisen hasta, viral akut iist solunum yolu
enfeksiyonu ve viral akut gastroenterit 6n tanilariyla izleme alindi.

Yatis sirasinda yapilan tam kan sayiminda bisitopeni saptandi. Takip eden giinlerde trombosit
sayisinin giderek azaldigi ve 26.000/mm?*’e kadar diistiigli goriildii. Buna karsin hastada
trombositopeni ile uyumlu klinik kanama bulgular1 izlenmedi.

Derinlesen trombositopeni nedeniyle periferik kan yaymasi istendi. EDTA’]1 tiipten hazirlanan
yaymada trombositopeniyi destekleyen bulgular saptanmadi; aksine ¢ok sayida trombosit
kiimesi izlendi (Resim A). Bu bulgular dogrultusunda EDTA ile iligkili psddotrombositopeni
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distintildii. Kan saymmu sitratli tiiple tekrarland1 ve trombosit sayisinin 150.000/mm? oldugu
saptanarak tani1 dogrulanda.

Hastaya antipiretik, nebiilize bronkodilator, inhale kortikosteroid, antihistaminik ve intravendz
hidrasyon tedavisi uygulandi. Klinik durumu diizelen ve oral alimi yeterli hale gelen hasta
Onerilerle taburcu edildi.

Resim A: EDTA’1 tlipten periferik yayma, ¢ok sayida trombosit kiimesinin varlig1 goriilmekte.
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Tarih WBC Diferansiyel (%) | HGB PLT CRP Aciklam
(mm?) (g/dL) (mm?) (mg/dL) |a
14/01/20 | 4020 Notrofil %58 11,1 40.000 27,8 Yatis
25 kanlar
15/01/20 | 3820 Lenfosit %60 11,0 58.000 343 EDTA’l1
25 tup
16/01/20 | 4540 Lenfosit %51 11,1 26.000 9,41 EDTA’I1
25 tlip
17/01/20 | 3760 Lenfosit %47, | 11,1 150.000 | — Sitrath
25 Notrofil %40 tip

WBC: Beyaz kiire sayis1; HGB: Hemoglobin; PLT: Trombosit; CRP: C-reaktif protein

Tartisma

Psddotrombositopeni (PTCP), 6zellikle EDTA ile antikoagiile edilmis kan 6rneklerinde ortaya
cikan, klinik olarak anlamli trombositopeniyi taklit edebilen 6nemli bir laboratuvar artefaktidir
(1,2). Genel popiilasyonda nadir goriilmesine ragmen, trombositopeni saptanan olgular arasinda
anlamli bir orana ulagabilmesi, bu durumun ayirici tanida mutlaka géz 6nilinde bulundurulmasi
gerektigini gostermektedir. Pediatrik yas grubunda PTCP olgularinin daha seyrek bildirilmesi,
farkindaligin diisiik olmas1 halinde yanlis tan1 ve gereksiz miidahalelere yol agabilmektedir.

Sunulan olguda, viral enfeksiyon klinigi ile yatirilan hastada baslangicta bisitopeni saptanmasi
ve takip hemogramlarinda trombosit sayisinin giderek azalmasi, gercek trombositopeni
olasiligimi diisiindlirmiistiir. Ancak hastada trombositopeniye eslik eden kanama bulgularinin
olmamasi, klinik tablo ile laboratuvar sonuglari arasindaki uyumsuzluga isaret etmistir. Bu
noktada periferik kan yaymasinin degerlendirilmesi tanisal siirecte belirleyici olmus, trombosit
kiimelerinin gosterilmesiyle EDTA ile iligkili psddotrombositopeni 6n tanisi glindeme gelmistir.
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EDTA’ya bagli PTCP’nin patogenezi tam olarak aydinlatilamamis olmakla birlikte,
antikoagiilanin kalsiyum selatlayict etkisi sonucunda trombosit membranindaki glikoprotein
IIb/Illa kompleksinde meydana gelen konformasyonel degisikliklerin, antitrombosit
otoantikorlarinin baglanmasini kolaylastirdig1 diistiniilmektedir (3,4). Bu immiinolojik siirec,
trombosit agregasyonuna ve otomatik hematoloji analizérlerinde trombositlerin yanlis
siiflandirilmasina yol agmaktadir. Olgumuzda da EDTA’I1 6rneklerde trombosit sayisinin
derinlesen trombositopeni seklinde raporlanmasina karsin, sitrath tiipte yapilan Slglimde
trombosit sayisinin normal sinirlarda bulunmasi bu mekanizmay1 destekler niteliktedir.

Literatiirde, siipheli olgularda alternatif antikoagiilanlarla kan sayiminin tekrarlanmasinin
yaygin bir yaklasim oldugu bildirilmekle birlikte, bu yontemin tiim vakalarda giivenilir
olmadigi ve taninin esas olarak periferik yayma incelemesine dayanmasi gerektigi
vurgulanmaktadir (4). Bu olgu, klinik ve laboratuvar uyumsuzlugunda periferik kan yaymasinin
onemini bir kez daha ortaya koymaktadir. Aksi takdirde, hastalar gereksiz kemik iligi
incelemeleri, immiinoglobulin tedavileri veya trombosit transflizyonlari gibi invaziv ve
maliyetli girisimlere maruz kalabilmektedir.

Sonug¢

EDTA ile iligkili psoddotrombositopeni, pediatrik hastalarda nadir gériilmesine ragmen ayirici
tanida mutlaka dikkate alinmasi gereken bir durumdur. Klinik bulgular ile laboratuvar sonuglari
arasinda uyumsuzluk saptandiginda, periferik kan yaymasiin dikkatli degerlendirilmesi tani
acisindan kritik 6neme sahiptir. Hekimlerin ve laboratuvar personelinin, antikoagiilanlarin kan
sayimmi Uzerindeki etkileri konusunda farkindalik sahibi olmasi, yanlis tan1 ve gereksiz tanisal
veya terapOtik girisimlerin Onlenmesine katki saglayacaktir. Bu olgu, pediatrik hastalarda
trombositopeni degerlendirilirken psddotrombositopeninin akilda tutulmasi gerektigini
vurgulamak amaciyla sunulmustur.

Etik Onam
Bu olgu sunumu i¢in hastanin ebeveynlerinden yazili bilgilendirilmis onam alinmustir.
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PB-79 Yenidogan Trombositopenisinde Edta’ya Bagh Psodotrombositopeni: Gereksiz
Yogun Bakim Yatis1 Onlenen Bir Olgu

Rabia Aktas', Ibrahim Kaynarca', Nihat Atahan Kanbur', Mehmet Azizoglu', Bahri Elmas!
'Kocaeli Sehir Hastanesi Cocuk Saghig1 ve Hastaliklar1 Klinigi

Giris

Trombositopeni, trombosit sayisinin 150.000/mikroL'nin altina diismesi durumudur.
Cocuklarda genellikle petesiyal dokiintli, kolayca morarma veya mukoza kanamasi gibi
belirtilerle kendini gosterir. Trombositopeninin siddetine gore kanama belirtileri ortaya ¢ikabilir
ya da belirtiler goriilmeyebilir (6rnegin, rutin kontrollerde veya baska sebeplerle yapilan
testlerde tesadiifen fark edilebilir). Cocuklarda trombositopeninin sik goriilen nedenlerinden
biri, altta yatan bir hastalik olmaksizin tek basina trombosit sayisinin 100.000/mikroL'nin altina
diismesiyle tanimlanan immiin trombositopenidir (ITP).

Anahtar Kelimeler: Yenidogan, Trombositopeni, Psddotrombositopeni, EDTA, Periferik
yayma

Olgu

Otuz dort yas bilinen Immiin trombositopeni tanili anneden birinci gebelik, birinci dogum
olarak (anne trombosit sayisi: 72000/mm3) 38 +6/7 haftalik sezaryen ile viicut agirligi: 3910
gram/ boyu: 54 cm/ bag ¢evresi: 34 cm dogan kiz bebek postnatal degerlendirmesinde herhangi
bir sorunu olmamis. APGAR skoru 1. dakika 9/10 5. dakika 10/10 olarak degerlendirilmis ve
anne yanimna verilmis. Postnatal 24. saatinde bakilan hemograminda trombosit sayisi
66000/mm3 olarak sonug¢lanmis, sonrasinda kontrol bakilmis ve 33000/mm3 olmasi iizerine
immiin trombositopenili anne bebegi, yenidogan sepsisi On tanilari ile tarafimiza sevk edildi.
Fizik muayenesinde genel durumu 1iyi, aktif, agliyor. Cilt goriinlimii olagan, petesi, purpura,
ekimoz yok. Yenidogan refleksleri canli, emme refleksi giiclii, Kardiyovaskiiler sistem
muayenesinde S1 ve S2 normal ek ses ve iifiiriim yok. Solunum sesleri bilateral esit ve olagan.
Gaita ¢ikist olmus. Batin muayenesinde ele gelen kitle yok, karaciger Kosta alt1 0,5 cm kadar
ele geliyor, dalak ele gelmiyor. Umblikus g¢evresi olagan. Ekstremitelerinde deformite yok,
dismorfik goriiniimii yok. Hastanin annesinin dykiisiinde gebelik siirecinde kullandig1 ilag yok,
yaklagik 15 yildir immiin trombositopeni tanili, anne ve baba arasinda akrabalik yok. Hastanin
genel durumu iyi oldugu ve sistem muayeneleri olagan goriildiigii i¢in ikinci diizey yenidogan
yogun bakim iinitesine alindi. Hastadan kan sayimi ve periferik yayma istendi, ayrica acil
transfontanel ultrason talep edildi. Transfontanel ultrasonda herhangi bir kanama odagi
bulunmadi. Hastanin kontrol hemograminda trombosit sayis1 58000/mm? olarak saptandi.
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Periferik yaymada yogun trombosit kiimeleri dikkat ¢ekti (Resim 1), atipik hiicre veya blast
gozlenmedi. Trombosit morfolojisi genel olarak normal yap1 ve biiyiikliikteydi. Trombositler
mikroskop altinda 100x biiyiitmede manuel olarak >200000/mm?* sayildi. EDTA'ya bagh
psodotrombositopeni olabilecegi diisiiniildii ve sodyum sitrat igerikli tiipte hemogram
calistirildi, trombosit sayist kontrol olarak 195000/mm? 6l¢iildii.

Tartisma

EDTA’ya bagli psodotrombositopeni, EDTA’nin trombosit yiizeyindeki GPIIb/II1a reseptoriinii
etkileyerek in vitro ortamda anormal trombosit agregasyonuna yol agmasi sonucu otomatik
analiz cihazlarinda yanlis diisiik trombosit degerleriyle ortaya ¢ikan bir laboratuvar bulgusudur.
Klinik bulgularla uyumsuz trombositopeni tespit edildiginde, periferik yaymada trombosit
kiimelerinin gosterilmesi ve EDTA dis1 antikoagiilan (6r. sitrat/heparin) ile tekrar olgiim
yapilmasi tanida kritik dnemdedir. Bu fenomenin taninmasi, gereksiz yogun bakim yatislari ve
tedavilerin Oniine gecerek hasta yonetimini dogrudan etkiler. Hastanin &ykiisii
derinlestirildiginde, anneye de daha dnce psddotrombositopeni tanisi konuldugu 6grenildi.
Tiim bu siire¢ gbz oniline alindiginda, periferik yayma ve ayritili anamnezin gereksiz hasta
yatigin1 6nledigine dikkat ¢cekmek istedik.

Kaynakca
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2.Tangella AV, Peta RK, Yadlapalli DC, Raghunadha Rao D, M MS. Ethylene Diamine Tetra
Acetate-Induced Pseudo Thrombocytopenia (EDTA-PTCP) in an Adolescent: A Case Report.
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PB-81 Adolesan Bir Kiz Olguda Steroidin Klinigini Maskeledigi, Sintigrafinin
Goremedigi Bir Ektopik Paratiroid Adenomu

Ecem Torun', Gokge Velioglu Haslak?, flayda Uslu Altun?, Mert Ugar?, Hasan Karakas?, Hande
Turan?, Olcay Aydin Evliyaoglu?, Elvan Bayramoglu®

!Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Hastanesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Hastanesi Endokronoloji Anabilim Dali

Ozet
Giris

Primer hiperparatiroidi ¢cocukluk ¢aginda nadir goriilen, serum kalsiyum ve parathormon (PTH)
yiiksekligi ile seyreden bir endokrinopatidir. Olgularin biiylik ¢ogunlugundan paratiroid
adenomu sorumludur ve klinik tablo hafif kas-iskelet sistemi yakinmalar1 ve kasilmalardan
belirgin néromiiskiiler ssmptomlara kadar genis bir yelpazede degisebilir. Tanida biyokimyasal
degerlendirmeye ek olarak paratiroid bezlerinin goriintiilenmesinde USG ve sintigrafi yaygin
olarak kullanilmaktadir.

Olgu

Bilinen akut romatizmal ates (ARA) tanis1 olan on bes yasinda kiz hasta, eklem agrilarinin
artmas1 tlizerine getirildi. Steroid tedavisinden fayda gérmeyen hasta daha ayrintili
sorgulandiginda el ve ayaklarinda kasilmalarinin da oldugu 6grenildi. Bunun {izerine tetkik
edilen hastanin serum Ca: 11.8 mg/dL, P: 2.9 mg/dL, ALP: 193 U/L (N: 0-187), PTH: 146
pg/mL (N: 15-65) olarak sonuglandi. Paratiroid adenomu 6n tanisiyla yapilan boyun USG’sinde
sag tiroid lobunda 10.5x7x15.5 mm boyutlarinda lezyon saptandi. Ancak paratiroid
sintigrafisinde artmis aktivite lehine bulgu saptanmadi. Ince igne aspirasyon biyopsisi yapilarak
elde edilen materyalde hem PTH hem de tiroglobulin diizeyinin yiiksek olmasi (Sirasiyla 9525
pg/mL ve 3783 ng/mL), lezyonun tiroid dokusu i¢ine yerlesen bir paratiroid adenomu oldugunu
ortaya koydu. Hastaya sag tiroid lobektomisi yapilmasi planlandi.

Sonuc¢

Hastanin aldig steroid tedavisinin 25-OH-D vitaminini aktif form olan 1-25-HO-D vitaminine
doniistliren 1 alfa hidroksilaz enziminin aktivitesini baskilayarak semptomlarinin ve kalsiyum
yiiksekliginin hafif olmasina neden oldugu diisiintildii. Hastamizdaki tan1 gecikmesinin bir
diger nedeninin de daha once el ve ayaklarindaki kasilma ve agrilarin1 tam olarak ifade
edemediginden eklem agrisi olarak degerlendirilmesi ve mevcut ARA tanist ile iliskilendirilmis
olabilecegi diisiiniildii. Olgumuzun bir diger dikkate deger kismi ise paratiroid adenomlarinda,
ozellikle de ektopik olanlarda, sintigrafinin normal olmasmin taniyr diglamayacagini
vurgulamasidir.
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