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Degerli Meslektaslarim,

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali isbirligi ile Ulusal Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Dernegi
tarafindan diizenlenecek olan XXVI. Ulusal Pediatrik Endokrinoloji ve Diyabet Kongresi’nin, 26-30 Ekim 2022 tarihleri
arasinda Antalya Titanik Deluxe otelde gerceklesecegini duyurmaktan mutluluk duymaktayiz.

Kongremiz mesleki ve bilimsel agidan son gelismelerin paylasilmasi ve tartisiimasi igin, bu alana goniil verenleri bir araya
getiren en 6nemli etkinliktir. Siz degerli bilim insanlarini aramizda gérmekten buylik mutluluk ve onur duyacagiz.

Kongre kapsaminda akademisyenler ve arastiricilar tarafindan sunulacak s6zlii ve poster bildirileri ve bu alandaki
glncel bilgiler ile sorunlarin tartisilacagi, gelecege doniik ¢d6zim onerilerinin paylasilacagl oturumlarin yer almasi
planlanmaktadir.

Cocuk Endokrinoloji ve diyabet ile ilgilenen siz degerli bilim insanlarinin, uzmanlik 6grencilerinin ve sektor paydaslarinin
katki ve katihmlarini bekliyoruz.

Etkinlik ile ilgili ayrintili bilgiye Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Dernegi resmi web sitesinden ve www.upek2022.org
adresinden ulasabilirsiniz.

Saygilarimla
Diizenleme kurulu adina,

Kongre Bagkani
Prof. Dr. Merih BERBEROGLU
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DUZENLEME KURULU
Dernek Bagkani
Prof. Dr. Stikran Darcan

Kongre Bagskani
Prof. Dr. Merih Berberoglu

Kongre Sekreterleri
Prof. Dr. Zeynep Siklar
Prof. Dr. Zehra Aycan

Uye
Prof. Dr. Olcay Evliyaoglu
Prof. Dr. Cengiz Kara
Prof. Dr. Tllay Giran
Dog. Dr. Korcan Demir

BiLIMSEL KURUL
Prof. Dr. Merih Berberoglu
Prof. Dr. Zehra Aycan
Prof. Dr. Zeynep Siklar
Prof. Dr. Suikran Darcan
Prof. Dr. Olcay Evliyaoglu
Prof. Dr. Aysun Bideci
Prof. Dr. Serap Turan

VIIl. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU
DUZENLEME KURULU

Koordinator
Prof. Dr. Cengiz Kara

Prof. Dr. Tllay Giran
Prof. Dr. Merih Berberoglu
Prof. Dr. Zeynep Siklar
Prof. Dr. Aysun Bideci
Prof. Dr. Serap Turan

XXI. DIYABET EKIiBi KURSU
DUZENLEME KURULU

Kurs Bagkani
Prof. Dr. Zehra Aycan

Prof. Dr. SUkri Hatun
Prof. Dr. Nermin Ongun
Dog. Dr. Erdal Eren
Dog. Dr. Belma Haliloglu
Dog. Dr. Elif Ozsu
Dog. Dr. Alev Keser
Dr. Diyetisyen Beyza Eliuz Tipici
Uzman Hemgsire GUnay Demir
Psikolog Derya Toparlak
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VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU

26 EKiM 2022, CARSAMBA

08:45-09:00 Kurs Acilisi ve Pediatrik Endokrinolojiye Girisg
Siikran Darcan
Merih Berberoglu

09:00-10:30 Bliyiime

09:00-09:45 Kisa boy
Filiz Tiitlinciiler

09:45-10:30 Obezite
Doga Tiirkkahraman

10:30-10:45 Ara

10:45-12:15 Puberte

10:45-11:30 Erken Puberte
Ece Bober

11:30-12:15 Geg Puberte
Ayla Giiven

12:15-12:20 Ara

12:20-13:00 Olgu Sunumlari-1

12:20-12:30 Olgu 1: Blylime hormonu eksikligi olan ¢ocuk
Giilin Tabanh

12:30-12:40 Olgu 2: Fazla kilolu ¢ocuk
Ozge Bayrak Demirel

12:40-12:50 Olgu 3: Yavas ilerleyen erken ergenligi olan kiz
Merve Giilli

12:50-13:00 Olgu 4: Yapisal blylime-puberte gecikmesi olan ergen
Yiiksel Yasartekin

13:00-14:00 | Ogle yemegi

14:00-15:30 Cinsiyet Gelisim Bozukluklar

14:00-14:45 | 46, XY Cinsiyet gelisim bozukluklarina yaklasim
Bilgin Yiiksel
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VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU

26 EKiM 2022, CARSAMBA
14:45-15:30 46, XX Cinsiyet gelisim bozukluklarina yaklagim
Zeynep Siklar
15:30-15:45 Ara
15:45-17:15 Tiroid
15:45-16:30 Konjenital hipotiroidi
Omer Tarim
16:30-17:15 Otoimmun tiroidit ve Edinsel hipotiroidi
Cengiz Kara
17:15-17:20 Ara
17:20-18:00 Olgu Sunumlari-2
17:20-17:30 | Olgu 5: Kuskulu genitalya ile dogan 46,XX bebek
Halil ibrahim Giin
17:30-17:40 | Olgu 6: Amenore/virilizasyon ile basvuran 46,XY kiz
Esma Ebru Altun
17:40-17:50 | Olgu 7: Dogumsal hipotiroidizmli bebek
Suat Tekin
17:50-18:00 | Olgu 8: Edinsel hipotiroidizmli gocuk
ilknur Pinar Dayioglu
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VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU

27 EKiM 2022, PERSEMBE

09:00-10:20 Endokrin Aciller-1

09:00-09:50 Hipokalsemi-Hiperkalsemi
Behzat Ozkan

09:50-10:20 Hipoglisemi
Orhun Camurdan

10:20-10:30 Ara

10:30-11:30 Endokrin Aciller-2

10:30-11:00 Adrenal yetmezlik
Tilay Giiran

11:00-11:30 Diyabet ketoasidozu
Damla Goksen

11:30-12:20 Olgu Sunumlari -3

11:30-11:40 Olgu 9: Adrenal kriz ile basvuran olgu
Ebru Misirh Ozdemir

11:40-11:50 Olgu 10: Ketoasidoz komasi ile basvuran olgu
Safak Demirtas

11:50-12:00 Olgu 11: Ketotik hipoglisemi ile basvuran olgu
Simge Eren

12:00-12:10 Olgu 12: Hipokalsemi ile basvuran olgu
Gozde Akin Kagizmanh

12:10-12:20 | Olgu 13: Hiperkalsemi ile bagvuran olgu
Burgin Cicek

12:20:12:30 | Kapanis ve Degerlendirme
Cengiz Kara




ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

I1l. GENETiIK KURSU

26 EKiM 2022, CARSAMBA

09:00-09:10 Acilis

Siikran Darcan

Merih Berberoglu

09:10-10:30 Temel Tibbi Genetik Kavramlar

Temel Kavramlar

Tani Yontemlerine Genel Bakis - Olgu Ornekleri ile Hangi Vakada Hangi Testi isteyelim?
Halil G. Karabulut

10:30-10:50 Ara

10:50-12:00 Klinik Genetik (Genotip—Fenotip & Genetik Danismanlik)
Kromozomal Endokrin Sistem Hastaliklari
Hatice ligin Ruhi

Turner Sendromu
Klinefelter Sendromu
Karma Gonadal Disgenezis

12:00-13:30 | Ogle Yemegi

13:30-14:30 Monogenik Endokrin Sistem Hastaliklari
Niiket Yirir Kutlay

Konjenital Adrenal Hiperplazi
Konjenital Leptin Eksikligi
Androjen Diren¢ Sendromu
Akondroplazi

Gonadal Disgenezi Genetigi

14:30-14:50 Ara
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I1l. GENETiIK KURSU

26 EKiM 2022, CARSAMBA

14:50-15:30 Multifaktoriyel Endokrin Sistem Hastaliklari
Sule Altiner

Bliylime ve Genetik
Obezite Genetigi

15:30-16:10 Karma Etyolojik Nedenler ve Endokrin Sistem Hastaliklari
Sadiye Ekinci

Psodohipoparatiroidizm
Prader-Willi Sendromu
Silver Russel Sendromu

16:10-16:20 Ara

16:20-17:50 | Raporlama ve Yorumlama (AUTF Tibbi Genetik ABD)
Onceden Belirlenen Olgular Uzerinden Raporlarin Degerlendirilmesi: interaktif Egitim Oturumu

17:50-18:30 | Giincel Arastirma Konulari, Yeni Tani ve Tedavi Yontemleri
Timur Tuncah
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KURSLAR

XXI. DIYABET EKiBi KURSU

26 EKiM 2022, CARSAMBA

08:30-09:00 Acilis Konugsmalari

Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Dernegi Bagkani
Siikran Darcan

Kongre Bagkani
Merih Berberoglu

Cocuk ve Adolesan Diyabetikler Dernegi Bagkani
Hiilya Giin6z

Diyabet Hemsireligi Dernegi Bagkani
Nermin Olgun

Diyabet Diyetisyenligi Dernegi Baskani
Emine Akal Yildiz

Diyabet Grup Baskani
Zehra Aycan

09:00-09:10 Merkezlerimizi Taniyalim
Oturum Bagkanlari: Riiveyde Bundak, Aysun Bideci

09:00-09:30 Kog Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Diyabet Ekibi
Sukri Hatun, Giil Yesiltepe Mutlu, Elif Eviz,
Ecem Can, Tugba Gokge, Serra Muradoglu

09.30-10.00 | SBU Erzurum Tip Fakdiltesi Cocuk Diyabet Ekibi
Atilla Cayir, Ayse Ozden, Beyza Kiziloglu, Ayse Tosun, Hiilya Kara

10:10-10:15 ARA - Videolarla Bagari Hikayeleri
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KURSLAR

XXI. DIYABET EKiBi KURSU
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10:15-11:00 Diyabetin Matematigi ve Glisemik Hedefler
Oturum Bagkanlari: Olcay Evliyaoglu, Ergun Cetinkaya
Konusmacilar: Senay Erdeve, Giil Yesiltepe Mutlu

11:00-12:00 Diyabet Yonetiminde Standardi Yakalayabildik mi?

Oturum Bagkanlari: Nermin Olgun, Alev Keser, Sebnem Soysal
Konusmacilar:

Senay Zuhur: Diyabet egitiminde standartlar

Halime Celik: Beslenme egitiminde standartlar

Meri¢ Onbasioglu: Psikolojik izlemde standartlar

12:00-12:30 Diyabetli Cocugun Okulda Bir Glnu

Oturum Bagkanlari: Muazzez Garipagaoglu, Nurdan Yildirim
Konugmacilar: Kader Saran, Didem Giines Kaya

12:30-13:30 | Ogle Yemegi

Poster Ziyareti

Oturum Bagskanlari: Havva Nur Peltek Kendirci, Asan Onder,
Bayram Ozhan, Hamdi Cihan Emeksiz

13:30-15:00 Diyabet Polikliniklerinde Sik Sorulan Sorular ve Cevaplari
Oturum Bagkanlari: Hakan D6neray, Saliha Yilmaz, Yasemin Atik Altinok
Konugmacilar: Nihal Hatipoglu, Perihan Yetim, Beyza Eliuz Tipici

15:00-15:30 ARA - Videolarla Basari Hikayeleri
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XXI. DIYABET EKiBi KURSU

26 EKiM 2022, CARSAMBA

15:30-16:00 Diyabet Yénetiminde Tele Tip Uygulamalari ve Ulkemizdeki Yasal Durum
Oturum Bagkani: Semra Cetinkaya
Konusmaci: ihsan Esen

16:00-16:30 Turkiye Cocukluk Cagi Diyabet Programi Gegmis ve Gelecek
Konugsmaci: Zehra Aycan

16:30-16:45 ARA - Videolarla Basari Hikayeleri

16:45-17:45 Sozel Bildiriler
Oturum Bagskanlari: Erdal Adal, Hiiseyin Demirbilek

DSS-001 Tip 1 Diyabetes Mellituslu Cocuk ve Adolesanlarda Mesane Disfonksiyonunun
Uroflowmetri ile Degerlendirilmesi
Ziimrit Kocabey Siitgii

DSS-002 Yeni tani tip 1 diyabetli cocuklarin ebeveyn egitiminde uzaktan egitimin etkisi
Glinay Demir

DSS-003 Tip 1 Diyabetli Adolesanlarin Sosyal Cevrelerinin Metabolik Kontrol Uzerine Olan
Etkilerinin Degerlendirilmesi
Aysegiil Ceran

DSS-004 Pandemi Oncesi ile Pandemi Siirecinde Tani Alan Tip 1 Diyabetes Mellituslu Cocuklarin
Basvuru Ozelliklerinin Degerlendirilmesi
Aynur Kor

DSS-005 Tip1 Diyabetli Cocuk ve Adolesanlarin Ebeveynlerinde Saglik Okuryazarliginin Metabolik
Kontrole Etkisi
Kader Saran

DSS-006 Tip 1 Diyabetli Adolesanlarda Diyabet Bakiminda Ebeveyn izleminin Metabolik Kontrole
Etkisi
Meryem Sansur
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XXI. DIYABET EKiBi KURSU

27 EKiM 2022, PERSEMBE

08:30-09:45 Diyabet Yonetiminde Teknoloji

Oturum Bagkanlari: Damla Goksen, Ece Bober

Konugmacilar:

Siikrii Hatun: Tip 1 Diyabet tedavisinde glincel ihtiyaclar ve otomatik insilin verme sistemleri
Beray Selver Eklioglu: Olgularla sensor verilerinin yorumlanmasi ve aile egitimi

Giinay Demir: Teknoloji kullaniminda dermatolojik sorunlar: Onlenmesi ve Tedavisi

09:45-10:00 Ara

10:00-10:30 Evdeki Diyabet Ekibi ve Bir Babanin Rolii

Oturum Baskanlari: Mehmet Nuri Ozbek, Derya Toparlak
Konugsmacilar:

Mesut Parlak

Diyabetli cocugu olan bir baba

10:30-11:30 Olgularla Ozel Gereksinimi Olan Diyabetlileri Nasil Yonetelim?
Konusmacilar:

ilknur Arslanoglu

Nimet Barna (Gogmenler)

Sebnem Soysal (Otizm, MR)

11:30-12:30 Diyabet Ekibi Forumu: Zehra Aycan

12:30-12:45 Kapanig
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SALON A

08:00-10:00 | YETERLIK SINAVI

13:15-13:30 Agihis Konusmalari

Merih Berberoglu

Sukran Darcan

13:30-15:00 Aclilis Konferansi

Oturum Bagkanlari: Merih Berberoglu, Zehra Aycan

Fabkin, A Novel Hormone Linking Energy State with Endocrine Response in Diabetes
Gokhan Hotamishgil

15:00-15:30 Endokrin Soylesiler

Olgularla Neonatal Diyabet

Mehmet Nuri Ozbek

15:30-16:00 Oturum Bagkanlari: Riiveyde Bundak, Filiz Cizmecioglu

Tip 1 Diyabet ve Obezite, Metabolik Sendrom
Zerrin Orbak
16:00-16:30 Oturum Baskanlari: Siikrii Hatun, ilknur Arslanoglu

Tip 2 Diyabet , Obezite ve Metabolik Sendrom ve GLP-1 Analog Tedavisi
Damla Goksen
16:30-16:45 Sohbet-Medtronic

Medtronic

Kapali Devre insulin inflizyon Pompast ile Céziime Ulasabildik mi?

Damla Goksen
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SALON A SALON B

16:45-17:45 | SOZEL BiLDiRi OTURUMU KISA SOZEL BiLDiRi OTURUMU
Oturum Bagkanlari: Oturum Bagkanlan:
Sukran Poyrazoglu, Halil Saglam Mustafa Kendirci, ihsan Esen

§S-001 Prematiir Adrenars Tanili Olgularin Klinik | KS-001 Tip 1 Diyabet Tanili Hastalarda

Biyokimyasal ve Uzun Dénem izlem Verileri Uygulanan Egzersiz Programinin Klinik Bulgular

Dilek Bingol Aydin ile irisin Ve Sestrin Diizeylerine Etkilerinin
incelenmesi

$S-002 Erken D6nem Tekrar Testlerinde BH Emre Ceyhun

Yaniti Normal Olup BH Tedavisi Bir Yilda Kesilen

Olgularin Eriskin Boylari KS-002 MinimedTM 780G Otomatik

Dogus Vurall insiilin iletim Sisteminin Performansinin
Degerlendirilmesi: Tek Merkez Deneyimi

$S-003 Konjenital Hipopittitarizm Tanih Elif Eviz

Olgularda Yeni Nesil Dizi Analizi ile Genetik Tani:

Yeni Varyantlar KS-003 Losin Rich a-2 Glikoprotein 1 (LRG1)

Arzu Jalilova Erken Nefropati Belirteci Olabilir Mi?

Didem Yildinmgakar
$S-004 Tip 1 Diyabetli Kiiclik Cocuklarda Gece
Ara Ogiin Seceneklerinin Nokturnal Glisemiye KS-004 Tip 1 Diyabetli Cocuk ve Adolesanlarda
Etkilerinin incelenmesi: CGM Sonuglari Benlik Saygisi, Hastaliga Yonelik Tutum ve
Tugba Gokee Glisemik kontrol iligkisi

Giilay Can Yilmaz

$S-005 Tip 1 Diyabetli Cocuk ve Adolesanlarda
Diyabetik Nefropati Gelisimini Ongérdiriici KS-005 Tip 1 Diyabetli Cocuk ve Adolesanlarda
Genetik Temelli Risk Skoru Olusturulmasi Diizensiz Yeme Davranislari ve iliskili Faktorler
Ferda Evin Ebru Barsal Cetiner
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SALON A SALON B

16:45-17:45 $S-006 MODY Olgularinin Klinik ve Laboratuvar | KS-006 Tip 1 Diyabet Tanili Cocuk ve Ergenlerde

Ozellikleri, Genetik Mutasyon Spektrumu ve Hibrit Kapali Ddngii insiilin inflizyon Pompa
Fenotip- Genotip iliskisi: Turkiye Calismasi Sistemlerinin Glisemik Kontrol Uzerine
Elif Ozsu Etkilerinin incelenmesi

Hanife Giil Balki

KS-007 Tip 1 Diabetes Mellitus Tanili Cocuklarda
Arterial Sertligin Speckle Tracking Karotis

Strain Ultrasonografisi ile Degerlendirilmesi:
Aterosklerotik Degisiklikler Cocukluk

Reyhan Deveci Sevim

17:45-18:15 Ara

18:15-18:45 | ACILIS TORENI

18:45-19:45 AGILIS SOHBETI

Moderator: Merih Berberoglu
Kadin Beyni/Erkek Beyni
Sinan Canan
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28 EKiM 2022, CUMA

SALON A

09:00-10:15 Calisma Gruplarinin Toplantilar

10:15-11:00 Oturum Bagkanlari: Aysehan Akinci, Aysun Bideci

Monojenik Obezite; Cocuklarda Yeni Tedavi Onerileri
Firdevs Bas

11:00-11:30 Endokrin Soylesiler

Olgularla Langerhans Hicreli Histiyositoz

Elif Ozsu

11:30-12:00 Oturum Bagkanlari: Siikran Darcan, Giilay Karagiizel

Uzun Etkili Blylime Hormonu Kullanimi
Semra Cetinkaya

20
novo nordisk”

Uydu Sempozyumu - Novo Nordisk

12:00-12:45

Bliylime Hormonu Tedavisinde Gri Alanlar: SGA ve Turner Sendromu’na Bagli Boy Kisaliginin
Uygun Yonetimi

Oturum Bagkani: Feyza Darendeliler

Konusmacilar: Abdullah Bereket, Ayhan Abaci

12:45-13:45 | Ogle Yemegi
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13:00-13:45

POSTER BIiLDiRi SUNUMLARI

TiROID 1

Oturum Baskanlari:

TiROID 2

Oturum Baskanlari:

TiROID 3

Oturum Baskanlari:

DIYABET 1

Oturum Baskanlari:

DIiYABET 2

Oturum Baskanlari:

DIiYABET 3

Oturum Baskanlari:

DIiYABET 4

Oturum Baskanlari:

KEMIK 1

Oturum Baskanlari:

KEMIK 2

Oturum Baskanlari:

BUYUME 1

Oturum Baskanlari:

BUYUME 2

Oturum Baskanlari:

BUYUME 3

Oturum Baskanlari:

Ceyhun Dizdarer, Beray Selver Eklioglu

Doga Tiirkkahraman, Korcan Demir

Giilay Karagiizel, Onur Akin

Pinar isgiiven, Belma Haliloglu

Giil Yesiltepe Mutlu, Erdal Kurnaz

Filiz Mine Cizmecioglu, Nurullah Celik

Zeynep Atay, Ozlem Kara

Atilla Cayir, Erdal Eren

Biilent Hacthamdioglu, Pinar Kocaay

Erdal Adal, Ahmet Anik

Sikran Poyrazoglu, Dogus Vuralli Karaoglan

Filiz Tiitiincliler Kokenli, Asan Onder Camas
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SALON A

13:45-15:00 Oturum
Oturum baskanlari:Selim Kurtoglu, Cengiz Kara

Santral Hipotiroidi
Olcay Evliyaoglu

lyot Eksikliginde Giincel Durum
Alev Ozén

15:00-15:30 Endokrin Soylesiler
Lipodistrofiler

Esra Deniz Papatya Cakir

sanofi

Uydu Sempzoyumu - Sanofi

15:30-16:15

Parcalari Birlestirin: idiyopatik Kisa Boy ve MPS1
Hatice Serap Sivri , Zeynep Alev Ozon
16:15-16:45 | Oturum Baskanlari: Omer Tarim, Behzat Ozkan
idyopatik Hiperkalsemik Hiperkalsiiiri

Biilent Hacthamdioglu

SANDOZ::: "

Uydu Sempozyumu - Pedtalks-Sandoz

16:45-17:15

Prader-Willi Sendromunda Uyku Apnesi Biiyiime Hormonu Tedavisi i¢in Kontrendikasyon mu ?

Hande Turan
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SALON A SALON B

17:15-18:30 | SOZEL BiLDiRi OTURUMU KISA SOZEL BILDiRi OTURUMU
Oturum Bagkanlari: Oturum Bagkanlari:
Betiil Ersoy, Orhun Camurdan Mehmet Boyraz, Enver Simsek
$S-007 Patojenik SRD5A2 varyantlari ile iliskili KS-008 Bliyiime Hormonu Uyari Testlerine Pik
cinsiyet gelisim bozuklugu olgularimizin Bliylime Hormonu Yaniti ile Viicut Kitle indeksi
degerlendirilmesi ve Viicut Yag Dagilimi Arasindaki iliskinin
Can Celiloglu Degerlendirilmesi
iclal Okur

S$S-008 Marfan Sendromu Tanisi ile Taranan

Olgularda Genotip ve Fenotip iliskisinin KS-009 Ailevi Bliyime Hormonu Eksikligi
Degerlendirilmesi Olgularinda GH-1 Varyantlarinin Taranmasi
Murat Karaoglan (Ulusal CEDD-NET Projesi)

Fatih Giirbiiz
$S-009 WISP3 Geni Varyantlarina Bagli Progresif

Psodoromatoid Displazi KS-010 In Vitro Kosullarda Melatonin, Biylime

Fatih Giirbiiz Hormonu ve Adiposit Kok Hiicre Eksozom
Uygulamalarinin Kondrosit Proliferasyonu

$S-010 Santral Erken Puberte veya Hizli Uzerine Etkisinin Degerlendirilmesi

ilerleyen Puberte Olgularinda Nihai Boyu Simge Eren

Ongdrmede Kullanilan Farkh Tahmini Eriskin

Boy Hesaplama Yontemlerinin Etkinliginin KS-011 Osteogenezis imperfekta Tanili

Karsilastiriimasi Olgularda Solunum Fonksiyonlarinin

Gozde Akin Kagizmanh impuls Ossilometri ve Klasik Spirometri ile

Degerlendirilmesi
§S-011 Santal Erken Ergenligin Tanisal Ferda Evin
Degerlendirilmesi: GnRH Testi Yerine Skorlama
Sistemi Yapilabilir mi?

Seyran Bulut
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17:15-18:30

28 EKiM 2022, CUMA

SALON A SALON B

$S-012 Mavi Isik Maruziyeti ve Maruziyet
Siiresinin Ratlarin Puberte Siireci Uzerindeki
Etkilerinin Degerlendirilmesi

Aylin Kiling Ugurlu

§S-013 GnRH Analogu Tedavisi Alan Santral
Puberte Prekozlu Kiz Olgularda Leuprolid Asetat
Tedavisinin Monitorizasyonunda 0. ve 120. dk
LH’nin Yeri

Sema Nilay Abseyi

$S-014 MOTS-c Serum Diizeyleri ve MOTS-c
m.1382A>C Polimorfizmi Polikistik Over
Sendromu ile iliskili midir?

Berna Eroglu Filibeli

$S-015 Final Boya Ulasmis Santral Erken
Puberteli Hastalarda Farkli Yontemler

ile On Gériilen Eriskin Boy Hesaplarinin
Karsilastirilmasi: Bayley—Pinneau-Averaj
Yéntemi ile Daha lyi Final Boy On Gériisii
Yapilabilir mi?

Esin Karakilig Ozturan

KS-012 Cocukluk Cagi Hiperkalsemisi: Tek
Merkez Deneyimi
Fatih Kilci

KS-013 Vitamin D Bagimli Rasitizm Tip 1a
Olgularinin Klinik, Laboratuvar ve Genetik
Ozellikleri ile Uzun Dénem izlem Sonuglarinin
Degerlendirilmesi: Ulusal Cok Merkezli

Atilla Cayir

KS-014 GnRHa Tedavisinin Santral Puberte
Prekokslu Erkek Cocuklarda Eriskin Boya Etkisi
Yagmur Unsal

KS-015 istanbul’da Yasayan Kiz Cocuklarinda
Son 12 Yilda Meydana Gelen Menars Yasi
Degisiminin Belirlenmesi

Busra Giirpinar Tosun

KS-016 Erken Ergenlik ve Varyanti Olan Kiz
Cocuk Annelerinde Depresyon ve Kaygi
Dizeyinin Degerlendirilmesi

Aysegiil Ceran
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08:00-09:00

29 EKiM 2022, CUMARTESI

SALON A SALON B

SOZEL BILDiRi OTURUMU
Oturum Bagkanlari:
Hakan Déneray, Tolga Uniivar

§S-016 Cocukluk Cagi Diferansiye

Tiroid Kanserinin Klinik Ozellikleri, Risk
Siniflandirmalari ve Uzun Sireli Takibi: Tek
Merkez Deneyimi

Zehra Aycan

$S-017 Dogumsal Hipotiroidi Ulusal
Tarama Programindan Bir Kesit; Son 6 Yil
Degerlendirimi, Tiroksin Dozu Gegici/Kalici
Dogumsal Hipotiroidi Ongdriimiinde Yol
Gosterici Olabilir

Yavuz Ozer

$S-018 Hashimoto Tiroiditi Tanisi Olan 3-10 Yas
Arasi Cocuklarda Mikrobiyotanin ve Zonulin
Diizeyinin Degerlendirilmesi

Zekiye Kipgii

$S-019 izole Santral Hipotiroidili Olgularin Tani
ve izlem Ozellikleri
Elvan Bayramoglu

$S-020 Saglkli Okul Cagi Cocuklarinda Iyot
Durumu ve Tiroid Hacimlerinin Normal
Degerleri

Reyhan Deveci Sevim

KISA SOZEL BILDIRi OTURUMU
Oturum Bagkanlari:
Zeynep Atay, Sibel Kinik

KS-017 Pediatrik Cushing Hastalig1 Vaka Serisi
Esra Kogyigit

KS-018 46,XY Cinsel Gelisim Bozuklugunda 17-
beta hidroksisteroid dehidrojenaz Tip 3
Can Celiloglu

KS-019 Polikistik Over Sendromlu Adolesanlarda
Serum Miyo-inositol Dlzeylerinin Klinik

ve Metabolik Géstergeler ile iliskisinin
Degerlendirilmesi

Nisan Uger Bahadir

KS-020 Metabolik Hastaliklarda Endokrinolojik
Sorunlar; Biz ne yapabiliriz?
Elif inan Balci

KS-021 Obezitede Metformin Tedavisinin Renal
Fonksiyonlar Uzerine Etkisi
Dilek Cicek
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SALON A SALON B

08:00-09:00 §S-021 Saglikh Okul Cagi Cocuklarinda Okul KS-022 Leptin ve Leptin Reseptor Eksikligi:
Taramasi Sirasinda Rastlantisal Saptanan Tiroid | Klinik ve Genetik Ozelliklerin 10 Yeni Vaka

Patolojilerinin Degerlendirilmesi ve Literatirdeki Tum Olgularin Isiginda
Reyhan Deveci Sevim Karsilastiriimasi
Ozge Besci

KS-023 Papiller Tiroid Karsinomlu
Olgularda Persistan Hastalik Durumunun
Degerlendirilmesi

Semiha Bekfilavioglu

09:00-10:45 Oturum Olcay Neyzi Anisina
Oturum Bagkanlari:
Feyza Darendeliler, Siikran Darcan

Primer blylme bozukluklari, ayirici tani
Abdullah Bereket

Bliylime Hormonu Salgisi Normal, IGF -1
Eksikligi Olan Cocuklarda Ayirici Tani
Nazli Gong

10:45-11:15 Endokrin Soylesiler

Akondroplazi

Fatih Giirbiiz

11:15-11:45 Oturum Bagkanlari: Zeynep Siklar, Sema

Akgurin
Rasopatiler

Serap Turan
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SALON A

11:45-12:15 SANDO A Novartis
Division
Uydu Sempozyumu - Pedtalks-Sandoz

Kronik Bobrek Hastaliginda Bliylime Hormonu Tedavisi
Ahmet Anik

12:15-12:45
@ Pﬁzer

Uydu Sempozyumu - Pfizer

Oturum Bagkani: Semra Cetinkaya
BHE Tedavisinde Uyumun Onemi & 2022 Uyum Anketi Sonuclari
Erdal Eren

12:45-13:30 Ogle Yemegi

12:45-13:30 POSTER BIiLDiRi SUNULARI

ADRENAL 1
Oturum Baskanlari: Mehmet Emre Atabek, Ozlem Sangiin

ADRENAL 2
Oturum Baskanlari: Veysel Nijat Bas, Nesibe Akyiirek

ADRENAL 3
Oturum Baskanlari: Ayla Giliven, Havva Nur Peltek Kendirci

OBEZITE 1
Oturum Baskanlari: Mehmet Emre Tasgilar, Ahmet Ugaktiirk

OBEZITE 2
Oturum Baskanlari: Tolga Uniivar, Muammer Biiyiikinan

PUBERTE 1
Oturum Baskanlari: Pelin Bilir, Derya Bulus
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SALON A

12:45-13:30 PUBERTE 2
Oturum Baskanlari: Senay Erdeve, Nursel Murat Sahinoglu

CGB 1
Oturum Baskanlari: Leyla Akin, Samim Ozen

CGB 2
Oturum Baskanlari: Goniil Catli, Heves Kirmizibekmez

DIiGER 1

Oturum Baskanlari: Birgiil Kirel, Hiiseyin Demirbilek
DIGER 2

Oturum Baskanlari: ilker Tolga Ozgen, Ahmet Ugar
DIGER 3

Oturum Baskanlari: Hasan Onal, Bayram Ozhan
DIGER 4

Oturum Baskanlari: Fatih Temiz, Hale Unver Tuhan
13:30-14:15 Oturum Bagkanlari: Oya Ercan, Filiz Tutlinculer

Hipotalamik Obezitede Tani ve Tedavi Yaklasimi
Senay Erdeve

14:15-15:15 Oturum Bagkanlari: Peyami Cinaz, Ece Bober

Pubertede norofizyoloji ve ilgili bozukluklar

Bumin Diindar

Premature Telars, Prematiire Pubars Olgularinda izlem
Nihal Hatipoglu

15:15-15:45 Endokrin Soylesiler

Hipofosfatemik Rikets

Ayca Altincik
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SALON A

15:45-17:00 Yuvarlak Masa
Oturum Bagkanlari: Bilgin Yiiksel,Tiilay Giiran

CGB Olgularinda Cerrahi Tedavi (Pediatrik Uroloji Géziiyle/ Pediatrik Endokrinoloji Goziiyle)
Berk Burgu/Samim Ozen

17:00-18:00 Uzlasi

Oturum Bagkanlari: Mehmet Keskin, Serap Semiz

Pediatrik Graves Hastaligi ve Hipofiz Sapi Kalinlagsmasi
Erdal Eren, Goniil Cath

18:00-18:30 DERNEK TOPLANTISI
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08:30-09:30 | Akilci ilag Kullanimi

Oturum Bagkani: Zehra Aycan

Konusmaci: Elif Ozsu

09:30-10:30 Oturum Bagkanlari: Murat Aydin, Yasar Cesur
Ovarian gonadal disgenezis

Ayhan Abaci

Prematiire Ovarian Yetmezlikte Tanisal Yaklasim
Leyla Akin

10:30-10:45 Ara

Yillik
Oturum Baskanilar: Ayga Torel Ergiir, Ozgiir Pirgon

Neonatal Endokrinoloji
Veysel Bag

Pituiter-Noroendokrin Sorunlar
10:45-12:15
Heves Kirmizibekmez

Adrenal
Emine Camtosun

Kemik

Fatma Dursun
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[SS-001]
Prematiir Adrenars Tanil Olgularin Klinik Biyokimyasal ve Uzun Dénem izlem Verileri
Dilek Bingdl Aydin?, Oguzhan Tin?, Elvan Bayramoglu?, Olcay Evliyaoglu?

Cerrahpasa Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dall, istanbul
2Cerrahpasa Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, istanbul

Giris

Premature adrenars kizlarda 8 yasindan 6nce ve erkeklerde 9 yasindan dnce prematiire pubik ve aksiller killanmanin en sik
nedenidir. Virilizannedenlerarasindaensiknonklasikkonjenitaladrenal hiperplazi(NKKAH), klasik KAH ve daha nadirolmak
Gzere virilizan timorler, Cushing sendromu ve nadir adrenal steroid metabolizma bozukluklari sayilabilir. Bu ¢alismada
prematilreadrenarsile basvuran olgularin klinik, biyokimyasal ve uzun donem izlem verilerinin paylasiimasiamaglanmistir.

Method

1994-2022 yillari arasinda Cerrahpasa Cocuk Endokrin Klinigine pubik ve/veya aksiller killanma ile basvuran 167olgu
calismaya dahil edildi. Santral puberte prekoks, hipertrikoz veya ekzojen ilag kullanimi olan olgular ¢alismaya alinmadi.
Olgularin klinik, biyokimyasal ve radyolojik 6zellikleri, hasta dosyalarindan incelenerek degerlendirildi. Standart doz
ACTH uyari testi yapilan olgularda 170H progesteronu 10ng/ml’nin izerinde olanlar NKKAH olarak degerlendirildi.
Bulgular

167 olgudan %89,8’i(n=150)kizdi. Yakinmalarin ortanca baslangic vyasi kizlarda 6,7yil(iKA:0,56) iken erkeklerde
7,29yild1(iKA:1,26). Basvuruyasi kizlarda ortanca 7,75y1l(iKA:1,47) iken erkeklerde ortanca 8,40yildi(iKA:1,00). Fizik bakida
%79,6 olguda evre2 pubars, %10,2 olguda evre3 pubars ve %10,2 olguda sadece aksillars vardi. Ortalama dogum agirlig
2930+680gr (n:48), bunlarin %18,22’si diisiik dogum agirhigina sahipti. Olgularin ortanca boy SDS’si 0,67(iKA:1,42), ortanca
VKi SDS’si 0,79(iKA:1,45)idi. Basvuru aninda ortalama KY-TY SDS’si 0,63+1,46idi. Laboratuvar tetkiklerinde ortanca DHEAS
113pg/d(iKA:73,9),170HProgesteron0,8ng/mL(iKA:1,21),totaltestosteron25ng/dL(iKA:14,5),serbesttestosteron0,6ng/
dL(iKA:0,52)idi. Olgularin %13,1’inde HOMA-IR 2,21’den yiiksek saptandi. ACTH uyari testi yapilan 120 hastanin hepsinin
kortizol yaniti yeterli, 8 hastanin 170HProgesteron yaniti 10ng/ml’nin tzerindeydi. NKKAH olarak degerlendirilen bu
hastalardan genotip gonderildi. Egzajere adrenarsi (DHEAS>700) olan 2olguda surrenal goriintileme yapildi ve her iki olgu
daadrenokortikalkarsinomtanisialdi. Takipte 2olguya santral puberte prekoks, 1olguyaise bliyime hormonufazlaligitanisi
koyuldu. izleme alinan premature pubars tanili hastalardan %20’si final boya ulasti, ortanca final boy SDS 0,23(iKA:1,61)idi.
Sonug

Sonug olarak ¢alismamizda olgularimizin %92,2’sinde altta yatan ek patoloji saptanmamasi prematir adrenarsin bening
bir durum oldugu literatir bilgisini desteklese de adrenokortikal karsinom gibi ciddi patolojilerin basvuru sekli olabilecegi
unutulmamahdir.

Anahtar Kelimeler: adrenokortikal karsinom, DHEAS, prematire adrenars



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[SS-002]

Erken dénem tekrar testlerinde BH yaniti normal olup BH tedavisi bir yilda kesilen olgularin eriskin boylari

Dogus Vuralli, Alev Ozén, Nazh Géng
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris-Amag: Blylme hormonu(BH) kullanan biyime hormonu eksikligi(BHE) olgularinin tedavi tamamlandiktan
sonra tekrarlanan wuyari testlerinde BH vyanitinin %25-75'e varan oranda normal oldugu bildirilmistir.
Tekrar testleri genellikle bliyimenin tamamlanmasindan sonra vyapilmaktadir. Cok az sayida calisma,
cocuklari BH tedavisi kullanirken erken donemde tekrar testleri ile degerlendirmistir. Erken donem tekrar
testlerinin BHE'yi dislamadaki dogrulugu ancak bu olgularin eriskin boy sonuglarinin degerlendirilmesi ile
mimkindir. Bu c¢alismada amacimiz erken tekrar testinin BHE’yi dislamadaki dogrulugunu incelemektir.
Gereg ve Yontemler: izole BHE tanisi ile BH kullanan ve tedavinin birinci yilinda tekrar testi uygulanan 185 olgu(77
kiz) calismaya dahil edildi. 75 olgunun(34 kiz) tekrar testi sonucu zirve BH diizeyi>=10ng/ml saptanarak BH tedavisi
kesildi ve bliyiime tamamlanana dek tedavisiz izlendi. Tim olgularin tedavi baslangici ve tekrar testinde takvim vyasi,
kemik yasi, boy-SDS, IGF-1 ve IGFBP-3 diizeyleri, serum zirve BH diizeyi ve hedef boy-SDS’leri dosyalardan geriye
doniik elde edildi. Olgular tekrar testindeki BH yanitina gore iki gruba ayrildi.Tim olgularin eriskin boylari kaydedildi.
Bulgular: Tekrar testlerinde zirve BH<10ng/ml olan olgularin tanida ortalama yas, kemik yasi, ve boy SDS'leri
BH yanmi>=10ng/ml olan olgulara gére daha geriydi; IGF1 ve IGFBP3-SDS ortalamalari benzerdi. Tanida zirve
BH 5-10ng/ml olan olgularin %85.3’Unde tekrar testte BH>=10 ng/ml bulundu. Tekrar testte BH <10ng/ml
olanlar BH tedavisinin ilk yilinda tekrar testi normal olanlardan daha fazla uzadi. Ote yandan tekrar testi normal
ve BH kesilen olgularin 2. ve 3. yil blylimeleri BH devam eden olgulara benzerdi. Blyliime tamamlandiktan
sonra her iki grubun eriskin boy SDS ve boy kazanglari benzerdi. Her iki grup da hedef boyunu yakalad.
Sonug: izole BHE tanisi ile BH tedavisi baslanan ve erken dénemde yapilan tekrar testinde BH yaniti normal saptanarak
tedavisi kesilen olgularin uzun dénem izlemlerinde hedef boylarini yakaladiklari gérilmektedir. BH uyari testlerinin
tanisal dogrulugundaki sorunlar géz 6niinde bulunduruldugunda BH tedavisi baslanan izole BHE tanisiile izlenen olgulari
erken donemde tekrar testleri ile degerlendirmek dogru sonuc¢ vermektedir.

Anahtar Kelimeler: Biyiime hormonu, bliyiime hormonu eksikligi, eriskin boy, tekrar testi
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Tablo 1. Tiim olgularin tani, tekrar testi sirasi ve tekrar testinden sonra ilk iki yil ve erigkin boya ulastiklarinda klinik,
laboratuvar ve oksolojik ozellikleri

iBHE iBHE

<10 ng/ml >=10ng/ml p degeri

(n=110) (n=75)

Tani yasi (yil) 9.63.6 11.5+2.7 <0.001
Tanida kemik yasi (yil) 7.013.7 9.1+2.8 <0.001
Tani yasi-kemik yasi (yil) 2.611.2 2.311.1 0.003
E:;‘S'yet 43(%39.1) 34(%453) .o
o, o, :
Erkek 67(%60.9) 41(%54.7)
Tanida boy-SDS -3.1+0.8 -2.8+0.7 0.008
A Tani boy SDS—Hedef Boy SDS -2.1+1.0 -1.8 £0.9 0.005
Hedef Boy SDS -1.010.7 -0.91+0.5 0.485
Tanida Zirve BH diizeyi (ng/ml) 5.1+2.3 7.4+2.0 <0.001
Tanida IGF1 SDS -1.240.6 -1.040.5 0.232
Tanida IGFBP3 SDS -1.8+1.4 -1.6%1.5 0.534
E;'nzg"/‘;slBH duzeyi 50 (%45.5) 11(%147) o oo
o) o) °
5-10 ng/ml 60 (%54.5) 64 (%85.3)
MR Bulgulari 0 0
Normal veya adenohipofiz hipoplazi 22((3820600)) ;5(;/00)100) <0.001
Organik lezyon veya arka hipofiz yerlesim bozuklugu e ?
i pbere s sspesa) w0 o,
0, 0, °
Pubertal 24 (%21.8) 36 (%48.0)
lilg;aur;:riha|5|ra5|nda puberte durumu 56(%50.9) 20 (%26.7) <0001
0, 0, °
Pubertal 54 (%49.1) 55 (%73.3)
A Boy SDS 1.Yil (BH tedavisi sirasinda) 0.810.6 0.4+0.3 <0.001
A Boy SDS 2.vil 0.5+0.3 0.4+0.2 0.422
A Boy SDS 3.vIl 0.4+0.3 0.4+0.3 0.980
Eriskin boy SDS -0.840.6 -0.710.5 0.324
A Eriskin boy SDS-Hedef Boy SDS 0.2+ 0.7 0.2+ 0.6 0.825

A Eriskin boy SDS-Tani boy SDS 2.2+1.0 2.0+£0.9 0.125
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[SS-003]
Konjenital Hipopitiiitarizm Tanili Olgularda Yeni Nesil Dizi Analizi ile Genetik Tani: Yeni Varyantlar

Arzu Jalilova?, Asli Solmaz?, Aysun Ata3, Tahir Atik*, Cenk Eraslan®, Samim Ozen?, Damla Géksen?, Siikran Darcan*
'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, izmir

2Ege Universitesi Tip Fakiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali

3Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali

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

sEge Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Anabilim Dali

Giris:  Konjenital  hipopituitarizme  (KH) yol acan  genetik  kusurlar  bliyime  hormon  (BH)
salgilanmasindaki  (GH1, GHRHR); hipofiz  hlcre farkhlasmasindaki (PROP1, POU1F1) ve hipofiz
gelisimindeki  (HESX1, GLI2, OTX2 gibi) kusurlar seklinde siiflandirlir ve en vyaygin genetik
kusurlar, PROP1, POUI1F1, HESX1, LHX3, LHX4, OTX2, GLI2, FOXA2 ve SOX3 genlerindeki varyantlardir.
Amag: Calismamizda KH  tanisi  ile izlenen olgularda  hedeflenmis yeni nesil dizi analizi
ile genetik etiyolojinin arastiriimasi ve genotip-fenotip iliskisinin saptanmasi amaglandi.
Yontem: KH tanisi  oykli, oksolojik  veriler, hormonal, no6roradyolojik goriintiilemeye dayanarak
konuldu. Yirmiyedi olguda hedeflenmis yeni nesil dizi analiz paneli (lllumina TruSight® One) ile genetik
analizler  yapildi.  Saptanan varyantlarin  patojeniteleri ACMG  kriterleri  dogrultusunda belirlendi.
Bulgular: Sekiz olgu izole blylime hormonu ve hipofiz bez gelisim kusuru, 19 olgu coklu hormon eksikligi
olmakla calismaya alinan olgularin klinik verileri, endokrin test ve radyolojik bulgulari Tablo 1’de verilmistir.
Yeni nesil dizileme analizinde; 7 olguda klinik 6nemi bilinmeyen (VUS); 5 olguda patojenik; 4 olguda olasi
patojenik olarak degerlendirililen varyantlar saptandi. VUS saptanan 7 olgunun 4’lGnde (FOXA2;, HESX1, OTX2,
LHX4) klinigin genotiple uyumlu olmasi Gzere klinikten sorumlu varyantlar olabilecegi diisiinildi. Patojenik
bulunan genlerden bir olguda GHRHR geni, iki olguda PROP1, iki olguda POUFI, saptanirken; olasi patojenik
saptanan genlerden bir olguda GNRHR, iki olguda GLI2, bir olguda HESX1 geni varyanti saptandi (Tablo 2).
Klinik  olarak KH olan 11 (%40) hastada ise KH ile iliskili oldugu bilinen ve panel
listesinde bulunan toplam 48 gende hastalik yapicl bir varyant saptanmadi.
Sonug: Calismamizda kullanilan yeni nesil dizi analizi temelli gen paneli ile olgularin %59’unda genetik etiyoloji
belirlenebilmistir. U¢ olguda hastalik ile iliskili oldugu diisiiniilen yeni varyant saptanarak literatiire katki saglanmistir.

Anahtar Kelimeler: hipopitiitarizm, hedeflenmis, genetik
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Tablo 1: Klinik veriler

Klinik bulgular Sonug
Cinsiyet: E/K %74/26
Genel bilgi Tam yas (ortanca) 3,10 (0,04-15.2)
Dofum Sykisd Zamaninda/preterm %74/26
Digik dogum agirld %185
Mikropenis %60
Kriptorgidizm %40
Uzarmig yenidogan sanlg %30
Hipoglisemi %30
Disrnorfik bulgular | %37
Akrabalik %33.3
Mental gerilik %15
Hormon eksikligi | Tani aninda
GH %74
TSH %18
ADH 94
ALCTH S
FSH/LH
Prolaktin
Dksoloji veriler Tam aninda boy 505 -22+08
MR goriintileme |Hipotalamik- hipofiz
#  Anterior hipofiz | 77%
hipoplazisi veya aplazisi [33%
- APH+ EPP 18.5%
Pituiter stalk hipoplazisi |7
Ektopik nérohipofiz 18.5%
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Tablo 2:Konjenital Hipopitiiitarizm ile ilgili varyanta sahip olgularin genotip 6zellikleri, hormon eksiklikligi

Hasta Gen Allelik varyant Gegis ACMG siniflamasi Hormon eksikligi

1 GHRHR  ¢.161-1G>A Homozigot Patojenik BH

2 PROP1 ¢.301_302 Homozigot Patojenik BH, TSH, FSH, LH
delAG g .J ’ ’ ’

3 PROP1 3301—302 Heterozigot Patojenik BH

4 POU1F1 ¢.428G>A Homozigot Patojenik BH, TSH, PRL

5 POUF1 c.148 T>G Heterozigot Patojenik BH, TSH, PRL

6 GNRHR ¢.30 _31delTCinsAA Heterozigot Olasi patojenik  BH, LH, FSH

7 GLI2 c.3757del Heterozigot Olasi patojenik E:" ACTH, TSH, PRL, FSH,

8 GLI2 c.3257del Heterozigot Olasi patojenik  BH, TSH, ACTH, FSH, LH

9 HESX1 c.475C>T Homozigot | Olasi patojenik BH, PRL, LH, FSH, TSH,

ACTH
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[SS-004]
Tip 1 diyabetli kiiciik cocuklarda gece ara 6giin segeneklerinin nokturnal glisemiye etkilerinin incelenmesi: CGM
sonuglari

Tugba Gokee?, Stkri Hatun?, Kagan Ege Karakus?, Gul Yesiltepe Mutlu?, Serra Muradoglu?, Elif Eviz!, Ecem Can?, Hiilya
Gokmen Ozel®

Kog Universitesi Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dali, istanbul

2Kog Universitesi Tip Fakiiltesi, istanbul

3Hacettepe Universitesi Saglk Bilimleri Fakiiltesi, Beslenme ve Diyetetik B&liimii, Ankara

Amag
Tip 1 diyabetli kicik c¢ocuklarda gece boyunca normoglisemiyi korumak icin gece ara 0giUnl ihtiyac
olup olmadigini saptamak ve gece ara o6gund seceneklerinin nokturnal glisemiye etkisini belirlemek.

Yontem

Coklu doz insilin tedavisi alan 28 cocukta (5-8 yas arasi) randomize capraz deneme seklinde esdeger miktarda
(10g) karbonhidrat icerigine sahip ayni marka siit (200ml), yogurt (140ml) ve kefirin (200ml) gece ara 6glinlinde
tuketilmesi ile ara 6glin alinmamasi durumlari karsilastirlmistir. Ara 6glnler sonrasindaki 6 saatlik glukoz verileri
is(CGM)* ile kaydedilmistir. Kapiller glukoz 6lcimu degerinin 300 mg/dlye ulasmasi (ytksek deger) veya 70
mg/dUnin altina dusmesi (dustk deger) durumunda deneme gini sonlandirilmis, sonlanima kadarki glukoz
verileri kaydedilmistir. Glisemik parametreler, Uluslararasi CGM uzlasi raporuna gore erken donem (0-2sa),
gec dénem (2-6sa) ve tiim zamanlardaki (0-6sa) etki olarak Tekrarli Olciimler Anova Testi ile analiz edilmistir.

Bulgular

Tum zamanlarda ortalama TIR** sit, yogurt, kefir 6glnleri ve ara 6gln verilmeyen durumda sirasiyla %34,6, %38,7,
%45,9 ve %75,5’tir. Ara 6gln verilmeyen deneme gilinlerinde TIR** en fazla, ortalama glukoz degeri ise en dislk
bulunmustur (p<0,001) (Tablo ve Sekil). Ge¢ donemde; siit 6ginil sonrasi TAR2** degeri ara 6gln verilmeyen deneme
glndnden daha fazla iken, TAR1** sht, yogurt ve kefir glinlerinde benzerdir. Stt yogurt, kefir ve ara 6gin verilmeyen
deneme glinlerinde yiksek deger nedeniyle sonlandiriima oranlari sirasiyla %28,6, %14,3, %3,6 ve %0 iken, disiik deger
nedeniyle sonlandirilma oranlari ise sirasiyla %0, %3,6, %0 ve %7,1'dir. Tim sonlanimlarda, hiperglisemi nedeniyle olan
sonlanim sikhgi (n=13, %81,3), hipoglisemi nedeniyle olanlara (n=3, %18,7) gore anlamh olarak yuksektir (p=0,017).

Sonuglar

Sonuglarimiz, gece ara 6glint almamanin ara 6gln seceneklerine kiyasla normogliseminin siirdiirtilmesi icin daha iyi bir
secenek oldugunu gostermektedir. Bununla birlikte, hipogliseminin énlenmesi agisindan gece ara 6ginid alinmasi igin
sensor glukoz esik degerinin belirlenmesine ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: gece ara 6giinii, nokturnal glisemi, stirekli glukoz izlemi, tip 1 diyabet
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Ara 6guin alimi sonrasi 0-6 saatlik ortalama is(CGM)* glukoz degerleri

st Wewilmedi

17a - —a— St

F & Yajurt
o /\\x'—
Kefir

Sensdr glukor deger (mg/dL)

Zaman [saat)

Sut, yogurt, kefir 6giinleri ve ara 6giin verilmemesi sonrasindaki erken déonem (0-2 saat), ge¢ donem (2-6 saat) ve
tiim zamanlardaki (0-6 saatlik) glukoz degerlerinin analizi

TR* 1y TBR2 gy TARZ (Ortalema
(70- (<54) (>250)  Glukoz (mg SD CV%
it h2a) 4728 00 00 3987 1285 18654 31,46 16
0058 2277 00 00 3403 43,58 224,50 17,61 9
?&Ezsg) 34,66 0,0 00 3957 2593 2037 35,64 17
Yogurt ?r;fzsg) 47,11 0,0 00 4390 721 182,28 28,17 15
(2622373) 3051 0,78 0,0 47,92 2122 202,95 18,88 10
8;22573) 38,70 0,45 00 47,03 14,17 193,93 32,55 17
efir = , ) ) , , ) )
Kefi 033 5875 045 00 32,74 899 17672 30,57 17
(Zn-gzsg) 41,76 1,04 0,0 35,51 51,88 193,18 25,40 15
8;2255) 4591 0,77 00 3628 17,53 188,88 36,79 20
erilmedi [ = , , , ) ) y )
Verilmedi ("2%3 7478 230 00 2292 000 15161 18,00 12
(zr;gzsg) 7528 7,34 017 1426 3,44 132,84 22,28 18
?n-g;g) 7547 538 010 1736 1,98 141,29 26,61 |20

*is(CGM): Aralikli Taranarak Siirekli Glukoz izlemi Saglayan Sistem (Intermittently Scanned Continuous Glucose Monitoring
System) **TIR: Glukoz dederlerinin hedef aralikta olma ylizdesi (Time in Range), TBR1: Birinci diizey hipoglisemide gegirilen
zamanyiizdesi(Time BelowRange-1), TBR2: ikincidiizey hipoglisemide gegirilenzamanyiizdesi(Time Below Range-2), TAR1:
Birincidiizey hipeglisemide gegirilen zaman yiizdesi(Time Above Range-1), TAR2: ikinci diizey hipeglisemide gecirilen zaman
ylizdesi (Time Above Range-2), SD: Standart Sapma (Standart Deviation), CV: Glisemik Degiskenlik (Coefficient Variation)
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[SS-005]
Tip 1 Diyabetli Cocuk ve Addlesanlarda Diyabetik Nefropati Gelisimini Ongordiiriicii Genetik Temelli Risk Skoru
Olusturulmasi

Ferda Evin?, Tarik Kirkgéz?, Tahir Atik?, Glines Ak*, Timur Kése®, Caner Kabasakal®, Behzat Ozkan?, Samim Ozen’, Siikran
Darcan?, Damla Goksen?

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

25.B.U. Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet
Bilim Dali

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Genetik Bilim Dali

“Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyokimya Ana Bilim Dali

sEge Universitesi Tip Fakiiltesi Biyoistatistik Ana bilim Dali

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali

Giris: Diyabetik nefropati(DN), tip 1 diyabetin(T1D) sik mikrovaskiler komplikasyonlarindan biridir ve
yuksek morbidite ve mortalite ile sonuglanan son dénem boébrek yetmezliginin 6nde gelen nedenidir.
Amac-Yontem: On sekiz yasindan once diyabetik nefropati gelistiren ve gelistirmeyen T1D’li c¢ocuk ve
adolesan olgularda; klinik bulgular, laboratuvar parametreleri ve daha once DN ile iliskili bulunmus
AFF3, CARS, CERS2, ERBB4, GLRA3, RAETI1L, TMPO, ZMIZ1, FRMD3 genlerinde polimorfizmler
arastirilarak ileri istatistiksel analizlerle genetik temelli klinik risk skorlamasi olusturulmasi amaglanmistir.
Calismaya alinan 43 DN’li olgunun(Kiz/Erkek:22/21) 3’Unin(%6.9) anne-baba arasinda akraba evliligi ve
9’unun(%20.9) ailesinde T1D'li birey oOykisli mevcuttu.TAIDM tanisi aninda ortalama vyas:8.34+3.53 vyil idi.
DN grubuyla yas, cinsiyet, tani yasi ve diyabet sireleri eslesmis olan T1D hastalari arasindan randomize olarak
secilen T1D grubu ile DN grubu; DN grubunun MA saptandigl diyabet siresine denk gelen kontrollerindeki
ve T1D tani anindaki; oksolojik o6lglimleri, puberte evresi, kan basinci persantili, son 3 vyillik ortalama
HbAlc dlzeyleri, LDL kolesterol ve trigliserid dizeyleri, sigara kullanim durumu, HbAlc degiskenlikleri
acisindan  karsilastirildi.  istatistiksel olarak anlamli saptanan parametreler Tablo 1’de &zetlenmistir.
DN ve T1D grubundaki olgularda; rs758387, rs739401, rs452041, rs267734, rs267738, rs7588550, rs10868025,
rs942280, s942263, rs1535753, s13288659, rs1564939, rs1543547, rs4762495 ve rs1749824 polimorfizmleri
arastirihp, sonuglar rastgele atanan saghkli kontroller (50 olgu) ile karsilastirildiginda; CERS2 genindeki rs267734
ve rs267738 polimorfizmleri (heterozigot veya homozigot)DN grubunda daha sik(p degerleri sirasiyla 0.034 ve
0.019) ve FRMD3 genindeki rs942263 polimorfizmi DN grubunda daha nadir(p<0.001) olarak saptanmistirYapilan
ileri regresyon analizleri ve modelleme programlari ile izlem agirhk SDS’nin diisiik olmasi, rs267734 polimorfizmine
sahip olmak ve rs942263 polimorfizmi tasimamak %81 sensitivite ile DN gelisimini 6ngérmekte oldugu saptanmistir.
Sonug¢: DN gelisiminin 6nceden tahmin edilmesi ile siki glisemik kontrol, kan basinci kontrolli, medikal tedavi gibi
literatlirde etkinligi gosterilmis olan erken midahaleler ile progresyonu 6nlenebilmektedir. Bu amacla; yukarda verilen
parametreler ile risk skoru hesaplanmasi DN nin erken dénemde saptanmasi agisindan veri olusturacakdir.

Anahtar Kelimeler: tip 1 diyabet, diyabetik nefropeti, poligenik risk skorlamasi, polimorfizm
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Diyabetik Nefropati Risk Parametreleri

Parametre DN grubu (n:43) T1D grubu (n:43) p degeri dO:;:ri
Tani aninda kreatinin dizeyi (mg/dl) 0.67+0.46 0.51+0.42 0.006 2.77
Tani aninda diastolik kan basinci persantili  71.66+17.12 58.31+26.88 0.016 1.02
MA saptandigi anda agirlik SDS -0.2610.95 0.40+1.27 0.008 0.56
MA saptandigi anda VKi SDS -0.29+0.92 0.20+1.15 0.030 0.62
(';/I')A saptandigi anda kreatinin diizeyimg/ ) cg.4 16 0.4940.13 0011 7.49
MA saptandigi anda sistolik kan basinct 20 0/ g 19 456442625 0001  1.02
persantili

MA saptandigi anda diastolik kan basinci 20 oo 1050 459612046  <0.001 1.07
persantili

Hastaneye ortalama yatis sayisi 1.72+1.03 1.16+0.43 <0.001 3.82
HbA1c standart deviasyonu 0.89+0.40 0.57+0.33 0.001 10.08
HbA1c degiskenlik katsayisi (%) 10.85+4.53 7.26+3.41 <0.001 1.27

rs267734 polimorfizmi (homozigot veya
heterozigot)
rs267738 polimorfizmi (homozigot veya
heterozigot)
rs942263 polimorfizmi (homozigot veya
heterozigot)

13 olgu (%30.2) 5olgu (%11.6) 0.034 3.29
14 olgu (%32.6) 5olgu (%11.6) 0.019 3.66

26 olgu (%60.5) 40 olgu (%93) <0.001 0.11
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[SS-006]
MODY Olgularinin Klinik ve Laboratuvar Ozellikleri, Genetik Mutasyon Spektrumu ve Fenotip- Genotip iliskisi: Tiirkiye
Calismasi

Elif Ozsu?, Semra Cetinkaya?, Semih Bolu?, Nihal Hatipoglu®, Senay Erdeve?, Olcay Evliyaoglu®, Firdevs Bas®, ismail
Diindar?, Atilla Cayir®, Emine Demet Akbas'®, Ahmet Ucaktiirk’, Merih Berberoglu®, Zeynep Siklar’, Servan Ozalkak?,
Nursel Muratoglu Sahin?, Meliksah Keskin?, Ulkii Giil Siraz*, Hande Turan®, Ayse Pinar Oztiirk®, Eda Ugaktiirk’, Elif
Sagsak!!, Fatma Dursun?®?, Seving Odabasi Gilines**, Nesibe Akyiirek?®, Zehra Aycan'

!Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Saglik Bakanlhgi Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Cocuk Endokrinoloji, Ankara
3Saglik Bakanhgi Adiyaman Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Adiyaman

*Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

Sistanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali,istanbul

Sistanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal, istanbul

’Saglk Bakanligi Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Ankara

8Saglik Bakanlhg Malatya Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Malatya

Saglik Bakanlhgi Erzurum Bolge Egitim ve Arastirma Hastanesi, Erzurum

19Saglik Bakanligi Adana Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Adana

Ujstanbul Gazi Osman Pasa Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul

25aglik Bakanligi Umraniye Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul

B3Baskent Universitesi Konya Uygulama ve Arastirma Merkezi Cocuk Endokrinoloji, Konya

14Saghk Bakanligi Gulhane Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Ankara

GiRIS/Amac¢: MODY beta hiicre fonksiyonu ve insiilin sekresyonunda rol oynayan genlerin mutasyonlari sonucu
olusan,klinik ve laboratuvar 6zellikleri heterojen ve tiim diyabet vakalarinin %1-5 olusturan bir diyabet tipidir. MODY
sikhgi ve alt tiplerinin dagilimi tlkeler arasinda farklliklar gostermektedir.Bu arastirmada tilkemizde MODY tanili olgularin
klinik ve laboratuar 6zellikleri,mutasyon dagilimi ve fenotip-genotip iliskisinin genis bir vaka serisinde degerlendirilmesi
amaclanmistir. Metod: Calismaya genetik olarak tanisi kesinlesmis MODY olgulari dahil edilmistir.Hastalarin tani,
izlem verileri, genetik mutasyon tipi ve tedavi sonuclari arastirmacilar tarafindan olusturulan veri toplama formuna
aktarilmistirVerilerin toplanmasiigin merkezlere davet génderilmistir. Bulgular: On dort gocuk endokrinoloji merkezinden
224 olguya ait veri girisi yapildi. Calismamiza dahil edilen olgularin 101’i (%45) kiz olup ortalama tani yaslari 9,4+ 4.1
(0,15-17) yildi. MODY tiplendirmesinde;146 olgu (%65) GCK,430lgu(%19)HNF1A ve 8 olgu (%3,6) HNF4A ve KLF11 (n 8)
tanisi almis olup kalan olgular (n 19 )sirayla PDX (n 1),HNF1B (n7),NEUROD1(n3),CEL(n1),INS(n3),ABCC8(n3),KINC11(n1)
mutasyonunasahipti.Olgularin 197’si(%87,9) rastlantisal hiperglisemi, 16’sI ketosiz (%7) ve 7’si (%3) DKA ile tani almisg
olup%30 unda diyabet semptomlari mevcuttu.Ailede diyabet 6ykisi olan 200 vaka(%89) olup;93’linde 2 kusak(% 41
), 84’Unde(%37) ise 3 kusakta diyabet mevcuttu ve 162’si 40 yas altinda diyabet tanisi almistiYirmidort olguda aile
oykisi saptanmamisti.Otoantikorlardan; anti GAD pozitifligi saptanan vaka sayisi 13, antiadacik 8 ve antiinstlin antikor
saylisl saptanan 4 vaka vardi.Bu olgular MODY 1,2,3,7,12 tiplerinde olan vakalardi. Olgulardan 16’si obezdi.Olgularin
158’si(%71) sadece diyet ile izlenirken, 23’0 (%11) yogun insilin tedavisi 17’si (%7.6) silfaniltire, 10’u (% 4.5) metformin
6's1 (%2.7) insiilin ve oral antidiyabetik tedavi almaktaydi(Tablo1). Sonug: Ulkemizden genetik olarak tanisi kesinlesmis
en genis seri olan bu ¢alismada GCK MODY %65,HNF1A%19 siklikta olup diger MODY tipleri nadirdir.Olgularin blyik
cogunlugu hiperglisemi ile tani almakla birlikte DKA ve ketosiz de gorildi.Obezite nadiren eslik ederken bazi MODY
tiplerinde ek hastaliklar vardi.Hastalarin %71’i yalnizca diyetleri diizenlenerek izlenirken,digerlerinin oral anti diyabetik
ve/veya insulin tedavi gereksinimleri vardi.

Anahtar Kelimeler: MODY, monogenik diyabet, ¢cocuk ¢agi, ulusal veri



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
s VE DIYABET KONGRESI
XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU
26 - 30 Ekim 2022 - Titanic Deluxe Otel, Antalya

FAKULTESI
m ANKARA 0
Nf‘

TABLO 1: MODY Olgularinin Klinik ve Laboratuar Ozellikleri

GCK HNF1A HNF4A KLF-11 HNF1B NEUROD1 INS ABCC8 CELL KINC11
n 146 n43 n8 n8 n7 n3 n3 n3 nl nl
Tani yasl 8,8 £3,9 10,6+4,3 10,3+ 4,6 3,9 12,4+ 3 9+ 7,8 9,1+2,3 10,5+1,8 6 8,5
E'/';S'yet 63/83 22/21 3/5 0/1 3/4 1/2 1/2 2/1 1/0 1/0
Diyabet
semptom 23 5 6 1 5 0 0 1 0 1
Var 123 18 2 0 2 3 3 2 1
Yok
Basvuru
Sekli RH:145 RH:31 RH:5 RH:0 RH:5 RH:2 RH:2 RH:3 RH:1 RH:1
RH DK:0 DK:9 DK:1 DK:0 DK:1 DK:0 DK:1 DK:1 DK:0 DK:0
DK DKA:0 DKA:2 DKA:2 DKA:1 DKA:2 DKA:1 DKA:0 DKA:0 DKA:0 DKA:0
DKA
Ailede 3
kusak DM 60 16 1 0 1 2 0 0 0 1
Ailede 2
kusak DM 53 19 5 1 4 0 3 2 1 0
Aile
oykusu 17 4 2 0 1 0 0 0 0 0
yok
Anti-GAD . . . Anﬁ—GAD:O . Anﬁ—GAD:O Anﬁ—GAD:O Anﬁ—GAD:l Anﬁ—GAD:O Anﬁ—GAD:O
oo [AMUGADS o |AMGGANA |AUGGADA A |AGGADO Ak A | A e
insilin Ant1—|nsu||n:1 Ant'!—lnsulln:3 Ant!—lnsulln:O |nst{||n:0 Ant'!—lnsulln:O |nstf||n:0 |nsu.I|n:0 |nsu.I|n:0 |nsu.I|n:0 |nsu.I|n:0
Anti-adacik Anti-adacik:5 Anti-adacik:  Anti-adacik:0 Anti- Anti-adacik:0  Anti- Anti- Anti- Anti- Anti-
adacik:0 adacik:0 adacik:0 adacik:0 adacik:0 adacik:0
Obezite 10 3 1 0 1 0 2 2 0 0
Arachnoid kist
(n1) Ailevi
Boy kisaligi(n4)  eksudatif
Astim(n1) retinopati(2) Kronik bob.
Kistik Fibrosiz Astim(1) yetmezllgl(nl) Epilepsi(1)
(n1) BHE(2) Spi bell Transaminaz tal- mental
Ek Hastalik Puberte Colyak(1) pinocerebetar yok yuksekligi(1) menta motor yok yok yok
prekoks(n2) Pelviektazi(1) sendrom (n3) FSGS motor retarde(n1)
Kollegen doku  Isitme Polikistik bb(2) retarde (1)
hast(n3) kaybi(2) Renal kist(1)
Dislipidemi(n1) Duyusal
inmemis néropati(1)
testis(nl)
Tedavi
Ye.\lnlzca D:135 D‘:.13
D_l_yet Sii:3 Sa:11 D:4 D:1
SuU M4 . Yogun ins:4 D:2 M:1 M:1
. M3 P Su:2 D:1 . L . D:1 D:1
Metformin Yogun ins:7 L Bazal Yogunins:1 Yogunins:1 Si:l
L Ins:2 Yogun Ins:2 .
insalin Yogun ins: 3 Bazal Ins ins+OAD:1
Yogun +0AD:2
insilin

RH: rastlantisal hiperglisemi DK:diyabetik ketosiz DKA:diyabetik ketoasidosiz D: diyet Sii:siilfoniliire M:metformin
OAD:oral antidiyabetik Yogun insiilin: Yogun ins. Bazal insiilin: bazal ins.
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[SS-007]
Patojenik SRD5A2 varyantlari ile iliskili cinsiyet gelisim bozuklugu olgularimizin degerlendirilmesi

Can Celiloglu, ihsan Turan, Leman Damla Kotan, Semine Ozdemir Dilek, Fatih Giirbiiz, Bilgin Yiiksel
Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Adana

Giris ve Amag

XY  karyotipindeki  bireylerde  SRD5A2’'nin  patojenik  varyantlari, cinsiyet gelisim  bozukluklarinin
(CGB) baslica sebeplerindendir. Klinigimizde 5a-rediktaz eksikligi tanisi  genetik olarak dogrulanmis
olgularin  klinik/laboratuvar  Ozellikleri ve  cinsiyet  degerlendirme  konseyi  kararlari  incelenmistir.

Hastalar ve Metod
Cukurova Universitesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dalinda takipli, genetik olarak S5a-rediiktaz eksikligi
tanisi  kesinlestirilmis  olgular kayitlarimizdan derlenerek klinik ve laboratuvar oOzellikleri  kaydedildi.

Bulgular

Karyotipi 46, XY olup patojenik SRD5A2 varyant tasiyan, 15 farkli aileden toplam 26 olgunun (18 missense, 7 frameshift,
1 splicesite) kayitlarina ulasild. iki olgu heterozigot, digerleri homozigot varyant tasiyordu. Basvuru esnasinda hastalarin
22’si kiz (%84,6) dordu erkek (%15,4), basvuru yasl ortancasi 65 aydi (min:6, maks:201 ay). Temel basvuru sikayetleri;
atipik genitalya (n=8), cinsiyet belirsizligi (n=6), aile 6yklsu (n=4), mikropenis (n=2), erkeksi davranislar (n=2), kasik sisligi
(n=1), vajinal yapisiklik (n=1), amenore (n=1) ve boy kisaligiydi (n=1). Prepubertal olgularda ortalama fallus uzunlugu 1,4
cm, Quigley skoru ortancasi 5 saptandi. Olgularimizda iki adet novel varyant mevcuttu (c.269A>C ve c.13T>G). Cinsiyet
ArastirmaKomisyonu; 19 olgununerkek, 4 olgununkizkimliginde desteklenmesini, 1 olgununtakibini, 18 yasindan sonrakiz
kimligini secerse gonadektomi yapilmasini kararlastirilmisti. 18 yas dncesinde higbir olguya gonadektomi énerilmemisti.

Tartisma ve Sonug

Olgularimiz ¢ogunlukla genital atipi veya kuskulu genitalya (%53,8) ile basvurmustu. Cin’de yapilan bir ¢alismada
Sa-rediktaz eksikligi taniliolgularin %35,5’i mikropenisle bagvurmusken, kohortumuzda bu oran %7,7 olarak gézlenmistir.
Literatiire benzer sekilde olgularimizin biiyiik oranda erkek kimligi yéniinde desteklenmesi kararlastiriimistir. italya’da
yapilan bir calismada ise, 5a-rediktaz eksikligi tanili 24 olgunun 10’unda gonadektomi uygulanmisken kohortumuzda
hicbir hastada 18 yas 6ncesinde gonadektomiyapilmamistir. 5a-rediktaz eksikligi olgularina kiz cinsiyet karari verildiginde
gonadektomi gibi geri doniissiiz girisimlerin (malignite agisindan stiphe yoksa) cocukluk ¢agi bitiminde gergeklestirilmesi,
gelisebilecek cinsiyet hosnutsuzlugu gibi tablolari azaltabileceginden akla yatkindir. Gorece bliyik SRD5A2 patojenik
varyanti kohortumuzun verilerinin literatiire katki saglayabilecegini disiinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: SRD5A2, cinsiyet gelisim bozuklugu, 5-alfa rediktaz
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[SS-008]
Marfan sendromu tanisi ile taranan olgularda genotip ve fenotip iliskisinin degerlendirilmesi

Murat Karaoglan?, Glilper Nacarkahya Nacarkahya?, Emel Hatun Aytac!, Mehmet Keskin?
!Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji, Gaziantep
2Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi,Tibbi Genetik Anabilim Dali, Gaziantep

Amag: Bu ¢alismanin amaci klinik 6zellikler nedeniyle Marfan sendromu igin taranilan olgularda klinik ve molekiiler
ozelliklerin degerlendirilmesidir

Gereg¢-Yontem: Bu c¢alisma tek merkezli, retrospektif olarak FBN1 patogenik varyant igin taranmis 131 olgunun
genotip fenotip iliskilerini degerlendirmek Uzerre gerceklestirldi. Fenotiplerin siniflandiriimasinda Ghent nosolojisi
kullanildi. Calisma grubu FBN1 varyant pozitif ve FBN1 varyant negatif grup olarak ikiye ayrildi. Patojenik varyant
belirlenimi ACMG standardlari ve klavuzuna goére yapildi. Varyantlar iki gruba ayrildi: Grup 1, Class 1 (benign)
ve 2'(olasi benign) den olusken Class 3(klinik 6nemi bilinmeyen) ve 4 (olasi patojenik) Grup 2 olarak belirlendi.
Bulgular: Olgularin 32’inde (%24.4) FBN1 varyanti saptandi. Bunlarin yas ortalamasi 11.59+7.67, ortalama boy
SDS,+2.45+1.34 idi. Patojenik varyant saptanan olgularin 7’inde (%21.8) uzun boyluluk yakinmasi, 6’sinda(%18.7) aile
oykusi, 13’linde(%40.6) fasial dismorfizm, 21'inde(% 62) araknodaktili yakinmasi, 4’inde iskelet anomalisi (%12.5),
26'inda(% 81.2) 6zgiin karidiyak anomaliler ve 11’inde (%34.3) lens subluksasyonu saptandi. Benzer bulgular varyant
negatif grupta sirasi ile su sekilde idi: 41(%41.4)-4(%0.4)-29(%29.2)-42(%42.4)-16(%16.1)-26(%26.2) ve 4(%0.4). Aile
oykusi, 6zglin kardiyak anomaliler, lens subluksasyonu ve fasial dismorfizme sahip olgu sayisi varyant pozitif grupta
daha fazla iken (sirasi ile p=0.006,p=<0.001,p=<0.001,p=0.007) uzun boyluluk yakinmasi varyant negatif grupta
daha fazla saptandi (p=0.046). iskelet anomalileri ve gégiis agrisi nedeniyle ekokardiyografi dykiisii gruplar arasinda
anlamli bulunmadi. Varyant pozitif gruplar karsilastirildiginda, 6zgiin kardiyak anomaliler Grup 2'de (Class 3ve4)
daha sik bulundu(p=0.010). Diger klinik ozellikler agisindan fark bulunmadi. varyantlarin hepsi heterozigot idi. En sik
FBN1 patojenik varyant sikhgi su sekilde saptandi: Ekzon15’de c.1786T>C/p.Cys596Arg ve ekzon64’de c.7964C>T/p.
Ala2655Val varyantlari 4’er(%12.5) hastada,c.4450 A>G/p.N1484D varyanti ise 2’ser(%6.25) hastada saptandi.
Sonug: Bu galisma Tirk ¢ocuklarinda Marfan sendromunun genotip fenotip 6zelliklerini ortaya koyan en genis olgekli
FBN1 patojenik varyanti negatif bulunmustur. Bu calisma, Marfan sendromu kliniginden sorumlu de novo mutasyonlarin
yaninda TGFBR1 ve 2 dncelikli olmak Uzere diger patojenik varyantlarin arastiriimasinin oldukca 6nemli olacagina isaret
etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Marfan sendromu, genotip, fenotip, kardiyak anomaliler
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FBN1 varyant pozitif ve negatif olgularin klinik 6zelliklerinin karsilastiriimasi
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[SS-009]
WISP3 geni varyantlarina bagh Progresif psédoromatoid displazi

Fatih Giirbiiz!, Rabia Miray Kisla Ekinci?, Leman Damla Kotan?, Atil Bisgin®, ihsan Turan?, Bilgin Yiiksel?, Ali Kemal Topaloglu®
!Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Ankara; Cukurova
Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi Cocuk Romatoloji Bilim Dali, Adana

3Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Adana

“Cukurova Universitesi AGENTEM, Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Adana

SHarvard Medical School, Massachusetts General Hospital, Pediatric Endocrinology, Boston, MA

Amac: Progresif psédoromatoid displazi (PPRD), WISP3 genindeki varyantlarina bagl gelisen agri, sertlik ve eklem
genislemesine yol acan ilerleyici eklem kikirdagi dejenerasyonu ile karakterize otozomal resesif kalitimli nadir bir kemik
hastaligidir. Ana klinik belirtiler ilerleyici eklem sertligi, deformiteler, proksimal interfalangeal eklemlerin sismesi,
diz ve kalca tutulumuna bagli yirime bozuklugu ile nihai boy kisaligidir. Hem ellerin, hem de alt ekstremitelerin
kiicik eklemleri en ¢ok etkilenir. Burada PPRD tanisi alan olgularin klinik ve genetik Ozellikleri bildirilecektir.
Gerec¢-Yontem: Klinigimize eklem sisligi ile basvuran, fizik muayanelerinden klinik olarak PPRD tanisindan sliphelenilen
dort farkh aileden, toplam yedi hastanin periferik kanlarindan WISP3 geni icin yeni nesil dizi analizi yapildi.
Bulgular: Yaslari 5-17 yas arasinda degisen, birbirinden farkli dort aileden 3 kiz, 4 erkek olmak Uzere
toplam 7 olgu degerlendirildi. Hastalarin eklem sisligi sikayetleri 3-7 yas arasinda baslamis olup, tim
hastalarin hem distal hem de proksimal interfalanks eklem sislikleri mevcuttu. Diz-dirsek-el bilegi-ayak
bilegi seklinde bulylk eklem sislikleri de olan hastalarin hepsinde eklem agrilari ve kontraktiir saptandi. 4/7
hasta yardimsiz yurldyemiyordu. WISP3 geni acisindan 3’G daha 6nce tanimlanmamis 4 varyant tespit edildi
(C70*/G101E bilesik heterozigot, c.210C>A p.C70* homozigot, G302* homozigot ve P80Lfs4 homozigot).
Sonug: Progresif psodoromatoid displazi, spondiloepimetafizyal displazinin nadir bir formudur ve klinik olarak juvenil
idiyopatik artrit olarak yanls teshis edilir. Ozellikle eklem sisligi, kontraktiirler nedeniyle juvenil idiyopatik artrit icin takip
edilen ve antiromatizmal midahale ile diizelmeyen hastalarda PPRD’yi diisiinmek ve uygun genetik analizlerin yapilmasi
taniigin gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Progresif psddoromatoid displazi, WISP3 geni, eklem sisligi, spondiloepimetafizyal displazi
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\ FAKULTESI 1

ANKARA
\f‘

Olgularin klinik ve genetik 6zellikleri

Olgu1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4 Olgu 5 Olgu 6 Olgu 7
Yas (yil) 20 16 23 23 19 32 20
Cinsiyet E E K E K K K
Semptomlari
baslangig yasi 4 3 7 7,5 6 3 3
(yil)
Tani yasi (yil) 9,5 7 13,5 13,5 8,5 17 5
1.derece 1.derece 1.derece 1.derece 1.derece
1. derece 1. derece
Akrabalik S ... kuzen kuzen kuzen kuzen kuzen
kuzen evliligi  kuzen evliligi o o o I e
evliligi evliligi evliligi evliligi evliligi
Yururken aksama + + + + + + +
Sabah
. + + + + + +
tutuklulugu
Romatoid faktér 20,3 22,5 9,5 21,5 22,5 10 10,5
Kisa boyun + - + + + + +
Postir bozuklugu + + + + + +
. . . Distal ve Distal ve Distal ve Distal ve Distal ve
interfalangeal Distal ve Distal ve . . . . .
o . . proksimal proksimal proksimal proksimal proksimal
eklem sigligi proksimal +  proksimal +
+ + + + +
- N Diz, dirsek, Diz, dirsek, Diz, dirsek, Diz, dirsek,
Blylk eklem Diz, dirsek, . N
iclisi avak bilegi Dirsek el ve ayak elveayak Diz, dirsek elveayak el ve ayak
3316 ¥ & bilegi bilegi bilegi bilegi
Yardimsiz
- + - + + + - -
yuriyememe
Immobilizasyon 3 ) 11 16 15 ) .
yasi (yil)
Skolyoz - - + + + - +
DEXA z skoru
(L1-L4) -0,5 -0,2 0 -1,7 -1,5 0,1 -0,2
" " €.210C>A  c.210C>A
Genetik WISP3 C.7O ./6101E C.7O ./GlolE p.C70* p.C70* G302* P80Lfs4 P80Lfs4
. bilesik bilesik . . .
geni homozigot homozigot homozigot

heterozigot

heterozigot

homozigot

homozigot
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[SS-010]
Santral Erken Puberte veya Hizl ilerleyen Puberte Olgularinda Nihai Boyu Ongormede Kullanilan Farkli Tahmini
Eriskin Boy Hesaplama Yontemlerinin Etkinliginin Karsilagtiriimasi

Gozde Akin Kagizmanlh?', Reyhan Deveci Sevim?, Ozge Besci?, Kiibra Yiiksek Acinikli*, Aysen Hazal Buran?, ibrahim Mert
Erbas?, Ece Bober?, Korcan Demir?, Ahmet Anik?, Ayhan Abaci®

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

2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin

3Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali,izmir

Amac: Gonadotropin salgilatici hormon agonisti (GnRHa) tedavisi verilen ve nihai boya ulasmis kiz hastalarda, tedavi
oncesinde Bayley-Pinneau (BP), Roche-Wainer-Thissen (RWT) ve Tanner-Whitehouse 2 (TW2) yontemleri ile elde olunan
tahmini eriskin boy (TEB) degerlerinin nihai eriskin boyu (NEB) 6n gorme etkinliklerinin degerlendirilmesi amaglandi.
Gerec¢-Yontem: Calismaya, GnRHa tedavisi baslanan ve nihai boylarina ulasan 48 kiz hasta alindi. Olgularin
klinik ve laboratuvar ozellikleriyle ilgili verileri geriye yonelik degerlendirildi. Tani zamaninda c¢ekilen sol el-
bilek grafilerinin Gg¢ farkli arastirmaci (AA, KD, AA) tarafindan Greulich-Pyle (GP) atlasi ve TW3-RUS metotlari
ile degerlendirilmesiyle kemik yasi (KY) tayini yapildi. TEB hesaplamasi icin (¢ arastirmacinin KY ortalamasi
kullanildi. BP ve RWT icin GP atlasi, TW2 icin TW3-RUS metoduna gore belirlenen KY kullanilarak TEB hesaplandi.
Normal dagilan veriler ortalama +* standart sapma, normal dagilmayan veriler ortanca (IQR) olarak verildi.
Bulgular: Olgularin tani anindaki ortanca takvim yasi 8,8 (1,3) yildi. Tani anindaki ortalama boy standart sapma
skoru (SDS) degeri 1,1+1,4 idi. GP atlasi ve TW3-RUS metoduyla degerlendirilen KY ortalamalari sirasiyla,
10,5+1,4 ve 10,5+1,3 yildi (p=0,34). Gozlemciler arasi varyasyon katsayilari, GP ve TW3-RUS yontemleri icin
sirastyla 0,975 ve 0,945’ti (interclass korelasyon testi; >0,9, mikemmel uyum). Ortanca 1,8 (1,4) yil boyunca
tedavi alan hastalarin ortalama hedef boy (HB) SDS -0,6+0,9 iken NEB SDS degeri -0,5+1,1 idi (p=0,56). TEB
yontemleri arasinda NEB ile benzer ortalama sonu¢ sadece BP yontemiyle saglanmistir [NEB — TEB, 159,816,3
- 158,849,3 cm, p=0,3; (-0,5+1,1) — (-0,7£1,6) SDS, p=0,1] (Tablo 1). TEB yontemlerinin, NEB SDS ile HB SDS’si
arasindaki farkin -0,5 SDS’den daha yiksegini 6ngdrmedeki duyarhlik, 6zginlik ve dogruluk oranlari BP igin
sirasiyla %77, %46,2, %68,8; RWT icin %73, %36,4, %64,6 ve TW2 icin ise %65,8, %10 ve %54,2 olarak saptanmistir.
Sonug: Tedavi alan santral erken puberte veya hizli ilerleyen puberte olgularinda nihai boyu 6n gérmede BP yénteminin
RWT ve TW2 yontemine gore daha Ustiin oldugu gorulmustir.

Anahtar Kelimeler: gonadotropin salgilatict hormon agonisti, nihai boy, puberte, tahmini eriskin boy

Tahmini eriskin boy yontemleri ile elde olunan degerlerin nihai eriskin boy ile karsilagtirilmasi

TEB TEB TEB
HB NEB BP RWT TW2
Boy, cm 159,1+5,0 159,8+6,3a,b  158,8+9,3 161,6+6,2a 167,0%+6,9b
Boy, SDS -0,60,9 -0,5¢1,13a,b -0,7+1,6 -0,3+1,1a 0,7£1,2b

Veriler ortalama+ SD olarak verildi. a,b p<0,05 (Paired Sample T test) HB; hedef boy, NEB; nihai eriskin boy, TEB; tahmini
eriskin boy, BP; Bayley-Pinneau, RWT; Roche-Wainer-Thissen, TW2; Tanner-Whitehouse 2; SDS, standart sapma skoru.
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[SS-011]
Santal erken ergenligin tanisal degerlendirilmesi: GnRH testi yerine skorlama sistemi yapilabilir mi?

Seyran Bulut?, Berna Filibeli!, Rabia Meral, ilkay Ayranci®, Hayrullah Manyas!, Eren Er?, Jiilide Gilizar Yildirim?, Bumin
Nuri Dindar?

Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi

?Katip Celebi Universitesi

Gonadotropin salgilatict hormon stimilasyon testi, santral puberte prekoksta (SPP) hipotalamik-hipofiz-gonadal eksenin
aktivasyonunu dogrulamak igin altin standarttir. Ancak GnRH stim{ilasyon testi zaman alici ve maliyetlidir. Amacimiz SPP
icin gelistirdigimiz skorlama sisteminin tanisal yeterliligini degerlendirmektir.2014-2020 yillari arasinda poliklinigimize
erken ergenlik bulgulari ile basvuran ve GnRH (Gonadotropin releasing hormon) uyari testi yapilan hastalarin verilerini
geriye donik olarak inceledik. Hastalarin yasini, boyunu, kilosunu, meme Tanner evresini, kemik yasini, serum bazal
Luteinizan hormon, Folikll stimllan hormon, Estradiol seviyesi, pelvik USG ile over volimlerini ve uterus uzun
akslarini kaydettik. Puberte prekoks teshisi alan hastalar ile test sonucu prepubertal ¢ikan hastalarda bu parametreleri
karsilastirdik. Optimal bazal serum LH seviyesini elde etmek icin alici calisma karakteristigi egrileri (ROC) ve Youden indeksi
kullandik. GnRH stimilasyon testini basitlestirmek icin kesitsel, kiimulatif frekans ve ROC egrileri kullandik. Skorlama
sistemimizde hastalarin kemik yasi-takvim yas farklarini, bazal LH, bazal FSH, E2 seviyeleri, USG goriintilerindeki over
vollimlerini ve uterus uzun aksini parametre olarak kullandik. En yliksek puan 17, en dislik puan ise 6 olarak belirledik.
Toplamda 83 hastaya 83 set GnRH stimuilasyon testi yaptik. Bazal serum LH >=0.72 IU/L, pozitif GnRH stimilasyon testi
sonuglarini dngérmede %84,2 duyarlilik gdstermistir. GnRH stimilasyon testi pubertal ¢ikan hastalarda bazal LH, bazal
FSH seviyesini, pik LH/FSH oranini prepubertal gruba gére daha anlamli olarak yiiksek bulduk. Kiz hastalar icin puberte
prekoks tanisi i¢in olusturdugumuz skorlama sisteminin cut off degeri 13 olarak belirlendi ve Uzeri puan alan hastalar
puberte prekoks oldugu tespit edildi (p<0.001) Bu skorlama sisteminin sensivitesi %98, spesivitesi ise %78.1 olarak
bulunmustur. Yikselmis bazal LH, bazal E2 seviyesi ve uterus uzun aksi; SPP icin en iyi tahmin faktorleridir. Gelistirdigimiz
skorlama sistemi ile aldiklari puan 13 ve (izeri olan hastalarda puberte prekoks teshisi dogrulanmis olup bu hastalar igin
de GnRH stimilasyon testi yapilmasina gerek olmadigini diislinliyoruz.

Anahtar Kelimeler: Santral puberte prekoks, skorlama sistemi, cut off LH

Skorlama sistemi

Puanlar Kemik yasi- takvim  Bazal LH Bazal FSH Uterus uzun aksi Over volumu Estradiol

yasl IU/L IU/L (mm) (ml) pg/ml
3 1,35-4,8 >0,5 >2 >56 mm >1,58 ml
2 1-1,34 0,1-05 1-2 39-56 mm 1-1,57 ml >12
1 <1 <0,1 <1 0,30-39,4 mm <1 ml <12

Tablo 1°de hastalar icin kullanilan skorlama sistemi verilmistir.
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[SS-012]

Mavi Isik Maruziyeti ve Maruziyet Siiresinin Ratlarin Puberte Siireci Uzerindeki Etkilerinin Degerlendirilmesi

Aylin Kilingc Ugurlu?, Aysun Bideci?, Ayse Miirside Demirel?, Giilnur Take Kaplanoglu*, Duygu Dayanir®, Ozlem Giilbahar?®,
Tuba Saadet Deveci Bulut®, Esra D6ger?, M. Orhun Camurdan?

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara, Turkiye

2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye

3Gazi Universitesi Eczacilik Fakiiltesi, Eczacilik Temel Bilimleri Anabilim Dali, Deney Hayvanlari Bakim ve Deneysel
Arastirmalar Unitesi, Ankara, Tiirkiye

“Gazi Universitesi Tip Fakdiltesi, Histoloji ve Embriyoloji Anabilim Dali, Ankara, Tiirkiye

>Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyokimya Anabilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Giris:

Son 10 yilda tablet, telefon gibi mavi 15tk (MI) kaynaklarinin kullanimi her yas grubunda artis gostermistir.
Covid-19 pandemisi nedeniyle c¢ocukluk caginda ekrana maruz kalma siresi artmistr. Pandemi doneminde
pandemi oOncesi doneme gore erken ergenlik ve ergenlik temposu hizlanan vakalarda artis oldugunu
gosteren c¢alismalar mevcuttur Bununla birlikte, ergenlik slrecinde MI maruziyetinin etkileri net degildir.
Calismamizda MI maruziyetinin ve maruz kalma silresinin puberte Uzerindeki etkisini incelemeyi amacladik.
Gere¢-Yontem:

Postnatal 21 glinlik 18 adet disi Sprague Dawley rat, her grup alti rattan olusacak sekilde (¢ gruba ayrildi (Kontrol Grubu
(KG), Deney Grubu-1 (DG-1), Deney Grubu-2 (DG-2)) KG, 12/12 saatlik aydinlk-karanlik dongii ile standart kosullar altinda
tutuldu.DG-1veDG-2sicanlarisirasiylabsaatve12saatboyuncaMl’ya(450-470nm/irradians0.03uW/cm2)maruzbirakildi.
Sicanlar pubertenin ilk belirtilerine kadar MI’ ya maruz birakildi ve daha sonra 6tenazi yapildi. Serum FSH,LH,Estrodiol,te
stosteron,DHEA-S, leptin,melatonin ELISA yontemi ile calisildi. Histomorfolojik inceleme icin over ve uterus diseke edildi.
Bulgular:

KG, DG-1 ve DG-2'nin puberte giris glinlerinin medyanlari sirasiyla 38., 32. ve 30. glindii. (p: 0.001) Gruplarin ergenlige
giris glinli ile MI’ ya maruz kalma ve maruz kalma slreleri arasinda negatif korelasyon bulundu.(r:-0.910, p<0.001)
Tum gruplarin FSH, testosteron, DHEA-S, leptin dizeyleri benzerdi. (p> 0.05) Ancak DG-1'in LH ve O&stradiol
diizeyleri KG’'ye gore daha ylksekti. (p:0.027) Ml maruziyeti, maruziyet slresi ve melatonin dizeyleri arasinda
negatif korelasyon saptandi.(ro:-0.537, p:0.048) Over dokusu tim gruplarda pubertal donem ile uyumluydu.
MI maruz kalma siiresi arttikca overde kapiller dilatasyon ve medullada 6dem artisi gozlendi. Uzun sireli
maruz kalma polikistik over benzeri morfolojik degisikliklere ve graniiloza hiicrelerinde apoptoza neden oldu.
Sonuglar:

Cahsmamiz, MI maruziyetinin ergenlik Gzerindeki etkilerini gosteren ilk calismadir. Ml maruziyeti ve maruz kalma siresi
erken ergenlige yol agmaktadir. Ml maruziyet siresinin artmasi ile overlerde PCO benzeri gériinim, inflamasyon ve
apoptoz gorilda.

Anahtar Kelimeler: Mavi 1sik, puberte prekoks, rat
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[SS-013]
GnRH analogu tedavisi alan Santral Puberte Prekozlu kiz olgularda Leuprolid Asetat tedavisinin monitorizasyonunda
0. ve 120. dk LH’nin yeri

Sema Nilay Abseyi, Zeynep Siklar, Elif Ozsu, Zehra Aycan, Aysegiil Ceran, Sirmen Kizilcan Cetin, Gizem Senyazar, Seda
Erisen Karaca, Safak Demirtas, Merih Berberoglu
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

Giris-Amag

Santral puberte prekoz tedavisinde tedavi denetimi esas olarak klinik bulgular ile vyapilirken, laboratuar
olarak da siklikla daha invazif olan bazal LH diizeyi veya GnRH/GnRHa ile uyarilmis pik LH dlzeyi de
kullanilimaktadir.Calismalarda bazal ve uyarilmis LH dlzeyleri ile ilgili c¢esitli kesme(cut off) degerleri
bulunmustur.Calismamizda klinigimizde tedavi alan ve klinik baskilanma saglanan olgularin tedavi izleminde
leuprolid asetat enjeksiyonu sonrasi LH degerinin bazal LH ile olan korelasyonu gostermeyi amacladik.
Gereg ve Yontem

Universitemiz  Cocuk Endokrinoloji  poliklinigine basvuran ve santral puberte prekoz tanisi alarak
leuprolid asetat 3,75mg(28glinde  bir)tedavisi  baslanan olgular c¢alismaya alindi.Olgularin  6.ay-12.
ay ve 24.ay kontrollerindeki antropometrik o6lcimleri,muayeneleri ve laboratuar degerlendirmeleri
(bazal FSH,LH,leuprolide asetat(LA)testindeki 0.ve120.dk LH degerleri)retrospektif olarak degerlendirildi.
Bulgular

Basvuruda 70 olgu ¢alismaya dahil edildi.64 olgunun 1.yil kontrol,42 olgunun 2.Yil kontrol verilerine ulasildi.Olgularin
ortanca yas degeri(interquarter aralk):8(1,2) yas,ortanca boy: 133(11,1)cm, BSDS:1,21(1,5),VKiSDS:0,94(1,22),KY/
TY orani:1,24(0,18) idi. Basvuruda olgularin %31,4’lG Tanner evre 2,%50'si evre 3 ve %18,6’sl evre 4 pubertedeydi.
Olgularin 35’ine Kranyal MRG gekildi,bunlarin %62,8’i normaldi,%37,2’sinde organik patoloji mevcuttu(pineal kist,
araknoid kist,hidrosefali).Olgularin basvurudaki bazal LH ortalamasi:1,45+2,02 mIU/ml,bazal FSH ortalamasi:4,38+2,52
mIU/ml ve LHRH testi yapilmis 25 olgunun pik LH ortalamasi:10,5+6,7 mIU/ml idi. Tedavinin 6.ay, 12.ay ve 24.ay
kontrollerinde 0.dk LH ile 120.dkLH arasinda pozitif yonde korelasyon oldugu goriildii(p=0,001). Leuprolid asetat
enjeksiyonu sonrasi 2.saat pik LH<4mlU/ml olanlar ile enjeksiyon oncesi bazal LH degerleri karsilastirildiginda;6.ay
kontroliinde bazal LH<=0,3 mIU/ml olanlarin %91,7’sinin 120.dk LH degerinin<4 mIU/ml oldugu gorildi(p=0,014).12.Ay
kontroliinde bazal LH<=0,3 mIU/ml olanlarin %92,9’unun 120.dk LH<4 mIU/ml iken, 24.ay kontroliinde bazal LH<=0,3
mIU/ml olanlarin %90,5’inin 120.dk LH<4 mlIU/ml idi.Leuprolid asetat enjeksiyonu sonrasi 120.dk LH>4 mIU/ml olan
olgularin 0.dkLH degerlerine bakildiginda yeterli baskilanma icin cut off degeri 6.ayda 0,37mlIU/ml (sens:%83,spes:64)
(p=0,02),12.ayda 0,36mlIU/ml(sens:%78,spes:54), 24.ayda 0,3 mlU/ml(sens:%100,spes:49) bulundu(Tablol).
Sonug: Leuprolid asetat tedavisi alan hastalarda uzun dénem izlemde klinik baskilanmayi géstermede fizik muayene
vaninda bakilan bazal LH ile degerlendirme glivenilir ve yeterlidir. Sadece secilmis hastalara GnRH analogu ile test
yapilmasi artmis girisim sayisini azaltacaktr.

Anahtar Kelimeler: Puberte prekoz, GnRH analogu, bazal LH
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Tablo 1. izlemde 120.dk LH>4 olan olgularda yeterli baskilanmayi gosteren kesme (cut off) degerleri

Tablo 1. Izlemde 120.dk LH>4 olan olgularda veterli baskilanmay1 gésteren kesme (cut off)

degerleri
Degisken AUC a5 % Cl Cut off Sensit.[%] Spesif.(¥] p
B.ay O.dk LH 0,742 0,605-0,879 0,37 B3 % 64 0,022
12.ay O.dk LH 0,725 0,482-0,9%9 0,36 %TE 54 0,053

24.ay 0.dk LH 0,755 0,572-0,938 0,30 % 100 % 49 0,22
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[SS-014]
MOTS-c Serum Diizeyleri ve MOTS-c m.1382A>C Polimorfizmi Polikistik Over Sendromui ile iligkili midir?

Berna Eroglu Filibeli!, Fatima Dedemoglu?, Pinar Garipgin?, Seyran Bulut!, Banu isbilen Basok?, Sefa Kizildag?, Bumin
Diindar®, Gonul Cath®

Yizmir S.B.U Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, izmir

2Dokuz Eyliil Universitesi, Tibbi Biyoloji ve Genetik Anabilim Dali, izmir

3izmir S.B.U Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Bilim Dali, izmir

%izmir S.B.U Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Biyokimya, izmir

*izmir Katip Celebi Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, izmir

¢istinye Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dall, istanbul

Giris: Mitokondrial DNA'nin 12S ribozomal bolgesinden kdken alan mitochondrial-derived peptide (MOTS-c) insilin
sinyal yolaginda gorev alan AKT ve AMPK’nin aktivatori olarak fonksiyon gérmektedir. Deneysel calismalarda
MOTS-c uygulamasiyla hayvanlarda insilin direncinde iyilesme, kilo aliminda azalma gosterilmistir. Obez
erkek cocuklarda serum MOTS-c diizeyi dislik ve insilin direnciyle negatif iliski gosterdigi saptanmistir. Erkek
olgularda MOTS-c gen m.1382A>C polimorfizminin tip 2 diyabete yatkinhkla iliskilendirilmistir. Ancak, literatlrde
PKOS'daMOTS-cgenm.1382A>CpolimorfizmininveserumMOTS-cdlizeylerinindegerlendirildigicalismayarastlanmamistir.
Amag: MOTS-cgen(m.1382A>C)polimorfizmininveserum MOTS-cdlizeyinin PKOSileiliskisininarastiriimasiamaglanmistir.
Yontem: ilk menarstan sonra en az iki yilini dolduran ve Rotterdam kriterlerine gére PKOS tanisi alan 12-18
yas arasi adolesanlar (PKOS grubu) ile duzenli adet goren saglikli adolesanlar (kontrol grubu) calismaya alindi.
Tum olgularin antropometrik degerlendirmeleri ve viicut yag analizleri gergeklestirildi. PKOS’lu adolesanlara
metabolik ve hormonal tetkikler yapildi. Tim katiimcilarin 6rneklerinden ELISA ydntemiyle serum MOTS-c
diizeyi ve DNA izolasyonunu takiben MOTS-c gen (m.1382A>C) polimorfizmi sekans analiziyle degerlendirildi.
Bulgular: Calismaya 121 PKOS’lu ve 125 saghkli adolesan olgu alindi. PKOS grubunun VKi-SDS, bel cevresi, yag kitlesi,
yag ylizdesi ve kan basinci degerleri kontrol grubuna gore yiksek saptandi (Tablo 1). PKOS grubunda ortanca serum
MOTS-c degeri kontrol grubundan yliksek saptanmasina karsin, istatistiksel olarak anlamli bulunmadi (p=0,059). MOTS-c
diizeyleri obez ve obez olmayan PKOS olgular arasinda da (ortanca serum MOTS-c diizeyleri 101,0 & 80,9 ng/mL,
p=0,160) benzerdi. PKOS grubunda, serum MOTS-c diizeyinin hicbir antropometrik ve metabolik parametreyle anlaml
iliskisi saptanmadi (p>0,05). PKOS grubunun %2,4’tinde bozulmus aghk glukozu, %24’(inde inslin direnci, %18,4’(inde
dislipidemi mevcuttu. PKOS ve kontrol gruplarinda m.1382A>C polimorfizmi tim olgularda wild type (A/A) saptandi.
Sonug: Bu calisma, (i) MOTS-c gen (m.1382A>C) polimorfizminin PKOS acgisindan risk teskil etmedigini, (ii) serum
MOTS-c diizeyinin PKOS olgularinda saglikli kontrol grubundan farkli olmadigini ve (iii) MOTS-c diizeyinin metabolik/
antropometrik parametrelerle anlamli iliski gdéstermemesi nedeniyle PKOS etyopatogenezinde rolli olmadigini ortaya
koymustur.

Anahtar Kelimeler: MOTS-c, mitokondriyal DNA, polimorfizm, polikistik over sendromu, adolesan
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\ FAKULTESI 1

ANKARA
\f‘

PKOS ve saglikli adolesanlarin demografik, antropometrik 6zellikleri ve serum MOTS-c diizeyi
PKOS grubu  Kontrol grubu

(n=121) (n=125) P
Yas (yil) 16,2 (1,6) 15,6 (2,3) 0,026a
VKi (kg/m?2) 25,6 (8,2) 21,3 (6,1) <0,001a
VKi SDS 1,43 (2,02) 0,05 (2,38) <0,001a
Boy SDS -0,04¥1,1 -0,08%0,95 0,745b
Bel cevresi (cm) 79 (18,2) 67,0 (13,0) <0,001a
Yag ylzdesi (%) 32,9+8,3 26,7+8,5 <0,001b
Yag kitlesi (kg) 23,3 (14,8) 13,9 (13,1) <0,001a

Serum MOTS-c (ng/mL) 93,1 (146,6) 66,2 (115,3) 0,059 a
Veriler ortalama 5D veya ortanca (IQR) olarak verilmistir. aMann-Whitney U testi, bStudent T test VK, viicut kitle
indeksi; SDS, standart sapma skoru
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[SS-015]
Final boya ulagsmis santral erken puberteli hastalarda farkl yontemler ile 6n gériilen eriskin boy hesaplarinin
karsilagtirilmasi: Bayley—Pinneau-averaj yontemi ile daha iyi final boy 6n goriisii yapilabilir mi?

Esin Karakilic Ozturan, Firdevs Bas, Feyza Darendeliler
istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi, Biyiime-Gelisme Ve Pediatrik Endokrinoloji Bilim Dali,istanbul

Giris: Eriskin boy tahmininde en sik kullanilan yontem Bayley—Pinneau (BP) olup, bir diger yontem ise Roche—Wainer—
Thissen (RWT)’dir. Final boy tahmini veren yontemlerin karsilastirildigi calismalar siklikla boy kisaligi olan ¢ocuklarin dahil
ediligi gruplarda yapilmis olup, erken puberteli gocuklarda hangi yéntemin tistlin olduguna dair ¢alisma sayisi ¢ok sinirhdir.

Amag: Calismamizda GnRHa tedavisi almis ve final boya ulasmis kiz hastalarin izleminde kemik vyaslarina
gore farkli yontemler kullanilarak &n goriilen eriskin boy (OEB) sonuglarinin degerlendirilmesi sunulacaktr.

Materyal-Metod: Calismaya 2003-2016 vyillari arasinda santral erken puberte nedeniyle takibe alinmis, GnRHa
tedavisi verilen ve final boya ulasmis 51 olgu dahil edildi. Tedavi baslangicindaki ve tedavi bitimindeki yas, boy,
viicut kitle indeksi (VKI), verileri retrospektif olarak degerlendirildi. Kemik yasi (KY) tayininde Greuclih-Pyle
yontemi kullanildi. Boy ve VKI-SDS hesaplamalari ulusal verilere, OEB hesaplamalari ise, BP (averaj;1, akselere;2)
ve RWT vyoéntemlerine gore vyapildi. istatistik analizler icin Jamovi paket program (2.3 versiyon) kullanildi.

Bulgular: Hastalarin tedavi baslangicindaki median (IKA) yas 8,4 (1,1) yil, boy ve VKi-SDS’si sirasiyla +1,7 (1,7) ve +1,0 (1,1),
hedefboyiseSDS-0,6(1,0)'di.KY10,5(2,2)yilolup, OEB-SDS,BP1,BP2veRWTilesirasiyla-1,22(1,6);-0,5(1,9);+0,1(0,7)olarak
hesaplandi. Toplam GnRHa tedavistiresi 2,9 (1,4) yil olup, tedavinin kesildigi medianyas 11,1 (0,6) yildi. Tedavi kesimindeki
boyve VKI-SDSsirasiyla+0,7(1,3)ve+1,0(1,1)’di,KY 12 (1,5) olup, OEB-SDS, BP1,BP2ve RWTilesirasiyla-0,2(1,6); +0,4 (1,8);
+0,1(1,5) olarak hesaplandi. Final boydakiyas 15,4 (2,7) yildi, boy ve VKi-SDS sirasiyla +0,1 (1,5) ve +0,7 (1,8)'di. Regresyon
analizinde final boy-SDS tahmininde en iyi 6n gorii ilag kesimindeki BP1 yontemiyle oldugu saptandi (p=0,015; R2 0,647).

Sonug: Tedavi alan erken puberteli kiz cocuklarinda yapilan bu calisma ile ilag kesimindeki OEB-SDS’nin, hedef boy-
SDS’sine yaklagsmasi 6nemli oldugu gozlenmis ve final boy tahmini icin BP1 (averaj) yonteminin daha yakin on goéri

yaptigl saptanmistir.

Anahtar Kelimeler: Erken puberte, final boy, Bayley—Pinneau yontemi, Roche—Wainer—Thissen yontemi
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[SS-016]
Cocukluk Cagi Diferansiye Tiroid Kanserinin Klinik Ozellikleri, Risk Siniflandirmalari ve Uzun Siireli Takibi: Tek Merkez
Deneyimi

Zehra Aycan?, Sirmen Kizilcan Cetin?, Zeynep Siklar?, Elif Ozsu?, Suat Fitdz?, Koray Ceyhan?, Aydin Yagmurlu®, Gilnur Golli
Bahadir®, Emel Unal®, Nurdan Tasyildiz®, Metin Kir¢, Cigdem Soydal®, Merih Berberoglu®

!Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Sitopatoloji Bilim Dali, Ankara

*Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahi Anabilim Dali, Ankara

>Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Onkoloji Bilim Dali, Ankara

éAnkara Universitesi Tip Fakiiltesi, Niikleer Tip Anabilim Dali, Ankara

Amag: Tiroid kanserleri cocukluk ¢caginda nadir gériilmekte olup, bu konuda rehber alacagimiz Pediatrik ATA Kilavuzu, 2015
yilindayayinlanmistir. Diferansiyetiroidkanseri(DTK)'ningocukveadolesanlardakiyénetimikonusundagliniimiizdezorluklar
yasanmaktadir.Calismada, DTK hastalarin ATA ve dinamik risk siniflandirmasi (DRS)'na gore degerlendirilmesi amaglandi.
Gereg-Yontem: Calismaya total tiroidektomiden sonra en az bir yildir izlenen DTK’li hastalar dahil edildi. Hastalarin
Pediatrik ATA Kilavuzu ve eriskin hastalarda kullanilan DRS’ye gore tani ve izlemdeki 6zellikleri degerlendirildi.
Bulgular:Arastirmayaalinan35’ikiz,toplam41hastaninmedyanizlemsiresi5(1-15)yildi.Buhastalardan17’sindeotoimmun
tiroidit, 4’inde konjenital hipotiroidi vardi. Total tiroidektomi uygulanan hastalarin 33(%80)’l papiller,7’si follikuler tiroid
kanseritanisialdi. Tumor boyutlar 0,4-5 cm araliginda ve cogunlukla sag lob yerlesimliydi. Tim hastalara total tiroidektomi
yapildi,%68’inelenfnodudiseksiyonuuygulandi.Radyoaktifiyottedavisil6’sinaverildi.Tanida27hastadaservikal, birhastada
uzak metastaz saptandi. DTK’li hastalarin demografik verileri, nodil 6zellikleri, patolojik bulgular ve risk siniflandirmalari
Tablo’da verilmistir. ATA kilavuzuna gore postoperative hastalarin %85,3’l duslk risk grubunda bulundu. DRS’ye goére
tedavi yaniti; %78’inde mikemmel, %17’sinde kabul edilebilirdi. Son takipte olgularin %98’inde hastalik kaniti yoktu.
Sonug: Bu arastirmada Pediatrik ATA Kilavuzu’'nun DTK’lu olgularin yonetiminde oldukca yeterli oldugu, ilaveten DRS
kullaniminin tani ve izlemde risk faktorlerinin belirlenmesinin DTK’nin yonetimine katki saglayabilecegi sonucuna varildi.

Anahtar Kelimeler: Diferansiye tiroid kanseri, dinamik risk siniflandirmasi, folikuler tiroid kanseri, papiller tiroid kanseri
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Hastalarin Patolojik Ozellikleri ve Risk Siniflandirmasi

ATA baslangig risk siniflamasi,% (n)

Benign 4,88%(2)
Dusuk 34,15%(14)
Orta 39,02%(16)
Yuksek 21,95%(9)
Histoloji,%(n)

Papillar 80,49%(33)
Follikuler 19,51%(8)
Lenf nodu metastazi,%(n)

NO 65,85%(27)
Nila 24,39%(10)
N1b 9,76%(4)
Uzak metastaz,%(n) 2,44%(1)
TNM AJCC Evresi%(n)

Evre | 97,5%(40)
Evre Il 2,5%(1)
ATA postoperatif risk siniflamasi,%(n)

Diisiik 85,37%(35)
Orta 12,2%(5)
Yiksek 2,44%(1)
Dinamik Risk Siniflamasi

Tedaviye yanita gore siniflama,%(n)

Mikemmel 78,05%(32)
Kabul edilebilir 17,07%(7)
Yetersiz 4,88%(2)
Uyarilmis Tiroglobulin (ilk 2 yil),% (n)

Evet 56,1%(23)
Hayir 43,9%(18)
ilk tedavi sonrasi klinik durum,% (n)

Hastalik kanit1 yok 73,17%(30)
Kalici hastaligin biyokimyasal kaniti 14,63%(6)
Kalici hastaligin yapisal kaniti 9,76%(4)
Tekrarlayan hastalik 2,44%(1)
Son takipteki durum,%(n)

Hastalik kanit1 yok 95,12%(39)
Kalici/tekrarlayan hastalk 4,88%(2)

Olum

0
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[SS-017]
Dogumsal hipotiroidi Ulusal Tarama Programindan bir kesit; son 6 yil degerlendirimi, tiroksin dozu gegici/kalici
dogumsal hipotiroidi dngoriimiinde yol goésterici olabilir

Yavuz Ozer!, Ahmet Anik?, Ugurcan Sayili}, Ummahan Tercan®, Reyhan Deveci Sevim?, Sebla Giines?, Meltem Buhur
Pirimoglu®, Selin ElImaogullari®, ismail Diindar’, Deniz Okdemir?, Ozge Besici®, Arzu Jalilova®®, Dilek Cicek!?, Berna Singin'?,
Serife Ece Ulu®3, Hande Turan?, Serpil Albayrak!4, Zimrit Kocabey Siitcii?®, Beray Selver Eklioglu®®, Feyza Darendeliler?,
Erdal Eren®, Semra Cetinkaya®, Senay Erdeve Savas®, ihsan Esen?, Korcan Demir®, Siikran Darcan'® Nihal Hatipoglu®,
Mesut Parlak?, Fatma Dursun?®3, Zeynep Siklart’, Merih Berberoglu’, Mehmet Keskin'* Zerrin Orbak'® Basak Tezel®,
Elif Yariker?®, Bekir Keskinkilig!®, Fatih Kara'®, Ethem Ergindz3, Olcay Evliyaoglu®

listanbul Universitesi Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, istanbul
2Aydin Adnan Menderes Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, Aydin

3istanbul Universitesi Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Halk Saghgi ABD, istanbul
“Istanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, istanbul

Bursa Uludag Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, Bursa

6SBU, Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, Ankara
’Malatya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, Malatya

®Firat Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, Elazig

Dokuz Eyliil Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, izmir

Ege Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, izmir

Erciyes Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, Kayseri

2Akdeniz Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, Antalya

BSBU, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, istanbul
14Gaziantep Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, Gaziantep

155BU, Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, istanbul
®Necmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, Konya
YAnkara Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, Ankara

8Atatiirk Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, Erzurum

T.C.Saglik Bakanhgi, Halk Saghgi Genel Muddirligu, Ankara

Amac: Bu calismada dogumsal hipotiroidi (DH) tanisi alan olgularda, kalici ve gecici sikhiginin ve kalici olgularda
etiyolojik dagilimin belirlenmesi, laboratuvar bulgularinin taniya yonelik katkisinin degerlendirilmesi amaglandi.
Gereg¢-Yontem:2015yilindadogan”UlusalTaramaProgrami” tarafindan DHsuphesiyle Turkiye’deki1l7 Cocuk Endokrinolojisi
merkezinesevkedilenolgularretrospektifolarakdegerlendirildi.Olgularinbilgileri “CEDD-NET” sistemiaraciligiyladerlendi.
Bulgular: Calismaya alinan 487 olgunun <c¢alisma aninda vyas ortancasi 73 (70-79) aydi. Olgularin
252'si (%51,75) erkek, 235’si (%48,25) kiz idi. Basvuru degerlendirmesinde  olgularin 255’
(%52,4) DH, 681 (%14) izole TSH vyiksekligi, 163’0  (%33,5) normal olarak tanilandirldi.
Dogumsal hipotiroidi tanisi alan olgularin ortanca tani yasi 19 (14 -25) giin, tani anindaki ortanca
ven6z TSH dlzeyi 56,62 (21,02-100) mlIU/mL, sT4 dizeyi 0,76 (0,39-1,02) ng/dL idi. Tiroksin
baslama dozu 10 (7-12,5) mcg/kg/gin ve ortanca tiroksin baslama vyasi 18 (14-25) gun idi.
Takip verisi olan DH’li 238 hastadan 135’ine tiroksin kesme denemesi yapildi. Tedavi kesme denemesi yapilma
ortanca yasi 34 (36-43) ay idi. Dordlincl hafta kontroll sonrasinda tiroksin tedavisine tekrar baslanan olgu sayisi 8 idi.
Tedavi kesme denemesi vyapilmayan veya kesme denemesi vyapilip en az dort haftalik tedavisiz
donem sonrasi TSH dizeyi >5 mlU/mL oldugu icin tekrar tedavi baslanan 111 olgu (%46,6) “kalici
DH”, izlemde alti ay suresince ve TSH <5 mlU/mL olan 127 olgu (%53,4) ise “gegici DH” tamisi aldi.
Kalict DH’li  olgularin 44’0 (%39,6) disgenezi (18 hipoplazi, 17 agenezi, 5 hemiagenezi, 5
ektopi) tanisi  aldi.  Geriye kalan 67 (%60,4) olgu dishormonogenez olarak degerlendirildi.
Kalici/gecici DH ayriminin yapilmasinda 6ngoru olciti olarak tedavi kesimideki tiroksin dozunun optimal esik
degeri ROC analizi ile 1,9mcg/kg/glin, egri altinda kalan alan (AUC) 0,783 olarak belirlendi ve istatistiksel
anlaml bulundu (p<0,001). Bu esik deger icin tanisal duyarlihk %90,8, o6zgillik ise %57,8 olarak saptandi.
Sonuglar: Gegici DH siklig1 % 53,4 olarak belirlendi. Gegici/kalici DH 6ngérimunde (¢ yasinda tedavi kesimi sirasindaki
tiroksin dozu yol gosterici olabilir.

Anahtar Kelimeler: Birincil dogumsal hipotiroidi, gegici dogumsal hipotiroidi, kalici dogumsal hipotiroidi, tiroksin dozu,
ulusal tarama programi
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[SS-018]
Hashimoto Tiroiditi Tanisi Olan 3-10 Yas Arasi Cocuklarda Mikrobiyotanin ve Zonulin Diizeyinin Degerlendirilmesi

Zekive Kiipcii', Aysun Bideci', Senay Savas Erdeve?, iclal Okur?, Sinem Nalgaci®, Aylin Kiling Ugurlu®, Mahmut Orhun
Camurdant

Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Béliimii, Ankara

2SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi

3T.C. Saghk Bakanligi Ankara Sehir Hastanesi

Giris: Son yillarda otoimmuinitenin (Hashimoto Tiroiditi(HT)vb.) erken yaslara kaymasi etiyopatogenezin gbzden
gecirilmesine neden olmaktadir. Zonulin, sindirim sisteminde hiicreler arasi epitelyal tight junctionlarin(TJ)
gecirgenligini modile eden proteindir, temel gérevi T)larin butlinlGglinG saglamaktr. Zonulin artisi, artmis bagirsak
gecirgenligini gostermektedir. Genetik olarak duyarli bireylerde bagirsak mikrobiyotasindaki degisikliklerin
bagirsak gecirgenliginde artisa, boylece otoimmdinitenin tetiklenerek HT'ne yol ac¢tigi 6ne siridlmdistir. Tiroid
hastaliklarinin mikrobiyotanin bilesimine bagl oldugu calismalarda gosterilmistir, ancak spesifik cinslerin roli
ve mikrobiyotayr hedef alan tedavilerin kullanimi agikhga kavusmamistir. Son zamanlarda Bifidobacterium
bifidum, Bifidobacterium adolescentis, Bifidobacterium longum ve Lactobacillus plantarum hicrelerinin
bilesenlerinin tiroid otoantikorlarini secici olarak bagladigi ve dogal antijenlerle rekabet ettigi gosterilmistir.
Amag: HT olan c¢ocuklarda ve genetik vyatkinlklari benzer ve ayni ortamda bulunmalari nedeniyle
bu c¢ocuklarin saglikh kardeslerinde ve saglikh kontrol grubunda zonulin diizeyinin degerlendirilmesi
ve mikrobiyotanin HT etiyopatogenezi lzerine etkisini arastirmak icin bu c¢alisma planlanmistir.
Metod: Calismamiza 01.06.2021-01.06.2022 tarihleri arasinda Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Dr.Sami
Ulus Hastanesi ve Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali polikliniklerine basvuran 3-10 yas
arast HT’li otiroid hastalar(n:15), kontrol grubu olarak olgularin saglikh kardesleri(n:15), kardes olmayan
saghkli cocuklar(n:15) olarak toplam 45 cocuk dahil edilmistir. U¢ grubun gaita mikrobiyotasi ve zonulin
diizeyleri incelenmistir. istatik SPSS17 programi ile vyapilmistr. Calismamiz BAP tarafindan desteklenmistir.
Bulgular: Calismaya dahil edilen tiim olgularin zonulin diizeyleri ¢alisiimistir. Zonulin diizeyi hasta grubunda 4(2.55-5.34)
ng/ml, kardes grubunda 4.5(2.96-11.4)ng/ml ve saglikli kontrol grubunda 4.9(2.97-13.34)ng/ml saptanmistir. Bagirsak
mikrobiyotasiicinalinandiskinumunelerindenénraporolarak4hastave4kardeskontroliinsonuglarisunulmustur. Mikrobiyal
cesitlilik agisindan phylum diizeylerine gore hasta/kardes gruplarinda sirasiyla Firmicutes(%66/%63),Bacteroidetes(%20
/%19),Proteobacteria(%7/%9), Actinobacteria(%2/3) tespit edilmistir Lefse analizinde hasta grubunda
Bifidobacterium bifidum baskin olurken kardes kontrol grubunda Akkemansia municiphila tespit edilmistir.
Sonug: Bagirsak gecirgenliginin gostergesi olan, HT hastaliginda otoimmuiiniteyi tetikleyebilecegi disiintilen zonulin
diizeyinde gruplar arasinda anlamli fark saptanmamistir. ilk analizlerde mikrobiyota degerlendirmesinde kardes grupla
kiyaslandiginda hastalikla mikrobiyal cesitlilik ve bollugu acisindan farkhlik gorilmemistir. Calismamiz literatiirde
pediatrik HT’li olgularda mikrobiyata incelemesinin yapildigi ilk galismadir.

Anahtar Kelimeler: Hashimoto tiroiditi, mikrobiyota, zonulin



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[SS-019]
Izole santral hipotiroidili olgularin tani ve izlem 6zellikleri

Elvan Bayramoglu?, ilker Tolga Ozgen?, Enver Simsek?, Giilin Karacan Kiigiikali*, Semra Bahar Akin?, Semra Cetinkaya®,
Yasar Cesur?, Aysen Aksoy Geng?, Oya Ercan?, Cengiz Kara®, Zehra Aycan®, Zimriit Kocabey Sitcii®, Gozde Akin Kagizmanl/?,
Funda Feryal Tas?, Olcay Evliyaoglu!, Mehmet Eltan®, ismail Diindar’®, Ummahan Tercan'!, Suat Tekin?, Beray Selver
Eklioglu®®, Blsra Glirpinar Tosun®*, Keziban Toksoy Adiglizel*®>, Ahmet Anik®, Ayca Altincik?’, Nesibe Akylirek!®, Senay
Savas Erdeve*

listanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul

2Bezmi Alem Vakif Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul

3Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji, Eskisehir

45.B.U. Dr.Sami Ulus Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Ankara
Sistinye Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul

65.B.U. Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul

’Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji, izmir

8S.B.U Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Diyarbakir

°S.B.U Sancaktepe Sehit Prof. Dr. ilhan Varank Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul

105 B.U Malatya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Malatya

Ujstanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul

125 B.U Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Antalya

BNecmettin Erbakan Universitesi, Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji, Konya

“Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul

155.B.U Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Ankara

sAdnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji, Aydin

7Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji, Denizli

185 B.U Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Konya

Giris-Amag: izole santral hipotiroidi (ISH) primer hipotiroidiye goére cok daha nadir goériliir, klinik belirtileri daha
siliktir ve TSH temelli yenidogan tarama programlarinda gézden kacar. Bu calismada ISH tanisi alan olgularin tani
zamanlarini, tani ve izlem 6zelliklerini belirleyerek ulusal veri elde etmek ve klinisyenlere yol gdstermek amaglanmistir.
Gereg¢-Yontem: CEDD-Net projesi kapsaminda online olusturulan veri formuna iSH
tanih ¢ocuk hastalarin klinik, laboratuvar  ve radyolojik  verilerinin kaydedilmesi istenildi.
Bulgular: On yedi cocuk endokrinoloji merkezinden toplam 143 iSH’li olgunun yas ortalamasi 6,01+5,83yil (15giin-17yil)
olup, 78'’i erkek, 65’i kizdi. Olgularin 5’i yenidogan, 63’0 sit cocuklugu, 22’si cocukluk ve 52’si adolesan donemde tani
almisti. Yenidogan taramasinda TSH yiiksekligi saptanan 8 olgu vardi, bunlarin 5’i yenidogan déneminde, 3’0 1,5, 2,5
ve 17 yaslarinda tani almisti. Olgularin %53,1’i NSVY ile dogmus, %5,6'sinda zor dogum, %34,3’linde yenidogan sariligl
olmustu. Yirmi tic olguda (%16,1) anne-baba akrabaydi. En sik basvuru nedeni %39,8 (n=57) rastlantisal olup, bunu %39,9
(n=57 ) kabizhk, %23,1 (n=33) halsizlik/yorgunluk takip etti. iki olguda isitme kaybi vardi. Tanida ortalama TSH diizeyi
2,21%2,15mlU/L, sT4 diizeyi 0,7210,17ng/dl, sT3 dlzeyi 3,75+1,56pg/ml idi. On dokuz olguya TRH uyari testi yapiimist.
Ultrasonografide tiroid voliim sds -0,18%1,3, tani LT4 dozu 2,5+2,4 mcg/kg/gin saptandi. Kranial MRI goriintileme
yapilan 107 olguda en sik patoloji %10,2 ile hipofiz hipoplazisiydi (diger bulgular 2 olgu pars intermedia kisti, 2 olgu
rathke kleft kisti, 1 olgu ektopik nérohipofiz, 2 olgu heterojen parankim). Olgularin %15,4’Unde (n=22) dikkat eksikligi
hiperaktivite bozuklugu, %16,1’inde (n=23) mental retardasyon saptanmisti. Ortalama izlem siiresi 2,6+2,4 yil olup, son
kontrolde yaslari 8,6+5,8 yil (0,3-19), boy SDS -0,3+1,4, VKi SDS 0,03+1,5, ortalama LT4 dozu 1,7+1,2mcg/kg/giin idi.
Sonug: ISH’li olgularin biyiik bir kisminin siit ¢ocuklugu ve adolesan dénemde tani aldiklar, %40 inin basvuruda
asemptomatik oldugu ve rastlantisal olarak tani aldigi ancak uzun dénem izlemlerinde 6nemli oranda mental retardasyon
ve dikkat eksikligi hiperaktivite bozuklugunun eslik ettigi goruldi.

Anahtar Kelimeler: izole Santral Hipotiroidi, Hipofiz MR, tan, izlem
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[SS-020]
Saghkh Okul Cagi Cocuklarinda iyot Durumu ve Tiroid Hacimlerinin Normal Degerleri

Reyhan Deveci Sevim?, Mustafa Gék?, Sercan Oztiirk?, Ozge Cevik?, Omer Erdogan®, Sebla Giines’, Tolga Uniivar?
!Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin

2Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Aydin

3Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Aydin

*Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyokimya Anabilim Dali, Aydin

Amac¢:  Okul c¢agl  cocuklarindaki  idrar  iyot  konsantrasyonunun  (iiK)  dlciilmesi ve  bunun
tiroid hacimleri ve guatr ile olan iliskisinin degerlendirilmesi amaclanmistr. Calismanin
diger bir amaci da saglikh okul cagl cocuklarinin tiroid hacimlerinin belirlenmesidir.
Geregler-Yontem: Calismaya 6-17 yas arasindaki cocuklar alindi. Okullar kirsal ve kentsel bodlgelere ayrilarak
rastgele secildi. Her bir ilkokul, ortaokul ve lisede her iki cinsiyetten, her yas grubunda en az 25’er birey olacak
sekilde tasarlandi. Okullar ziyaret edilerek ¢ocuklarin antropometrik Olciimleri ve tiroid muayeneleri deneyimli
hekim tarafindan, tiroid gorintilemeleri ise deneyimli radyolog tarafindan tasinabilir ultrasonografi cihaziyla
yapildi. idrar iyot diizeyi standart yontem ile belirlendi. Sonuglar yiizde (%) ve ortanca (25p-75p) olarak verildi.
Bulgular: Calismaya 21 okuldan toplam 1553 olgu alindi. Olgularin ortanca idrar iyot konsantrasyonu (oliK) 189,5
ug/L (129,3-263,7) idi. Kentsel kesimin oliK kirsal kesimden daha disiik ancak her iki grupta da gereksinimin
izerindeydi [sirasiyla, 202,0 ug/L (129,0-211,3) ve 279,8 ug/L (131,5-374,8), p<0,001]. iyot durumu olgularin
%40,4’linde yeterli, %15,3’'linde eksik, %23,5'inde gereksinimin (zerinde, %20,8’inde asir diizeydeydi. Iyot
durumuna goére gruplar arasinda cinsiyet ve antropometrik degerler agisindan fark yoktu. iyot eksikligi olanlarin
%59,8’i hafif, %23,1’i orta, %17,1'i agir eksiklikti. Orta diizeyde iyot eksikligi kirsal kesimde daha fazlaydi (p=0,017).
Olgular tiroid hacmi acgisindan degerlendirildiginde tiroid hacminin yas ile artis gosterdigi, artisin puberte
doneminde belirginlestigi ve puberte sonrasinda erkeklerde daha belirgin oldugu saptandi. Tiroid hacmiyle
yas, boy, agirlik, vicut kitle indeksi ve viicut ylizey alani arasinda pozitif yonde glicli korelasyon saptandi
(sirasiyla r=0,862; 0,873; 0,840; 0,587; 0,840; p<0,001). Tiroid hacmi ile oiiK arasinda korelasyon saptanmadi.
Sonug: Bu c¢alisma, okul ¢agl cocuklarinda iyot yiklenmesinin iyot eksikliginden daha sik oldugunu gostermektedir.
iyot yiiklenmesinin getirecegi olasi riskler (otoimmiin hastalik vb.) ve iyot eksikliginin yarattigi hastalik yiikii g6z 6niine
alinarak toplumda ideal iyot durumunu saglamaya yonelik programlara gereksinim oldugu duslintGlmustir. Ayrica bu
calisma ile saglikh Turk cocuklarinda tiroid hacimlerinin normal degerleri genis bir popilasyonda belirlenmistir.

Anahtar Kelimeler: guatr, iyot, iyot dizeyi, tiroid hacmi
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Yas ve cinsiyete gore tiroid voliimlerinin normalleri

Erkek Erkek Kiz Kiz
Yas Total Tiroid Hacmi  Yas Total Tiroid Hacmi
6 (n=80) 2,3+0,7 6 (n=71) 2,4+0,7
7 (n=84) 2,6%0,7 7 (n=89) 2,6%0,7
8(n=83) 3,1+0,9 8(n=81) 2,9+0,9
9 (n=50) 3,4%1,0 9 (n=50) 3,3%0,9
10 (n=58) 3,9+1,2 10 (n=73) 4,2%1,3
11 (n=51) 4,5+1,3 11 (n=53) 5,0+1,8
12 (n=64) 5,1%1,5 12 (n=63) 5,7+1,8
13 (n=45) 5,8+2,0 13 (n=56) 5,8+1,7
14 (n=44) 7,3%#1,7 14 (n=60) 6,5%1,4
15 (n=59) 8,6%3,2 15 (n=57) 7,4%2,5
16 (n=58) 8,9+2,7 16 (n=76) 7,3%2,8

17 (n=69) 9,2+2,6 17 (n=89) 7,1t1,6
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[SS-021]
Saghikli Okul Cagi Cocuklarinda Okul Taramasi Sirasinda Rastlantisal Saptanan Tiroid Patolojilerinin Degerlendirilmesi

Mustafa Gok!, Reyhan Deveci Sevim?, Sercan Oztiirk?, Ahmet Anik?

!Aydin Adnan Menderes Universitesi, Radyoloji Anabilim Dali, Aydin

2Aydin Adnan Menderes Universitesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin

3Aydin Adnan Menderes Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Aydin

Amag¢: Bu c¢alisma, 6-17 vyas arast saghkli  okul c¢agi c¢ocuklarinda iyot durumu arastirilirken
rastlantisal saptanan tiroid patolojilerinin ozelliklerini sunmayi amaclamaktadir.
Yéntem: Klinigimizde yapilmis olan “Saglikh Okul Cagi Cocuklarinda iyot Durumu ve Tiroid Hacimlerinin Normal Degerleri”
isimli calismada tiroid patolojisi saptanan ¢ocuklar calismaya dahil edildi. Okul taramasi sirasinda tiim ¢ocuklarin agirlik ve
boylari 6l¢lilmis, tiroid muayenesi yapilmis ve tasinabilir ultrasonografi (USG) cihaziyla tiroid goriintiilemesi yapiimisti.
Muayenede veya tiroid goriintilemesinde patoloji saptanan ¢ocuklar hastaneye davet edildi. Hastalar hastanede ayrintil
muayene edildi, serumtiroid hormonlarive otoantikorlari¢alisildive tiroid goriintilemeleriSamsung RS80 cihaziylayapildi.
Bulgular: Taramada degerlendirilen 1553 olgunun 176’sinda (%11,7) tiroid patolojisi
saptandi (107 kiz, %60,8) ve bunlarin 120'si (%68,1) hastanemize basvurdu.
Olgularda en sik saptanan patolojiler sirasiyla 77 hastada tiroidit (%64,3) ve 63 hastada tiroid
nodiullydi  (%52,6). Bu hastalarin  33’Unde (%27,6) tiroidit ve nodll birlikteligi vardi (Tablo).
Tiroidit saptanan olgularin ortalama yasi 13,5%3,0, 48'i (%62,3) kizdi. Tiroiditli olgularin 19’unun (%15,8)
tiroid antikorlar pozitif, 76’sinin (%63,3) USG’sinde tiroiditle uyumlu goérinim saptandi. USG’'de periferik
tiroidit saptanan 39 hastanin 10'unun (%25,6) bulgulari obeziteyle iliskilendirildi. Olgularin tamami 6tiroiddi.
Tiroid noduli olan hastalarin ortalama vyasi 13,043,3;36'si (%57,1) kizdi. Bu hastalarin 54’G, (%85,7) disuk
riskli olarak degerlendirilerek takibe alinirken, dokuz (%14,3) hastada vyiiksek riskli nodil saptanarak
ince igne aspirasyon biyopsisi (ii{AB) yapildi. [IAB sonucuna gore bir hastaya papiller karsinom siiphesiyle
total tiroidektomi ve santral lenf nodu diseksiyonu, bir hastaya follikiler neoplazi nedeniyle lobektomi-
istmektomi yapildi ve sirasiyla papiller tiroid kanseri ve follikiler adenom saptandi. Ug¢ hastanin [IAB
sonucu benign sitoloji olarak degerlendirilirken, doért hastada tanisal olmayan sitoloji olarak raporlandi.
Sonug: Bu calisma, tiroid nodillerinin ve tiroiditlerin cocukluk caginda sik olarak gortldigini ve toplum taramasi ile
tiroidit ve tiroid kanserlerinin erken donemde tani alabilecegini diistindirmistir. Tiroid sorunlarinin asemptomatik
donemde ve hastaligin erken déneminde tespit edilmesi hastaliga bagl morbidite ve mortaliteyi azaltabilir.

Anahtar Kelimeler: tiroidit, tiroid nodili, tiroid patolojileri
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\ FAKULTESI 1

ANKARA
\f‘

Tiroid patolojileri tani dagilimi

Tani Sayi(n) %
Tiroidit 44 36,7
Antikor pozitifligi 1 0,8
Periferik tiroidit 24 20,1
Yaygin tiroidit 8 6,6
Yaygin tiroidit + Antikor pozitifligi 11 9,2
Noddl 30 25
MNG 2 1,6
Tiroidit + Nodul 33 27,6
Nodil + Diffuz tiroidit 9 7,7
Nodil + Periferik tiroidit 14 11,7
Nodiil + Diffliz tiroidit + Antikor pozitifligi 2 1,6
Nodiil + Periferik tiroidit + Antikor pozitifligi 1 0,8
Nodiil + Antikor pozitifligi 3 2,5
MNG + Antikor pozitifligi 1 0,8
MNG + Diffuz tiroidit 3 2,5
Hipoplazi (tek tarafli) 2 1,6
Timus 1 0,8
Normal 10 8,3
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KISA SOZEL BILDIRILER

[KS-001]

Tip 1 Diyabet Tanili Hastalarda Uygulanan Egzersiz Programinin Klinik Bulgular ile irisin Ve Sestrin Diizeylerine
Etkilerinin incelenmesi

Emre Ceyhun?, Sergen Devran?, Kaan Can Demirbas?®, Alper Cikik¢i*, Didem Giines Kaya!, Mehmet Giiven Giinver?, Elvan
Bayramoglu®, Dildar Konukoglu®, Bulent Bayraktar?, Saadet Olcay Evliyaoglu®

listanbul Universitesi-Cerrahpasa Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali

?jstanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi Spor Hekimligi Anabilim Dali

3istanbul Universitesi-Cerrahpasa Cerrahpasa Tip Fakiiltesi

“Marmara Universitesi Spor Bilimleri Fakiiltesi

*istanbul Universitesi-Cerrahpasa Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

Tip 1 Diyabetes Mellitus (T1DM), pankreas B-hlicrelerinin otoimmiin hasari sonucu mutlak insilin eksikligine
bagh hiperglisemi ile karakterize kronik metabolik bir hastaliktir. Tedavisinde insilin ve tibbi beslenme tedavisi
ile duzenli egzersiz yapilmasi Onerilir. Egzersizin hastalik kontroline katkisi oldugu bilinmesine karsin bu
etkilerin mekanizmasi tam olarak aydinlatilamamistir. Kas dokudan egzersizle salgilanarak beyaz yag dokuyu
kahverengi yag dokuya donUstiren irisin ve sestrin gibi miyokinlerin etkili olabilecegi distnilmektedir.

Amaglar
Bu calismada T1DM tanili hastalarda dizenli uygulanan egzersiz programi ile klinik ve laboratuvar bulgulardaki
degisimleri saptamak; bu degisimlerin irisin ve sestrin dizeyleri ile iliskisini belirlemek amaglanmistir.

Gereg ve Yontem

T1DM tanisiyla takipli olan 33 hasta ile 36 saglikli kontrol grubu belirlendi. Her iki grupta egzersiz kapasiteleri saptandi.
T1DM tanil hastalarda 3 ay siireyle haftada 3 gilin orta-yiiksek siddette egzersiz programi uygulandi. Egzersiz programi
sonunda serum irisin, sestrin dlzeyleri degerlendirildi. Muayene ve tetkikleri dosya verilerinden ve bilgisayar
kayitlarindan elde edildi. Egzersiz programin sonunda laboratuvar ve klinik bulgulardaki degisikliler karsilastirildi.

Bulgular

T1DM tanili grupta sestrin diizeyi kontrol grubuna gore yiiksek saptand. irisin diizeyi ile ilgili anlamli fark saptanamadi.
Egzersiz ile sestrin dizeyleri azalirken ve irisin diizeyleri artti. HbAlc ve bazal insilin dozunun egzersiz yapan grupta
azaldigi goralda.

Sonug
Yas grubu ve T1IDM’a gore yapilandiriimis ve gézlem altinda uygulanan egzersiz programi ile hastalik kontroliinde

iyilesme gorildd, irisin dlizeyleri artarken sestrin diizeyleri geriledi. Bu sonuglarin birbiriyle iliskili olabilecegi gosterildi.

Anahtar Kelimeler: Egzersiz, Tip1 Diyabet, irisin, Sestrin
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[KS-002]
MinimedTM 780G Otomatik insiilin iletim Sisteminin Performansinin Degerlendirilmesi: Tek Merkez Deneyimi

Elif Eviz?, Gl Yesiltepe Mutlu?, Ecem Can?, Tugba Gokce?, Serra Muradoglu?, Stkri Hatun!
Kog Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali
2Kog Universitesi Hastanesi

Amag: Otomatik insdlin  iletim  sistemleri  hedef arallk odakh  diyabet yonetiminde 6nemli
iyilesme  saglamaktadir. Bu calismada  MinimedTM 780G  otomatik insllin  iletim  sisteminin
(AID) ¢ocukluk ¢agindaki performansi tek merkez deneyimi olarak degerlendirilmistir.

Gereg-Yontem: Kog¢ Universitesi Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dal’nda Ocak 2021 ile Nisan 2022
arasinda AID kullanmaya baslayan 93 cocuktan verilerine ulasilabilen 64 tanesi analiz edildi. 3, 6, 9 ve 12
ayhk veriler kullanicilarin 6nerilen glukoz yonetim indikatérine (GMI <%7), hedefte gecirilen sireye (TIR
70-180mg/dl, >%70) ve hedefin altinda gegirilen siireye (TBR <70mg/dl, <%5) ulasma basarilari agisindan
degerlendirildi. ikinci bir analizde daha énce coklu doz insiilin enjeksiyon tedavisi (CDi) (grup 1, n:23) ve
insilin pompasi kullananlarin (grup 2, n:39) AID oncesi ve sonrasi glisemik parametreleri degerlendirildi.
Bulgular: Baslangicta ortalama TIR, TBR <70 ve HbAlc sirasiyla %72.7+11.7, %4+4.5 ve %7.3+0.9 iken 3. ayda
%80.118.7, %3.4+3 ve %6.8+0.8 idi. TIR 3. ayda baslangica gore %7.4 arth (p: 0.001). 3. Ayda kullanicilarin %88’
TIR>%70 hedefine, %80.4'l ise, TIR>%70, GMI<%7 ve TBR <%5 hedeflerine ulasmisti. 3, 6, 9 ve 12. Aylarda TIR ylizdeleri
acisindan anlamh fark yoktu (%80, %79, %81, %82, p:0.122). Grup 1 ve 2’de baslangica gore TIR'deki artis sirasiyla %13
ve %6 idi (p1:0.01; p2:0.017). Uciincii ayda TIR'deki artig grup 1 de, grup 2’ye goére anlamli olarak yiiksekti (p:0.014).
Sonuglar: Minimed 780G AID sistemi, ¢ocuklarda o¢zellikle TIR>%70 olmak lzere glisemik hedeflere ulasmada ve
siirdiirmede yiiksek bir performans géstermektedir. Glisemik parametrelerde iyilesme daha 6nce CDIi tedavisi alanlarda
daha belirgindir.

Anahtar Kelimeler: Diyabet teknolojileri, Otomatik instilin verme sistemleri, Tip 1 diyabet
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Tiim olgularda ili¢ parametre bakimindan basari oranlari

120
100 94.1 94.1 958 95.8
ETF
i
B4.2 829 g =
Bl
GH.3
&0 LT |
an
.1
i ]
J.ay G.ay 5.av 12y
B % 70 ugerinde oima ® TION 0= GMICHNT  m TIR N 70+ GMI <87+ TBRoNS

MinimedTM 780G kullanimi 6ncesi ve sonrasi bir yillik izlemde glisemik metrik degerler

Baslangic 3.ay 6. ay 9. ay 12. ay "
(n:33) (n:58) (n: 41) (n:34) (n:24)
Otomodda kalma (%) NA 96.318.1 95.616.9 974 95.2+7.7 -
TIR (70-180mg/dl) (%) 72.7+11.7 80.1+8.7 79.1+9.2 81.4+7.8 82.1+7 0.002
TAR>180mg/dl (%) 18.8£8.4 13.8+6.5 15+#6.6 13.5£5.3 13.3+5.3 0.027
TAR >250mg/dl (%) 4.2+4.6 2.612.8 2.8+2.7 2.5£2.8 2+2.2 0.052
TBR<70mg/dl (%) 414.5 3.4+3 24422 2.2+1.7 2.5+1.8 0.21
CV (%) 33.7+¢6.1 33.7#5.1 33#4.2 32.7¢6 31.847.3 0.161
GMI (%) NA 7+3.8 6.6+0.2 6.5£0.2 6.5+0.28 -
HbA1lc (%) 7.310.9 6.810.8 6.8¢0.4 7.1+0.8 6.8+0.5 -
TIR >%70 olma orani 60 87.7 82.9 94.1 95.8 0.1
3 hedefe ulasma orani NA 804 775 853 87 i

(TIR>70%+GMI<7%+TBR<5)
*baslangi¢ ve 12.ay verileri arasindaki analiz
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[KS-003]
Losin Rich a-2 Glikoprotein 1 (LRG1) Erken Nefropati Belirteci Olabilir Mi?

Selda Ayca Altincik!, Didem Yildirimcakar?, Esin Avci?, Bayram Ozhan?, ilknur Girisgen?, Selcuk Yiiksel®
'Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrin Bilim Dali, Denizli

2Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyokimya Ana Bilim Dali, Denizli

3Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Denizli

Amag: Tip 1 diyabetes mellituslu (DM) hastalarda, serum |6sin-rich -2 glikoprotein
1’in (LRG1) glomeruler filtrasyon hizi (GFR) kaybini ongbérme glclndn arastirillmasi.
Gere¢-Yontem: En az 2 yidir Tip 1 DM tanisi ile izlenen hastalar calismaya alindi. Prospektif olarak izlenen
hastalarin ilk ve son kontrollerindeki GFR, idrar mikroaloumin ve LRG degerleri karsilastirildi. Hastalarin
GFR degerleri Schwartz formili ve sistatin C bazli eGFR formili (CKID formuld) kullanilarak hesaplandi.
Hastalar metabolik kontrol, mikroalbuminiri varligi ve GFR degerinde azalmaya gore alt gruplara ayrildi.
Bulgular: Calismaya ortalama vyaslann 14,4+ -2,6 vyl olan, 78 hasta (48 kiz, 30 erkek) alindi.
Tani  slresi ortalama 6+ 3 vyl olup, izlem siresi 30,6+ 7,8 aydl. Alt hasta izleme gelmedigi
icin calismadan cikarildi. Hastalarin ilk laboratuvar verileri Tablo 1'de Ozetlenmistir.
Her iki GFR formline gore, hastalarin baslangic ve son GFR degerleriarasinda anlamli fark gorilmedi. Cinsiyet, metabolik
kontrol, mikroalbuniiri alt gruplariarasinda LRG agisindan fark saptanmadi. GFR diislisti %10’un Uzerinde olan grupta LRG
degerleri anlamli olarak daha yiiksek bulundu (p=0,03). Bu grubun trigliserit degerleri daha ylksekti (p=0,03) (Tablo 2).
Hemkreatin, hemdesistatinbazli GFR’ dekidisme oraniile LRG diizeyiarasinda pozitif yonde korelasyon bulundu (p=0,003,
r=0,360; p=0,001, r=0,447). Son sistatin bazli GFR ile LRG arasinda negatif yonde korelasyon mevcuttu. (p=0,01, r=-0,345).
Takipte mikroalbumindri gelisen 9 hastanin verileri incelendiginde HbA1C degerinde
ve diyabet surelerinde MA  gelismeyen gruba gore  fark  saptandi (p=0,012, p=0,027).
Sonuglar: LRG1, TGF-B lzerinden endotelyal hiicre ¢ogalmasi ve migrasyonunu arttiran proanjiyogenik bir molekildar.
Tip 2 DM hastalarinda, diyabetik retinopati ve nefropatide arthigini gésteren ¢alismalar bulunmaktadir. Literattrde ilk
kez Tip 1 DM hastalarinda GFR ile LRG-1 iliskisini inceleyen ¢alismamizda, GFR’de azalma ile LRG-1 artisi arasindaki
korelasyon diger arastirmalari destekler niteliktedir. Sonug olarak, ¢alismamiz diyabetik nefropati-LRG-1 iliskisine katki
saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: diyabetik nefropati, GFR azalmasi, Losin Rich a-2 Glikoprotein 1 (LRG1)
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Tablo 1: Hastalarin ilk laboratuvar verileri

BUN (mg/dl) 10,6+ 2,5
Kreatinin (mg/dl) 0.6+ 0,1
Sistatin C (mg/L) 0.8+ 0,1
LDL kolestrol (mg/dl) 84,24 259
Total kolestrol (mg/dl) 167,8+ 46
Trigliserit (mg/dl) 1304+ 124,1
HDL kolestrol (mg/dl) 59,0+ 14,5
LRGI1 (ug/ml) 28,1+ I8

Tablo 2: GFR’de azalma degerine gore hastalarin karsilastiriimasi
GFR azalmasi >%10 (n=9) GFR azalmasi <%10 (n=21) p

Yas (desimal yil) 13,7 13,9 0,85
Diyabet siuresi (yil) 7 5,6 0,18
HbA1C (%) 9,9 8,7 0,07
LRG1 42,5 27,4 0,03

Trigliserit 137,2 80,4 0,03
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[KS-004]
Tip 1 Diyabetli Cocuk ve Adolesanlarda Benlik Saygisi, Hastaliga Yonelik Tutum ve Glisemik kontrol iliskisi

Gulay Can Yilmaz?!, Havva Nur Peltek Kendirci?
Mugla Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bolumu
2Hitit Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari ABD, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi

Giris: Kronik hastaliklarin g¢ocuklari psikososyal yonden etkiledigi, hastaliklari ile ilgili olumsuz tutum gelistiren
cocuklarin hastaliklarinin daha ciddi seyrettigi bildirilmistir. Ancak tedavi uyumunun hastalik yonetiminin
ayrilmaz bir parcasi oldugu, cocukluk déneminin en sik gorilen kronik hastaliklarindan biri olan tip 1 diyabetes
mellitus (T1DM) ile ilgili ¢ok az c¢alisma bulunmaktadir. Calismada Tip 1 diyabetli ¢ocuk ve adolesanlarda
benlik saygisi, hastaliga yonelik tutum ve glisemik kontrol arasindaki iliskinin degerlendirilmesi amaglanmistir.
Yontem: Hitit Universitesi Erol Olgok EAH ve Mugla EAH Cocuk Endokrinolojisi polikliniklerinde T1DM
tanisi ile izlenmekte olan 9-18 vyas arasi diyabetliler tarafindan sosyodemografik veri formu, Rosenberg
benlik saygisi 0Olcegi ve Cocuklarin hastaliklarina yonelik tutum oOlgegi online ortamda doldurulmustur.
Tutum Olcek puaninin  yiksek olmasi (4-5) hastaliga yonelik tutumun pozitif oldugunu gosterir.
Sonuglar: Ortalamavyasi 12,3+2,3 yilolan 111 olgu ¢calismaya katildi. Katihmcilarin %55’i (n=61) kizdi. Ortalama diyabet yasi
3,7+3,2yilidi.Ortalamabenliksaygisipuani2,2+0,26 olup, benliksaygisidisiikolgusaptanmamistir. Hastaligayonelik tutum
Olcegi ortalama puani 3,1+0,8 saptanmistir. Katilimcilarin sadece %17’si (n=19) pozitif tutum gosterirken, %46’si (n=51)
negatif tutum gostermistir. Hastaliga yonelik negatif tutum gosteren olgularda HbAlc nin daha yiksek oldugu, anne baba
egitimseviyesiyukseldikceHbAlcnindlstluglisaptanmistir. Babaninegitimduzeyi, sikgoristiigliarkadassayisi, okulbasarisi
arttikca 6lgek puaninin arttigi saptanmistir. Benlik saygisiile hastalik tutum olgegi ve HbAlc arasinda iliski saptanmamistir.
Tartisma: Literatir ile uyumlu olarak grubun genelinin diyabete karsi notr tutum sergiledigi saptanmistir. Ancak
katihmcilarinyarisina yakini diyabete karsi negatif bir tutum igindedir. Negatif tutum sergileyen grubun Hbalcdegerlerinin
daha yiksek olmasi, hastalik tutumunun glisemik kontroll etkiledigini diisiindirmektedir. Diyabetlilerin diyabetleri ile
arkadas olmalari konusunda motive edilerek, aile ve arkadaslarinin destegini almalarinin saglanmasi hastaliga yonelik
pozitif bir tutum gelistirmelerini kolaylastirip, glisemik kontrollerini olumlu ydnde etkileyebilir.

Anahtar Kelimeler: Diyabet, Glisemik kontrol, Hastaliga yonelik tutum
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[KS-005]
Tip 1 Diyabetli Cocuk ve Adolesanlarda Diizensiz Yeme Davranislari ve iliskili Faktorler

Ebru Barsal Cetiner?, Zeynep Donbaloglu?, Aynur inan Yiiksel?, Berna Singin?, Bilge Aydin Behram?, Aynur Bedel', Mesut
Parlak?, Hale Unver Tuhan!

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

2Akdeniz Universitesi Tipa Fakiiltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklari ABD, Antalya

Giris ve Amag

Tip 1 diyabetes mellituslu (Tip 1 DM) hastalar tedavilerinin bir parcasi olarak yedikleri ve insilin dozlari ile fazla
ilgili olmak zorundadirlar. Bu nedenle bu hasta grubunda yeme bozukluklari riski artmaktadir. Bu calismada da
Tip 1 DM’li hastalarin dizensiz yeme davranislarinin saptanmasi ve bu davranislarin iliskili olabilecegi genel
demografik ozellikler, diyabet bakimi davranislari ve yasam kalitesi olgegi sonuglarinin degerlendirilmesi amaglandi.
Materyal — Metod

Tip 1 DM tanii 9-18 vyas arasi 191 hastanin sosyodemografik o6zellikleri, diyabet tedavi bilgileri
incelendi. Cocuklar igin Yasam Kalitesi Olcegi (PedsQl), Diyabetli Cocuklarda Yasam Kalitesi Olgegi
(PedsQL 3.0 Diabetes Module), Diyabette Yeme Sorunlari  Anketi-Revize  (DEPS-R)  uygulandi.
Bulgular

Bu calismada hastalarin ortanca DEPS- R skoru 18(19.00) ‘di ve %44.5’inin DEPS-R skoru 20’nin lzendeydi. Yas,
diyabet siiresi, kan sekeri 6l¢iim sikligi, HbAlc, VKI-SDS ile DEPS-R skoru arasinda anlamli iliski saptandi. Kiz erkek
arasinda anlamli farklilik bulunmadi. DEPS-R skoru yiiksek olan hastalarin Cocuklar icin Yasam Kalitesi Olcegi
(PedsQL), Diyabetli Cocuklarda Yasam Kalitesi Olgegi (PedsQL 3.0 Diabetes Module) puanlar diisiik saptandi (Tablo).
Hastalari vyaslarina goére gruplayarak degerlendirdigimizde; 9-12 vyasta DEPS-R skoru yiliksek olanlarin
yuzdesi daha az iken 12-18 vyas grubunda daha fazla saptandi; sirasiyla %32.1, %53.1(p:0.004).
Hastalari HbAlc degerine gore gruplandirdigimizda; HbAlc <9 olan grupta DEPS-R skoru vyiksek
olanlarin vylzdesi daha az iken HbA1c>9 grupta daha fazlaydi, sirasiyla %31.6, %64.9 (p<0.001)(Grafik).
Multipleregresyonanalizindediyabetsiresi(r?=0.609,adjustedr?=0.582,p<0.001; B-coefficient=0.392,p=0.028), kansekeri
olcimsikhgi(B-coefficient=-4.160,p=0.006), HbAlc(B-coefficient=1.520,p<0.001), VKi-SDS (B-coefficient=1.746,p=0.011)
ve PedsQL 3.0 Diabetes Module skoru (B-coefficient=-0.180, p<0.001) ile DEPS-R skoru arasinda anlamli iliski saptandi.
Sonug

DEPS-R 6lcegi tip 1 DM’li hastalarin bozulmus yeme davranislari agisindan taramasinda diyabete 6zg(, kolay uygulanabilir
ve etkin bir yontemdir. Tip 1 DM’li hastalarda bozulmus yeme davraniglarinin klinik yeme bozukluklarina ilerlemesini
onlemeyi saglayacaktir. Ozellikle psikologa ulasimin saglanamadigi kliniklerde rutin tarama olarak kullanilmasi faydali
olacaktr.

Anahtar Kelimeler: tip 1 diyabetes mellitus, diizensiz yeme davranislari, klinik yeme bozukluklari, DEPS-R



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI _
s VE DIYABET KONGRESI
XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU
26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

DEPS-R skoru yiiksek ve diisiik olan hastalarin yasa ve HbA1lc seviyelerine gore dagilimi

BOEP-R<XD (%] & DEPS-R~20{%]

68 4 649
l 6 35.1 |

B-12 yas =12 yag Hbfilr <8 Hb&Alc>3




ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

\ FAKULTESI 1

ANKARA
\f‘

P=0,004; P <0,001, DEPS-R: Diyabete 6zgii yeme sorunlari anketi, HbAlc: hemoglobin Alc

Hastalarin ozellikleri: genel olarak ve diizensiz yeme davranisina goére

Tim hastalar

Diisiik DEPS-R

Yiikse DEPS-R

P

(n=191) skoru<20 (n=106) score>20 (n=85)
Yas, yil 14.00(5.00)  12.50(6.00) 14.00(4.00) 0.041
Diyabet baslangic¢ yasi 8.00(5.00) 8.00(5.25) 8.00(6.00) 0.283
Diyabet siresi, yil 5.00(7.00) 5.00(5.75) 6.00(7.00) 0.006
Cinsiyet: Kiz % 51.3% 45.3% 58.8% 0.063
Anne yasl 41.00(8.00) 40.00(8.00) 41.56(28.00) 0.138
Baba yasi 44.00(7,00)  43.50(9.00) 45.00(6.50) 0.073
Anne egitimi: Lise ve Uzeri % 25.1% 34% 15.3% 0.003
Baba egitimi: Lise ve lzeri % 28.3% 36.8% 17.6% 0.004
Kardes sayis1,<2,% 46.1% 51.9% 56.5% 0.528
Gunlukiinstlin dozu, Unite/ o o5, 301 0 80(20.33) 0.86(0.34) 0.272
kg/giin
Uzun etkili insdlin /Toplam 106 60)  0.46(0.60) 0.50(0.62) 0.391
glnlik insdlin
insiilin rejimi:pompa,% 25.7% 25.5% 25.9% 0.949
CGM, evet, % 25.1% 29.2% 20% 0.143
Kan sekeri Sletm siklgl: >5 ¢ o0 75.5% 57.6% 0.009
kez/gliin,%
HbAlc (%) 8.50(2.40) 8.15(1.93) 9.30(2.60) <0.001
HbAlc: <7,5,% 17.8% 28.3% 4.7% <0.001
DKA, evet,% 11% 3.8% 20% <0.001
VKi-SDS 0.20(1.35) -0.07(1.28) 0.30(1.39) 0.006
1 0,
g'ézifkulzﬁg"l;"”’ 10.5% 11.3% 9.4%
Normal kilolu 70.2% 76.4% 62.4% 0.021
19.4% 12.3% 28.2%
Obez
Fiziksel PedsQL skoru 84.37(25.00) 89.05(18.75) 71.80(28.12) <0.001
Psikososyal PedsQL skoru 78.33(30.00) 86.66(18.33) 61.66(32.50) <0.001
Genel PedsQL skoru 79.34(28.22) 86.95(14.94) 63.04(25.00) <0.001
PedsQL 3.0 Diabetes 64.28(37.50) 79.46(23.00) 49.10(22.77) <0.001

Module

Veriler ortalama + SD ya da ortanca (IQR) olarak verilmistir. DEPS-R: Diyabete 6zgii yeme sorunlari anketi, CGM: Siirekli
glukoz él¢iim sistemi, HbA1c: hemoglobin Alc, DKA: Diyabetik ketoasidoz, VKI-SDS: viicut kitle indeksi standart deviasyon
skoru, PedsQL: Pediatrik Yasam Kalitesi Olcedi, PedsQL 3.0 Diabetes Module: Diaybete Ozgii Pediatrik Yasam Kalitesi Olcedi
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[KS-006]
Tip 1 Diyabet Tanili Cocuk ve Ergenlerde Hibrit Kapali Déngii insiilin infiizyon Pompa Sistemlerinin Glisemik Kontrol
Uzerine Etkilerinin incelenmesi

Hanife Giil Balki, Giinay Demir Onciil, Yasemin Atik Altinok, Samim Ozen, Siikran Darcan, Damla Goksen
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, izmir

Giris: Tip 1 diyabet tanili cocuklarda kapali déngii insilin inflzyon pompa sistemlerinin metabolik kontroli iyilestirdigi
Ongorilmektedir.

Amag: Klinigimizde Minimed780G hibridkapalidongii instlininflizyonpompasistemine(AHCL) gegis yapan Tipldiyabet
tanili ¢cocuklarin gecis sonrasi glisemik degiskenligi degerlendirmekti.

Yontem: AHClye gecisyapan hastalarin gecisanindaki ve gecissonrasi 6.Aydaki HbAlc, viicutkitleindeksi(VKi),
glisemik kontrol verileri karsilastirildi.Glisemik kontrole iliskinveriler CareLink™PersonalSoftware sisteminden alindi.
Hastalar analiz asamasinda ¢okludoz(CDi) tedaviden gegenler ve insiilin inflizyon pompa sisteminden gegis yapanlar
olarak da 2 gruba ayrildi ve gruplar arasi glisemik kontrol gostergeleri karsilastirildi.Baslangic HBA1C verilerine
gore iyi metabolik kontrolli olanlar(HBA1C<=%7) ve olmayanlar arasinda glisemik kontrol karsilastirmasi yapildi.
Bulgular: AHCLye gecis yapan toplamda 47 hastanin gegis sonrasi 6.ayini dolduran 43 hasta(13,40+6,14yas; 28kiz[%59])
calismaya dahil edildi.43 hastanin 29’u(%67)insiilin infiizyon pompa sistemi ve 14’i(%33) CDIi kullaniyordu.Ortalama
diyabet siiresi 5,61+5,17 yil, HbAlc %7,08+0,80 idi. Hedefaraliktagecirilen zaman(TIR)%74,88+13,74’ten %78,93+7,67'ye
yukseldi.Hedefaraliginaltinda gegirilenstire(TBR)3,02+2,60°tan %2,72+1,93’'e ve hedef araligin Uzerinde gegirilen
zamandilimi(TAR)%18,23+10,73’ten %14,95+7,03’e azaldi.Glikoz yonetim gostergesi(GMI) anlamh farkla %6,63’ten
%6,47'ye geriledi(p:0,01).Toplam insiilin dozu 32,07+17,81 Unite/kg/g 39,82+19,36 i/kg/g ylikseldi(p:0,00).Bazal insiilin
orani %41,67+12,32’den %38,99+6,66'ya gerilerken bolus insilin orani %58,33+12,32'den %61,0216,64’e artis gosterdi.
HBA1c %7,08+0,80’den %6,97+1,01’e geriledi.VKi SDS0,17+1,05’ten anlamli farkla 0,34+1,11’e yiikseldi(p:0,02).0tomatik
diizeltme bolusu orani %18,28+7,98'den %19,14+6'ya ylikseldi(p:0,001).TIR ile otomatik diizeltme bolusu arasinda negatif
korelasyon saptandi(r:-0,399, p:0,01).Pompadan gegis yapan hasta grubunda GMI%6,58'den %6,37’ye diiserken(p:0,01),
CDihastagrubunda GMI’daazalmaolmadi.Toplaminsiilindozu CDihastagrubunda30,32+14,87ii/kg/g’den 45,08+21,62{i/
kg/g’e yukselirken(p:0,01), pompa grubunda 32,92+19,26 U/kg/g’den 37,28+18,02i/kg/g’e artis bulundu(p:0,04).
iyi metabolik kontrollii grupta TIR %76,79+10,65'ten %81,83+5,37’ye yiikselirken(p:0,02) HbA1c>%7 olan hastalarda
istatistiksel olarak anlamli bir fark saptanmadi.iyi kontrollii grupta TAR ve GMI anlamli olarak azaldi(p:0,03ve p:0,01).
Sonug: AHCL ile tiim glisemik kontrol verilerinin, VKi SDS’de anlamli bir artisla birlikte hipoglisemide gegirilen siireyi
arttirmadan iyilestigi gorildi.Metabolik kontroli iyi olan hastalarda, oto diizeltme boluslari daha az ve TIR daha yuksekti.
Oto boluslardaki ve bazal insiilindeki artisla birlikte gdzlenen VKi artisi, karbonhidrat miktarinda hatal hesaplama veya
unutulan 6gun boluslariyla da iliskili olabilecegi de goz ardi edilmeden artan besin tiiketimini desteklemekte ve Tip 1 DM
yonetiminde beslenmenin 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: Minimed 780G Hibrid Kapali Déngii insiilin inflizyon Pompa Sistemi, AHCL, Glisemik Degiskenlik,
Metabolik Kontrol
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Tablo 1: Baslangig ve 6. Ay verilerinin karsilastiriimasi

Baslangic 6.ay p
Sensor Kullanimi 76,0+21,02 89,9+10,36 0,380
TIR 74,9+13,74 78,9+7,68 0,473
TAR 18,2+10,74 14,9+7,07 0,435
TBR 3,0+2,60 2,7+1,93 0,285
GMI 6,6+0,29 6,47+0,24 0,289
cv 33,0+4,93 33,9%4,55 0,002
SD 47,249,43  46,5+7,66 0,078
Kan Sekeri 148,2+20,5 142,9+17,87 0,901
HBA1C 7,0t0,80  6,9+1,01 0,000
Bazal insiilin Kullanim(%) 41,7+12,32 38,916,66 0,943
Agirlik SDS 0,21+1,25 0,42+1,14 0,009
Boy SDS 0,07£1,30 0,20+£1,20 0,155

VKi SDS 0,17+1,05 0,34%1,11 0,021
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[KS-007]
Tip 1 Diabetes Mellitus Tanili Cocuklarda Arterial Sertligin Speckle Tracking Karotis Strain Ultrasonografisi ile
Degerlendirilmesi: Aterosklerotik Degisiklikler Cocukluk Caginda mi Bashyor?

Mustafa Gok!, Reyhan Deveci Sevim?, Sercan Oztiirk?, Tolga Uniivar?, Ahmet Anik?

!Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Aydin

2Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin

3Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dali, Aydin

Amag

Tip 1 diabetes mellitus (T1DM) tanili c¢ocuklarda erken doénem aterosklerotik bulgularin saptanmasinda,
arteriyel  sertlik  (stiffness) ve gerginlik  (strain) parametrelerinin  OGl¢lilmesini  saglayan  Speckle
Tracking Karotis Strain  (STKS) ultrasonografi tekniginin  etkinliginin  degerlendirilmesi amaglanmistir.
Gereg ve Yontem

T1DM tanisi ile takip edilen ve eslik eden hastaligl olmayan 7-18 yas arasindaki ¢ocuklar ve kontrol grubu olarak
da ayni yas ve cinsiyetteki saghkli ¢ocuklar calismaya dahil edildi. TIDM tanih ¢ocuklar HbAlc degerlerine
gore iyi (<%7), orta (%7-9) ve kotu (>= %9) metabolik kontrollii olarak alt gruplara ayrilarak da analiz edildi.
Bulgular

Calismaya 90 T1DM, 75 kontrol grubu olmak (zere toplam 165 c¢ocuk alindi. T1IDM ve saglkli
grup arasinda vyas, cinsiyet, boy, vicut agirhg ve beden kitle indeksi arasinda fark yoktu. Ti1DM
grubunda bel c¢evresi ve sistolik kan basinci daha yiksek idi (sirasi ile p=0,016 ve p<0,001).
T1DM grubunda achk glukoz, HbAlc, spot idrarda protein/kreatinin orani,
total kolesterol ve trigliserit duzeyi saglikh gruba gore daha ylksek idi.
Diyabetli grupta transvers ve longitudinal 6lglimlerde Beta Stiffness Index (BSI) yiksek, Arterial Compliance
(AC) dusuk, Arterial Distensibility (AD) duslik, Elastic Modulus (EM) yuksek, Pulse Wave Velocity (PWV) yiksek
olarak saptandi (p<0,001). Strain parametlerinde transvers ve circumferential planda Displacement daha
diistk saptandi (sirasiyla p=0,031; p=0,033). Strain ve Strain Rate Ol¢cimler arasinda fark saptanmadi (Tablo 1).
Diyabetli olgularin  %25,6’st  (n=23) iyi, %51,1'i (n=46) orta, %23,3'0 (n=21) koti metabolik
kontrolltydd. Diyabet kontrolline gore stiffness parametrelerinde farkhlik izlenmezken
strain parametreleri kotu metabolik kontrollilerde daha distk saptandi (p<0,05).
HbAlc ile stiffness parametrelerinin  timd  (BSI, AC, AD, EM, PWV) korelasyon gosterirken
strain parametrelerinden Displacement ve Strain (%) korelasyon gosteriyordu (p<0,05).
Sonuglar

Bu calismayla T1DM tanili olgularin stiffness parametrelerinde arteriyel sertligin daha fazla oldugu, metabolik kontrole
gore ise strain parametrelerinin kot metabolik kontrolliilerde iyi kontrollilere gore daha kotl oldugu saptanmistir.

Anahtar Kelimeler: Arterial sertlik, Arterial gerginlik, Ateroskleroz, Tip 1 diyabet, Karotis strain ultrasonografi
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Katilimcilarin Arteriyel Stiffness ve Strain Olgiim Sonuglari

Tip 1 Diyabet Kontrol p
Longitudinal Plandaki Ol¢iimler
Stiffness Parametreleri
Beta Stiffness Index 4,09+0,42 3,24+0,92 <0,001
Arterial Compliance (mm/kPa) 1,03+0,42 1,26+0,50 <0,001
Arterial Distensibility (/kPa) 0,02+0,01 0,03%0,01 <0,001
Elastic Modulus (kPa) 50,13+17,46  37,82+10,55 <0,001
Pulse Wave Velocity (m/s) 4,20+0,68 3,75+0,52 <0,001
Strain Parametreleri (radyal)
Displacement (mm) 0,73+0,19 0,74+0,19 0,776
Strain (%) 12,98+3,03 13,44+3,38 0,355
Strain Rate (1/s) 1,64+0,46 1,60+0,50 0,423
Transvers Plandaki Ol¢iimler
Stiffness Parametreleri
Beta Stiffness Index 4,07+1,25 3,14+0,79 <0,001
Arterial Compliance (mm/kPa) 1,05+0,37 1,38+0,45 <0,001
Arterial Distensibility (/kPa) 0,02+0,01 0,03%0,01 <0,001
Elastic Modulus (kPa) 49,90+16,29 36,62+8,66 <0,001
Pulse Wave Velocity (m/s) 4,20+0,66 3,70+0,42 <0,001
Strain Parametreleri (radyal)
Displacement (mm) 0,7040,16 0,75+0,15 0,031
Strain (%) 12,50+2,99  13,22+2,82 0,114
Strain Rate (1/s) 1,86+0,47 1,82+0,45 0,552
Strain Parametreleri (cevresel)
Displacement (mm) 0,09+0,02 0,10+0,02 0,033
Strain (%) 12,49+2,99 13,28+2,73 0,081
Strain Rate (1/s) 1,85+0,47 1,81+0,45 0,585
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[KS-008]
Biiylime Hormonu Uyari Testlerine Pik Bilyiime Hormonu Yaniti ile Viicut Kitle indeksi ve Viicut Yag Dagilimi Arasindaki
iliskinin Degerlendirilmesi

iclal Okur?, Berna Ugan?, Nursel Muratoglu Sahin?, Meliksah Keskin?, Fatma Budak?, Betiil Emine Derinkuyu?, Semra
Cetinkaya?, Senay Savas Erdeve!

1SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Endokrinolojisi Klinigi, Ankara

2SBU Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji Klinigi,
Ankara

Amac: Eriskinlerde yapilan calismalarda blylime hormonu uyari testlerine (BHUT) pik blyime hormonu (BH)
yanitinin viicut kitle indeksinden (VKi) etkilenebilecegi bildirilmistir. Viicut kitle indeksi hesaplanmasiyla yag ve kas
kitlesi ayirt edilememektedir ve viicutta yag orani artisi disinda yag dagihmi da 6nem gostermektedir. Literatiirde
cocuklarda BHUT ile viicut yag dagilimi iliskisini arastiran ¢alismaya rastlanmamistir. Bu calismadaki amacimiz BHE 6n
tanistyla BHUT yapilan cocuklarda BH pik yanitina VKI ve viicut yag dagiliminin etkisini prospektif olarak arastirmaktr.
Gere¢-Yontem: BHE o©n tanisi ile BHUT vyapilan 3-18 vyas arasindaki olgularin test vyapildigi glin fizik
muayeneleri  yapildi, bel, kalca c¢evreleri Olglldi. Ayni radyoloji uzmani tarafindan abdominal
ultrasonografi  ile viseral, subkutan ve preperitoneal yag§ doku kalinhk  O&lgimleri  yapildi.
Bulgular: Calismaya yas ortancasi 11,6 (4,6-16,2) olan 72 erkek, 52 kiz olmak (izere toplam 124 olgu dahil edildi. Olgularin
63’linde pik BH<7 ng/ml, 61’inde pik BH>7 ng/ml idi. Olgularda yas, cinsiyet, pubertal durum benzerdi. Pik BH<7 ng/ml
olan grupta viicut agirhgi SDS, VKi, VKi SDS, preperitoneal ve subkutan yag doku kalinligi pik BH>7 ng/ml olan gruptan
istatistiksel olarak anlamli dlizeyde yiiksekti (Tablo 1). Pik BH yanitiile preperitoneal ve subkutan yag doku kalinligiarasinda
negatif korelasyon bulundu (sirasiyla r:-0,254, p=0,004; r:-0,269, p=0,003). Tim grup VKi SDS’lerine gére ayrildiginda
(Grup 1:<-1SDS, Grup 2:-1/+1 SDS, Grup 3:>+1 SDS) Grup 1 ile Grup 2’de pik BH yanitlari benzerken, Grup 3’te hem Grup
1’den hem Grup 2’den pik BH yaniti diisiiktii (p=0,001). VKi SDS, BH pik yaniti ile negatif koreleydi (r:-0,238, p=0,008).
VKi SDS'den bagimsiz olarak bakildiginda BH pik yaniti subkutan yag dokusu ile negatif koreleydi (p=0,044, r:-0,182).
Sonuglar: Blylime hormonu uyari testlerinde pik BH yanitinda zayif ve normal kilolu olgular arasinda fark yokken, kilolu/
obez olgularda daha diisiik BH pik yanitlari gériilmektedir. BH pik yanit (izerinde VKIi disinda, VKi’den bagimsiz olarak
subkutan yag dokunun etkili oldugu sonucuna variimistir.

Anahtar Kelimeler: Biyime hormonu uyari testleri, Preperitoneal yag dokusu, Subkutan yag dokusu, Visseral yag
dokusu, Viicut kitle indeksi
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Tablo 1. Bliyiime hormonu uyari testlerine pik BH yanitina gére gruplarin klinik, laboratuvar ve ultrasonografik
karakteristikleri

Bliyiime Hormonu Bliyime Hormonu Bliyiime hormonu uyari

Pik Yani <7 ng/  PikYaniti>7 ng/  testi

ml ml yapilan tiim olgular P
(n=63) (n=61) (n=124)

Yas (yil) 11,3 (6,01-16,24) 11,7 (4,61-15,27) 11,6 (4,61-16,24) 0,881
E::‘;‘;";t 27 (%42,9) 25 (%41,0) 52 (%41,9) 0,533
° 0, 0, 0, ’

Eriek (%) 36 (%57,1) 36 (%59,0) 72 (%58,1)

E;’;’;JEZE; rle(f;) 24 (%38,1) 21 (%34,4) 45 (%36,2) 0671

o 0, 0, [v) 4

pubertal (%) 39 (%61,9) 40 (%65,6) 79 (%63,7)

Boy (cm) 131,8 (99,4-159,6) 133,8 (94,5-155,6) 132,9 (94,5-159,6) 0,901

2,39 (-4,72-(-  -2,38 (-4,73(-
Boy SDS L 59) L 59) 2,38 (-4,73-(-1,22)) 0,697
Viicut agirhigr (kg) 29,6 (13,4-54,15) 29,3 (11,4-46,8) 29,45 (11,4-54,15) 0,172
Viicut agirlhigi SDS 11,28 (-4,78-1,42) -1,97 (-4,98-0,53) -1,74 (-4,98-1,42) 0,001
o 17,32 (11,93- 16,35 (11,61-
2 ’ ’ )] ’ _
Vicut kitle indeksi (kg/m?) 28.15) 22.95) 16,79 (11,61-28,15) 0,009
Viicut kitle indeksi SDS  -0,08 (-4,35-2,72) -1,01 (-3,61-1,39) -0.72 (-4,35-2,72) 0,009
Bel cevresi (cm) 61,0 (45,0-88,5) 60,0 (39,5-99,0) 61,0 (39,5-99,0) 0,089
Kalga gevresi (cm) 72,0 (48,0-94,0) 70,0 (46,5-89,0) 70,0 (46,5-94,0) 0,130
Subkutan yag doku (mm) 6,0 (1,8-26,0) 4,2 (1,9-14,3) 4,5 (1,8-26,0) 0,005
(Pr:]ex”to”ea' VeBdoMU 65 (1,3207)  45(15124)  53(1,3-207) 0,002
Visseral yag doku (mm) 26,0 (9,7-66,4) 26,6 (14,2-39,0) 26,05 (9,7-66,4) 0,584
IGF-1 (ng/ml) 135 (29-419) 147 (49-404) 144 (29-419) 0,579
IGF-1 SDS 0,78 (-2,62-1,3) -0,88 (-2,00-2,43) -0.82 (-2.62-2.43) 0,883
IGFBP-3 (ng/ml) 4260 (1620-7490) 4100 (574-6320) 4190 (574-7490) 0,786
IGFBP-3 SDS 10,46 (-2,86-1,71) -0,27 (-3,31-1,41) -0.31(-3.31-1.71) 0,602
Ie;to/::'(ty) 36 (%57,1) 13 (%21,3) 49 (%39,5) 0001
: 0 0 o 0 ’

domidin (%) 27 (%42,9) 48 (%78,7) 75 (%60,4)

Pik biytme hormonu (ne/ 5 7 (6 05.6,96) 10,70 (7,05-21,00) 6,96 (0,05-21,00) <0,001

ml)
IGF-1; Insulin-like Growth Factor, IGFBP-3; Insulin-like Growth Factor Binding Protein-3, SDS; Standard Deviation Score
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[KS-009]
Ailevi Bliyiime Hormonu Eksikligi Olgularinda GH-1 Varyantlarinin Taranmasi (Ulusal CEDD-NET Projesi)

Fatih Giirbiiz!, Atil Bisgin?, Aysun Ata3, Mehmet Nuri Ozbek?, Semine Ozdemir®, Asli Kardelen®, Muammer Biiyiikinan?,
Beray Selver Eklioglu?, Suna Kiling®, ihsan Turan®, Siikran Darcan?, Feyza Darendeliler®, Bilgin Yiiksel®

!Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Ankara; Cukurova
Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Cukurova Universitesi AGENTEM, Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Adana

3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, izmir

*Mardin Artuklu Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Mardin

Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Adana

Sistanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal, istanbul

’Selguk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Konya

8Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali,Konya

%stanbul Bagcilar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, istanbul

Amag: izole Biiyiime Hormonu eksikliginin cogunun nedeni bilinmemekle birlikte konjenital veya edinsel olabilmektedir.
Nedeni saptanan olgularda ise GH1 geninde varyantlar saptanmaktadir. GH1 genindeki varyantlara bagh izole bliyime
hormonu eksikligi, yetersiz endojen biylime hormonu lretiminin neden oldugu nadir bir hastalik olup, otozomal
resesif tip la ve Ib ve otozomal dominant tip Il olmak Gzere 3 tipi bulunmaktadir. Ulusal diizeyde, prospektif, cok
merkezli izole blylime hormonu eksikligi olgularinin GH1 genindeki varyantlarin ortaya konulmasi hedeflenmistir.
Gereg-Yontem: Ulusal CEDD-NET projesi ile yedi farkh merkezlerden 0-18 yas arasi boy SD<-2, yillik uzama hizi
SD <-1 olan izole biyime hormonu eksikligi tanisi konulan, ailenin diger bireylerinde (anne-baba-kardesler-
veya diger kusaklarda) izole biylime hormonu eksikligi hikayesi olan kiz ve erkek hastalar calismaya alindi. Aile
hikayesi olmayanlar, multiple hipofizer yetmezligi olanlar, organik nedenlere bagli gelisen biylime hormonu
eksikligi hastalari, sendromik hastalar ve noérosekretuvar disfonksiyon tanisi alanlar calisma disi birakildi.
Bulgular: Toplam 44 hastaya GH1 geni icin periferik kan 6rneklerinden yeni nesil dizi analizi (NGS) yapildi. Bes
hastada patojenik, bir hastada klinik dnemi bilinmeyen varyant (VUS) ve bir hastada da polimorfizm olmak
Uzere toplam yedi hastada GH1 geninde varyantlar saptandi [c.291+1G>A heterozigot, ¢.59G>A homozigot
(2 hasta), c.611G>A heterozigot (2 hasta), c.616A>G homozigot (VUS) ve c.7A>G heterozigot (polimorfizm)].
Sonug: izole biiyiime hormonu eksikligine sahip hastalarda aile hikayesi dikkatli degerlendirilmeli, mispet olanlarda
nadir bir durum olan GH1 gen varyanti olabilecegi gbz 6nline alinarak, bu acidan genetik analiz yapilmaldir. Boylece
olgulardaki izole biylime hormonu eksikliginin genetik nedeni ortaya konulmus olacaktir. Bu CEDD-NET projesi ile nadir
bir genetik durum olan GH1 gen varyant analizlerinin ortaya konulmasi tilkemiz verisi icin de 6nemli bir katki saglamistir.

Anahtar Kelimeler: izole Biiyiime Hormonu eksikligi, GH1 gen, ailevi boy kisalig!
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[KS-010]
In Vitro Kosullarda Melatonin, Biiyiime Hormonu ve Adiposit K6k Hiicre Eksozom Uygulamalarinin Kondrosit
Proliferasyonu Uzerine Etkisinin Degerlendirilmesi

Simge Eren?, Olcay Eren?, Bilge Kabatas®, Ahmet Ugar?

1Sisli Etfal SUAM,Cocuk Endokrinoloji Klinigi, istanbul

?Yeditepe Universitesi, Fen Bilimleri Enstitiisii, Biyoteknoloji Doktora Programi; Yeditepe Universitesi Hastanesi,
Ortopedi ve Travmatoloji Anabilimdali, istanbul

3Yeditepe Universitesi, Fen Bilimleri Enstitiisii, Biyoteknoloji Doktora Programi

Amag: Epifiz bezinden salgilanan melatonin, birgok hormonun sirkadiyen ritmini dizenlemenin c¢esitli
noroendokrin mekanizmalarla bliyiime hormonu(BH) salgisi da dahil olmak (izere cesitli fizyolojik rolleri olan
peptit yapida bir hormondur. Melatoninin kikirdak dokuda eksprese olan MT1 ve MT2 reseptorleri ile osteoblastik
aktiviteyi ve mineralizasyonu artirmakla birlikte bliyime U(zerindeki etkisi iyi bilinmemektedir. Calismamizda
bliyime plagini modelleyen bir kondrosit hiicre kiltird olustururak melatonin, BH ve adiposit kok hiicre
eksozomunun farkli dozlarda ve birbirleri ile farkli etkilesimlerde bliyiime plag kondrosit hiicreleri (izerindeki
etkisi ile, kemik uzamasi ve lineer biliyimeye saglayabilecegi katkiyi in vitro kosullarda incelemeyi amacladik.
Materyal-Metod: Melatonin(Merck,Sigma-Aldrich,Germany)yiiksek saflikta absolu etanol icinde c¢o6zilerek 10mM
konsantrasyonda ¢ozeltisi elde edildi.Her kuyucukta5000kondrosit olacak sekilde 96kuyucuk iceren plaga ekim yapildi,
ve ekimden bir giin sonra Ug farkli dozda(20mmol/ml,10mmol/ml,5mmol/ml) melatonin, lg farkli dozda BH(0,1mg/
ml,0,2mg/ml,0,3 mg/ml) ve adipoz doku kdkenli eksozom ile24saat inkiibe edildi.Ardindan hiicre canliligini belirlemeye
dayali olan MTS(3-(4,5-dimethylthiazol-2-yl)-5-(3-carboxymethoxyphenyl)-2-(4-sulfophenyl)-2H-tetrazolium assay)testi
ile uygulanan maddelerin tek basina ve kombine olarak kondrositlerde hiicre canlihgi izerine olan etkilerini inceledik.
Bulgular: Melatonin,BH ve adiposit kok hiicre kokenli eksozom ile inkiibe edilmis kondrositler kontroller ile
karsilastirildiginda istatiksel olarak anlaml toksisite saptanmadi(p>0,05).Kondrositlerin her bir bilesik ile ayri ayri
inkiibasyonu ve kombine olarak inklbasyonu degerlendirildiginde kombine inkibasyonda hiicre canhligini artirici
etkisinin ayri ayriinkiibasyona gore daha fazla oldugu saptandi (p<0,001).Kondrositlerin inkiibe edildigi bilesiklerin hiicre
canlihgina etkisini inceledigimizde hiicre canhligini artirici etki azalan sira ile adiposit kok hiicre eksozomu, (doza bagimh)
melatonin ve (doza bagimli) BH ile inklibe edilen kondrositlerde kontrollere gére anlamh yiksek bulundu(p<0,001).
Sonug: Bliyiime plagini modelleyen bir hiicre kiltlriindeki kondrosit hiicrelerinde melatonin ve adipoz kdkenli eksozom
kullaniminin, BH kullanimina gére hiicre proliferasyonunu artirici etkisi daha fazla bulundu. Melatonin ve adiposit kok
hiicre eksozomlarinin nutrisyonel olmayan blyiime bozukluklarinda kullanimi ile ilgili calismalar disintlebilir.

Anahtar Kelimeler: Biylime plagl, bliyiime, melatonin, adiposit kdk hiicre eksozomu
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Mikroskop Goriintiisi

1-Adiposit kék hiicre eksozomu, 2-Melatonin, 3-Biiyiime hormonu 4-Ug etkenin kombinasyonu
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[KS-011]
Osteogenezis imperfekta Tanili Olgularda Solunum Fonksiyonlarinin impuls Ossilometri ve Klasik Spirometri ile
Degerlendirilmesi

Ferda Evin', Gokgen Kartal Oztiirk?, Arzu Jalilova®, Umit Saritas?, Samim Ozen!, Siikran Darcan?, Damla Géksen?, Esen
Demir?

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

2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gégiis Hastaliklari Bilim Dali

Giris: Osteogenezis imperfektada(Oi) kollajen yapimi ile ilgili bir hastaliktir. Oi'deki kemik fenotipi Iiyi
tanimlanmis olsa da, diger doku ve organlardaki azalan kollajen tip 1 ve degismis kollajen yapisinin etkileri
hakkinda daha az sey bilinmektedir. Solunum sisteminin temel bag dokusu tip 3 kollajenden olusmakla birlikte
onemi bilinmeyen diizeyde tip 1 kollajen de igermektedir. impulse ossilometri sistemi (i0S) kooperasyon
gerektirmeden non-invaziv yontem ile solunum yolu mekanigini(empedans, rezistans ve reaktans) degerlendiren
bir testtir. I0S obstriiktif tip ve restriktif tip ventilasyon bozukluklarinin ayriminda kullanilabilmektedir.
Amacg: Bu calismada, OI'li olgularda [0S ve klasik spirometri ol¢iimleri ile OI olgularinda pulmoner
tutulumun  belirlenmesi  ve  klinik tip ile  pulmoner tutulumun iliskilendirilmesi  amaglanmistir.
Bulgular: Kirk dort farkli aileden toplam 50(20kiz/30erkek) Oi'li olgu degerlendirildi. Olgularin ortalama yasi 15.63+5.79
idi. Silent siniflamasina gore; 23(%46) olgu tip 1, 19(%38) olgu tip Ill ve 8(%16) olgu tip IV Oi klinigine sahipti. On iki
olguda(%24) skolyoz mevcuttu. Yirmi dokuz olgu(%58) bagimsiz mobil iken, 7 olgu(%14) destekle mobil, 14 olgu(%28)
immobildi. Olgularin molekiler analizlerinde; 20 olguda(%40) COL1A1 geninde, 2 olguda(%4) COL1A2 geninde, 3
olguda(%6) FKBP10 geninde, 2 olguda(%4) SERPINF1 geninde ve 2 olguda(%4) P3H1 geninde varyant mevcuttu.
Olgularin  44’Gne(%88) spirometri uygulanabildi ve bunlarin 11'inde(%22) restriktif tip solunum defekti
saptandi. Tum olgulara i0S uygulandi. Klinik tip, genetik varyant ve mobilizasyon durumuna gére olgularin
solunum fonksiyon testleri karsilastirildiginda anlamli  fark saptanmadi(p degerleri>0.05). Skolyoz olan
grupta skolyoz olmayan grup ile karsilastrildiginda spirometri 6lgciimleri benzer iken, I0S 6lciimlerinde
reaktans Olcimlerinin (x) skolyoz olan grupta anlamli olarak negatifliginde artis oldugu gosterildi(tablol).
Sonug: Literatiirde simdiye kadar osteogenezis imperfekta hastaligi ile ilgili, cocukluk ¢aginda pulmoner fonksiyonlarin
degerlendirildigi bir calisma olmamakla beraber projemiz bu alanda literatlirde 6ncii olma 6zelligi tasimaktadir. Skolyoz;
Oi hastalarinda pulmoner komplikasyonlar agisindan &énemli bir yer tutarken eslik eden diger gogiis deformiteleri,
solunum kas gli¢stizIigu gibi bulgularin solunum sistemini etkileyebilecegi, bu nedenle hastalarin erken donemlerden
itibaren pulmoner komplikasyonlar agisindan yakin izlemi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: osteogenezis imperfekta, spirometri, impuls ossilometri

Osteogenezis imperfekta olgularinda pulmoner fonksiyon géstegeleri
Skolyoz olan(n:12)  Skolyoz olmayan(n:38) p degeri

X5Actl -0.38+0.25 -0.22+0.16 0.037
X10Actl -0.22+0.15 -0.10£0.12 0.039
X15Act1 -0.12+0.12 -0.05+0.10 0.302
X20Actl -0.03+0.08 0.01+0.07 0.048
FEV1(%) 215.37+114.56 104.94+21.22 0.700
FVC(%) 141.75+118.39 93.35+18.47 0.660
FEV1/FVC(%) 103.75+15.09 112.45+4.91 0.114

MEF25-75(%) 90.62+63.69 111.00+£32.44 0.441
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[KS-012]
Cocukluk ¢agi hiperkalsemisi: Tek merkez deneyimi

Fatih Kilci, Gozde Giirpinar, Gézde Orcen, inci Tahsin, Esra Kogyigit, Filiz Mine Cizmecioglu Jones
Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kocaeli

GIRIS

Cocuklarda hiperkalsemi vyetiskinlere goére daha nadir gorilen klinik ©6nemi ylksek, acil tedavi
gerektiren  bir  sorundur.  Hastaligin  etiyolojisinin  belirlenmesi  uygun tedavinin  saglanmasi  ve
komplikasyonlarin  online gecgebilmek i¢in krittk ©neme sahiptir Bu c¢alismada hiperkalsemi nedeni
ile izlenen olgularin etiyolojik, klinik o6zellikleri ve uzun slreli izlem verilerinin sunulmasi amaclandi.

MATERYAL-METOD

Merkezimizde son 15 yilda en az iki dlcimde kalsiyum yuksekligi (>11 mg/ dL) saptanip hiperkalsemi tanisi alan
olgularin basvuru, klinik ve tedavi 6zellikleri degerlendirildi. Serum kalsiyum seviyeleri 11-12 mg/dL olanlar hafif, 12-
14 mg/dL olanlar orta, >14 mg/dL olanlar agir hiperkalsemi olarak siniflandirildi. Serum parathormon seviyesine gore
olgular paratiroid hormon iliskili (Grup 1) ve paratiroid hormon iliskisiz hiperkalsemi (Grup 2) olarak iki gruba ayrild.

BULGULAR

Tani anindaki ortanca vyaslari 0.75 (0.07-17) yil olan 35 (18 erkek, 17 kiz) olgunun en sik yakinmalari
bulant, kusma, kas gligstzligli, politri, polidipsi ve kabizlikken, hastalarin  %34’G asemptomatikti.
11 olgu (%31) Grup 1, 24 olgu (%69) Grup 2 icerisinde yer aliyordu. Etiyolojik nedenler vitamin D intoksikasyonu
(%20), familyal hipokalsitrik hipokalsemi (%17), subkutan yag nekrozu (%11.4), idiyopatik infantil hiperkalsemi
(%11.4), primer hiperparatiroidizm (%8.6), malignite hiperkalsemisi (%8.6), Williams sendromu (%8.6),
metabolik hastalik (%8.6), neonatal agir primer hiperparatiroidizm (%3) ve Graves hastaligi (%3)ydi. idiyopatik
infantil hiperkalsemili bir olguda CYP24A1 geninde patojenik varyant saptandi. Tani sirasinda ortanca
kalsiyum seviyesi 13.3 mg/dL (11-19.9) iken iki grup kalsiyum degerleri arasinda istatistiksel anlamli fark
saptanmadi. Grup 1'de en sik orta hiperkalsemi (%45.5), Grup 2'de en sik agir hiperkalsemi (%41.6) izlendi.
Hafif hiperkalsemili 7 olgu disindaki olgulara medikal ve cerrahi tedavi uygulandi. Agir hiperkalsemili
13  olgunun 10’'u  bifosfanatlar ile tedavi edildi. Bifosfanat sonrasinda serum  kalsiyumunun
normale donme zamani ortanca 5 (2-19) gilndli. Takipte 20 olguda (%57) nefrokalsinozis saptandi.

SONUC
Cocukluk caginda hiperkalsemiasemptomatik olabilecegi gibi genis klinik ve etiyolojik yelpazeye sahiptir. Hiperkalseminin

etiyolojisinin belirlenmesi, basarili tedavi ve ¢ocugun biyiime ve gelismesinin saglanmasi icin 6nem arz eder.

Anahtar Kelimeler: Bifosfanat, Hiperkalsemi, Hiperparatiroidizim, Malignite hiperkalsemisi, Vitamin D intoksikasyonu
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[KS-013]
Vitamin D Bagimli Rasitizm Tip 1a olgularinin klinik, laboratuvar ve genetik 6zellikleriile uzun donem izlem sonuglarinin
degerlendirilmesi: Ulusal ¢ok merkezli retrospektif kesitsel bir ¢calisma

Atilla Cayir!, Hiiseyin Demirbilek?, Ayberk Tirkyilmaz?, Serap Turan®, Abdullah Bereket*, Feyza Darendeliler®, Mehmet
Nuri Ozbeks, Edip Unal’, Deniz Okdemirs, ihsan Esen?, Erdal Eren®, Ruken Yildirim?°, Semra Cetinkaya'?, Kadriye Cansu
Sahin®, Ahmet Anik’2, Ayse Sena Ddénmez!, Ayse Pinar Oztiirk®, Elvan Bayramoglu!!, Muammer Biiyiikinan}, Fatih
Giirbiiz"*, Korcan Demir®®, Suna Kiling'®, Gamze Celmeli'’, Beray Selvi Eklioglu®, Beyhan Ozkaya'®, Sezer Acar'®, Fatma
Dursun?, ihsan Turan?!, Behzat Ozkan?®

1Saglik Bilimleri Universitesi Erzurum Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji B&limdi, Erzurum

?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Béliimii, Ankara

3Karadeniz Teknik Universitesi, Tibbi Genetik Bliimii, Trabzon

“Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bliimi, istanbul

sistanbul Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji B&limii, istanbul

®Diyarbakir Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Béliim{i, istanbul

"Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Béliimii, Diyarbakir

®Firat Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bélimd, Elazig

Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji B&limdi, Bursa

1°Diyarbakir Cocuk Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Béliim, Diyarbakir

1Saglik Bilimleri Universitesi Tip Fakiitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk Saghgi Ve Hastaliklari Egitim Arastirma
Hastanesi

2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bélimi, Aydin

13Konya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji B6limi, Konya

Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji B&limii, Ankara

15Dokuz Eylil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bolimdi, izmir

16Saglik Bilimleri Universitesi Tip Fakiitesi, istanbul Bagcilar Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji

Bolimdi, istanbul

7Saghik Bilimleri Universitesi Tip Fakiitesi, Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Béliimii, Antalya
8Necmettin Erbakan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bliimii, Konya

19Saglik Bilimleri Universitesi Tip Fakiitesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Endokrinoloji Bélimdi, izmir

2053811k Bilimleri Universitesi Tip Fakiitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Balimd,
istanbul

2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Béliimii, Adana

Giris-Amag: Vitamin D Bagimli Rasitizm Tipla (VDDRIa), D vitamininin aktif formu olan 1,25 dihidroksi
vitamin D’ye donisememesine bagh olarak ortaya ¢ikan otozomal resesif gecisli nadir bir herediter
rasitizm  nedenidir.  VDDRIa, 1-alfa-hidroksilaz  enzimini  kodlayan = CYP27B1 genindeki = homozigot
mutasyonlar sonucu ortaya cikar. Bu calismanin amaci, Turkiye'deki genis bir bir hasta serisinde VDDRIa’nin
klinik ~Ozellikleri, altta yatan genetik nedenleri ve wuzun dénem izlem sonuglarini degerlendirmektir.
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Hastalar ve Metod: Calismaya katilan merkezlerdeki hastalarin verileri CEDD-NET {izerinden toplandi. Olgularin
basvuru sikayetleri, aile Oykisl, cinsiyeti, tani yasi, antropometrik o6l¢limler, iskelet bulgulari, serum Ca, P,
ALP, PTH, 25 (OH) vitamin D, idrar Ca/kreatinin orani ve radyolojik bulgulari retrospektif olarak kaydedildi.
Genetik analiz sonuglari olan hastalarin  mutasyon 06zellikleri incelendi. Mutasyon analiz sonuglarinin
olgularin klinik ve biyokimyasal ozellikleri, tedavi yaniti ve uzun dénem prognozu ile iliskisi incelendi.
Bulgular: Calismaya VDDR1a tanisi olan toplam 128 hasta (55 K, 73 E) alindi. Olgularin medyan tani yasi 2.0
yasti. En sik basvuru sebebi X- ve O-bine gibi iskelet deformiteleri (n=48), boy kisaligi (n=46), ve yirimede
gecikme (n=42) idi. En sik saptanan mutasyonlar bir splicing bdlgesi mutasyonu (c.195+2T>G) (n=38) olup bunu
7-baz ¢ifti duplikasyonu, 1319-1325dupCCCACCC(Phe443Profs*24) (n=20) ve missense p.192K>E(c.574A>G)
mutasyonu (n=19) izliyordu. BUtin hastalar aktif D vitamini formu olan calcitriol ile ve gerektiginde ilave
kalsiyum replasmani ile tedavi edildi. Giinlik ortalama calcitriol dozu 5627 pg/kg idi. Ortalama 6 yillik izlem
sonrasl hastalarin boy persantilinde gorilen dizelme (-2.2+1.6 vs 1.6%1.4 SD; p<0.001), calcitriol tedavisine
yeterli yanit oldugunu gostermekteydi. Calcitriol tedavisi ile akut veya kronik ciddi komplikasyon saptanmadi.
Sonug: Ulusal ¢cok merkezli retrospektif kesitsel ¢calismamizda vakalarin yarisindan fazlasinda saptanan (c.195+2T>G),
1319-1325dupCCCACCC(Phe443Profs*24) ve p.192K>E(c.574A>G) mutasyonlari “mutasyonel sicak bolge” veya “founder
etkisi” oldugunu distindirmektedir. Uzun donem izlemde boy prognozunun iyilesmesi ve ciddi bir komplikasyon
gorilmemesi calcitriol tedavisinin etkili ve glvenli bir tedavi oldugunu desteklemektedir. Olgularin fenotip ve genotip
iliskisinin incelenmesi icin verilerin analizi devam etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Vitamin D, Vitamin D Bagiml Rasitizm Tip 1, CYP27B1 gen
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[KS-014]

GnRHa TEDAVISININ SANTRAL PUBERTE PREKOKSLU ERKEK COCUKLARDA ERiSKiN BOYA ETKiSi

Yagmur Unsal, Dogus Vuralli Karaoglan, Elmas Nazl Géng, Ayfer Alikasifoglu, Nurgiin Kandemir, Zeynep Alev Ozén
1Hacettepe Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

GiRiS:Santral puberte prekoks(SPP) tedavisinde gonadotropin serbestlestirici hormon analoglariyla(GnRHa)
cinsiyet  hormonlarini baskilayarak  kemik  yasi ilerlemesinin ~ durdurulmasi  ve  genetik  boy
potansiyeline  ulasilmasi  hedeflenir.SPP, erkek c¢ocuklarda kizlardan nadirdir;, GnRHa tedavisinin
erkeklerde eriskin  boya(EB) etkisini degerlendiren az sayidaki calismanin olgu sayilar  kisithdir.

Ama¢: Bu calismada, erkek SPP’li  olgularda GnRHa tedavisinin  EB’ye  etkisini inceleyerek
tedavi etkinligini ongorebilecek klinik ve laboratuvar belirtegleri belirlemeyi amagladik.

Materyal-Metod: Calismada, Leuprolid asetat 3,75mg/28glin kullanan, EB’ye ulasan 55 SPP’li erkek ¢ocuk(organik/
idiyopatik:11/44) degerlendirildi. Klinik ve laboratuvar 6zellikler tedaviden 6nce, hemen sonra ve 10,6%1,9 yil sonra
EB’ye ulasildiginda degerlendirildi, tahmini eriskin boy (TEB), ortalama ebeveyn boyu(OEbB) ve AboySDS(EBSDS-
TEBSDS) hesaplandi. Analizler tim grupta, tedavi baslama yasina ve etiyolojik nedene gore gruplandirilarak yapildi.
BULGULAR

Olgularin  yakinmalari 8,3+2,0 vyasta fark edilmisti. GnRHa tedavisi takvim vyasi(TY) 9,1+2,4 vyasinda
baslandiginda boySDS 1,1#1,3, boy yasi(BY)10,4+2,5 kemik vyasi(KY)11,3+2,4’idi. TEBSDS -2,3+0,8, OEbBSDS
-0,7+0,5 hesaplandi. %36,3’Unln puberte evresi Tanner evre 2, bazal LH 1,7+1,2mlU/ml, FSH 2,7+2,0mlU/
ml, testosteron 170,0+147,6ng/dl'idi. 3,0+0,5 vyl stren tedaviden sonra boySDS0,7+0,9, EBSDS ise
-0,5+1,3’idi. EB, TEB’e gore artti(p=0,03). Erkek SPP’lerde Aboyu etkileyen en 6nemli faktor baslangi¢ takvim
yaslydi(r=-0,810,p=0,012), BY veKY ile de anlamli ters iliski saptandi(r=-0,370,p=0,000;r=-0,390,p=0,023).

<8 yasinda tedavi baslananlarin hepsinde organik patoloji vardi(n=5),AboySDS>=1"idi. <=9
yasinda tedavi baslananlarin(n=9) tanidaki KY ileri, AboySDS yliksekti(p=0,02), EBSDS,
>9yasa gore istatistiksel olarak anlamlilk sinirinda daha fazlaydi(-0,5+1,1/1,0+1,1 p=0,07).
Organik  SPP’lilerin  tanida  idiyopatiklerden  daha  kiglik vyasta, KY ileri, boy SDS’si fazla,
TEB’in  kisa  oldugu  gozlendi. Bununla  birlikte  organik ve idiyopatik  SPP’lilerin ~ EBSDS'si
arasinda fark yoktu. Organik SPP’lilerde AboySDS idiyopatiklerden daha fazlaydu.
Organik SSP’lilerin tiimi, idiyopatik SPP’lilerde 13/44 olgunun AboySDS>=1'ydi. idiyopatik SPP’de AboySDS>=1
olanlarin AboySDS<1’e gbre TY sinirda duslk, KY ileri, testosteron dizeyi yiksekti; ROC analiziyle idiyopatik
SPP’de tanidaKY-TY>=2,5 vyil, testosteron>=163,4ng/dl olanlarin tedavi ile AboySDS>=1 oldugu belirlendi.

Sonuglar: GnRHa tedavisi organik SPP’de KY ilerlemesini durdurarak etkili boy kazanimi saglamistir. Tedavi <9yasinda
baslandiginda eriskin boya katkisi olmustur. idiyopatik SPP’lilerde KY-TY>=2,5 yil, testosteron>165 ng/dl’'yse GnRHa’yla

boy kazanimi saglanabilir.

Anahtar Kelimeler: Santral puberte prekoks, Erkek, GnRha, Eriskin boy
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[KS-015]
istanbul’da Yasayan Kiz Cocuklarinda Son 12 Yilda Meydana Gelen Menars Yasi Degisiminin Belirlenmesi

Tulay Giran?, Fahriye Alir?, Yusuf Taha Arslan?, Giasim Molla?, Berk Sahin?, Mehmet Emir Sayar?, Zeynep Atay?, Didem
Helvacioglu?, Busra Girpinar Tosun?, Belma Haliloglu?, Serap Turan?, Seyhan Hidiroglu®, Abdullah Bereket!

Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Endokrinoloji BD

2Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi

3istanbul Medipol Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatrik Endokrinoloji BD

*Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Halk Saglig1 BD

Giris: Menars, kizlarda Greme sistemi olgunlasmasinin son basamagi ve ergenligin dnemli belirtecidir. Menars yasi (MY)
genetikfaktorlerdencoketkilenmeklebirliktesekileregilimler, cevreselfaktérlerinde MY Gzerindekietkisinigdstermektedir.
Amag: istanbul’da ortalama MY'ni belirlemek ve elde edilen verileri 12 yil &ncesiyle kiyaslayarak
olasi degisimi tespit etmek; MY'nin anne MY, sosyoekonomik durum, egitim, vicut kitle indeksi
(VKI) ve pandemi gibi genetik ve cevresel faktoérlerin MY Uzerindeki etkisini degerlendirmek.
Yontem: Gerekli onamlarin alindiktan sonra, Mart-Nisan 2022 tarihleri arasinda Istanbul’daki ortaokul ve
liselerde okuyan 9.8-17.7 yas arasi kiz 6grenciler Uzerinde gerceklestirilen kesitsel calismada yapilandiriimis ve
test edilmis, kendi kendine uygulanabilen bir anket Ogrenciler tarafindan isimsiz olarak dolduruldu. MY ay ve
yil olarak hatirlaniyorsa analize dahil edildi. Ortanca MY probit modeli ile hesaplandi. Pandeminin etkisi, 2021
oncesi ve sonrasi dogan kizlarin MY karsilastirilarak degerlendirildi. Bulgular, ayni boélge ve yontemle 12 yil 6nce
yapilan calismadan* elde edilen verilerle karsilastirildi. Veriler GraphPad Prism.V5 programi ile analiz edildi.
Bulgular: Anket dagitilan 9000 6grenciden donis saglanan 1749 (%19.5) sinde MY bilgisi gecerlisayilan 1329 kizin ortanca
MY 12.04 yil (%95 Cl 12.01-12.13), 12 yil 6nce bildirilen 12.74 yildan anlamh bigimde diistk saptandi (p<0.0001). MY,
anne MY ile pozitif (p<0.0001), VKi-SDS, anne ve baba egitim durumu ile negatif korelasyon gosterdi (sirasiyla p<0.0001,
0.002,0.006). VKi-SDS>=1.5 olan kizlarin (n=120) MY, VKi-SDS<1.5 olan kizlardan (n=1165) daha erkendi (11.5’e kars1 12.1
yil, p<0.0001). MY, diistik dogum agirlikl doganlarda (n=118) anlaml farkli degildi (11.96'a karsi 11.99 yil, p=0.89). Anne-
kiz giftleri arasinda (n=1162), kizlarin annelerinden ortalama 0.91 yil (ortanca 0.94 yil) daha erken adet gordgi izlendi.
OrtancaMY,20216ncesivesonrasindamenarsolankizlardasirasiyla1l2.06yil (n=983)ve 11.98yil (n=346)saptandi(p=0.12).
Sonug: Bu calisma, istanbul’da yasayan kizlarin menars yaslarinda son on yilda énemli bir diisiis egilimi oldugunu
gostermektedir. Bulgularimiz, genetik faktorlerin ve VKi’nin MY’ye giiclii bir katkisi oldugunu éne siirse de, pandeminin
etkisini desteklememektedir.

Anahtar Kelimeler: sekiiler egilimler, pandemi, viicut kitle indeksi, sosyoekonomik durum, anne menars yasi
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[KS-016]
Erken Ergenlik ve Varyanti Olan Kiz Cocuk Annelerinde Depresyon ve Kaygi Diizeyinin Degerlendirilmesi

Elif Ozsu?, Aysegiil Ceran?, Tarik Cetin?, Sirmen Kizilcan Cetin', Zehra Aycan!, Zeynep Siklar!, Merih Berberoglu®
!Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara

Giris-Amag:  Kizlarda  8,erkeklerde  9yasindan  ©6nce  sekonder cinsiyet  Ozelliklerinin  gelismesine
erken ergenlik,santral aktivasyon olmaksizin izole meme gelisimine prematire telars,izole aksiller/
pubik  killanmaya prematiire pubars denmektedirBu durum endokrin  bulgularin  vyanisira hasta
ve ailelerinde kaygi ve strese neden olabilmektedir.Bu c¢alisma;puberte prekoks teshisini takiben
ebeveynlerde  olusabilecek  anksiyete ve  depresyon derecesini  degerlendirmek icin  yapilmistr.
Metod: Mart2020-Nisan2021 tarihleri arasinda,meme blylimesi veya killanmayla klinigimize basvuran hastalar
calismaya alindi.Olgular hizl ilerleyen santral puberte prekoks (SPP)(Grupl),yavas ilerleyen SPP veya prematire
telars(Grup2) ve prematiire adrenars(Grup3)olarak 3 gruba ayrildi.Olusturulan veri formuyla hastalarin oksolojik
ve hormonal verileri,ebeveynlerin sosyoekonomik durum,egitim,yas vb.bilgileri kaydedildi.Annelere,gecerliligi
onaylanmis“Beck Depresyon Olgegi(BDO)”ve“Durumluluk ve Siireklilik Kaygi Envanteri(DSKE)”uygulandi.BDO’de 21
soru olup en dusiik 0,en yiksek 3 puanla;0-8arasi:depresyon yok/minimal depresyon,9-18puan:hafif,19-29puan:orta
ve 30-63 puan:siddetli depresyon olarak degerlendirildi.DSKE’'de;cevaplari 1'den 4’e(hi¢:1puan,herzaman:4puan)
puanlanan toplam 40 soru olup,anksiyete icin pozitif prediktif sorularin toplamindan,negatif prediktiflerinkinin
cikarilmasiyla bulunan degerlere durumluluk anksiyete skoru(STAI-1)icin 50,sireklilik anksiyete skoru(STAI-2)
icin 35 puan eklenmesiyle toplam puan bulundu.Puanlar 20-80 arasinda olup biylk puan yiksek,kiiclik puansa
disitk kaygi seviyesini gostermektedir.SPSS 11.5 paket programiyla tanimlayici istatistikler ve veri toplama
formundan elde edilen verilerle depresyon ve anksiyete Olcek puanlari arasinda korelasyon analizleri yapildi.
Bulgular: Calismaya 86 olgu alindi.Olgularin 44’G Grupl,30'u Grup2 ve 12’si Grup3’i olusturmaktaydi.Ortalama
tani vyaslari sirayla 7,3+1,3, 7,1#1,8 ve 6,7+1,7’ydi.Olgularin %52’si(n:45)GNRHa tedavisi almaktaydi.izlem siiresi
2yil Uzerinde olan olgu sayisi 40,1-2yil arasinda 36 ve O-lyill arasinda 11'di.Annelere uygulanan olgeklerinin
ortalama puanlari sirayla;8+7,5(BD0),37,1+9,1(STAI-)ve40+9,3’dii(STAI-Il).Topluma gére depresyon ve anksiyete
diizeylerinde farkhhk saptanmadigi gibi gruplar arasinda da istatistiksel anlaml bir fark izlenmedi.Annelerin
egitim ve calisma durumlarina gore depresyon ve kaygi dizeyleri arasinda; ve hastalarin puberte evreleri,puberte
ilerleme hizlari,tedavi alip almamalari ve izlem sireleri dikkate alindiginda 6lcekler arasinda fark saptanmadi.
Sonug: Erken puberte ve varyantlarina sahip ¢ocuklarin annelerinde depresyon ve anksiyete beklenilenin aksine artmis
degildir.Bu durum toplumda puberte kaynakli sorunlarin son zamanlarda daha ¢ok giindemde olmasiyla agiklanabilir.
Ayrica saglk calisanlari tarafindan ailelere zaman ayrilarak gerekli bilgilendirmenin yapilmasi ve uygun takiplerle
cocuklarin yakin izleminin saglanmasinin da diger bir faktor olarak sayilabilecegini diisinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Puberte, Ebeveyn, Depresyon, Anksiyete
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[KS-017]
Pediatrik Cushing Hastaligi Vaka Serisi

Esra Kogyigit, Gozde Glrpinar, Fatih Kilci, Filiz Mine Cizmecioglu Jones
Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrin Bilim Dali

Cushing hastahigi milyonda 0,7-2,4/yil arasinda olup her vyl vyeni vakalarin sadece %10'u ¢ocuk
ve ergenlerde gorilir. Taniya yonelik kullanilan  testlerin  duyarlihgl ve 06zgulligi %100 degildir.

Bu nedenlerle tani ve tedavideki glglikler deneyimli  hipofiz merkez vyaklasimi  gerektirir.
Amag: Hipofiz merkezimize opere olmak Uzere yonlendirilen olgularin tanisal
suregteki glgclikleri, tedavi ve izlem sonuglarinin paylasimi amaglanmaktadir.
Materyal-Metod: 2000-2022 arasinda verilerine ulasilabilen 11 olgu
degerlendirildi. Basvuru semptomlari, klinik ozellikleri ve tedavi suregleri tartisildi.

Bulgular: Tani yasi 14,4 (10,3-16) olup, %64’lG erkekti. Tani ile semptomlarin baslamasi arasindaki sire 2 (1-
4) yil, %55’inin ilk basvurusu pediatri disi kliniklerdi; ortopedi, Uroloji, kadin-dogum, psikiyatri, diyetisyen. Boy
kisahgl olan tg¢ olgunun ikisinde agir boy kisaligi (-3.8 ve-3.9SD) izlendi. VKISD>2 olan 6 olgunun ikisinde morbid-
obezite (VKISD 4,5 ve 3,7) izlendi; bu olgulardan biri psédo-Cushing tanisi aldi. Cushing hastaligini dogrulamak
icin yapilan testler tablo-1’de 06zetlenmistir MR’da 7 mikroadenom, 4 makraadenom izlendi. Pre-op santral
hipotiroidi tablosunda olan 8 olguya Na-L tiroksin tedavisi baslanmazken tiim olgular post-op hiperkortizoleminin
diizelmesi ile 6tiroid duruma geldiler. Hipogonadotropik hipogonadizm saptanan 4 olgu post-op spontan diizeldi.
Cushing hastaligi tanist ile 9/11 olgu transsfenoidal cerrahi (TSC) ile tedavi edilirken ektopik-ACTH
olarak degerlendirilen bir olgu mediastinal kitle rezeksiyonu sonucunda atipik-timik- karsinoid tlimor
tanisi aldi, psédo-cushing tanisi alan olgu morbid-obezite nedeniyle bariatrik cerrahi ile tedavi edildi.
TSH sonrasi erken donemde %76 olguda sabah kortizol <5 pg/dL saptanirken izlemde %86 olguda hidrokortizon baslandi.
Birer olguda gecici diabetes-insipidus, santral hipotiroidi disinda hipofizer hormon eksiklikleri izlenmedi. Tum hastalarin
klinik ve muayene bulgulari geriledi, iki hasta hedef boyuna ulast, bir olguda obezite devam etti. Takip stresi 3-72
ay olan 9 olgunun ikisinde niks izlendi, tekrarlanan cerrahi sonrasi gama-knife ve bir olguda adrenelektomi gerekti.
Sonug: Deneyimli ellerde, Cushing hastaligi olan ¢ocuklarin ¢ogunda prognoz iyidir ve hipotalamus-hipofiz-adrenal
eksenin tam iyilesmesi mimkiindir. Hiperkortizolizm santral hipotiroidiyi taklit etmektedir. Basarili uzun sireli remisyon
multidisipliner tanisal ve terapotik yaklasim gerektirir.

Anahtar Kelimeler: Anahtar s6zciik:Cushing Hastaligi, psedocushing, ektopik ACTH sendromu
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Tablo: Tanisal testler
Referans n Ortanca Minimum Maksimum

AKS (mg/dl) 74-100 11 90,6 74,2 152
Aclik instlin (mIU/ml) 2,6-24,9 11 25,1 11,45 30,5
Serum K (mmol/L) 3,5-5,1 11 4,35 2,6 4,67
Bazal kortizol 08.00 (ug/dl) 4,82-11,9 11 13,07 9,78 74,4
Kortizol 23.00 (pg/dl) 2,47-11,9 11 18,8 12,1 40,5
24 sa idrar serbest kortizol (ug/24H) 70-120 11 920 240 8234
1 mgr DST (pg/dl) <1,8 11 17,5 16,4 47,2
DDDST (pg/dl) <1,8 8 263 57 50
YDDST

(ng/dl)* 8 20 21 41
CRH ACTH (ng/L)**CRH kortizol (ug/dl)** 5 20 20 147
CRH ACTH (ng/L)** 5 50 50 545

*Bazal kortizol degerinde %20 azalma mevcut ise bu durum Cushing Hastaligr'na
isaret  eder. **ACTH>%35 ve  kortizol  >%20 artis =  Hipofizer CS  (Cushing  Hastaligi)
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[KS-018]
46,XY Cinsel Gelisim Bozuklugunda 17-beta hidroksisteroid dehidrojenaz Tip 3

Fatih Girbiizt, ihsan Turan?, Bahar Ozcabi?}, Can Celiloglu?, Leman Damla Kotan?, Giil Yesiltepe Mutlu’, Heves
Kirmizibekmez®, Mehmet Tastan?, Atil Bisgin®, Bilgin Yuksel?

!Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Ankara; Cukurova
Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Adana

3Saglk Bilimleri Universitesi Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi,
istanbul

*Kog Universitesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, istanbul

sSaglk Bilimleri Universitesi Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, istanbul

Cukurova Universitesi AGENTEM, Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji Ana Bilim Dali, Adana

Amag: Testosteron sentez bozuklugunun en sik nedeni olan, 17-beta hidroksisteroid dehidrojenaz 3 enzimini kodlayan
HSD17B3genindekimutasyonlar,testosteronyetmezliginenedenolarak XY cinsiyetgelisimbozukluklarina(CGB)yolacar.Bu
calismada6farkliailede46,XYCGBkliniginesahiptoplamdokuzhastaninklinik6zelliklerivegenetikvaryantlaribildirilmektedir.
Gereg-Yontem: 46,XY CGB’na sahip, klinik ve laboratuvar bulgularindan 17-beta hidroksisteroid dehidrojenaz
3 tanisi dastinilen birbirinden iliskisiz 6 ailede yeni nesil dizi analizi ile HSD17B3 gen mutasyonu arastirildi.
Bulgular: CGB klinigi olan 46,XY kromozom yapisina sahip toplam dokuz hastada HSD17B3 geninde daha once
tanimlanmamis 4 homozigot varyant ve bir delesyon (p.Pro193Ser, p.Asn157Lys, p.Ala203Val, p.Thr81Met ve Ekzon
4-5 homozigot delesyon) saptandi. Saptanan yeni varyantlar in-siliko analizlerde patojenik olarak degerlendirilmistir.
Hastalarin genitolriner sistem muayeneleri degerlendirildiginde, Prader evre 1-3 arasinda olup, 9 hastanin 7’sinde
gonadlar inguinal kanalde, diger 2 kardeste bifid gorlinimdeki skrotum icerisindeydi. Hastalarin timinde Total
Testosteron/Delta Androstenadion oranlari <0,85 olarak bulundu. Olgularin hicbirinde mullerian yapilar mevcut degildi.
Sonug: 46,XY CGB’na sahip bireylerde farkli fenotiplerde dahi olsa 6zellikle laboratuvar verilerinde total testosteron
degerlerinin dislk saptandigi ve 6zellikle testosteron/androstenadion oranlarinin <0,8 olan vakalarda mutlaka 17-beta
hidroksisteroid dehidrojenaz 3 akla gelmeli ve bu agidan HSD17B3 geni varyant analizi yapilmahdir.

Anahtar Kelimeler: 46, XY Cinsel Gelisim Bozuklugu, Yetersiz virilizasyon, HSD17B3 geni
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Olgularin klinik ve genetik 6zellikleri

Yas
Kromozom
Prader evre

Fallus (cm)

Palpable gonad

Hipospadias
Kordi

inguinal herni
Miillerian
yapilar
Laboratuvar
FSH

LH

Total
testosteron
(ng/ml)

1,4 Delta
Androstenadion
(ng/ml)

T/A orani

Genetik
HSD17B3 geni

Olgu 1 Olgu 1

1vyas 7 yas, 8 ay

46,XY 46,XY

2 4

1,5 3,5

Bilateral B|Ia.teral .

ineuinalde orsiopeksi ile
& skrotumda

Perineal Onarim

+ Onarim

3yas 7 yas, 8 ayhk

1,5 0,95

0,24 0,05

<0,1 0

<0,3 691

0 0

p..Pro193Ser p..Pro193Ser
(c.577C>T)  (c.577C>T)
Homozigot  Homozigot

Olgu 2

15 gilinliik
46,XY

2

1,2

Bilateral
inguinalde

+

10 ayhk
1,12
0,78

59

0

p..Pro193Ser
(c.577C>T)
Homozigot

Olgu 3

15 glinliik
46,XY

2

1,2

Bilateral
inguinalde

+

10 ayhk
0,8
0,88

0

103

0
p..Pro193Ser
(c.577C>T)
Homozigot
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Olgu 4
7 gunluk
46,XY

3

2,5
Bilateral
skrotumda

Perineal
+

Yenidogan

0,89

6,6

0,13
p..Pro193Ser
(c.577C>T)
Homozigot

Olgu 5

11 giinliik
46,XY

3

2

Bilateral
skrotumda

Perineal
+

Yenidogan

0,1

>10

<0,1
p.Pro193Ser
(c.577C>T)
Homozigot

Olgu 6

2 yas, 11 ay
46,XY

1

0,5 (female

gorinimde)

Bilateral
inguinalde

3yas
2,8
0,5

<0,1

<0,3

0

p.Asn157Lys
(c.471C>G)
Homozigot

Olgu 7 Olgu 8

12 aylik 13 yas, 7 ay
46,XY 46,XY

3 3

1,5 6

Bilateral Bilateral
inguinalde inguinalde
Perineal Perineal

+ +

12 ayhk 13 yas
0,1 14,3
0,93 9,9

2 3,3

10 4,17
0,2 0,79

p.Ala203Val p.Thr81Met
(c.608C>T)  (c.242C>T)
Homozigot Homozigot

Olgu 9

4 yas, 2 ay
46,XY

1

0,5 (female
gorinimde)

Bilateral
inguinalde

15 aylik
1,8
0,24

<0,1

1,33

0

Ekzon 4-5
homozigot
delesyon
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[KS-019]
Polikistik Over Sendromlu Adolesanlarda Serum Miyo-inositol Diizeylerinin Klinik ve Metabolik Gostergeler ile
iliskisinin Degerlendirilmesi

Nisan Ucer Bahadir?, Eray Metin Giiler?, Fiiruzan Esen?, Ebru Kale?, Selman Aktas*, Aydilek Dagdeviren Cakir®, Zimriit
Sutcli Kocakaya®, Ali imran Dastan?, Hakan Beyaztas?, Ahmet Ucar®

Saglik Bilimleri Universitesi, Sisli Hamidiye Etfal Saglik Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari
Klinigi, istanbul

2Saglik Bilimleri Universitesi, Hamidiye Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyokimya Anabilim Dall, istanbul

3Saglk Bilimleri Universitesi, Sisli Hamidiye Etfal Saglik Uygulama ve Arastirma Merkezi, Radyoloji Klinigi, istanbul
“Saglik Bilimleri Universitesi, Hamidiye Tip Fakiiltesi, Biyoistatistik ve Tibbi Bilisim Anabilim Dali, istanbul

sSaglk Bilimleri Universitesi, Sisli Hamidiye Etfal Saglik Uygulama ve Arastirma Merkezi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi,
istanbul

®Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, istanbul

Amag: Miyo-inositol(Mi), insiilinin hiicre ici sinyal yollarinda yer alan bir polioldiir ve polikistik over sendromlu(PKOS)
adolesanlarda ve yetiskinlerde tedavi amaci ile kullaniimaktadir. Bilgimiz dahilinde PKOS’lu adolesanlarda serum Mi
diizeyinidegerlendiren bir calismaheniiz bildirilmemistir.Calismamizda PKOS’lu adolesanlarin serum Mi diizeylerinisaglikli
kontroller ile karsilastirmayi ve serum Mi diizeylerinin klinik ve laboratuvar bulgulari ile iliskini incelemeyi amagladik.
Hastalar ve Yontemler: Calismaya 12-18 yaslari arasinda herhangi bir tedavi baslanmamis 39 ardisik PKOS’lu
adolesan ve 39 saglikli akran dahil edildi. Klinik degerlendirmeler standart yontemler ile yapildi.Aclik serum
orneklerinde PKOS ayirici tanisini kapsayacak hormonal incelemeler yapildi ve insiilin duyarhilik indeksini (Matsuda
indeksi) hesaplamak igin oral glikoz tolerans testi yapildi.Serum Mi diizeyleri yiiksek performansli sivi kromatografisi
yontemi ile 6lcildii.Saglkli kontrollerde serum Mi ve anti-miillerian hormon(AMH) diizeyleri lgiildi.Polikistik over
sendromlu olgular abdominal obezitenin olmasina, metabolik sendrom(MetS) varligina,Matsuda indeksinin 2,5’in
altinda olmasina ve serbest androjen indeksinin(SAi) 6,1’in lzerinde olmasina gére alt gruplara ayrilarak serum
Mi diizeyleri olusturulan alt gruplarda karsilastirildi.Serum Mi’iin klinik ve biyokimyasal degiskenler ile iliskilerini
arastirmak icin ¢ok degiskenli regresyon analizi yapildi.istatistiksel anlamhlik icin p<=0,05 degeri kabul edildi.
Bulgular: Yirmi iki (%56) olguda abdominal obezite, on (%25) olguda MetS saptandi.Matsuda indeksi 16 (%41)
olguda 2,5’in altinda ve SAi 31(%80) olguda 6,1'in lzerinde saptandi.Serum Mi diizeyleri PKOS'lu olgularda
kontrollere goére yuksek idi(2,46ng/mL ve 0,88 ng/mL;sirasi ile,p< 0,001).Serum AMH duzeyleri de PKOS'lu
olgularda kontrollere gore yiiksek bulundu(p<0,001).Polikistik Over Sendromlu olgularin alt grup analizlerinde
serum Mi diizeyleri benzer bulundu(tim karsilastrmalar icin p>0,05).Serum Mi ve androstenedion diizeyleri
arasinda anlaml pozitif korelasyon saptandi(r=0,342, p=0,03).0Olgularin serum Mi diizeyi ile total testosteron(T)
diizeyi(B=0,499),Matsuda indeksi(B=-0,582) ve TSH dizeyi(B=-0,477) arasinda anlamli iliskiler saptandi (R2=0,498).
Sonug: Polikistik over sendromlu adolesanlarda serum Mi diizeylerinin kontrollere gére anlamli olarak yiiksek oldugu ve
serum Mi diizeylerinin T ile pozitif ve Matsuda indeksi ile negatif iliskili oldugu saptandi.Bulgularimiz, PKOS tedavisinde
oral Mi kullaniminin énerilmesine yénelik ileri calismalara ihtiya¢ oldugunu diisiindiirmektedir.

Anahtar Kelimeler: polikistik over sendromu, adolesan, miyo-inositol, insilin direnci
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[KS-020]

Metabolik Hastaliklarda Endokrinolojik Sorunlar; Biz ne yapabiliriz?

Elif inan Balci', Mehmet Cihan Balci?, Esin Karakilic Ozturan', Melek Yildiz!, Siikran Poyrazoglu?, Firdevs Bas!, Feyza
Darendeliler?

Yistanbul Universitesi istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Biiyiime-Gelisme ve Pediyatrik
Endokrinoloji Bilim Dali

?jstanbul Universitesi, istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Beslenme ve Metabolizma
Bilim Dali, istanbul

Giris: Dogumsal metabolik hastaliklarda (DMH) ara metabolik yolaklardaki sorunlar, biriken toksik metabolitler,
uygulanan diyetler endokrin sistem sorunlarina yol acgabilir.

Amag: Metabolizma Bilim Dali’yla birlikte takip ettigimiz DMH olgularinda endokrinolojik bozukluklarin arastiriimasi
amaglandi.

Olgular ve Yéntem: istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali’'nda 2004-2022 tarihleri arasinda takipli, DMH
tanili 85 olgunun endokrinolojik sorunlari geriye donik arastirildi. Klinik bulgular, antropometrik 6l¢timler, hormonal
tetkikler, kemik mineral yogunlugu bilgileri dosyalardan alindi.

Bulgular: Hastalar boy kisaligi, osteoporoz/osteopeni, hipotiroidi, erken puberte, gecikmis puberte, primer ovaryen
yetmezlik 6n tanilariyla yonlendirilmisti. Basvuru bulgulari Tablo1’de 6zetlenmistir. Boy kisaligiyla basvuran 23 hastanin
%50'sinin boy SDS’si <=-3’tli. Hastalarin 4’Gne (GDH(n:1), GA-1(n:1), MMA(n:1), galaktozemi(n:1)) blylime hormonu
tedavisi uygulandi, Ugu tedaviye yanit verdi. Osteoporoz/osteopeni nedenli basvuru orani %27’ydi. Galaktozemi
hastalarinda osteoporoz/osteopeni daha sikti(%53). Takipte 2 hastada osteoporoz belirlendi. Primer/sekonder hipotiroidi
nedeniyle takip orani %12,9’du. Hastalar MMA(2/5), fenilketoniri(2/9), hiperfenilaleninemi(1/2), GDH(1/11), yag asidi
oksidasyon defekti(FAOD)(1/1), galaktozemi(1/17), GA-1(1/1), MPS(1/12), ALD(1/15) taniliydi. Hepsi L-T4 tedavisi aldl.
FAOD hastasinin genetik dogrulanmis Pendred Sendromu vardi. Erken/erkence puberte 6 olguda tespit edildi. Hastalarin
2’si erkek ve galaktozemi taniliydi. Diger hastalar GDH(1/11), MPS(1/12) ve PKU(1/9) taniliydi. Sadece MPS hastasi GnRHa
tedavisi almisti. Prematiire adrenars saptanan hasta mitokondrial hastalik taniliydi. Gecikmis puberte GDH(2/11) ve
Niemann-Pick tip-B(1/1) hastalarinda tespit edildi(%3,5). Niemann-Pick tip-B hastasina testesteronla puberte indiiksiyonu
yapildi. GDH tip1b erkek hastanin karaciger adenomu nedeniyle puberte indiiksiyonu ertelendi. GDH tip1b kiz hastanin
spontan pubertesi 13,6 yasinda basladi. Galaktozemi olgularinin (n:17) 8'i kizdi. Altisinda prematire overyan yetmezlik
mevcuttu, cins steroid replasman tedavisi baslandi. Coklu hipofiz hormon eksikligi olan GHD(n:1), hipergonadotropik
hipogonadizmi olan mitokondriyal hastalik(n:1), paratiroid adenomu olan MPS tanili(n:1) hastalar takip edildi.

Sonug: DMH tanil hastalarimizda basvuru ve izlem sirasinda bazi endokrinolojik sorunlar goézlendi. Osteoporoz ve
boy kisaligl en sik sorunlar arasinda yer almaktaydi. Calismamizin isiginda DMH tanili hastalarin tani anindan itibaren

endokrinolojik sorunlar agisindan takibini ve ortaya ¢ikan sorunlarin erkenden tedavisini 6nermekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Boy kisaligl, Dogumsal Metabolik Hastaliklar, Erken puberte, Osteoporoz, Primer ovaryen yetmezlik
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Boy kisaligi ve osteoporoz/osteopeni nedeniyle takibe alinan Dogumsal Metabolizma Hastalik tanili olgularin
basvurudaki bazi klinik bulgulari

* *
. Yas . Boy ?DS KMY (DEXA)* DMH dagilimi
Basvuru nedeni Median Median L1-L4 7 skoru) (n) (%)
Alt-Gst sinir  Alt-Gst sinir ’
o 4;5 '2/8 0,
Boy kisalig 3.3-13,2 (-2,6)-(3,3) GDH (6/11) (%54)
6,4 -3,5 0
4.2-14.7 (-3,7)-(-2,4) MPS (5/12) (%41)
8,7 -2,3 9
31-14 (-3)(-1,8) MMA (4/5) (%80)
10,7 -3,1 ; 0
4112 (-4.6)(-2,6) Galaktozemi (3/17) (%17,6)
8,2 2,7 GA-1 (1/1) (%100)
11,4 3,1 NP (1/1) (%100)
9 -4,5 MSUD (1/1) (%100)
3,7 2,2 PA (1/3) (%33)
13,9 -3 PKU (1/9) (%11)
Osteoporoz/ 11,1 (-2,3) . o
osteopeni 32.12,9 (:2.2)(-1.2) Galaktozemi (9/17) (%53)
8 -1,7 .
2316 (3.4)(1) MPS (5/12) (%41,6)
14,5 -1,9 .
13,4-15,5 (-2)-(-1,8) PKU (2/9) (%22)
12,6 -1,9 .
11,2-14,1 (-2)-(-1,8) PA (2/3) (%66,6)
3,9 2,2 GDH(1/11) (%9)
12,11 -2 Sitrlinemi (1/1) (%100)
13,2 -3,9 Mitokondriyal hst (1/6)(%16,6)
11,4 0 NP (1/1)(%100)
14 -2,65 .
14-14 (2.6)-(27)  MMA(/5)(%40)
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[KS-021]
Obezitede metformin tedavisinin renal fonksiyonlar iizerine etkisi

Dilek Cicek!, Giil Direk?, Leyla Kara?, Zeynep Uzan Tatli*, Ulkii Giil Siraz?, Neslihan Sungur®, Sabahattin Muhtaroglu®,
ismail Dursun®, Nihal Hatipoglu®, Mustafa Kendirci?

1Saghk Bakanligi Mersin Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Mersin

?Hatay Mustafa Kemal Universitesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Hatay

3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

4Saglik Bilimleri Universitesi Van Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Van

>Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Biyokimya Ana Bilim Dali, Kayseri

®Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Kayseri

Amag: Obezitenin diinya capindaki yayginligi son vyillarda c¢arpici bir bigcimde artmis olup, kilo artisinin arteriyel
hipertansiyon riskini arttirmanin yani sira, insilin direncine ve buna bagl olarak hiperfiltrasyon ve bébreklerde yapisal
degisikliklere neden olabilecegi dustnulmektedir. Bu galismada, obezite ve insilin direncinin bobrek Uzerine olan
etkilerine ek olarak, metforminin insilin direnci Gzerinden renal fonksiyonlara olan etkisinin gdsterilmesi amaglanmistir.
Gereg-Yontem: Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji poliklinigine basvuran toplam 80 cocuk (her grup igin
20 olgu, obez-insiilin direnci olup ilag baslanan (Grup 1), obez-insilin direnci olup ilag baslanmayan (Grup 2), obez-insilin
direnci olmayan cocuklar (Grup 3) ve saglikli gonulluler (kontrol grubu)) calismaya dahil edildi. Olgularin antropometrik
Olciimleri, boyun cevresi, bel cevresi, orta kol ¢evresi, puberte evreleri kaydedildi. Tim hastalarin karaciger ve bébrek
fonksiyontestleri,aclikkansekeriveinsilindlizeyleri,tamidrartahlili,idrarelektrolitleri,idrarda mikroalbuminve tiredlzeyi
Olclldl. Ayricarenal hasarinbelirteciolarak, idrar NGALd{izeyi 6lctldi. Tim hastalar diyet ve spor programinaalindi. Obez-
insllindirenciolup metformintedavisibaslananhastalardigergruplarlaayriayrikarsilastirildi. Ayricametformintedavisinin
bobrek fonksiyonlarina etkisinin saptanmasi amaciyla, obez-insilin direnci olup tedavi baslanan hastalar hem tedavi
oncesivetedavinin 6. ayinda kendiarasinda hem de obez-insilin direnciolup tedavibaslanmayan hastalarile karsilastirildi.
Bulgular: Calismaya alinan gruplar yas, cinsiyet ve pubertal acidan benzerdi. ilk basvuruda olgularin BUN, kreatinin,
GFR, Renin ve Aldosteron degerleri arasinda, obez olan ve olmayan olgular arasinda, ayrica instlin direnci olan
ve olmayan olgular arasinda anlaml farklihk gostermedi. Yine gruplar arasinda sistolik ve diastolik kan basinci
persentilleri ve idrar sodyum diizeyi arasinda anlamli fark gorilmedi. Gruplarin basvuru ve altinci ay vizitlerinde
GFR, renin, aldosteron ve NGAL diizeyleri arasinda anlaml fark saptanmadi (p=0.280, p=0.230, p=0.777 ve p=0.775).
Sonug: Metformin tedavisi verilen olgularin 6.ayda HOMA-IR indeksleri ve renal fonksiyonlarinda, verilmeyenlere kiyasla
baslangica gore beklenen anlamh fark gérilmedi.

Anahtar Kelimeler: metformin, neutrophil gelatinase-associated lipocalin, obezite, renal fonksiyonlar
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[KS-022]
Leptin ve Leptin Reseptor Eksikligi: Klinik ve Genetik Ozelliklerin 10 Yeni Vaka ve Literatiirdeki Tiim Olgularin Isiginda
Karsilagtirilmasi

Ozge Bescit, Sevde Nur Firat?, Samim Ozen?, Semra Cetinkaya®, Leyla Akin®, Yilmaz Kér®, Zafer Pekkolay’, Servan Ozalkaks,
Elif Ozsu®, Senay Savas Erdeve?, Siikran Poyrazoglu®®, Merih Berberoglu®, Murat Aydin®, Tilay Omma? Baris Akinci?,
Korcan Demir?, Elif Arioglu Oral*?

Dokuz Eylil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, izmir
2AnkaraEgitimveArastirmaHastanesi,i¢HastaliklariAnabilimDali, Endokrinolojive MetabolizmaHastaliklariBilim Dali,Ankara
3Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastalilari, Cocuk Endokrinolojisi ve Metabolizma Bilim Dali, izmir
“Saghk Bilimleri Universitesi Dr. Sami Ulus Kadin dogum, Cocuk Saghg ve Hastaliklari Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara
>0OndokuzMayisUniversitesiTipFakiiltesi, CocukSagligive HastaliklariAnabilim Dali, Cocuk EndokrinolojisiBilim Dali,Samsun
éAdanaSehirEgitimveArastirmaHastanesi,CocukSaghgiveHastaliklariAnabilimDali, Cocuk EndokrinolojisiBilimDali,Adana
"Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali, Endokrinoloji ve Metabolizma Hastaliklari Bilim Dali, Diyarbakir
8DiyarbakirCocukHastaliklariHastanesi, CocukSaghgiveHastaliklariAnabilim Dali, CocukEndokrinolojisiBilim Dali, Diyarbakir
Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara
jstanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, istanbul
1pokuzEyliil UniversitesiTipFakiiltesi,icHastaliklariAnabilim Dali, Endokrinolojive MetabolizmaHastaliklariBilim Dali, izmir
2University of Michigan, Department of Internal Medicine, Division of Metabolism, Endocrinology and Diabetes,
Michigan, USA

Giris-Amacg: Leptin (LEP) ve leptin reseptor (LEPR) gen defektleri cocukluk caginda baslayan siddetli obezite ve hiperfajiye
yol acan nadir monogenik obezite nedenlerindendir. Bu ¢alismada Tirkiye’de farkh kliniklerde tani almis, LEP veya LEPR
genlerinde patojenik varyant saptanan olgularin klinik ve laboratuvar bulgularinin sunulmasi, uzun dénem takiplerinin
bildirilmesi, bu olgulari da dahil ederek giiniimize kadar bildirilen hastalarin 6zelliklerinin kiyaslanmasi amaglanmistir.
Hastalar ve Yontem: On bir merkezdeki olgularin  klinik ve laboratuvar bulgulari  standart
formlar ile geriye donuk olarak sorgulanarak kaydedildi. Sistematik literatdr taramasi
sonucunda 42 calismadan 133 hasta da dahil edilerek, toplam 151 hastanin 0&zellikleri incelendi.
Bulgular: On sekiz hastadan olusan vaka serimizde, LEP (n=11, 8 erkek) ve LEPR (n=7, 5 erkek) genlerinde patojenik
varyant taslyan olgularda iki yeni homozigot varyant tanimlandi. Dordii 20 yildan uzun olmak Uzere tim leptin
eksikligi olgulari metreleptin tedavisi almaktaydi. Bir hastada metreleptine karsi noétralizan antikor gelismesi
nedeniyle tedavisi sonlandirildi. Tim olgular (n=151) dikkate alindiginda, en sik genetik degisim sekli LEP varyant
icin cerceve kaymasi (n=26, %48), LEPR icin ise yanlis anlamli degisimler (n=37, %35) idi. Leptin eksikligi tanili
hastalarin tani aninda daha kiigiik yasta [3(9) ve 7(13) yas, p = 0.02] ve daha obez [VKi standart sapma skoru (SDS)
3,1(2) ve 2,8(1) kg/m2, p=0.02] oldugu gorildi. Cerceve kaymasi varyanti tasiyan leptin eksikligi olgularinin
VKi-SD skoru ayni tip degisime sahip leptin reseptor eksikligi olgularina gére anlamli olarak fazla idi (p = 0.02).
Hipogonadizm, tekrarlayan enfeksiyonlar, hiperlipidemi, bliyime geriligi ve hipotiroidi sikhgl her iki hastalikta da
benzer orandaydi. Ote yandan, leptin eksikligi olan olgularda hiperinsiilineminin daha sik gézlendigi goriildii (p = 0.02).
Sonug: Arastirmamiz ¢cerceve kaymasi mutasyonlarinin LEP, yanhs anlamli mutasyonlarin ise LEPR genlerinde daha yaygin
oldugunu ortaya koymaktadir. Leptin eksikligi olan hastalarinin, leptin reseptér eksikligi olan olgulara gore daha erken
tani aldigi, daha yiiksek VKi SDS skorlarina sahip oldugu ve daha biiyiik oranda hiperinsiilinemi gelistirdigi saptanmistir.

Anahtar Kelimeler: monogenik obezite, LEP, LEPR, metreleptin
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LEP ve LEPR genlerinde mutasyon tasiyan tiim hastalarin mutasyon tipleri ve ortanca viicut kitle indeksi (VKi)
standart sapma skorlarinin (SDS) karsilagtirilmasi
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Mutasyon tipleri

VKI SDS: Viicut kitle indeksi standart sapma skoru

LEP ve LEPR genlerinde mutasyon tasiyan tiim hastalarin 6zelliklerinin karsilastiriimasi

Tdm hastalar LEP LEPR p

(n=151) (n=54) (n=97)
Tani ani bulgulari
Disi cinsiyet (%) 69/148 (47%)  26/54 (48%) 43/94 (46%) 0,78
Akraba evliligi (%) 116/145 (80%) 48/53 (91%) 68/92 (74%) 0,01
Hizli kilo almaya basladigi zaman (ay) 3(4) 3(2) 3,5 (4) 0,14
Dogum kilosu (gram) 3500 (600) 3500 (592) 3500 (600) 0,85
Yas (yil) 6 (13) 3(9) 7 (13) 0,02
Boy SDS 0,07 (2,4) -0,2 (2,6) 0,3 (2) 0,15
VKi SDS 3(1,3) 3,1(2) 2,8 (1) 0,02
Uzun dénem takip verileri
Hipogonadizm 51/66 (77%) 15/18 (83%) 36/48 (75%) 0,74
Hiperinsilinemi 57/92(62%) 30/40 (75%) 27/52 (52%) 0,02
Sik enfeksiyon 23/50(46%) 6/15 (40%) 17/35 (49%) 0,58
Hiperlipidemi 20/58 (35%) 9/26 (35%) 11/32(34%) 1,00
Biiyiime geriligi 19/66 (25%)  2/14 (14%) 17/61(28%) 0,50
Hipotiroidi 19/113 (17%) 6/35(17%) 12/75(16%) 0,88
Hiperkortizolemi 3/50 (6%) 1/16 (6%) 2/34 (6%) 1,00

VKI: Viicut kitle indeksi, SDS: standart sapma skoru
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[KS-023]
Papiller tiroid karsinomlu olgularda persistan hastalik durumunun degerlendirilmesi

Semiha Bekfilavioglu?, Emine Ayga Cimbek?, Bircan Sénmez?, Hasan Ding?, Haluk Sarihan?, Giilay Karagiizel*
Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Endokrinoloji Bilim Dali, Trabzon

2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Niikleer Tip Anabilim Dali, Trabzon

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Radyoloji Anabilim Dali, Trabzon

“Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Cerrahi Anabilim Dali, Trabzon

Amag: Bu calismada Kklinigimizde papiller tiroid karsinomu (PTC) tanisiyla izlenen olgularin klinik, radyolojik,
laboratuvar, patoloji verilerinin degerlendirilmesi ve persistan hastalik ile iliskili faktorlerin belirlenmesi amaglanmistir.
Gereg¢-Yontem: 2016-2020 yillari arasinda PTC tanisi alan 19 olgunun verileri kaydedildi. Tum olgularda ince igne
aspirasyon biyopsisi (II/AB) yapilarak operasyon planlanmisti. Persistan hastalik durumu, operasyon sonrasi laboratuvar
ve gorintileme bulgularina gore belirlendi, risk siniflamasi yapildi. Analizler icin SPSS paket programi kullanildi.
Bulgular: Olgularin 14U (%73.7) kizdi. Ortalama basvuru yasi 14.1 (7.7-14.1) ve takip siiresi 2.1 (0.39-5.2) yildi.
En sik basvuru sikayeti boyunda sislik (% 47.4) olup, olgularin %26.3’UG kronik otoimmun tiroidit tanisiyla izlenirken
kontrol US’de nodil tespit edilmisti. 4 olguda (%21) PTC aile 6ykiisi mevcuttu. Muayenede olgularin 11’inde
(%57.9) guatr, 5’inde (%26.3) nodul saptandi. Bagvuru ort. TSH 2.95 mIU/mL (1.38-18.5) idi. En uzun nodil boyutu
13.7+11.2 mm idi. Tim nodiller hipoekoik ve %94.7’si solid idi. 14 hastada (%73.7) nodiil tek tarafliydi. iiAB 12
olguda (%63.1) PTC ile uyumluydu. Tanida olgularin 4’Unde (%21) akciger metastazi mevcuttu. Olgularin 3’lGne
subtotal (%15.8), 3’Une (%15.8) total tiroidektomi, 13’Une (%68.4) total tiroidektomi ve lenf nodu diseksiyonu
(LND) yapildi. Patolojide ort. timor boyutu 14 mm (5-75) idi. Olgularin 2’sinde (%10.5) mikrokarsinom, 13’linde
(%68.4) klasik, 2’sinde (%10.5) diffiiz sklerozan, 2’sinde (%10.5) follikiler varyant PTC saptandi. 12 olguda (%63.2)
timor kapsullliydi. 7 hasta (%36.8) dislik, 7 hasta (%36.8) orta ve 3 hasta (%15.8) yiksek ATA risk grubundaydi.
Olgularin 13’inde (%68.4) persistan hastalik mevcuttu. Persistan hastalik ile guatr varligi, anti-TPO pozitifligi, US'de
nodil sayisi, boyutu, yerlesimi, sinir diizensizligi, timor histolojisi, multifokalite arasinda iliski bulunamadi (p>0.05).
Total tiroidektomi ve LND yapilanlarda (p=0.012) ve kapsiilsiiz timorlerde persistan hastalik daha sikti (p= 0.024).
Basvuru TSH’siI timor boyutu ile koreleydi (p=0.02). TiUmor capi persistan hastaligi olanlarda daha biylkti (p=0.014).
Sonug: PTC'de persistan hastalik i¢in timor boyutu yol gosterici olup US’de nodul boyutu igin ayni durum séz konusu
degildir.

Anahtar Kelimeler: papiller tiroid karsinom, persistan hastalik, tiroid noduli
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DIYABET EKiBI KURSU SOZEL BILDIRILER

[DSS-001]

Tip 1 Diyabetes Mellituslu Cocuk ve Adolesanlarda Mesane Disfonksiyonunun Uroflowmetri ile Degerlendirilmesi

Asan Onder Camas?, Seyhmus Kerem Ozel?, Ziimriit Kocabey Siitcii?, Merve Nur Hepokur®, Hamdi Cihan Emeksiz!
Medeniyet Universitesi Goztepe Prof. Dr. Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul
?Medeniyet Universitesi Gztepe Prof. Dr. Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi, Cocuk Cerrahisi Ana Bilim Dall, istanbul
3Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul

GIRIiS- AMAC

Diyabetik sistopati mesane duyarlili§inda azalma, mesane kapasitesinde artis, mesane kontraktilitesinde
azalma ve residiel idrar voliminde artis ile karakterize bir tablodur. Bu durum, erken bir otonomik
disfonksiyon gostergesi olarak da kabul edilebilir. Bu calismada, tip 1 diyabetes mellitus (DM) tanisi ile
izlenen c¢ocuk ve adolesanlarda Uroflowmetri ile mesane fonksiyonlarinin degerlendirilmesi amaclanmistir.

MATERYAL- METOD

Tip 1 DM tanisi ile izlenen c¢ocuk ve adolesanlara, Uroflowmetri uygulandi ve iseme sonrasi residiel
idrar vollimleri degerlendirildi. Hastalarin fizik muayene bulgulari ve diyabet kontroline ait laboratuar
verileri  poliklinik dosyalarindan elde edildi. Verilerin istatiksel analizi SPSS 24 programi ile vyapildi.

BULGULAR

Calismaya vyaslari 72-216 (155,6% 35,4) ay olan 51 olgu alindi. 29 kiz/22 erkek olgunun diyabet vyaslari ise
65 (13-180) ay idi. Hastalarin son bir yilhk HbAlc ortalamasi % 9,7 +1,9 bulundu. % 9,8'i iyi, %39,2’si orta
ve %51'i ise koti metabolik kontrolliydi. 51 katihmcinin 36’sinda (%70,6) Urodinamik degerlendirme
normalken, 15’inde iseme disfonksiyonu saptandi. iseme disfonksiyonu olan ve olmayan gruplar arasinda vyas,
cinsiyet, diyabet siresi, metabolik kontrol ve HbAlc degerleri agisindan istatiksel anlamli farkliik bulunmadi.

SONUGC

Tip 1 DM hastalarinin otonomik disfonksiyon agisindan takibi olduk¢a 6nemlidir. Diyabet siiresi ve metabolik kontrolden
bagimsiz olarak gézlenebilen diyabetik mesane klinigi de bu tablonun icindedir. Urodinamik degerlendirme yapilmasi
hem mesane disfonksiyonun gosterilmesi, hem de gelisebilecek komplikasyonlarin énlenmesi agisindan yardimci
olacaktir

Anahtar Kelimeler: cocuk, mesane disfonksiyonu, tiroflowmetre, tip 1 diyabetes mellitus
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[DSS-002]
Yeni tani tip 1 diyabetli cocuklarin ebeveyn egitiminde uzaktan egitimin etkisi

Giinay Demir, Yasemin Atik Altinok, Yelda Mansuroglu, Emrullah Arslan, Samim Ozen, Siikran Darcan, Damla Goksen
Ege Universitesi Cocuk Hastanesi Pediatrik Endokrin ve Diyabet Bilim dali

Giris

Tip 1 diyabet (T1D) gibi strekli yonetim ve egitim gerektiren hastaliklarda iletisim teknolojilerindeki artan
ilerlemeler uzaktan egitim firsati olusturmaktadir. Tani aninda T1D’li cocuklarin ebeveynlerine verilen uzaktan
egitimin, ebeveynin diyabet bakimi bilgisi ve g¢ocuklarin metabolik kontrollerine etkisini incelenmesi amaclanmistir.
Gereg ve Yontem

2020-2021 yillarinda yeni tani alan 2-15 yas araliginda olan 32 T1D’li cocuk ve ebeveynleri (16 uzaktan egitim, 16 ylzylize
egitim) olusturmustur. Uzaktan egitim grubundan 4 ebeveyn-cocuk cifti egitim siliresinin tamamlanamamasi nedeni
ile calisma disi birakilmistir. Sekiz modiilden olusan yapilandirilmis diyabet egitimi; her iki gruba ortalama 12+2,5 giin
suresince yapilmistir. Her iki grup egitim sonrasi 30 giin siiresince ‘whatsapp’ gortismeleri ile diyabet ekibi tarafindan
desteklenmistir. Egitim bitiminde ve egitimden 3 ay sonra HbAlc degerleri, ebeveyn bilgi diizeyi ve besin tiiketim listeleri
verileridegerlendirilmistir. Toplam egitim puani maksimum 34 puandir. Dogru cevaplar 1, yanhs cevaplar 0 kabul edilmistir.
Olgularinenerjivebesindgesialimlariticginlikbesintiketimkayitlari, BEBIS8,2 paketprogramikullanilarakanalizedilmistir.
Bulgular

Gruplarin ortanca vyaslarn sirasiyla 8.62(5.64-11.00) yil ve 8.97(1.43-14.97) vyildir. Olgularin insiilin tedavisi,
antropometrik olctimleri, diyabet egitimi alt grup puan toplamlari hem gruplar arasinda, hem de baslangi¢
ve 3.ayda benzerdi. Uglincii ayda uzaktan egitim grubundaki toplam egitim puani istatistiksel olarak anlamh
yuksek bulundu. Gilnlik enerji ve makro besin 6gesi alimi hem gruplar arasinda, hem de baslangic ve
3.ayda benzerdi ve egitim sonrasi 3. ayda ulusal ve uluslararasi kilavuz onerilerini karsilamaktaydi. Olgularin
baslangicta ve izlem sirasinda her iki grupta gunlik lif alim onerilerini (14 g/1000 kcal) karsilamadigl gozlendi.
Sonug

Calismamizda tip 1 diyabetli gocuklarin ebeveynlerine uzaktan egitimin uzaktan ulastirilmasinin diyabet bakiminda fayda
sagladigi vurgulanmistir. Uzaktan egitim modeli etkili bir ydontem olarak kullanilabilir ve diyabet tedavisinde bakimin bir
parcasi olabilir.

Anahtar Kelimeler: Ebeveyn egitimi, Online Egitim, Tip 1 diyabet
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Olgularin insiilin Tedavisi, Antropometrik Ol¢iimleri, Beslenme Tedavisi ve Diyabet Egitimi Bilgilerinin Zamana Bagli

Degisimi

Yeni tani . 3.a

Medyan Yeni tani Me:j/yan 3. ay

(IR) Medyan (IR) (IR) Medyan (IR)

vzaktan o vize egiim . 92K v vize Egitim

Egitim Grubu P Egitim Grubu P

Grubu Grubu
insiilin Tedavisi
Bazal insiilin (%) 36.3(17.1) 34.8(16.9) 0.429 32.3(12.7) 32.6(15.9) 0.570
Bolus insilin (%) 63.6 (17.1) 65.2(16.9) 0.429 67.6(12.7) 67.4(15.9) 0.570
instlin (U/kg) 0.55(0.47) 0.46(0.31) 0.307 0.65(0.52) 0.73(0.34) 0.521
HbA1c (%) 11.4(1.9) 12.5(1.8) 0.257 7(0.7) 6.9 (1.3) 0.862
Antropometrik Olgiimler
Viicut agirhgi SDS 0.16 (1.30) -0.39 (1.30) 0.150 0.54 (1.85) 0.42(1.35) 0.693
Boy SDS 0.04 (1.33) 1.23(1.26) 0.039 0.42(1.84) 0.81(2.27) 0.546
VKi SDS 0.66 (1.96) -0.85 (1.64) 0.004 0.38(1.36) 0.42(1.25) 0.403
Beslenme Tedavisi
Protein alimi (%) 19.67 (2.67) 18.58 (1.67) 0.640 17.66 (4.33) 19.0(2.17) 0.111
Karbonhidrat alimi (%) 43.67 (4.33) 47.66 (6.33) 0.166 49.33 (4.67) 46.16 (6.17) 0.162
Yag alimi (%) 38.0(6.0) 33.66 (6.09) 0.244 33.66 (4.33) 34.33(7.50) 0.467
Posa alimi (g/1000 kcal)  13.0(3.92) 12.81(2.62) 1.00 13.08(3.54) 11.68(2.90) 0.412
Kolesterol alimi (mg)* ?:42785) 351.97 (143.9) 0.622 ?2053476) 397.3(133.8) 0.043
Doymus yag asidi (%) 16.15 (4.39) 15.79 (2.67)  0.584 14.86 (2.15) 15.43 (4.67)  0.572
Enerji (kcal/giin) 1493 (240) 1632 (557) 0.250 1537 (564) 1584 (523) 0.661
Diyabet Egitimi Toplam
Bilgi Puanlari
Diyabet nedir 5(1) 5(0) 0.095 4 (1.75) 4 (1.5) 0.504
Hipoglisemi yonetimi 8(0) 8(0) 0.819 8(0) 8 (1) 0.124
insiilin ydnetimi 5(0.75) 5(0) 0.365 5 (1) 5 (1) 0.574
Hiperglisemi yonetimi 4 (0) 4 (0) 0.248 4 (1) 3(1) 0.001
Hastalik yonetimi 4 (0) 4 (1) 0.386 4(0.75) 3.5(1) 0.192
Egzersiz yonetimi 4 (1) 4 (0) 0.408 4 (0) 4(1) 0.356
Beslenme 4 (0) 4 (1) 0.036 4 (0) 4(1) 0.356
Tum sorular 32.5(2.75) 33(1.75) 0.469 32 (4.5) 30.5 (3.75) 0.020

Veri median (Interquartile range) olarak sunulmustur. (P': Yeni tani dénemi, P?: 3. Ay gruplar arasindaki farkin anlamiilidi)
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[DSS-003]
Tip 1 Diyabetli Adolesanlarin Sosyal Cevrelerinin Metabolik Kontrol Uzerine Olan Etkilerinin Degerlendirilmesi

Hawwa Zahira?, Aysegiil Ceran?, Hiimeyra Altintas?, Elif Ozsu?, Zeynep Siklar?, Merih Berberoglu?, Zehra Aycan?
!Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dali, Ankara

3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Diyabet Klinigi, Ankara

Giris: Tip 1 diyabet(T1DM) tedavisinde;insilin yerine koyma,beslenme,egzersiz gibi pek cok bilesenin birarada oldugu
kronik bir hastaliktir.Diyabet yonetiminde saglik profesyonellerinin yanisira;diyabetli cocugun ailesi,arkadaslari ve
dgretmenlerinin tedavi siireclerine destek saglamasi cok énemlidir.Ozellikle adolesan dénemde T1DM gibi kronik bir
durumla bas edebilmenin farkh zorluklari olabilir.Bu ¢alismada;T1DM’li adolesanlarin sosyal cevrelerinin metabolik
kontrol tizerine etkileriniarastirmayive elde edecegimiz bulgularla adolesan doneme 6zgli 6neriler gelistirmeyi amagladik.
Yontem: Calismaya,klinigimizde bir yildir T1DM tanisiyla takipli 10-19 vyas arasi, 110 adolesan alindi.
Olusturulan veri formuyla,hasta dosyalarindan klinik ve laboratuvar bulgulari elde edildi.Metabolik kontrol
icin son bir yilik HbAlc ortalamalari alindi.HbAlc<%7iyi,%7-9orta,>%9kotli metabolik kontrol olarak
kabul edildi.Ayrica hastalara,arastirmaci tarafindan gelistirilen kisisel,ailesel,okul ve diyabet y&netimiyle
ilgili bilgileri iceren anket wuygulandi ve bu verilerin metabolik kontrole etkisi degerlendirildi.SPSS 11.5
paket programinda tanimlayici istatistikler ve korelasyon analizleri yapildi,p<0,05 anlamh kabul edildi.
Bulgular: Hastalarin yas ortalamasi 14,59+2,58,tani yasl ortalamalar 8,613,6 ve diyabet yasi ortalamalari
5,943,5  yildi;%50’si  kiz,%50’si  erkekti.Hastalarin ~ %89,1'i(n=98)yogun  insilin  tedavisi, %10,9'u(n=12)
pompa kullanmaktaydi.Ortalama instlin  dozu  0,93+0,29ii/kg/gin,son 1  yildaki ortalama HbAlc
dizeyi %8,40+1,7’ydi.Hastalarin %17,3’0 iyi,%56,4’( orta,%26,4’U kotd metabolik kontroldeydi.
Hastalarin ~ %86,4'0  ¢ekirdek  ailede  yasiyordu.Ailelerin  %48,2’sinde,gelir  dlzeyi  asgari  Ucretin
altindaydi.Hastalarin  diyabetleri ile en ¢ok annelerinin ilgilendigi saptandi.Annelerin  %71,8'i ev
hanimiydi.Ailesel faktorlerle metabolik kontrol arasinda istatistiksel anlamli  bir iliski saptanmadi.
Hastalarin  %41,8’i ortaokula,%35,5’i liseye ve %11,8i Universiteye gidiyordu;%44,9’'unun basarili oldugu
ve diyabetli olmanin okul basarisi veya devamsizlik U(izerinde Onemli bir etkisinin olmadig gorilda.
Tedaviye uyum ile ilgili faktorler hastalara sorularak ve dosyalarin taranmasi yoluyla degerlendirildi.
Hastalarin verdigi bilgilerle dosya bilgileri arasinda tutarsizlk mevcut oldugu gérildi.Uglinci basamak
karbonhidrat  sayiminin  kullanilmasi(p=0,002) ve dizenli hastane kontrollerine gelinmesi(p=0,024)
ile  metabolik  kontrol arasinda istatistiksel olarak anlamh  bir  pozitif = korelasyon  bulundu.
Sonug: Bu arastirmada T1DM’li adolesanlarin cogunun orta/kéti metabolik kontrolde oldugu,aile ve okulla ilgili
faktorlerin metabolik kontrol Gizerine anlamli bir etkisinin olmadigi,yalnizca 3.basamak karbonhidrat sayimi ve hastane
kontrollerine diizenli gelmenin metabolik kontroli anlamli olarak iyilestirdigi bulundu.Bu sonuglar 1siginda adolesan
déneme 06zgli yaklasimlar gelistirmenin,onlarin 6zdenetimlerini gliclendirmenin metabolik kontrollerine olumlu etki
edebilecegi distnulda.

Anahtar Kelimeler: Tip 1 diyabet, Adolesan, Metabolik kontrol, Cevresel faktorler
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[DSS-004]
Pandemi Oncesi ile Pandemi Siirecinde Tani Alan Tip 1 Diyabetes Mellituslu Cocuklarin Basvuru Ozelliklerinin
Degerlendirilmesi

Ruken Yildirim, Aynur Kor, Nazlican Erikli, Servan Ozalkak
diyarbakir cocuk hastanesi cocuk endokrinoloji klinigi

Amag: Covid 19 pandemisinin yeni tani alan T1DM’li cocuklarin, basvuru
ozelliklerinde degisime neden olup olmadiginin arastirilmasi amaclanmistr.
Materyal-Metod: COVID 19 pandemisine bagh Tirkiye’de ilk vakanin gorildigli Mart 2020 tarihinden
sonraki 27 ay ile onceki 27 ayda Diyarbakir c¢ocuk hastanesi Cocuk Endokrinoloji poliklinigine ve
cocuk acile basvuran 0-18 vyas araliginda tip 1 DM tanisi konulmus 366 hasta calismaya dahil edildi.
Bulgular: Tip 1 DM olgularda PO ve PS cinsiyet ve tani yasi acisindan benzerdi. Pandemi &ncesi basvuran hasta
sayisi (n:151) iken pandemi sirecinde olgu sayisinin (n:215) oldugu goérildi. Mevcut artisin covid enfeksiyona bagli
olabilecegi gibi, pandemi siirecinde bazi merkezlerin pandemi hastanesi olmasininda katkisi olacagi distndlda.
Pandemi 6ncesi en sik ocak ve subat aylarinda 48 olguda (%31,79) tani konulurken, PS'de benzer sekilde ocak,
subat, mart ayinda 68 olgunun (%31.63) yanisira, mayis ve haziran aylarinda 52 olgu (%24,19) ile ikinci bir pik yaptig
gorildi. PO tani alan 66 olgu ( % 43,71)’sinde diyabetik ketoasidoz, 59 olgu (% 39,07)'inde ketonemi ve 26 olgu (%
17,2)’sinde hiperglisemi saptandi. PS bavuran 114 olgunun ( % 53,02)’sinde diyabetik ketoasidoz, 54 olgunun (%
25,12)'inde ketonemi ve 47 olgunun (% 21,86)’sinda hiperglisemi saptandi.. DKA ile basvuran olgularin pandemi
surecinde sikhiginin artigl gorildi. HbAlc, PH, HCO3, c-peptit ve kan sekeri kiyaslandiginda iki grup arasinda anlaml
bir fark yoktu. Eslik eden otoimmiin hastaliklar agisindan degerlendirildiginde pandemi 6ncesi 11 hastada (% 7,28)
tiroid otoantikor pozitifligi, 10 hastada (% 6,62) ¢olyak otoantikor pozitifligi tespit edilmisken, pandemi sonrasi
23 hastada (% 10,69) tiroid otoantikor pozitifligi, 9 hastada (% 4,18) colyak otoantikor pozitifligi tespit edildi.
Sonug:

Pandemi sonrasi diyabet tanisi alan hasta sayisinda artis gorildi. Ancak mevcut durumun covid-19 hastaligina mi bagli
oldugu yoksa daha farkli nedenlere bagli olarak mi ortaya ¢iktigina dair daha fazla arastirma yapmak gerekir. Yaptigimiz
calismada bir ¢ok klinik ve laboratuvar bulgular pandemi 6ncesi ve sonrasi arasinda benzerdi.

Anahtar Kelimeler: Tip 1 Diyabetes Mellitus, COVID 19, pandemi

Pandemi 6ncesi ve Pandemi siirecinde yeni tani alan Tip 1 Diyabetes Mellituslu olgularin klinik ve demografik 6zellikleri
Covid 6ncesi (n:151)  Covid sonrasi (n:215)

Cinsiyet Kiz/Erkek 74 (%49) /77 (%51) 101 (%47) /114 (%53)
Basvuru yasl 9,75 (0,99-17,9) 9,55 (0,82-17,78)
0-4 28 (% 18,5) 34 (% 15,8)
5-9 46 (% 30,5) 79 (% 36,7)
10-14 58 (% 38,4) 78 (% 36,3)
15-18 19 (% 12,6) 24 (% 11,2)
Tani sekli DKA 66 (% 43,71) 114 (% 53,02)
Ketonemi 59 (% 39,07) 54 (% 25,12)
Hiperglisemi 26 (% 17,22) 47 (% 21,86)
Otoimmin hastalik (eslik eden)  Colyak hastaligi 10 (% 6,62) 9 (% 4,18)

Tiroidit 11 (% 7,28) 23 (% 10,69)
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[DSS-005]
Tip1 Diyabetli Cocuk ve Adolesanlarin Ebeveynlerinde Saglk Okuryazarhiginin Metabolik Kontrole Etkisi

Didem Glines Kaya?, Kader Saran?, Elvan Bayramoglu?, Hande Turan?, Olcay Evliyaoglu?
Yistanbul Universitesi Cerrahpasa- Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari
?jstanbul Universitesi Cerrahpasa- Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Cocuk Endokrinolojisi

Giris ve Amag

Saglk okuryazarhg becerileri, insanlarin  saghk durumlarindaki potansiyellerini  gerceklestirmek icin
kullandiklari becerilerdir. Yetersiz saglk okuryazarligi becerileri, daha riskli davranis, daha kot saglik ve
daha fazla hastaneye yatma ve maliyet ile iliskilidir.Diyabetlilerde vyetersiz saglik okuryazarhgi, daha kot
glisemik kontrol ile iliskili bulunmustur. Bu c¢alismanin amaci Tipl diyabet tanili ¢ocuk ve adolesanlarin
ebeveynlerinin saglik okuryazarligi ile diyabetlilerin metabolik kontrollerinin arasindaki iliskinin belirlenmesidir.
Yontem

Cocuk endokrinoloji ve diyabet polikliniginde Tip1 diyabet tanisi ile takipli olgularin ebeveynlerine Tirkce glivenilirlik
gecerliligi olan Avrupa Saglk Okuryazarligi 6lgegi (ASOY-TR) uygulanmistir. Bu 6lgek 47 sorudan olusmakta olup. Saglik
okuryazarhgi diizeyi, elde edilen puana gore dort kategoride degerlendirilmistir: (0-25) puan yetersiz saglk okuryazarlig
(>25-33)sorunlu—sinirlisaghkokuryazarligi (>33-42) yeterlisaglik okuryazarligi,(>42-50) mikemmel saglik okuryazarhgidir.
Bulgular

Calismaya 120 olgu dahil edilmistir. Anne ve ¢ocuklarin yas ortalamalari sirasiyla 40,7£5,9 vel2,7+4,5 yildir. Ortalama
Hbalc 8,05+1,5mg/dl dir ve olgularin %29’u iyi %62,5’i orta ve kotli metabolik kontrollidur. Ortalama tani yasi ve
diyabet izlem siiresi sirasiyla 7,9+4,1 ve 4,914 yildir. Toplam saglik okuryazarhg puani 31,5+8,5 olup genel olarak
sinirda saghk okuryazarhgl tespit edilmistir. Olgularin %17,5’i yetersiz, %48,2’si sinirda,20,8’i yeterli ve %13,3’0
mikemmel saglk okuryazarli§ina sahiptir. Olgularin metabolik kontrolli ile saglik okuryazarligi puani arasinda
korelasyon saptanmazken ebeveyn egitiminin 6n planda oldugu 12 yas alti olgularda annenin egitim durumu ve
saghk okuryazarhg! ile HbAlc dizeyleri arasinda negatif korelasyon saptandi (R=-280 p= 0,05,R=-350 p=0,015)
Sonug ve Tartisma

Sonug olarak ¢alismamizda annenin egitim durumunun ve saglik okuryazarliginin 6zellikle ebeveyn bakiminin 6n planda
oldugu 12 yas alti cocuklarda metabolik kontroliin iyilestirilmesine katkida bulunabilecegini saptadik.

Anahtar Kelimeler: saglik okuryazarlig, Tip1 diyabet, cocuk, adolesan
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[DSS-006]
Tip 1 Diyabetli Adolesanlarda Diyabet Bakiminda Ebeveyn izleminin Metabolik Kontrole Etkisi

Didem Gilines Kaya?!, Meryem Sansur?, Elvan Bayramoglu?, Hande Turan?, Oya Ercan?
Yistanbul Universitesi Cerrahpasa- Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklar
?jstanbul Universitesi Cerrahpasa- Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Cocuk Endokrinolojisi

Giris ve Amag

Adolesan donemi, cocukluk ve yetiskinlik arasindaki biyolojik ve psikososyal degisiklikleri iceren gecistir. Diyabetli
birey, aile ve diyabet ekibi psikososyal ve fizyolojik degisikler nedeniyle bazi zorluklarla karsilasir. TIDM’li ¢ocuklarin
¢ogunda, adolesan doénemle beraber metabolik kontrolde kotiilesme gozlenir. Glisemik kontroliin bozulmasi,
diizensiz yeme,tedaviye uyumun azalmasi, tehlikeli ve risk almaya yonelik davranislaraegilim ile iliskilendirilmektedir.
Bu sorunlarin asilmasinda ve diyabetli adolesanin tedavisinde aile veya bakimindan sorumlu kisiler ¢ok
onemlidir. Bu calismada diyabet tedavisinde ebeveynin izleminin metabolik kontrol ile iliskisi degerlendirilmistir.

Yontem

Cocuk endokrinoloji ve diyabet polikliniginde Tip1 tanisi ile takipli adolesan olgularin ebeveynlerine Tirkce glvenilirlik
gecerliligiolan‘Tip1DiyabetliAdélesanlardaDiyabetBakimindaEbeveynizlemiOlgegi’ uygulanmistir. Hersoru1’den5’ekadar
likert 6lgegi puanlandiriimakta ve enaz 27 en ¢cok 135 puan alinabilmekte ve yiksek puaniyiizlemileiliskilendirilmektedir.

Bulgular

Calismaya 106 adolesanin ebeveyni dahil edilmistir  Olgularin ve ebeveynlerin ortalama vyaslari
sirastyla  15,1+2,5 ve 42,2+4,7 wyl/dir. Olgularin ortalama diyabet sureleri ve tani vyaslar sirasiyla
7,04+9,1 ve 10,7412,2 vil/dir. Olgularin ortalama HbAlcleri 8,3%1,6 mg/dl dir ve %21,7'si’i iyi, %540
orta ve %27,4'0 kot metabolik kontrollidir. Ebeveynlerin ortalama 0Glgek puanlari  97,8+24tir.
Ebeveynlerin olgek puani ile adolesanlarin yasi ve HbAlc diizeyleri arasinda negatif, kan sekeri olglim
sikligi arasinda pozitif korelasyon saptandi.(sirasiyla R=-0,261 p=0,05, R=-0,234 p=0,016, P=0,258 p=0,08)
Sonug

Calismamizin sonuglari ebeveyn 6lcek puanlarinin metabolik kontrol (izerinde olumlu etkisi oldugunu gdstermistir.
Adolesanlarin yasi arttikca ebeveyn dlgek puanlarinin azalmasinin bu dénemde artan bagimsiz vakit gecirme ve okul/is
nedeniyle evden uzaklasma ile iliskili olabilecegi distnalda.

Anahtar Kelimeler: ebeveyn izlemi, adolesan, Tip1 diyabet
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POSTER BILDIRILER

[PP-001]

Hamile Kadinlarda ve Yenidogan Bebeklerinde iyot Durumunun Belirlenmesi ve Kordon Kani TSH ile Olan iliskisinin
Degerlendirilmesi

Konul Aliyeva?, Omer Erdogan?, Sercan Oztiirk!, Ozge Cevik?, Arif Aktug Ertekin?, Tolga Uniivar’, Ahmet Anik*

'Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Aydin
2Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiltesi,Tibbi Biyokimya Anabilim Dali, Aydin
3Aydin  Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim Dal, Aydin
*Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin

Amag: Bu kesitsel-analitik c¢alismada, Aydin ilinde hamile kadinlar ile yenidogan bebeklerinde
idrar iyot dlizeyi Olclilerek annelerin ve bebeklerinin iyot durumunun tespit edilmesi ve kordon
kaninda tirotropin stimulan hormon (TSH) degerleri ile olan iliskinin degerlendirilmesi amacland.
GereglerveYontem:Calismaya,1Mart2021-200cak2022tarihleriarasindaAydin’daikametedenhamilekadinveyenidogan
bebekleri dahil edildi. Hamile kadinlarin sosyoekonomik ve obstetrik 6zellikleri, tiroid hastaliklari, iyotlu tuz kullanim
durumlari,hamilelikteiyottakviyesialipalmadiklariveyenidoganbebeklerindogumozelliklerigibiekbilgileriicerenbiranket
uygulandi. iyotdurumunun géstergesiolarak ortancaidrar iyot konsantrasyonu (oiiK) ve kordon kani TSH él¢ciimii yapilarak,
hamile kadinlarda oiiK <150 pg/L, yenidogan bebeklerde oiiK <100 pg/L iyot eksikligi olarak tanimlandi. Kordon kani TSH
dlzeyi>10mlU/Lolanbebeklerinsikligiveiyotdurumuileolaniliskisiincelendi.Verilerortancadeger(min-max)olarakverildi.
Bulgular: Calismaya 388 hamile kadin ve yenidogan bebekleri dahil edildi, 153 hamile kadin ve yenidogan bebek
iyot yiiklenmesi (ilK >500 pg/L) nedeni ile ¢alisma disi birakildi ve inceleme 235 kisi iizerinden yapildi. Hamile
kadinlarda ve yenidoganlarda oliK sirasiyla 144,8 (2,1-488,0) pg/L ve 143,0 (0,8-491,0) pg/L, iyot eksikligi sikligi
%51,9 ve %35,3 idi. Annelerin %16,4’tinde ciddi, %33,6’sinda orta, %50,0’sinde hafif; yenidoganlarin %12’sinde
ciddi, %18,1’inde orta, % 69,9’unda hafif iyot eksikligi mevcuttu. Yenidogan ve anne oliK arasinda pozitif yonli
anlamh korelasyon saptandi (rho=0,383 p<0,001). Kordon kani TSH >10 mlU/L bebeklerin orani %2,7 (n=6) idi.
Hamilelerde ve yenidoganlarda oiiK ile kordon kani TSH diizeyleri arasinda iliski saptanmadi (p>0,05). Calismada
anne yasi ve iyotlu tuz kullanim o6zellikleri hamilelerde iyot eksikligi ile iliskili faktorler olarak degerlendirildi.
Sonug: Bu ¢alismanin sonuglari, Aydin ilinde oiiK ile belirlenen iyot durumuna gére hamile kadinlarda hafif iyot eksikligi
oldugunu, yenidoganlarin ise iyotun yeterli oldugunu gostermektedir. Bu nedenle, Aydin’da hamilelik ve emzirme
doneminde iyotlu beslenme, iyot takviyesi ile ilgili stratejilere ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Hamilelik, Yenidogan, iyot eksikligi, idrar iyot konsantrasyonu, kordon kani TSH
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[PP-002]

Hashimoto tiroiditli cocuklarda tiroid elastografi sonuglarina etki eden metabolik faktorler

Serkan Bilge Koca?, Turgut Seber?

1Saglk Bilimleri Universitesi, Kayseri Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Kayseri
2Saglik Bilimleri Universitesi, Kayseri Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Radyoloji, Kayseri

AMAC

Hashimoto tiroidit (HT) ¢ocukluklarda sik gozlenen kronik otoimmun bir tiroid hastaligidir. Ultrasonografiyle tiroid
hacmi ve parankimi incelenebilmekle birlikte, son yillarda shear-wave elastografi (SWE) teknigiyle parankim doku
sertligi (elastisite) daha ayrintili degerlendirilmektedir. Amacimiz, metabolik faktorler agisindan birbirine benzer
HT’li cocuklarla, saglkli kontrolleri karsilastirmak ve elastografi sonuclarini etkileyen faktorleri tespit etmektir.

GEREC VE YONTEM

Kayseri Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinoloji kliniginde izlenen yeni tani henliz tedavi baslanmamis sistemik
hastaligi olmayan 46 HT’li hasta ile 46 saglikh gocuk karsilastirildi. Her iki grupta da tiroid elastografi bulgulari,
antropometrik 6l¢limler, serum glukoz, insdlin, lipid profili, tiroid fonksiyon testleri ve otoantikorlari, tiroglobulin,
IGF-1 ve IGFBP3 duzeyleri karsilastirildi. Veriler SPSS 24.0 programinda degerlendirildi. Gruplari karsilastirmada
Student T ve Mann Whitney U testleri kullanildi. Elde edilen sonuglarin birbiriyle iliskisi Pearson ve Spearman
korelasyon analizleriyle degerlendirildi. Hashimoto tiroiditli olgulari tespit etmede kullanilabilecek tiroid
elastografide saptanan elastisite degeri ROC analiziyle hesaplandi. istatistiksel olarak p<0,05 anlaml kabul edildi.

BULGULAR

Calismaya yasi 62-213 ay araliginda 92 cocuk katildi. Gruplarin tiroglobulin, tiroid otoantikorlari, tiroid hacmi ve SWE
kilopascal (kPa) degerleri anlaml derecede farkliydi (p<0,001). Yas (r: 0,276; p: 0,008), viicut agirhgi (r: 0,266; p: 0,01),
boy (r: 0,227; p: 0,03), VKI SDS (r: 0,228; p: 0,03), Anti-TPO (r: 0,354; p: 0,001), Anti-Tg (r: 0,427; p< 0,001), IGF-1 (r: 0,279;
p: 0,008), tiroid hacmi (r: 0,648; p< 0,001) ve SDS’si (r: 0,702; p< 0,001) ile pozitif anlamli korelasyon, HDL kolesterol (r:
-0,230; p: 0,03), serbest T4 (r: -0,236; p: 0,02) ve tiroglobulin (r: -0,255; p: 0,01) ile negatif anlaml korelasyon saptandi.

SONUCLAR

Metabolik acidan iki benzer grup kiyaslanmis olsa da elastisite skorlari agisindan HT’li olgularda belirgin fark saptandi.
Hashimoto tiroiditli olgulardan 6tiroid olanlar (31 hasta) ile saglikli kontroller kiyaslandiginda ayirt edici elastisite skoru
degeri ROC analiziyle %38 duyarlilik %98 6zgiilliik ile 14.6 kilopascal (kPa) saptandi.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, Hashimoto tiroidit, Shear-wave elastografi
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[PP-003]

Cocukluk Cagi Graves Hastaliginda Erken D6nem Tedavi Yaniti: Tiroid Hormonlarinin Normallesme Siirecine Etki Eden
Faktorler

ibrahim Mert Erbas?, Ezgi Celik?, Tarik Kirkgdz!, Ozlem Nalbantoglu?, Hiiseyin Anil Korkmaz?, Behzat Ozkan!

Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, izmir
2Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari, izmir

Amag: Graves hastaliginda tedavi baslangici sonrasi serum sT3 ve sT4 dizeylerinin normal seviyelere gelmesi
ile tedavi ve izlem planinda degisikliklere gidildigi icin, bu doneme etki eden faktorleri 6n goérmek klinisyene
yol gosterici olacaktir. Calismamizda, cocukluklarda Graves hastaliginda erken donem tedavi yanitlar ile
tiroid hormonu seviyelerinde normallesme slrecine etkili faktorlerin  ortaya konulmasi amaclanmistir.

Gere¢ ve Yontemler: Bu retrospektif calismaya 2012-2022 vyillari arasinda bolimimize basvuran ve
tetkiklerinde asikar hipertiroidi ile TRAb pozitifligi sonucunda Graves hastaligl tanisi alarak tedavi baslanan
ve izleminde sT3 ya da sT4 diizeylerinden en az birisi referans araliga inen <18 vyas hastalar dahil edildi.
Sonuglar dagihmin normalligine goére ortalamatstandart sapma veya ortanca (25-75p) olarak sunuldu.

Bulgular: Calismaya ortalama yasi 13,0+3,4 yil olan 46 hasta (%69,6 kiz, %76,1 pubertal) dahil edildi. Hastalara 0,4
(0,3-0,5) mg/kg/gin dozunda metimazol tedavisi baslanirken, 26 hastaya (%56,5) beta-bloker tedavisi eklendi.
sT3 ve sT4 normale gelme zamani sirasiyla 5 (3—8) ve 3,5 (2-7) hafta olarak bulundu. Cinsiyet, pubertal durum, fizik
muayenede guatr, oftalmopati veya tasikardi varligi, diger otoantikor pozitiflikleri ile tedaviye beta-bloker eklenmesi
tiroid hormonlarinin normallesme zamanina etkili bulunmadi (p>0,05). sT3 veya sT4 diizeyinin normale geldigi hafta
ile yas, antropometrik Olclimler, tedavi dozu, ultrasonografide ol¢iilen tiroid bezi hacmi, bazal tiroid fonksiyon testleri
veya TRAb ftitresi arasinda anlamli korelasyon saptanmadi (p>0,05). Olgular tedavi dozlarina gore gruplandiginda;
<=0,3 (n=14), 0,3-0,5 (n=18) ve >=0,5 (n=14) mg/kg/gun tedavi baslananlarda sT3 ve sT4 normale gelme zamanlari
benzerdi (p=0,529 ve p=0,930). On iki yas altinda (n=15) yuksek TRAb titresi (>10 IU/L) olanlarda sT3 normale
gelme zamani daha uzun (p=0,024), oftalmopati olanlarda ise sT4 icin bu slire¢ daha uzun saptandi (p=0,017).

Sonug: Literatlirde Graves hastaliginda yiiksek doz baslangi¢ tedavisi ile uzun dénem remisyon oranlarinin daha yiiksek

oldugunu bildiren yayinlar olsa da, bu ¢alisma ile erken dénem tedavi yanitinin ve tiroid hormonlarinin normalizasyon
surecinin baslangic tedavi dozu ile iliskili olmadigini gosterdik.

Anahtar Kelimeler: Hipertiroidi, metimazol, oftalmopati, tirotropin reseptor antikoru
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[PP-004]

Konjenital hipotiroidi 6n tanisi ile degerlendirilmis ¢ocuklarin klinik 6zellikleri

Nilgiin Eraslan?, ihsan Esen?, Deniz Okdemir?, Nurdan Yildirim Acar?

Firat Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dall, Elazig
2Firat Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloijisi Bilim Dall, Elazig

Bu calismada konjenital hipotiroidi (KH) 6n tanisi ile degerlendirilmis cocuklarin klinik 6zelliklerinin degerlendirilmesi
amaclanmistir.

Hastanemiz ¢ocuk endokrinoloji poliklinigine 2014-2020 yillari arasinda ulusal yenidogan tarama programi kapsaminda
KH 6n tanisi ile yonlendirilmis 209’u (%52,6) kiz ve ortanca yasi 21 giin (3-88) olan 397 bebek calismaya alindi (sekil).
Bu bebeklerin tarama verileri, basvuru 6zellikleri ve nihai tanilari geriye doniik olarak hastane kayitlarindan incelendi.
Calismaya alinan 397 bebegin 8'i (%2) izlemde olmak Uzere toplam 187’sine (%47) KH tanisi ile tedavi baslanmisti.
Tedavi baslanmis bebeklerde cinsiyet ve dogum sekli acgisindan fark yoktu (p>0,05). Bununla birlikte tedavi
baslanmis bebeklerin tedavi baslanma yasi, dogum agirliklari ve basvurudaki serbest T4 dizeyleri daha distk
idi (sirasi ile p<0,001, p=0,045 ve p<0,001). Basvuru TSH duzeyleri daha yiksek idi (p<0,001). En az 3 wyillk
izlemi olan c¢ocuklarda kalict KH sikligi %36,5 (42/115) ve tiroid disgenezi sikhg %16,7 (7/42) tespit edildi.
Kalici KH tanisi almis bebeklerin %58,5’ine ilk 21 giin icinde; %82,5’ine ise ilk bir ay icinde tedavi baslanmigti. Kalic
ve gecici KH tanili bebekler arasinda cinsiyet, dogum sekli, tedavi baslanma yasi, dogum agirliklari, basvurudaki TSH
diizeyleri arasinda anlamli fark yoktu (p>0,05). Serbest T4 dizeyleri kalict KH’li cocuklarda daha duslktl (p= 0,044).
Kalici KH tanisi almis bebeklerin yaklasik yarisinda tedavinin dogum sonrasi 21 giinden sonra baslaniimis olmasi tarama
sonrasi bebeklerin degerlendirilme sireclerinin gdzden gegirilmesi gerektigini gdstermektedir.

Anahtar Kelimeler: konjenital hipotiroidi, tiroid disgenezisi, yenidogan taramasi
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[PP-005]

Nadir bir santral hipotiroidi nedeni: X’e bagh gecisli /RS4 mutasyonu

Ozge Kopriiliit, Hilmi Tozkir?

Tekirdag Dr. ismail Fehmi Cumalioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi
2Namik Kemal Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik ABD

Giris: Santral hipotiroidi, TSH lretiminde yetersizlige bagh tiroid hormon eksikligi ile karakterizedir. Siklikla ¢oklu
hipofiz hormon eksikliklerinin bir pargasi olarak karsimiza ¢ikar ancak olgularin %20-25’inde izole TSH eksikligi olarak
da gorulebilir. Dogumsal formlar, ge¢ tani aldigi durumda biylime ve gelismeyi olumsuz etkileyebilir. Ginlimuzde
santral hipotiroidiye neden olabilecek genlerin bazilari tanimlanmistir. Burada, ge¢ tani aldigi halde blylime ve
gelismesi etkilenmemis, ailede hipotiroidi 6ykisi olan ve tiim egzom analizi ile IRS4 varyanti saptanan bir olgu sunuldu.
Olgu:15vyas erkek hasta, rastlantisal saptanan serbest tiroksin (sT4) distkligl nedeniile poliklinigimize yonlendirildi. Aktif
bir sikayeti olmayan olgunun son 4 aydir bakilan tetkiklerinde sT4 diisiik seyretmekteydi. Miadinda normal spontan vajinal
yolile 3400 gr olarak dogdugu 6grenildi. Anne baba arasinda akrabalik yoktu. Ablasi ve kuzeni hipotiroidi nedeniyle tedavi
gormekteydi. Fizik bakisinda; viicut agirligi 70 kg (0,6 SDS), boyu 178,1 cm (0,99 SDS) idi. Puberte muayenesi Tanner evre 4
ile uyumluydu. Tiroid bezi non-palpable idi. Laboratuar incelemesinde kan sayimi, iyonlar, bobrek ve karaciger fonksiyon
testleri normaldi. Hormon profilinde TSH: 1,97 mIU/ml (N: 0,7-5,97), sT4: 0,65 ng/dl (N: 0.96-1,77), Prolaktin: 7,7 ng/ml
(N:4,79-23,3), ACTH: 54 pg/mL, Kortizol:9,7 ug/dL saptandi. Tiroid otoantikorlari negatifti. Hipofiz MRG normal saptandi.
Olguyasantral hipotiroiditanisiile L-tiroksin tedavisi baslandi ve ailede benzer vakalar olmasinedeniyle yapilan tiim egzom
analizinde IRS4 geninde cergeve kaymasina neden olan hemizigot ¢.1772delG varyanti saptandi. Bu varyant ACMG/AMP
kriterlerinegoére“muhtemelpatojenik” olaraksiniflandirildi. Ailedekibenzervakalaringenetikincelemesidevametmektedir.
Sonug: Santral hipotiroidi nedeni ile arastirilan olguda X’e bagli gecis gésteren IRS4 varyanti saptandi. Santral hipotiroidi
nadir bir durum olmasi ve TSH yiksekligi olmamasi nedeniyle gec tani alabilmektedir. TUm egzom analizi ile genetik
nedeni saptamak mimkin olabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: santral hipotiroidi, /RS4, insulin receptor substrate 4
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[PP-006]

Fanconi aplastik anemisi ve Graves hastaligi birlikteligi

Elif S6bi, Berkin Berk Akbeyaz

Kartal Dr. Lutfi Kirdar Egitim ve Arastirma Hastanesi

Amag:
Hemopoetik kok hiicre nakli (HKHN); kalitsal veya edinilmis hematolojik hastaliklar ve bazi metabolik hastaliklarin kiratif

tedavisinde 6nemli yer tutar. Ancak nakil sonrasi hipotiroidi veya nadiren hipertiroidi ve tirotoksikoz gorilebilir. Nakil
sonrasl hipertiroidi graft versus host hastaligi (GVHH) veya dondériin immun hicrelerinin aliciya gecisine bagh olabilir

Olgu:

Birinci derece kuzen evliligi olan saglikh baba ile annenin 1. gebeliginden 1. canli dogumu olarak term 2500 gr
dogurtulmus. iki yasinda Fanconi aplastik anemisi tanisi ile allojenik kemik iligi transplantasyonu yapilmis. Yiirimede
bozukluk nedeniyle basvuran 4 yas 9 aylk kiz olgunun fizik bakisinda canli bakis, proptoz ve evre 1 guatri mevcuttu.
Tarti: 25,6 kg (2,32 SD), boy:119 cm (2,29 SD), puberte evresi Tanner evre 1 olarak degerlendirildi. Kalp tepe atimi
126/dk ve diger sistemik muayeneleri normaldi. Kan tetkiklerinde TSH:<0,005 mlU/ml, serbest T3: >32,5 ng/
dl, serbest T4: >8 ng/dl, ALT:59 U/L, AST: 42 U/L, anti TPO: 62 IU/ml, antitiroglobulin: 14 IU/ml, TSH resepto6r
antikoru: 40 IU/L (N:0,00-1,75) saptandi. Tiroid ultrasonografisinde tiroid boyutlari artmis, konturlari lobule ve
parankim heterojen olarak raporlandi. GVHH’nin sistemik belirtileri; dokunti, ishal, sarilk, agiz ve gbz kurulugu
ve ates, yoktu. Ailesinde tiroid hastaligi ve radyoterapi oykusi yoktu. Olguya 1 mg/kg propronalol ve 0.4 mg/
kg metimazol tedavisi baslandi. Antitiroid tedavinin 13. ayinda 0,2 mg/kg metimazol tedavisi devam etmektedir.

Sonug:
Fanconi anemisi; aplastik aneminin kalitsal bir formudur. Kromozom kiriklarina duyarhlik ve artmis malignite sikhg

ile iliskilidir. Boy kisaligl, hipergonadotropik hipogonadizm ve hipotiroidi hastaliga eslik edebilen endokrin sistem
bulgularidir. Allojenik hemopoetik kék hiicre nakli hastaligin kiiratif tedavisinde tercih edilebilir. Olgumuzda hemopoetik
kok hicre naklinden yaklasik 2,5 yil sonra hipertiroidi gelismisti. Hemograminda 6zellik olmamasi nedeniyle hastaya
biyopsi yapilmadi. Hem donoérden gecen antikorlar, hem de GVHH’na bagli olarak hastalarda hipertiroidi gelisebilir.
HKHN 6ncesi ve sonrasinda tiroid fonksiyonlari agisindan olgularin izlenmesi 6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: fanconi anemisi, allojenik kemik iligi nakli, hipertiroidi
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[PP-007]

Geg tani alan Otoimmiin Atrofik Tiroidit olgu sunumu

Halil ibrahim Giin, Beray Selver Eklioglu, Mehmet Emre Atabek

Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Konya

Giris: Otoimmin atrofik tiroidit nadir gorilen edinsel bir hipotiroidi nedenidir. Burada ge¢ basvuru
nedeniyle hipotiroidinin bircok bulgusunun saptandigi otoimmin atrofik tiroiditi olan bir olgu sunulmustur.
Vaka: 13 yasindaki kiz hasta, boy kisaligi nedeniyle basvurdu. Tahlillerinde primer hipotiroidi saptandi. Hastanin anne
babasi arasinda akrabalik olmadigi, ulusal yenidogan tarama programi sonucunun normal oldugu 6grenildi. N6romotor
gelisiminin normal oldugu, son yila kadar blylimesinin yasitlariyla benzer sekilde oldugu belirtildi. Son aylarda halsizlik
sikayetinin basladigl, okul basarisinin kotilestigi, Usiime ve kabizhk sikayetlerinin arttig bildirildi. Fizik muayenesinde
vicut sicakligl 36,1°C, nabiz 56 atim/dk, solunum sayisi 18/dk, kan basinci 110/70 mmHg idi. Vicut agirhg: 42 kg
(-0,76SDS), boyu 145 cm (-2,17SDS) idi. Hasta apatik gériinimdeydi. Fasiyal miksédemi vardi. Boyun muayenesinde
guatr saptanmadi. Hareketleri olduk¢a yavasti ve derin tendon refleksleri azalmisti. Puberte muayenesinde tanner
evre 3 telars, evre 2 pubars ve aksillars tespit edildi. Cildi kaba ve kuruydu. Laboratuvar tahlillerinde; TSH: 973
mU/L (0.27-4.2), sT4: 0,039 ng/dl (0.93-1.7), Anti-TPO: 235 U/ml (0-34), Anti-TG: 16.1 U/ml (0-115), TSH reseptor
blokan antikor: 0.61 IU/L (0-1.5), total kolesterol: 303 mg/dl (0-200), LDL kolesterol: 209 mg/dl (>130), kreatin
kinaz: 1510 U/L (26-192), ALP: 41U/L (153-362) idi. Kemik yasi 10 yas ile uyumluydu. Tiroid ultrasonografisinde sag
lob 2,81 ml, sol lob 2,92 ml (toplam voliim 0,59 SDS) parankim heterojen ve yogun psédonodiler goriinim izlendi.
Elektrokardiyografide distk QRS voltaji ve sinls bradikardisi tespit edildi. Ekokardiyografide minimal perikardiyal
eflizyon saptandi. Hastamiz otoimmiin atrofik tiroidit olarak degerlendirildi ve hastaya levotiroksin tedavisi baslandi
ve kademeli doz artirimi yapildi. 2 hafta sonraki kontroliinde miksddemin gectigi gorildi ve hareketliliginin
normale geldigi belirtildi. Hasta, puberte ve biylme acisindan izlenmesi ve tedavi yonetimi amaciyla takibe alind.
Sonug: Otoimmin atrofik tiroidit kliniginde guatr olusmamasi nedeniyle basvuru daha ge¢ ve klinik daha agir
olabilmektedir. Guatr edinsel hipotiroidi de sik bir bulgu olurken guatrin eslik etmedigi otoimmin tiroidit tablolar
olabilecegi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Hipotiroidi, Miksédem, Otoimmin atrofik tiroidit
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[PP-008]

Erken Cocukluk Déneminde Mitotik Olarak Aktif Folikiiler Nodil: Tiroglobulin Geninde Novel Mutasyonu Olan
Olgunun 10 yillik izlemi

Sirmen Kizilcan Cetin?, Zehra Aycan?, Zeynep Siklar’, Serpil Dizbay Sak?, Serdar Ceylaner?, Elif Ozsu?, Merih Berberoglu®

!Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji Anabilim Dali, Ankara
3INTERGEN Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi, Ankara

Giris:

Tiroglobulin  (TG) genindeki fonksiyon kaybi mutasyonlari,dishormonogenezin yaygin bir nedenidir. Bu
olgularda eriskin donemde nadiren tiroid karsinomlari bildiriimis, c¢ocuklarda tanimlanmamistir.Burada,
TG geninde novel mutasyona sahip 11 yasinda, mitotik olarak aktif folikiiler nodili olan olgu sunulmustur.
Olgu:

Ongbir gunlik kiz hasta, yedi ginlikken yenidogan tarama testi ile saptanan TSH yuksekligi(75,5 ulU/mL) nedeniyle
poliklinigimize basvurdu. Fizik muayenesinde agirhg1 3820gr, boyu 53cm, bas cevresi 35,5cm, 6n fontanel 3x3cm, arka
fontanel 1xlcm’di. Tiroid nonpalpabl, sistemik muayenesi normaldi. Laboratuarda; sT4: 5,58 pmol/It (N:7-16),TSH:
>100mIU/ml (N:0,34-5,36), idrar iyot dizeyi 159 ug/L, TG <0,1ng/ml (N:1,15-50) saptandi. USG’da tiroid hacmi 2,07ml
(4,45SD)’di. Bu bulgularla dishormonogeneze bagli konjenital hipotiroidi distinilen olguya 10 mcg/kg/giin LT4 baslandi.
izlemde biiylime gelismesi normal, sT4 hedeflenen diizeyde, TSH normal aralikta seyretti. Yillik USG yapilan olguda 10
yasinda;soltiroidlobununaltpoliinde 7x6 mmboyutunda, diizglinsinirli, vaskilaritesiartmis, mikrokalsifikasyonicermeyen
hipoekoik nodiil saptandi. Lenfopati ve metastaz yoktu. ince igne aspirasyon biyopsi yapilan nodiiliin sitolojik incelemede
Bethesda-IV olarak raporlandi. Nodiil, papiller benzeri niikleer 6zelliklere sahip noninvaziv folikiler tiroid neoplazmi
icin stipheli (NIFTP) olarak degerlendirildi.Konsey karari ile total tiroidektomi yapildi. Patolojik incelemede sol lobda 16
mm’lik iyi sinirh, insular ve solid paternli folikller nodiil saptandi. Mitotik aktivite ve Ki67 proliferasyon indeksi alisiimadik
sekilde yuksekti(sirastyla 10 mitoz/2mm2 ve %10). Vaskiler veya kapsiler invazyon izlenmedi.Nlkleer degisiklikler
papiller karsinom tanisi igin yeterli degildi.Olgu tanimlayici olarak “mitotik olarak aktif foliktler timaor”olarak raporlandi.
Molekuler analizinde yeni bir kompound heterojen TG [c.2149C>T (p.R717*)(P.Arg717Ter) / c.5361_5362 delCCinsG
(p.H1787Qfs*3) (p.His1787GInfsTer3)] muhtemel patojenik mutasyon saptandi. Postoperatif bir yillik
izleminde 2,5ug/kg/glin tedavisi altinda;tiroid fonksiyonlari,tiroid ve boyun USG’lari normal seyretti.
Sonug:

Dishogrmonogeneze bagh konjenital hipotiroidili bu olgu ile prepubertal donemde saptanan nodiilde yiiksek mitotik
aktiviteli folikuler lezyonun,TG genindeki novel patojenik mutasyonla ilgili olabilecegine dikkat gekilmek istenilmistir.
Eriskinde dishormonogenez zemininde tiroid kanseri gorilebilirken ¢ocuklarda bildiriimemis olmasi;tiroid kanserlerin
erken tanisi icin molekiler ¢alisma yapilmasinin,yillik ultrason ile izlenmesinin 6nemli oldugunu disindirmustir.

Anahtar Kelimeler: konjenital hipotiroidi, novel mutasyon, TG, tiroglobulin sentez defekti, tiroid kanser
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[PP-009]

Pediatrik Santral Hipotiroidi Hastalarinin izlemindeki Klinik Bulgulari ve Laboratuvar Karakteristikleri

Safak Demirtas, Zeynep Siklar, Elif Ozsu, Zehra Aycan, Aysegiil Ceran, Sirmen Kizilcan Cetin, Gizem Senyazar, Seda Erisen
Karaca, Sema Nilay Abseyi, Merih Berberoglu

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoljisi Bilim Dali, Ankara

GirisFAmag: Bu Calismada santral hipotiroidi tanisi  alan olgularin  izole vya da c¢oklu hipofiz
hormon eksiklikleriyle birlikte gorilme sikhgi, tedavileri ve izlemi degerlendirilmistir.
Gerec¢-Yontem: Son on yilda 18 yas alt, izole ya da coklu hipofiz hormon eksikligine bagl olusan santral
hipotiroidili tim olgularinin klinik ve laboratuvar verileri retrospektif olarak arastirildi. Hastalarin basvuru
bulgulari, etyolojik 6zellikleri antropometrik Olglimleri ve wuzun doénem tedavi izlemleri degerlendirildi.
Bulgular: Toplam 51 hasta ¢alismaya alindi(23K/28E).Bes olguda(%9,8) izole santral hipotiroidi,46 olguda(%90,2)coklu
hipofiz hormon eksikligi mevcuttu. Coklu hipofiz hormon eksikligi olan hastalarin iginde en sik neden 34 hastada(%73,9)
intrakraniyalkitleye baglolup, ensikkitle 22 hastada(%47,8) gorilen kraniyofarenjiomaidi. Basvuru bulgulariarasinda; bas
agrisi(%39,2),boy kisalig1(%25) ve gérme problemleri(%13) en sik nedenlerdi. Santral hipotiroidiye; ACTH %69 (n=32),ADH
%45 (n=21),BH %26(n=12) ve FSH-LH %6,5(n=3) eslik ediyordu. izole olgularda yakinmalar cesitlilik géstermekteydi
Olgularin %9.8’inde prematir dogum hikayesi vardi. Basvuru yasi ortanca 6,83 yildi(0.01-16.45). Ortalama
boy SDS -1.11 + 1.3 ve vicut kitle indeksi SDS 1,08 11,67 olup,%25(n=13) hastada boy kisahg ve %17,9
hastada(n=9) obezite saptandi. Basvuruda hastalarda ortalama TSH 1.35 * 1.57mu/mL, sT4 8.32 + 2.92 (11-
22)pmol/L olup tim hastalarda sT4 dusukti. Basvuru sirasinda hastalarin %58.1'inde(n=30)TSH degerleri
distk(<l wu/mL),%39’unda(n=20)TSH normal (1-5pu/mL) ve %1,96'da(n=1)TSH’da 1hmli yukseklik saptandi.
L-tiroksin ortalama 2.06 * 1.82mcg/kg/gin olarak baslandi ve izlemde 1.41+ 0.31mcg/kg/gline kadar dozun azaldigi
gorildi. Toplam 3.02 + 1,15yillik izlem sliresince sT4 degerleri ortalama 13.09-16,59(n:11-22) arasinda seyretti. Bununla
birlikte hastalarin yaklasik yarisininda sT4 degerlerinin referans aralig alt siniri ila yarisi arasinda seyrettigi gorald.
Sonug: Santral hipotiroidili tiim olgularin en sik nedeni intrakraniyal kitleler oldugundan SSS goériintiilemesi yapilmasi
onemlidir. izole vakalarda klinik bulgular silik ve tani yasina gore cesitlilik gdsterirken, coklu hipofizer hormon eksikligi
olan hastalarda etyolojik nedene gore daha belirgin klinik bulgular gortlmektedir. Hastalarin sT4 degerleri dikkatli
izlenmeli ve doz ayarlamasi agisindan sT4 degerlerinin st normal aralikta izlenmesi hedeflenmelidir.

Anahtar Kelimeler: santral hipotiroidi, tedavi, uzun dénem



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-010]

Yenidogan tarama testinde hipotiroidi siiphesi olan bir olgu: Tiroid hormonu direnci-p

Safak Demirtas’, Zeynep Siklar?, Serdar Ceylaner?, Elif Ozsu', Zehra Aycan’, Aysegiil Ceran?, Sirmen Kizilcan Cetin?,
Gizem Senyazar?, Seda Erisen Karaca?, Sema Nilay Abseyi?, Merih Berberoglu®

!Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoljisi Bilim Dali, Ankara
’Intergen Genetik ve Nadir Hastaliklar Tani Arastirma ve Uygulama Merkezi, Ankara

GIRIS ve Amag: Tiroid hormon direnci; alfa ve beta reseptérlerdeki inaktive edici mutasyonlar nedeniyle, tiroid
hormonuna karsi duyarliigin azaldigi nadir hastaliklardir. Yiksek tiroid hormon seviyeleri, uygun olmayan sekilde
normal veya yilksek tiroid stimulan hormon (TSH) sekresyonu ve iyodotironin etkisine azalmis periferik doku yanit
ile karakterizedirler. Asemptomatik olabildigi gibi istirahat tasikardisi, boy kisaligi, dikkat eksikligi hiperaktivite
bozuklugu ve guatr gelisebilmektedir. Yenidogan taramalarinda yliksek TSH nedeni ile hipotiroidi ile karisabilmektedir.
Olgu: Zamaninda, 3140 gr dogan olgu 26 glinliikken tarama testinde TSH:15,96 olarak tespit edilmesi tzerine konjenital
hipotiroidiontanisiylaklinigimizebasvurdu.Fizikmuayenesinde;geneldurumuiyi, aktif, VA:4350gr,boy55cm, bascevresi36
cm, 6nfontanel 1x1cm, arkafontanelkapali, nabiz: 120/dk, sistem bulgularidogal, guatryoktu. Laboratuvarincelemesinde;
TSH:4,68ve 6,24 u/mL,sT4:36,5pmol/Lve35,7(11-22),sT3:14,2ve 12,6 pmol/L(3,1-6,8) bulundu. Anneve babanintiroid
fonksiyon testleri normaldi. Yiksek sT4 ile baskilanmamis TSH degerleri ve klinik 6tiroid olan hastada tiroid hormon direnci
olabilecegi dusiinllerek genetik ¢alismasi yapildi. Olguda THRB geninde: heterozigot ¢.958C>T (p.R320C) (p.Arg320Cys)
mutasyonu saptandi. Olguya tiroid hormonu direnci-B tanisi konuldu. Anne, baba ve kardesinin analizlerinde mutasyona
rastlaniimadi. Olgu bolimiimuzde takip edilmekte olup, fizik muayane bulgulari normaldir ve tedavisiz izlenmektedir.
TARTISMA: Yenidogan dogumsal hipotiroidi taramalarinda yiiksek TSH bulunan olgular nadir de olsa tiroid hormon
direncine sahip olabilir. Laboratuvar olarak sT4 yuksekligine karsin, normal TSH degerleri saptanan, klinik bulgular
otiroidi olan olgularda tiroid hormon direnci ayirici tanida disinilmelidir. Bu hastalar genellikle asemptomatik olarak
seyrettiginden, sadece laboratuvar sonuclarina dayanarak tedavi verilmesinden kaginilmalidir.

Anahtar Kelimeler: hormon direnci, tarama, tiroid, yenidogan
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[PP-011]

Gegici Hipofizer Hiperplazinin Nadir Bir Sebebi;Van Wyk-Grumbach Sendromu

Suat Tekin, Merve Gilll, Doga Turkkahraman

Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi

Giris:

Tedavi edilmemis uzun sireli siddetli primer hipotiroidi sebebi ile olusan hipofizer hiperplazi, puberte prekoz,
dev over kistleri ve hiperprolaktinemi Van Wyk Grumbach (VWG) sendromu olarak tanimlanmaktadir.
Olgu: 15,3 yas kiz olgu menoraji (15 glinde bir mens,7-8 ped/giin) nedeniyle kadin dogum poliklinigine basvurdu. Pelvik
USG’de sag overde en biylgi 5 cm, sol overde en biyiligi 8.5 cm olan multikistik gériiniim saptandi. Laboratuvarda
tumor markerlari normal olan hastada agir hipotiroidi ve hiperprolaktinemi tespit edildi. (TSH >500 ulU/mL (N: 0,36-
5,8), sT4 <0.1 ng/dl (N: 0,61- 1,49), sT3 1,91 ng\L (N: 2,6 - 5,7), Anti TG 213,40 IU/ml (N:0 — 4), AntiTPO 24,30 1U/
ml (N: < 10), Prolaktin 170 pg/L (N:3.34-26.72). Hipofiz MR’da hipofizer hiperplazi (yiikseklik 177mm) optik kiazmaya
inferiyorundan hafif basi saptandi. Hashimato tiroiditine sekonder agir hipotiroidi gelisen hastaya diisik doz (1 pg/
kg/glin) L-tiroksin tedavisi baslandi ve doz kademeli olarak arttirildi. Tedavinin 5. ayinda 1,5 pg/kg/giin dozunda
otiroidizm saglandi. Takibinde adetleri diizene girdi ve pelvik USG de over kistlerinin kayboldugu gozlendi. Tedavinin
11. ayinda cekilen hipofiz MR’da hipofizer hiperplazinin tamamen kayboldugu (hipofiz yiksekligi 6mm ) tespit edildi.
Sonug:

Hashigmato tiroiditi cocuklarda yaygin gortlen endokrin bir bozukluktur. Nadiren agir hipotiroidiye neden olmaktadir.
Gec tani ve tedavi Van Wyk-Grumbach sendromuna yol acabilmektedir. Dev over kistleri over tiimorleri ile, hipofizer
hiperplazi ve hiperprolaktinemi ise prolaktinoma ile karistirilabilmektedir. L-tiroksin tedavisi sonrasi tiim bu bulgular
gerilemektedir. Literatlrde bilateral dev over kistleri ile basvuran ¢cok az sayida VWG sendromlu olgu bildirildiginden
olgumuzu sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: Bilateral Over Kistleri, Hipotiroidi, Hipofizer Hiperplazi, Menoraji, Van Wyk-Grumbach sendromu
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tedavi 6ncesi hipofiz MR

hipofizer hiperplazi
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[PP-012]

Primer Konjenital Hipotiroidi Tanili Term Bebeklerde Hipotiroidinin Gegici Olacagi Erken Ongoriilebilir mi?

Emine Saliha Ceylan?, Emine Camtosun?, Aysehan Akinci?, ismail Diindar?, Leman Kayas?, Nurdan Ciftci?

inéni Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk saglig ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Malatya
2inénii Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Malatya

Amag: Primer konjenital hipotiroidi (KH), cocukluk ¢aginin en sik endokrin sorunlarindan biridir. Tiroid disgenezisi
saptanan olgularda yasam boyu hormon replasmani gerekmektedir. Diger olgularin ise ¢ogunda tedavi Ug¢ vyil
surdirilip sonrasinda ilac kesimi denenmektedir. Calismamizda primer KH’li term bebeklerin basvuru ve izlem
ozellikleri incelenerek gegici KH’li vakalari dnceden saptamaya yarayabilecek faktorlerin belirlenmesi amaglandi.
Gereg-Yontem: Retrospektif calismaya, 2008-2018 yillari arasinda merkezimizde primer KH tanisi
konularak levotiroksin tedavisi baslanmis, izlemde kalici veya gegici KH oldugu netlesmis 129 term
olgu dahil edildi. Preterm olgular dislandi. Gegici ve kalict KH tanili olgular cinsiyet, basvuru yasi ve
tiroid hormon dizeyleri, basvuru ve izlem (6. ay, 1., 2. ve 3. yil) tedavi dozlari acilarindan karsilastirildi.
Bulgular: Hastalardan 44’Uniin (%34,1) kalci, 85’inin (%65,9) gecici KH’si oldugu belirlendi. Kalici ve gegici KH
gruplari arasinda hastalarin tani yasi, cinsiyet dagilimi, tanidaki sT4, TSH dizeyleri ve baslangi¢c tedavi dozlari
acilarindan anlamh fark saptanmadi (hepsinde p>0,05). Kalici KH grubunda 6. ay ilag dozu (p=0,003), 1. il
ilag dozu (p<0,001), 2. yil ilag dozu (p<0,001), 3. yil ilag dozu (p<0,001) gegici KH grubundan anlamli sekilde
yuksek bulundu (ROC analizinde esik degerler sirayla 2,08; 1,7; 2,17 ve 1,9 mcg/kg/gliin olarak belirlendi).
Sonuglar: Term bebeklerde kalici ve gecici KH nin ¢ yildan 6nce ayirt edilmesinde izlemdeki tedavi dozlarinin yol
gosterici olabilecegi belirlendi. Tedavinin 6. ay, 1. yil veya 2. yilinda belirlenen esik degerlerinden daha disik dozlarda
Levotiroksin alan hastalarda KH gecici olabilir ve bu vakalarda 3 yildan 6nce tedavi kesimi denemesi yapilabilir. Daha
genis serilerde bu esik degerler dogrulanmalidir.

Anahtar Kelimeler: konjenital hipotiroidi, gegici, kalici, tedavi kesimi, levotiroksin
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Primer Konjenital Hipotiroidi Tanili Hastalarin Etiyolojik Dagilimi

Aysen Aksoy Genc?, Enver Simsek?, Zeynep Ece Ozgiin?

'Eskisehir  Osmangazi Universitesi  Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Eskisehir
2Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Eskisehir

Amag:
Konjenital primer hipotiroidi tanisi ile izlenmis hastalarin etiyolojik degerlendirilmesi.

Gereg Yontem:
Klinigimizde 2010-2019 yillari arasinda primer konjenital hipotiroidi tanisiile izlenmis, tetkik edilmis, 3 yasina kadar takip

ve izlemlerine diizenli gelmis hastalarin dosyalari retrospektif incelendi. Hastalarin basvuru anindaki tetkikleri kaydedildi.
Calismamizdatiroiddisgenezisitanisikonulanolgularsintigrafiiletanialdiktansonraultrasonografiiledogrulandi.ilkbasvuru
tetkiklerindeetiyolojisiaydinlatilamayanhastalarinizleminde3yasindailackesimidenendiktensonrayenidenilagbaslanmasi
gereken hastalar dishormonogenezis, ilagsiz izlenen grup gegici konjenital primer hipotiroidi olarak degerlendirildi.
Bulgular:

Klinigimizde toplam 75 olgu primer konjenital hipotiroidi tanisi ile izlenmistir Hastalarin %32
(n:24) kahcr konjenital hipotirodi, %68 (n:51) gecici konjenital hipotiroidi tanisi almistir (Sekil 1).
Gegici konjenital hipotiroidi tanili hastalarda etiyolojisi aydinlatilabilmis 5 hasta mevcuttu. Bunlardan 2 hasta iyot eksikligi,
2 hasta iyot maruziyeti, 1 hasta da annesinde tiroid hastaligi olmasi nedeniyle bakilan TRAB pozitif olarak saptanmisti.
Tum hastalar icinde sadece 1 hastada guatr tespit edilmisti. Hastanin tetkiklerinde idrar iyot diizeyi diisiik saptanmist.
Kalict konjenital hipotiroidi olgularinin = %50’si (n:12) disgenezi, %42’si (n:10) dishormonogenezi, %8'i
(n:2) TSHR mutasyonu saptanmistir. Tiroid disgenezisi tanili hastalardan 4 (%17) olgu agenezi, 1
(%4) olgu hemiagenezi, 5 (%21) olgu ektopik, 2 (%8) olgu hipoplazik tiroid tanisini almistir (Sekil 1).
Calismamizin  demografik verileri incelendiginde kalict  konjenital hipotiroidili  olgularin ~ %58’i (n:14)
kiz, %42'si (n:10) erkek iken gegici olgularin %33’'G (n:17) kiz, %67'si (n:34) erkek hastaydi (Sekil 2).
Gegici  konjenital hipotiroidi icin  medyan TSH:37 ulU/mL (26-92), medyan sT4: 0,91 ng/dl(0,67-1,28)
iken kalici konjenital primer hipotiroidi i¢cin medyan TSH 126 plU/mL (34-322), medyan sT4:0,45 ng/
dl (0,34-1,03) saptandi. Kalici grupta TSH anlamh derecede vyiiksek, sT4 anlamh derecede distktd.
Bir hastada ve kardesinde sintigrafi agenezi, ultrasongrafi normal degerlendirildigi icin bakilan TSHR mutasyonu saptandi.

Sonug:
Primer konjenital hipotiroidi tanisi ile izlenen hastalarin ¢ogunlugunun gecici hipotiroidi oldugu, kalici konjenital
hipotioridi hastalarinda da en ¢ok disgenezi oldugu saptanmistir.

Anahtar Kelimeler: Etiyoloji, Konjenital hipotiroidi, Kalici-gecici
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Sekil 1

I 5HE muiasyonu

Dishormonogenezi

E.alici Pimer Konjenital Hipotiroida

ceict Pnmer Konpemtal Hipotironds

Etiyolojik Dagilm

Tablo 1

Kalict Konjenital Primer Hipotiroidi Gegici Konjenital Primer Hipotiroidi
KIZ 14 (%58) 17 (%33)
ERKEK 10 (%42) 34 (%67)
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[PP-014]

Hashimato Tiroiditli Cocuklarda Tiroglobulin Gen Polimorfizmi

Gizem Senyazar!, Ahmet Cevdet Ceylan?, Aysegiil Ceran?, Sirmen Kizilcan Cetin?, Seda Erisen Karaca?!, Sema Nilay
Abseyi', Safak Demirtas’, Elif Ozsu?, Zehra Aycan?, Zeynep Siklar?, Merih Berberoglu®

!Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara
2Ankara Yildirim Beyazit Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

Girig-Ama

Hasiimatgtiroiditi(HT)otoimmUnbirhastal|kqupetyopatogenezdegenetikvegevreselfaktdrlerinroIoynadlélbildirilmekle
birliktehalenbilinmeyenlermevcuttur.Etyolojiyiaydinlatmayayonelikyapilanazsayidacalismadatiroglobulin(TG)genindeki
polimorfizmlerin hastaliga yatkinlik yarattigi ve etnik kdkene gére farkliliklar icerdigi bildirilmistir. Ulkemizde bu kapsamda
yapilan bir calisma yoktur ve bu ¢alismada HT'li olgularimizda TG gen polimorfizmlerinin arastirilmasi amaglanmistr.

Gereg ve Yontem
Universitemiz Cocuk Endokrinoloji poliklinigine basvuran ve HT tanisi alan 102 hasta ve 51 kontrol grubu alinmistir. HT;

tiroid fonksiyon testleri; 6tiroid, hipotiroid, subklinik hipotiroid olan hastalarda: Anti tiroidperoksidaz(Anti TPO), Anti
tiroglobulin(Anti TG) antikorlarindan en az birisinin pozitif olmasi ve tiroid USG’de tiroidit ile uyumlu bulgular olmasi olarak
tanimlandi. Anti TPO ve Anti TG degerinin laboratuvarin Ust sinirinin iki katindan ylksek olmasi pozitiflik olarak kabul
edildi. Eslik eden diger otoimmun hastaligi olanlar galisma disi birakildi. Hastalarin anamnez bilgileri, klinik, laboratuvar
verileri dosya bilgilerinden elde edildi.Calismaya alinan olgularda TG genirs2076740 ve rs853326 polimorfizmleri calisildi.
Bulgular

Ortanca taniyaslari 11,6 (2-17,7)yil olan hastalarin %70’i kizdi. Ailesinde tiroid hastaligl 6ykisl olan 72 hasta
mevcuttu. Fizik muayenede %25 olguda guatr saptandi. Laboratuvarda;

Anti TPO %89, Anti TG %68 pozitif bulundu. Tanida %31 hasta 6tiroiddi. izlemde 81 olguya levotiroksin tedavisi
baslanmasi gerekti.

Yapilan genetik calismada rs2076740 polimorfizmi HT grupta CC, CT,TT genotipleri sirasiyla %45,2, %40,9, %14; kontrol
grubunda %48,3, %38,3,%13,3 saptandi (p>0,05).

Galisilan diger polimorfizm rs2076740 HT grupta AA, AG,GG genotipleri sirasiyla %19,4, %49,5, %31,2; kontrol
grubunda %10, %46,7,%43,3 saptandi (p>0,05).

Sonug

Ulkemizde ilk kez bu calismada HT etyopatogenezinde iliskili bulunan TG gen polimorfizmlerinden rs2076740 ve
rs853326 hasta ve kontrol grubu karsilastirildiginda aralarinda anlamli fark bulunmadi. Tek basina polimorfizmler iliskili
bulunmamakla birlikte farkli yolaklarin degerlendirilebilmesi icin daha fazla diizenleyici genetik belirteclerin kullaniimasi
ve diger iliskili polimorfizmleri de icine alan daha genis bir arastirma yapilmasi gerektigi dlistincesindeyiz.

Anahtar Kelimeler: hashimato tiroidit, tiroglobulin, polimorfizm, otoimmun tiroidit
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[PP-015]

Cocukluk Déneminde Hashimoto Tiroiditinde Klinik Seyrin Degerlendirilmesi

Emine Esra Firat?, iclal Okur?, Semra Cetinkaya?, Betiil Emine Derinkuyu?, Senay Savas Erdeve?

1SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saglhigi Ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve
Hastaliklari Klinigi, Ankara

2SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Endokrinolojisi Klinigi, Ankara

3SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Radyoloji Klinigi,
Ankara

Amacg: Calismamizda Hashimoto tiroiditi  (HT) tanisi  alan olgulari  periyodik araliklarla  klinik,
laboratuvar ve radyolojik olarak degerlendirerek hastaligin  klinik  seyrini  belirlemek amaglandi.
Gere¢Yontem:Buprospektifcalismaya07.10.2019-15.03.2021tarihleriarasindabasvuran, kroniksistemikhastaligiolmayan,
ilackullanimoykiisiivermeyen,sendromikhastaligiolmayanHTtanisialanhastalardahiledildi.Olgulartanidadtiroid, subklinik
hipotiroidi, asikar hipotiroidi, hipertiroidi gruplarina ayrildi ve 18. aya kadar klinik, laboratuvar ve radyolojik olarak izlendi.
Bulgular: Otuz bes HT'li olgunun 29'u (%82,9) kiz, 6’si (%17,1) erkekti, yas ortalamasi 12,5+3,64 (3,4-18) yildi,
26's1 (%74,3) pubertaldi. Tanida %31,43 (n=11) otiroid, %37,14 (n=13) subklinik hipotiroidi, %22,86 (n=8) asikar
hipotiroidi, %8,57 (n=3) hipertiroidi saptandi. Olgularin %45,7’si (n=16) asemptomatikti, guatr 18 olguda (%51,4)
vardi. Anti-TPO dizeyi 5202,2+17843,8 IU/ml, olgularin %94,3’Unde (n=33), anti-Tg dlizeyi 165,1£192,5 IU/ml,
olgularin %67,6’sinda (n=23) pozitif saptandi. Tanida gruplarda boy, boy sds, viicut agirhg (va), va sds, vki, vki sds,
kalp tepe atimi, sistolik, diyastolik kan basinci, guatr orani, anti-TPO ve anti-Tg pozitiflik orani ve dizeyleri benzerdi.
Ultrasonografide %82,4 parankimde heterojenite, %67,6 hipoekojenite vardi, gruplar arasinda benzerdi. Otiroid
grupta 2 olgu subklinik hipotiroidi (1 olgu 6. ayda, 1 olgu 18. ayda), 1 olgu hipertiroidi (3.ayda) gelistirdi. Otiroid
grupta tani ve izlemde klinik, laboratuvar ve radyolojik bulgular benzerdi. Otuz bes olgunun 22’sine (%62,8) LT4
tedavisi baslandi (asikar hipotiroidili 8 olgu, subklinik hipotiroidili 13 olgu, 6tiroidik 1 olgu). Hem subklinik hem asikar
hipotiroidili gruplarda tani ve izlemlerde klinik, laboratuvar, radyolojik bulgular benzer saptandi. Sadece subklinik
hipotiroidili grupta anti-Tg pozitiflik orani tani sonrasi izlemlerde istatistiksel olarak anlaml sekilde azaldi (p=0,029).
Sonug: Hashimoto tiroiditli olgularin tanida yaklasik yarisinin asemptomatik oldugu gorilda. Olgularin biyuk bir kismi
(%60) hipotiroidi ile tani alirken, bunu 6tiroidi ve hipertiroidi takip etti. Hipotiroidik olgularin timinin tedavi ihtiyaci
oldu. Tedavi baslanan grupta bir buguk yillik izlemde tiroid otoantikor diizeylerinin dalgali seyrettigi, tiroid voliminde
diists goriilsede bu distsin anlamlilik dizeyine ulasmadigi belirlendi.

Anahtar Kelimeler: Hashimoto tiroiditi, otoimmdiin tiroidit, hipotiroidi, hipertiroidi, cocukluk ¢agi
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[PP-016]

GOz Ardi Edilmis Bir Hastalik: Cocukluk Cagi Santral Kongenital Hipotiroidi

Funda Feryal Tas?, Servan Ozalkak?, Mehmet Nuri Ozbek?

1S.B.U. Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi
’Diyarbakir Cocuk Hastaliklari Hastanesi
3Mardin Artuklu Universitesi

Santral hipotiroidi (SH) tiroid hormon vyetersizligi ile birlikte disiik, normal ya da hafif artmis TSH diizeyi olarak
tanimlanir. Santral konjenital hipotiroidi (SKH) izole ya da siklikla goraldigi gibi multipl hipofizer hormon eksikliginin bir
komponenti olabilir. Bu ¢alismada klinigimizde tani almis santral hipotiroidi olgularinin klinik 6zellikleri degerlendirildi.
Bu calismada klinigimizde santral hipotiroidi tanisi alan 93 hasta retrospektif olarak degerlendirildi. Hastalarin 83’0
santral hipotiroidiye ek olarak en az bir baska hipofiz hormon eksikligi ile birlikte iken 10’u izole santral hipotiroidi olarak
izlenmekteydi. Ortalama taniyaslari 86,559 ay ve sadece 21’i iki yas altinda tani almislardi. Ancak yeni dogan déneminde
tanialan hastayoktu. Toplam 93 hasta degerlendirildiginde; basvuru anindaki ortalama boy SDS’leri-3.53+1.69, agirlik SDS
-2.46£1.72, ortalama fT4 diizeyi 0.63+0.17 ng/ml, TSH dizeyi 2.61 £1.59 IU/mL idi. Ana basvuru semptomu boy kisaligi
idi. Bunu disinda uzamis sarilik, mikropenis, hipoglisemi, konstiipasyon gibi semptomlar ile basvuran olgular nispeten
daha erken yaslarda tani almislardi. Erken yasta tani alanlar daha iyi boya sahiptiler. Coklu hipofiz hormon eksikligi
olan olgularin %30’unda Kranial MRG ile bir patoloji gézlendi, izole SKH olgularin sadece birinde rathke kleft kisti vardi.
Sonug olarak hem klinik olarak nispeten daha hafif bulgular olmasi ve hem de diinyadaki neonatal taramalarin cogunda
sadece TSH bakilarak primer konjenital hipotiroidinin taranmasi nedeni ile SKH g6z ardi edilmis bir hastalik grubudur.
Ancak TSH ile birlikte fT4 bakilan neonatal tarama verileri bize SKH sikliginin géz ardi edilemeyecek dizeyde oldugunu
gostermektedir. SKH ile ilgili glincel ¢alismalarin daha ¢ok genetik etyoloji izerine yogunlastigi gorilmektedir. Klinik
Ozellikler ve SKH izlem sonuglarinin literatiire daha ¢ok kazandirilmasi gerektigini diisinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: Santral hipotiroidi, cocukluk ¢agi, boy kisalgi, hipofizer hormon eksikligi



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-017]

Konjenital Hipotiroidi Olgularinin Etiyolojik Degerlendirilmesi

Yasemin Kinal Cetin, Esra D6ger, Mahmut Orhun Camurdan, Aysun Bideci, Peyami Cinas

Gazi Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS: Konjenital hipotiroidi(KH)'li bebekler tarama programlari sayesinde erken tani almakta ve tedavileri erken
baslanabilmektedir. Altta yatan nedene bagh olarak KH olgulari gegici veya kalici olabilmektedir. Bu calismada
gecici ve kalici KH olgularin etiyoloji, tani yaklasimlari, tedavi dozlari ve siireleri prognoz acgisindan karsilastirilmistir.
Bulgular: Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari Endokrinoloji Bilim Dal’nda 2006-2019 vyillari
arasinda KH tanisi alan 287 hastadan takiplerine dizenli devam eden 88 hasta(47 erkek, 41 kiz) ¢alismaya dahil edildi.
Hastalarin dosyalari retrospektif olarak tarandi. Calismaya alinan 88 olgunun 37(%42)’sinda (24 kiz, 13 erkek) kalici
konjenital hipotiroidi, 51(%58) olguda (17 kiz, 34 erkek) gegici konjenital hipotiroidi saptandi. Tani yasi kalici KH olan
grupta 17+10 (4-45)giin, gecici KH tanisini alan grupta 18+8 (4-45)glindi. Gegici KH’ li olgularin tedavilerinin yiizde
yirmidokuzunun Ug¢ yasindan 6nce kesildigi gbzlendi. Kalici ve gegici olan gruplar arasinda dogum sekli, haftasi, agirhgi,
tani yasli, tani anindaki sikayetleri, annede ve ailede tiroid hastaligl varligi ve baslangi¢ L-tiroksin dozlari agisindan fark
saptanmadi. Kalici KH grubunda tani anindaki TSH degeri gegici KH grubundan anlamli oranda yliksekti(p=0,000). Kalici
KH tanisi alan hastalarin basvuru anindaki sT4 degeri gecici KH grubundan daha diisiiktii(p=0.01). izlemin 6.ayi, 1.yili,
2.yili ve 3. yilinda gegici KH grubunda LT4 dozu kalici gruptan diistktii(p=0.000). Tanida etiyolojik degerlendirmeye
yonelik yapilan tiroid ultrasonograsinde dizgenezi grubunda yer alan 25 olgunun izlemde 22’si kalici KH(14 agenezi,
7 ektopi, 1 hipoplazi), 3'G gecici KH(3 hipoplazi) tanisini aldi, geri kalaninda tiroid ultrasonografisi normal saptandi.
Sonug: Primer KH tanisi alan yenidoganlarin yarisindan fazlasinin tiroid disfonksiyonun gegici oldugu ve Ugcte birinin
LT4 tedavilerinin ise Ug¢ yasindan 6nce kesildigi gozlendi bu nedenle gecici ve kalici KH arasindaki ayirim 3 yasindan
daha erken degerlendirilmesi gerekebilecegi akilda tutulmalidir. Ayrica izlemin altinci ay, 1. 2. ve 3. yillarindaki tiroksin
dozunun diisiik olmasi kalici/gegici primer KH ayriminin yapilmasinda yol gosterici olabilir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital hipotiroidi, Gegici Konjenital Hipotiroidi, Kalici Konjenital Hipotiroidi, etiyoloji
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[PP-018]

Cocuk ve Addlesan Yas Grubundaki Hipertiroidili Olgularin Degerlendirilmesi ve Graves Hastaligi Olgularinin Uzun
Siireli izlemi

Emregiil Isik?, E. Nazli Géng?, Z. Alev Oz6n?, Nurgiin Kandemir?, Ayfer Alikasifoglu?

'Ankara Bilkent Sehir Hastanesi, cocuk endokrinoloji, Ankara
?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, cocuk endokrinoloji, Ankara

Cocuk ve adolesan yas gurubunda Graves Hastaligi klinik seyir ve tedavi sonuglarinin degerlendirilmesi.
Hipertiroidi tanisi serum serbest T3 ve/veya serbest T4 dizeylerinde artis ile birlikte TSHda baskilanma
(TSH <0,05 mlU/l) ve ayrica hipertiroidinin klinik bulgularinin eslik etmesiyle konuldu. Hipertiroidiye eslik
eden TSH reseptoér antikorunun pozitif olmasi ya da oftalmopati varliginda Graves Hastaligi tanisi konuldu.
Hipertiroidi ve TSH reseptoér antikorlarinin negatif olmasi, antiTPO pozitifligi, guatr, ultrasonografide tiroid
ekojenitesinde artis Hashimato tiroidit tanisini koydurdu. Relaps en az 18 ay antitiroid ila¢ tedavisi uygulanan
hastalarda ila¢ kesildikten sonra hipertiroidi semptom ve bulgularinin yeniden ortaya ¢ikmasi olarak tanimlandi.
Hacettepe Universitesi Pediatrik Endokrinoloji Bilim Dali'nda 2000-2012 yillari arasinda
hipertiroidi tanisi alan 80 hasta dosyasi, 2013 yilinda retrospektif degerlendirildi.
Olgularin 62’sinde Graves hastaligl, 13’Gnde Hashimoto tiroiditi, 4’inde amiodaron veya interferon tedavisine bagh
hipertiroidi, 1 hastada ise TSH reseptdr aktivasyon mutasyonu saptandi. Graves hastaliginda basvuru yasi ortalama
11,59+3,65 yil, %62,9’u basvuruda pubertal idi. Kiz/erkek orani puberte oncesi 1,3/1 iken pubertede 4,6/1 idi. Graves
hastaligi olan tim hastalara ilk tedavide antitiroid ilag baslandi. Yirmi hasta (%32,2) yalniz antitiroid ilaglar ile tedavi
edildi, bunlarin ortalama tedavi siuresi 31,86+19,21 ay idi. Yirmidort hastada ortalama 36,39+12,62 ay antitiroid
ilac tedavisi sonrasi ila¢ kesildiginde veya dozu azaltildiginda relaps gorildi. Graves hastaligl olan 19 hastada
(%30,6) izlemde ilag yan etkisi goriildii, en sik transaminazlarda artis (%12,9) ve l6kopeni (%9,7) saptandi. izlemde
medikal tedaviye yanitsizlik veya ilag yan etkisi nedeni ile 19 hastaya (%30) RAI, 11 hastaya (%17.7) cerrahi tedavi
uygulandi. Graves hastaligi olan 2 hastada TilAB si veya tiroidektomi sonucu tiroid papiller karsinomasi saptandi.
Graves hastaligl, cocuklarda hipertiroidinin en sik nedenidir, 2 yil siireli antitiroid ilag tedavisi ile remisyon orani diistiktr,
relaps orani yliksektir. Kalici tedavi (total tiroidektomi veya RAI tedavisi) segiminde; cocugun yasl, antitiroid ilag etkinligi
ve yan etki varligl, bliylik guatr veya tiroid nodili ve eslik eden hastaliklar dikkate alinmalidir.

Anahtar Kelimeler: Graves Hastaligl, hipertiroidi, RAl tedavisi
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Graves hastaligi tanisi alan ve medikal tedavi baslanan hastalara uygulanan tedavi ve son durum bilgilerinin
degerlendirilmesi.
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[PP-019]

Siit Cocuklugu Yas Grubuna Ozel Tiroid Hormon Pediatrik Referans Araliklarinin Belirlenmesi

Deniz Mavi!, Ayse Derin Nalgakan!, Ezgi Aysu Sahin!, Hanife Avci?, Ahmet Ergun Karaagaoglu?, Oytun Portakal
Akcin3, Zeynep Alev Oz6n*

'Hacettepe Universitesi, Tip Fakiiltesi, Ankara, Tiirkiye

?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Biyoistatistik Anabilim Dali, Ankara, Tiirkiye

3Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Biyokimya Anabilim Dali, Ankara, Tiirkiye

*Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Anabilim Dali, Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara,
Turkiye

Amag: Tiroid hormonlari, normal nérolojik gelisimin temel yapitaslarindandir. Ozellikle de erken ¢ocukluk déneminde
tiroid hormon vyeterliliginin 6nemi duslindldiglinde, bu hormonlarin diizeylerinin degerlendirilmesi icin dogru ve
belirleyici referans araliklarinin kullanilmasi gerektigi anlasiimaktadir. Tirkiye popilasyonunda bu yas grubuna &zel
tiroid hormon referans degerleriyle ilgili genis 6lcekli bir calisma bulunmamaktadir. Bu nedenle ¢alismamizda indirekt
metodla, 0-18 ay yas siit cocugu ve yeni doganlarda tiroid hormonlariicin RA ve persentil egrileri olusturmayi amacladik.
Gereg-Yontem: Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi’'ne 2015-2018 vyillari arasinda basvuran,
tiroid hormon dizeyleri olgllen ve tiroid ile ilgili bir hastaligi olmayan 2397 infant calismaya dahil edildi. Pre-term
(s=324) ve termler (s=2073) icin sT3, sT4 ve TSH diizeyleri analiz edildi. Beckman Coulter UniCel DxI 800 kullanilarak
Olcim yapilmis tiroid hormon diizeylerinden LMS (Lambda-Mu-Sigma) metodu kullanilarak persentil egrileri ve
5., 90. ve 95. persentil degerleri olusturuldu. istatiksel analizler gamlss R4.4.1 paketi kullanilarak gerceklestirildi.
Bulgular: 0-1 ay arasi yenidogan termlerde 10 mIU/L ve pretermlerde 9 mlU/L altindaki TSH diizeyi 95 persentilin
icerisindedir. sT4 duzeyi acisindan 11.5 -23.5 pmol/L (5-95 persentil) normal sinirlari yansitmaktadir. 6. aya
kadar pretermlerin TSH diizeyi termlere gbre daha yiksektir; termler igin 4.82 mlU/Unin ve pretermler icgin
7.28 mlIU/Unin altindaki TSH dizeyi 95 persentil icerisindedir. TSH dizeyi 6.aydan sonra yetiskin dizeylerine
yaklasmaya baslamakla birlikte hala yetiskinler icin st sinir olarak belirlenen dizeylerin Gzerinde kalmaktadir.
Sonug: Konjenital hipotiroidizmin erken teshisi ve tedavisi normal noérolojik gelisim agisindan kritik dneme sahiptir.
Dogru laboratuvar degerlendirme tani igin temel faktorlerdendir. Bu dogrultuda ¢alismamiz sonucunda yasamin ilk 18
ayinda preterm ve term infantlar icin yasa 6zgil tiroid hormon diizey ve persentil egrilerini ve RA’larini olusturduk.
Bunun yani sira, ¢alismamizin 6nemli bulgularindan biri olarak 0-1 ay infantlarda: 10 mIU/L ve 1-6 ay infantlarda: 6.5
mIU/L degerlerinin normal serum TSH seviyeleri agisindan Ust limit olarak kullanilabilecegini ortaya koyduk.

Anahtar Kelimeler: sit ¢cocuklugu, tiroid hormonlari, referans araliklari
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[PP-020]

Cocukluk Caginda Papiller Tiroid Kanseri Tanisi Alan Olgularimiz

Burcin Cicek, Asan Onder Camas, Mervenur Biiyiikpastirmaci, Sibel Ergin Sahin, Banu Nursoy Sirvan, Merve Nur Hepokur,
Hamdi Cihan Emeksiz

Medeniyet Universitesi Prof.Dr.Siileyman Yalcin sehir hastanesi

GIRIiS: Tiroid kanserleri, cocukluk ¢ag kanserlerinin % 0,3-2,7’sini olusturur ve genellikle asemptomatik
tiroid nodili tablosunda karsimiza ¢ikarlar. Tiroid kanserlerinden en sik goérilen (%80) papiller
tiroid kanseridir. Yavas buylyen infiltratif bir timor olup vyayilimi genellikle komsu lenf bezlerinedir.
Amac: Cocuk Endokrinolojiklinigimizde papillertiroid kanseritanisiylaizlenen 10vakayidegerlendirdik. Hastalarinortalama
yasi 12,3 dlve kiz/ erkek orani 8/2idi Fizik muayenede 5 hastada guatr, 2 hastada ele gelen tek nodiil mevcuttu. Laboratuar
bulgularina gore tani aninda 8 tanesi normotiroid, 2 tanesi hipertiroiddi. Tiroglobulin seviyeleri 4 hastada yiksekti. 4
hastada tiroid otoantikorlari pozitifti. Hastalarin yapilan tiroid ultrasonografilerinde 5 hastada tek nodil mevcutken, 5
hastada multinodiiller saptandi. Yapilan [iAB ve cerrahi materyal patoloji sonuglari tiim hastalarda papiller tiroid kanseri
olarak sonuclandi, hastalarin 3 tanesi mikropapiller tiroid kanseriydi. Hastalarin timiine ¢ocuk cerrahisi tarafindan total
tiroidektomiyapildi.Operasyonkomplikasyonuolaraksadece 1 hastadakalicthipoparatiroidisaptandi.5 hastaya RAitedavisi
uygulandi. Takiplerinde 4 hastada rezid(i,2 hastada metastatik lenf nodlari saptandi.1 hastada kalici hipoparatiroidi gelisti.
TARTISMA: Tiroid nodlliu ¢ocuklarda eriskinlere gére daha nadir gorilmekle birlikte malignite riski daha fazladir.
Cocukluk cagi papiller tiroid kanserlerinin lokal veya uzak metastaz riski de eriskinlerden fazladir. Buna ragmen sagkalim
orani daha yiksektir. Cocuklarda troid nodiillerine yaklasimda malignite akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: guatr, papiller tiroid kanseri, tiroid noduli
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[PP-021]

TSHR ve TSHB Mutasyonu Olan Olgular

Ahmet Yildirim, Serpil Albayrak, Murat Karaoglan, Mehmet Keskin

Gaziantep Universitesi Tip fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji ve Metabolizma Bilim Dali

Giris: Hipotroidi tanisiyla izlenen ikisi kardes olan (¢ hastamizda TSH degerleri ile sT4 dizeyleri arasinda
uyumsuzluk vardi. Guatr’lari olmayan kardeslerde TSH yiksekligi vardi ve genetik analizinde TSHR homozigot
mutasyonu saptandi. TSH dlizeyi distk olan diger hastada ise TSHB homozigot mutasyonu saptadik.
Olgu: Kardeslerden biri 12 vyas erkek va:384 kg 25 p SDS:-0,67 boy:145.2 cm 10-25 p SDS:-
1.12 sistem  bulgulari  dogal, USG: troid normal buylklikte ve levotiroksin (LT4) 50 ug
kullaniyor. TSH:25.596 mU/L, ST4: 0,99 ng/Dl, antiTPO: 0,2 IU/mL, Thyroglobulin 1.35ng/mL idi.
Diger kardes 3 3 / " wvyas kiz hasta va: 15.7 kg 50-75 p SDS:0,58 boy:94 cm 10-25 p SDS: -0,73
sistem bulgulari dogal USG: troid normal buydklikte ve levotiroksin  (LT4) 25 ug  kullaniyor.
TSH:111,39 muU/L, ST4:1,01 ng/Dl, antiTPO: 1,31U/mL, Thyroglobulin 6,51 ng/ml idi.
Her iki kardeste TSHR geni c.1555C>T p.Arg519Cys mutasyonu saptandi.
Ugiincli hastamiz 10.5 yasinda kiz hasta konjenital santral hipotroidi, isitme azhigi ve MMR tanisiyla izleniyor ve
levotiroksin 62.5 ug kullaniyordu. Boy:141 cm 25-50 p SDS:-0,25 va: 40 kg 50-75 p SDS: 0,5.T2P2. Beyin ve Hipofiz
MR normal. Usg de troid agenezisi vardi. TSH <0,03 mU/L, Thyroglobulin 2.26 ng/mL, Anti TiroidPeroksidaz 1.1 IU/
mL, sT4 0.81 ng/dL idi. Genetik galisma yapilan hastada TSHB geni c.162+5G>A homozigot mutasyonu saptandi.
Sonug: Troid hormon stimiilan reseptor genleri otozomal resesif gecer. Alfa ve beta alt birimlerivardir. Bizim hastalarimizda
oldugu gibi guatri olmayan hipotroidili hastalarda TSH ile sT4 arasinda uyumsuzluk varsa TSH reseptor genlerinde
mutasyon dustintlmelidir. Bu bildiriyi TSH ile sT4 arasinda uyumsuzluk olan hastalarda, TSHR ve TSHB genlerindeki
mutasyonlarin arastiriimasi gerektigini vurgulamak icin sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: TSH reseptor, hipotroidi, hipertroidi
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[PP-022]

Son 20 Yilda Hipertiroidi Olgularinin Ozelliklerinde Degisim Var Mi?

Go6zde Girpinar, Fatih Kilci, Esra Kogyigit, Buket Gliner, Filiz Mine Cizmecioglu Jones

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dal

Giris:  Hipertiroidinin  pubertal donemde ve kizlarda daha sk goraldigt  bilinmektedir fakat son
yillarda 5 vyas alt olgularda ve erkeklerde goriilme sikligi arthgl gozlemlenmektedir. Bu c¢alismada
hipertiroidi ile takip edilen c¢ocuklarin klinik o6zellikleri, tedavi vyaklasimlari, remisyon oranlari incelendi.

Yontem: 2001 ile 2021 tarihleri arasinda Kocaeli Universitesi Cocuk Endokrinoloji Klinigi’'ne basvuran,verilerine
ulasilabilen 45 hipertiroidi hastasi ¢alismaya dahil edildi. Hastalarin tibbi kayitlari retrospektif olarak incelenerek
basvuru anindaki yaslari, basvuru sikayetleri, sikayetlerin ne zamandir oldugu, cinsiyetleri, kilo boy 6l¢iimleri, tiroid
fonksiyon testleri, gorlintilemeleri, tedavileri, remisyona girme sireleri kaydedildi. 1 yillik ilagsiz 6tiroidizm, remisyon
olarak kabul edildi. Son 5 yildaki basvuru sikhgindaki artis dikkat cekici oldugu icin gecmis yillarla karsilastirildi.

Bulgular: Hastalarin %28'i (13) erkek, %72'si (32) kizdi. Tani yasi ortalamasi 12.52 (0,07-17,66) yildi. Sikayetlerin
baslamasindan taniya kadar gegen sire ortalama 10,92 (0,12-24) ay idi. En sik sikayetler carpinti (%37,7),
tremor (%35,5), terlemeydi (%26,6). Agirlik-SDS 0,26 (-3,39/+2,53 ), boy-SDS -0,12 SDS (-2,64 /+2,80) idi.
Hastalarin %42’sinde oftalmopati vardi. Ortalama sT3:13,91 (5,8 -34,6), sT4: 6,1 ng/dl (1,8 - >7,77), TSH: 0,06
pU/ml (0-0,001), TRAB: 16,5 IU/L (0 — 80,1) idi. Tiroid ultrasonografisi yapilan 42 hastanin 21’ inde (%50) guatr,
3 hastada (%0,07) tiroid nodiili mevcuttu. iki olgu disinda tiim hastalara metimazol ve propnalol baslanmisty;
metimazol dozu 0,34 mg/kg/g (0,23 — 0,62),propnalol dozu 1,17 mg/kg/g (0,5-2) idi. iki hastaya propiltiourasil
baglanmisti. 6 hasta (%13) RAI aldi. Ortalama izlem siiresi 2,35 yil (0,9-13,3), remisyon siireleri 1.6 yil (0,4-3,75) idi.
Son 5 yilda hipertiroidi tanisi alan olgularin yas ortalamasi 12,32 idi, 9 erkek (%45), 10 kiz (%55) idi. Ge¢mis 15 yil
ve son 5 yil ile kiyaslandginda erkek cinsiyetindeki hipertiroidi hastalarinin sayisindaki artis anlamli bulundu (p<0,05).

Sonug: Hipertiroidi sikliginda son yillarda artis oldugu ve yas araliginin daha erken doneme kaydigi, erkeklerde goriilme
oraninin arttigl disinilmektedir. Ancak glvenilir veriler icin genis serili daha fazla calisma gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: hipertiroidi, cinsiyet, metimazol
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[PP-023]

Tirotropin direnci olan bir olgu

Semiha Bekfilavioglu?, Emine Ayca Cimbek?®, Ayberk Tirkyilmaz?, Gilay Karaglzel*

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

Giris: Tirotropindirenci(TSHreseptoérdirenci), genetikkusurlarnedeniyletiroidfollikll hiicrelerinin, biyolojikolarak aktif TSH
tarafindan uyarilmaya duyarliliginin azalmasi olarak tanimlanmaktadir. Etkilenen bireyler, 6topik, hipoplazik veya normal
boyutlutiroidbezivarliginda,normalveyadisiktiroidhormonlariveyiiksekserumTSHseviyelerinesahiptir.Klinikolarakizole
hipertirotropinemiden, tiroid hipoplazisiile birlikte siddetli konjenital hipotiroidiye kadar degisen genis bir yelpazesivardir.

Olgu: On sekiz aylikken izlem amaciyla poliklinigimize basvuran hastanin topuk kani tarama programinda TSH yuksekligi
nedeniyle 13 ginlikken dis merkeze basvurdugu, guatrin olmadigi, serum TSH >100 mIU/L, sT4 0.15 ng/dL, tiroid
ultrasonunun normal oldugu ve levotiroksin tedavisi baslandigi 6grenildi. Anne ve babasi arasinda akrabalik vardi ve 8
aylik erkek kardesi konjenital hipotiroidi nedeniyle levotiroksin tedavisi kullanmaktaydi. Fizik muayenesinde; agirhgi 11.8
kg (50-75. p), boyu 80 cm (75-90. p), kemik yasi 18 ay ile uyumluydu. Dismorfik bulgusu yoktu ve nérolojik gelisimi yasina
uygundu. Serum TSH 1.35 miu/L, sT4 1.35 ng/dL (0.61-1.12) idi. Levotiroksin doz diizenlemesi yapilarak takibe alinan
hastanin, izlemde sT4 diizeyleri normal aralikta iken TSH degerlerinin yliksek seyrettigi, levotiroksin doz artirimi yapildigi
dénemlerdedesT4diizeylerininyiikseldigigoriildii. izleminde etyolojiye ydnelik planlanan TSHR genimutasyon analizinde,
reseptorde fonksiyon kaybina neden olan homozigot mutasyon saptandi. Hastanin tedavisi, klinik ve laboratuvar olarak
otiroidi saglanacak sekilde diizenlenerek, noérolojik ve somatik gelisimi normal olarak izlemine devam edilmektedir.

Sonug: Tirotropin direnci hafif 6tiroid hipertirotropinemiden siddetli konjenital hipotiroidizme kadar degisen fenotipe yol
acmaktadir. TSH’ye duyarsizlik, TSHR mutasyonlarinin siddetine ve konumuna gére degismektedir. Konjenital hipotiroidi
yenidogan taramasindan yonlendirilen, izlemde serum tiroid hormon diizeyleri dlstik veya normal seyrederken klinik ile
uyumsuz TSH yiiksekligi olan hastalarda TSH reseptdor mutasyonu akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: TSH reseptoér direnci, hipotiroidi, tirotropin direnci
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Toksoplasmosise Baglh ‘Agrisiz’ Subakut Tiroidit _ Olgu bildirimi

Meliha Esra Bilici!, Sinem Abasiz?

Billent  Ecevit  Universitesi Tip  Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji  Bilim Dali, Zonguldak, Tiirkiye
?Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Zonguldak, Tiirkiye

Girig

Subakut tiroidit(SAT); cocukluk ve adolesan déneminde nadir goérilen,genetik yatkinlik zemininde ve tetikleyici
bir faktorliin etkisi ile agiga ¢ikan inflamatuar bir durumdurTipik klinik seyir ¢eneye veya mediatene yayilan
boyunda agri, ates, halsizlik, kas agrisi ve eslik eden CRP, sedimentasyon yiksekligi olarak bilinse de son
doénemde ‘agrisiz’ tani alan pek c¢ok olgu bilinmektedir. Pediatride nadir gorilmesi, akut slpuratif tiroidit
ile olan benzerligi tani ve tedavide zorluklar olustururken atipik basvurular taniyi daha da zorlastirmaktadir.

Bu bildiride, insidental saptanan tirotoksikoz ile basvuran, atipik etkene bagl SAT tanisi konulan olgu sunulmustur.
OoLGU
13 yas kiz hasta,reaktif lenfadenopati nedeniyle takipli,rutin kontrolde saptanan TFT bozuklugu nedeniyle yonlendirildi.

Oykiisiinde;1-2 aydir sinirlilik,carpinti,ellerde titreme sikayetleri vardi.Son 6 haftada gegirilmis viral enfeksiyon
tablosu,ilag kullanimi,COVID temasi yoktu.Basvuru vitallerinde;tasikardi(KTA: 114/dk) disinda &zellik yoktu.Sistemik
muayenesinde,evre 3 guatr disinda Ozellik yoktu.Tetkiklerinde;TSH:0,04mIU/ml,sT4:2,57ng/dL(0,93-1,7),st3:6,68
ng/dl(2-4.4) idi.CRP:2,ESR:18 mm/h,ldkosit sayisi: 4900/uL,PLT/Lenfosit sayisi: 205*(>146.8)idi.Diger parametreler
normaldi.Tiroid USG’de; total volim SDS:3,95 ile artmisti,parankim heterojen,kanlanmasi normaldi,nodil saptanmadi.
Hashitoksikosis? Graves? 6n tanisiile hastaya max 30 mg tek doz antitiroid tedavi ve 1 mg/kg/g dozunda antiaritmik tedavi
baslandi.2. haftada,TSH: 0,03 muu/ml,st4: 2,61ng/dl ile yanit alinamadi, TRAB: negatif ancak anti tpo:236, anti-tg:397
ile pozitif saptandi.SAT? acisindan cekilen tiroid sintigrafisinde;tiroid bezi vizualize edilemedi. SAT tanisi ile metimazol
tedavisi kesildi,0,8 mg/kg/g prednisolon 2 dozda baslandi.10.giin kontroliinde klinik ve biyokimyasal yanit alindi.3 giinde
bir %25-50 doz azaltma programina alinarak 2 hafta icerisinde tedavi kesildi.Steroid tedavisi sonrasi 1.ayda TSH:8,5miu/
ml,serbest t4:1,06ng/dl ile subklinik hipotiroidik faz gbzlendi, takiplerde otiroidinin saglandigi gorildu. 1 yillik izlemde
relaps saptanmadi.Ek hastalik gdzlenmedi. Etyolojiye yénelik viral seroloji,nasal viral PCR,COVID IgM velgG negatifti.
Reaktif LAP birlikteligi nedeniyle gonderilen toxoplasma serolojisinde 1gG>300,IgM:6.6(>1) pozitif saptandi.Toxoplazma
avidite testi calisilamadi,6 hafta sonra serokonversiyon bakilarak IgM negatiflestigi,lgG titrasyon artisi gorilda.
SONUC

Subakut tiroidit cocukluk ¢aginda nadir goriilen bir tablodur.Tanida,ana kriter olan boyun agrisinin eglik etmeyebilecegi,
otoantikor pozitifliginin de eslik edebilecegi akilda tutulmalidir. Toksoplazmosis patojenik bir siireci baslatip,sonunda
klinik olarak belirgin otoimm{initenin agiga ¢cikmasinda etken olabilir.

Anahtar Kelimeler: Platelet/Lenfosit sayisi, subakut tiroidit, toxoplasmosis
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Cocuklarda COViD-19 Enfeksiyonunun Tiroid Fonksiyonlari Uzerine Etkisi

Dilek Bingdl Aydin?, Esra Oztiirk?, Elvan Bayramoglu®, Deniz Aygiin®, Fatih Aygiin®, Sinem Oral Cebeci®, Oya Ercan’

ICerrahpasa Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dall, istanbul
2Cerrahpasa Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, istanbul
3Cerrahpasa Universitesi, Cocuk Enfeksiyon Bilim Dali, istanbul

“Cerrahpasa Universitesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, istanbul
>Cerrahpasa Universitesi, Cocuk Acil Bilim Dali, istanbul

Girig

COVID-19 enfeksiyonunun tiroid fonsiyonlari (zerine etkisi halen bilinmemektedir. Virus hiperinflamasyona
yol acarak c¢oklu organ hasarina neden olabilmektedir. Literatiirde COVID-19 gecirenlerde hipotiroidi,
hipertiroidi, otoimmun tiroidit ve hasta otiroid sendromu gibi cesitli tiroid fonksiyon bozukluklari raporlanmistir.
Bu calismada COVID-19 enfeksiyonunun cocuklarda tiroid fonksiyonlari (zerine etkisi degerlendirildi.
Method

Cerrahpasa Cocuk Klinigine basvuran PCR ile COVID pozitif saptanan olgulardan enfeksiyon
déneminde ve enfeksiyon sonrasi COVID negatif olduklari dénemde TSH, sT4, sT3 ve TG dizeyleri
bakildi.  Ayrica bu olgularin medikal kayitlarindan COVID-19 enfeksiyonu 6ncesi bakilan tiroid
fonksiyonlari  kaydedildi. Bilinen tiroid fonksiyon bozuklugu olan olgular g¢alismaya alinmamistr.
Bulgular .
Calismaya dahil edilen 33 olgunun ortalama yasi 7,8+5,69 yil olup, %63,6’sI (n=21) erkek cinsiyette idi. COVID-19
enfeksiyonu ddéneminde ortanca TSH diizeyi 2,17 (iKA:2,72) mU/ml, ortalama sT4 diizeyi 1,19+0,25ng/dL ve sT3
diizeyi 3,33+1,10ng/dL, ortanca TG diizeyi 15,9 (IKA:26,7) ng/ml olarak 6l¢iildii. Bu dénemde iki olguda tiroidit (asikar
hipotiroidi ve subklinik hipotiroidi), bir olguda santral hipotiroidi ve bir olguda subklinik hipotiroidi saptandi. Yirmidokuz
olgunun tiroid fonksiyon testleri normal araliktaydi. Covid sirasinda bakilan ortanca TSH degeri, hastalik 6ncesi bakilan
TSH degerine [3,03(iKA:2,5)] gére anlamli olarak diisiik saptandi (Wilcoxon, p<0,05). COVID enfeksiyonundan ortanca
6ay (2)sonra bakilan ortanca TSH diizeyi [2,52 (iKA:1,95)] ise enfeksiyon ddnemine gore yiikselme egilimindeydi,
ancak bu fark istatistiksel olarak anlamh bulunmadi. Benzer sekilde enfeksiyon sonrasi dénemindeki ortalama sT4
(1,35+0,21) ve sT3 (4,01+1,21) diizeyleri, enfeksiyon donemine gore yiiksek bulundu. Bu fark istatistiksel olarak anlamli
idi (Eslestirilmis t-testi, p<0,05). TG diizeylerinin COVID sonrasinda yiikseldigi gériilse de bu degisim anlamli degildi.
Sonug

Sonug olarak calismamizda olgular &tiroid olsalar dahi COViD-19 enfeksiyonu déneminde TSH, sT4 ve sT3 diizeylerinin
azaldigi ve enfeksiyon sonrasi dénemde yeniden yikselme egiliminde oldugu gorildi. Ayrica, daha 6nce tiroid hastalig
olmadigi bilinen olgularimizin %12’sinde COVID-19 enfeksiyonu déneminde tiroid fonksiyon bozuklugu saptandi..
COViD’in ¢ocuklarda tiroid fonksiyonlari tizerine etkisini géstermek icin daha genis calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, pediatrik, tiroid disfonksiyonu
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TSH Yiiksekligi: Molekiiler Nedenler Ne Kadar Sorumlu?

Hanife Giil Balki!, Deniz Ozalp Kizilay’, Erhan Pariltay?, Damla Goksen?, Siikran Darcan?, Samim Ozen'

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

Giris: TSH yuksekliginin en sik nedeni iyot eksikligi olmak Uzere ilag kullanimi, sistemik hastaliklar ve altta yatan genetik

nedenlerdir.

Amacg: TSH yuksekligi nedeni ile basvuran ve L-Tiroksin tedavisi baslanan olgularda
hedeflenmis  yeni nesil dizi analizi ile molekiler genetik etiyolojinin  arastirilmasi,  genotip-
fenotip iliskisinin belirlenmesi ve olgularin izlemi verilerinin sunulmasi amaclanmistr.

Yontem: Demografik, klinik ozellikleri, laboratuvar degerleri (TSH, serbest T4), ilag baslangic ve kesme
yaslari, ultrasonografik (USG) gorintileme ve genetik analiz sonuglari geriye donik degerlendirildi. TSH
yuksekligine neden olabilecek sendromik hastaligl, eslik eden hastaligi ve ila¢ kullanimi olanlar calismaya
alinmadi. Hedeflenmis yeni nesil dizi analiz paneli (lllumina TruSight One) ile klinik ekzom sekanslama
yapilmis olan olgularda saptanan varyantlarin patojeniteleri ACMG kriterleri dogrultusunda belirlendi.

Bulgular: Kirkii¢ olgunun 28’si(%65) erkek, 15'i(%35) kiz; ortalama basvuru vyasi 1,23+2,88 yild.
Taramadan basvuran 16(%37) olgunun basvuru vyas:: 0,10+0,13 vyil, basvuru TSH 84,3124 mU/L T4:
0,88+0,57 ng/dl ve 9 hastada (%56) disgenezi saptandi. Toplamda 43 olgunun 12’si disgenezi (%28), 31'i
(%72) dishormonogenezis tanisi aldi. YD donemi disinda rastlantisal TSH vyuksekligi nedeni ile basvuran
olgularin basvuru yasi 1,64+3,33 yil basvuru TSH ve T4 degerleri 80,2+137,3 mU/L ve 0,96+0,40 ng/dl idi.
Taramadan basvuran olgulardan 2 hastada ilag 2,240,48 vyasta (%12,5), tarama disi 4’Unde (%15)
2,7941,60 vyasta kesildi. Taramadan gelen 7 olgu(%43) gecici hipotiroidi olarak degerlendirildi.
Tum olgularin 5’inde(%12) TG, 4’linde(%10) DUOX2, 3’liinde(%7) TSHR geninde heterozigot varyant saptandi. Tarama
programindan 1 hastada DUOX2, 1 hastada da TG geninde varyant saptandi. Tarama programindan yonlendirilen
16 hastanin 14’Unde(%87), rastlantisal TSH yuksekligi ile basvuran 27 olgunun 17’sinde(%63) olmak (izere toplamda
31(%72) olguda daha 6ncesinde hipotiroidi ile iliskili oldugu bilinen 53 gende hastalik yapici bir varyant saptanmadi.

Sonug: Ulkemizde yiiksek siklikta gozlenen TSH yiiksekliginin genetik etiyolojisine yonelik yeterli sayida calisma

bulunmamaktadir. Bu tiir genetik heterojen hastaliklarda panel ¢calismalari mutasyon saptama oraninin yikseltilmesi
acisindan kritik 6neme sahiptir. Bu gruptaki etiyolojik nedenleri gostermek igin ileri arastirmalara gereksinim vardir.

Anahtar Kelimeler: TSH yiiksekligi, DUOX2, TG, TSHR, hipotiroidi
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Tablo 1: TSH Yiiksekligi ile Bagvuran Olgularin Genotipik Ozellikleri

Basvuru Basgvuru

Gen/Olgu Varyant Patojenite Tarama Basvuru TSH sT4 (ng/ Ilag. .
Zamani Kesimi
(mu/L) dl)
TG
Heterozigot,
1 €.7006C>T p.(Arg2336*)  olasi - 10gin 13 0,78 -
patojenik
Heterozigot,
2 €.638+5G>A olasi + 15gin 59,7 0,80 -
patojenik
¢.6035T>C Heterozigot,
3 p.(Leu2012Pro)/ VUS - 5ay 8,9 1,06 -
p.Gly923Arg c.2767G>C
4 €.508C>T p.(Arg170Cys) \H/Stsemz'g"t' - 1,5yas 6,44 1,09 .
5 c.83C>T p.Ala28Val \H/fjgemz'got' - 10gin 150 0,88 -
DUOX2
1 €.2582G>A p.(Arg861His) \H/Stsemz'g"t' + 15gin 18,7 1,09 -
2 €.2176C>T p.(Arg726Trp) \Hlageroz'gOt' - 2yas 11 1,26 +
c.2314 2316del Heterozigot, .
3 protein:p.(Phe772del) VUS 34gin 18 1,50 *
4 c.4408C>T p.Arg1470Trp \Hlsger°z'g°t' - 9gin 97,6 08 -
TSHR
Heterozigot,
1 ¢.122G>C:p.(Cys41Ser) olasi - 4,5yas 13,47 1,15 -
patojenik
2 ¢.1555C>T p.(Arg519Cys) \H/Stsemz'gc’t' - 10gin 28 149 -

3 €.202C>T p.(Pro68Ser) \H/Lejtseroz'g‘)t' - 6gin 44,1 1,23 -
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[PP-027]

Diabet ve sagirlik ile bagvuran mitokondriyal DNT1 geninde heteroplazmik mutasyon saptanan olgu

ilker Tolga Ozgen?, Semra Bahar Akin?, Biilent Uyanik?

1Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Bilim Dali

GIRIS

Diabetes mellitus farkh  etiyolojilerin  bir sonucu olarak gelisebilir. ~ Mitokondriyal hastaliklar da
diabetes mellitusa neden olabilir  Ancak mitokondriyal mutasyonlara genellikle ciddi bir  klinik
bulgunun eslik ettigi  distnilmektedir. MT-DNT1 geninde %80 heteroplazmik delesyon saptanan,
isitme kaybi ve klasik fenotipten olduk¢a farkli mitokondriyal diyabeti olan bir hastayl sunuyoruz.
VAKA

10 yas 7 aylik erkek hasta, 6 ay 6nce dis merkezde diyabet mellitus tanisi ile insillin tedavisi baslanmis, takip
amaciyla poliklinigimize basvurdu. Ozgecmisinde;term 3700 gram, NSD ile dogan hasta, inmemis testis
nedeniyle 1 yasinda opere edilmisti. On aylikken sensorinoral isitme kaybi saptanmasi (zerine isitme cihaz
kullanmaya baslamisti. Hasta 9 aylikken desteksiz oturmaya,15 aylikken ylrimeye basladigl, dil gelisiminin
yasitlarina gore daha gec¢ oldugu 0Ogrenildi. Soy ge¢misinde; anne ve baba arasinda 3 derece kuzen evliligi vardi,
baba 49 yasinda 2 yildir tip 2 DM nedeniyle oral antidiyabetik ila¢ kullaniyordu, annede diyabet 6ykiisi yoktu.
Antropometrik élgiimleri; boyu 159cm (SDS:2,25), agirlik 58,1kg (SDS:2,053) viicut kitle indeksi 23 kg/m2 (1,63 SDS) idi.
Muayenesinde; vitaller bulgulari stabildi, isitme cihazi mevcuttu. Testis volimleri sag 3cc, sol testis non palpabl, pubik
killanma evre 2 saptandi, diger sistem muayeneleri normaldi. Tetkiklerinde; hemogrami, bébrek ve karaciger fonksiyon
testleri, tiroid fonksiyon testleri ve doku transglutaminaz antikorlari normaldi. HbA1C:10.9, C peptit 0,6 (1,1-4,4 g/L), anti-
Gad:10,91 IU/ml (0-171U/ml), anti instlin Antikor: 6,95U/ml (<20 U/ml), Adacik Hiicre Antikor: 23,56U/ml (0-28 U/ml)idi.
Hastaninantikorlarinegatif saptanmasiveisitme kaybi eslik etmesi Gizerine genetikincelemeleriyapildi. Hastanin MT-DNT1
geninin %80’'inde heteroplasmik delesyon tespit edildi. Genetigi MELAS sendromu ile uyumlu olan hasta mitokondriyal
diyabet olarak kabul edildi. MELAS mutasyonunun diger parametreleri incelendi, laktik asit seviyesi normaldi. Hastanin
EMG’si normaldi ve kraniyal goriintilemede inme lehine bulgu yoktu. Aile bireylerinden genetik incelemeler gonderildi.

Sonug
isitme kaybi ve otoantikor negatif olan diyabetlerde mitokondriyal bozukluklar akilda tutulmali ve genetik incelemeleri
yapilmalhdir. Bu sayede eslik edebilecek diger sistem bozukluklarina erken miidahale edilmesi mimkin olabilecektir.

Anahtar Kelimeler: mitokondriyal diyabet, otoantikor negatif, sagirlik, MT-DNT1 gen
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[PP-028]

Diyabet tedavisi sirasinda gelisen hipogliseminin nedenlerinden biri: Munchausen sendromu

Semra Bahar Akin, ilker Tolga Ozgen, Yasar Cesur

Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Munchausen sendromundaki fiziksel semptomlar kasith olarak hasta gorinimi kazanmak amaciyla hasta
tarafindan Uretilir. Standart terapotik midahaleler etkili olmayabilir ve hekimler igin kafa karisikligina neden olabilir.

Olgumuz, hipoglisemi ataklari gorilmesi sebebiyle tetkik edilen diabetik
hastalarda munchausen sendromunun akilda tutulmasi icin sunulmak istenmistir.
VAKA

11 yas diyabet tanili erkek hasta, kan sekerlerinde dusliklikler olmasi sebebiyle poliklinigimize basvurdu. Hastanin
toplamda 0,08 i/kg/glin dozda insllin kullanmasina ragmen evdeki Olgiimlerinde sik sik hipoglisemi ataklari
oldugu, 1 ay 6nce dis merkezde benzer sikdyetlerle yatirildigi, ¢élyak hastaligi ve adrenal yetmezlik agisindan tetkik
edildigi ve normal saptandigi 6grenildi. Ozgecmisinde; term 3500 gram dogan hasta 2,5 yasindan beri diyabetes
mellitus tanisi ile takipli. Soy ge¢misinde; anne ve baba arasinda akrabalik yok, 4 yasinda erkek kardes l6semi
nedeniyle exitus olmus ve 6 yasinda erkek kardeste diyabet mellitus tanisi ile insulin kullanim 6ykiisi mevcuttu.
Antropometrik 6lctimleri; boyu 143 cm (SDS:-0,85), agirhk 37,9 kg (SDS:-0,61) vicut kitle indeksi 18,39 kg/m2
(-0,22 SDS) idi. Sistemik muayenesi normaldi. Tetkiklerinde; hemogrami, boébrek ve karaciger fonksiyon testleri,
vitamin ve mineral dizeyleri, tiroid fonksiyon testleri normaldi. Hastanin kontrolde bakilan HbA1C: 8,49’idi. Glargin
1 Gnite/gln, lispro 3*0,5 lnite kullanmasina ragmen hipoglisemileri devam eden hastanin kan seker cizelgelerinde,
stk sik hiperglisemilerinin ardindan instlin yapilmaksizin hipoglisemileri oldugu goérildi. Ailenin elindeki insilinler
alinarak instlinleri hemsire denetiminde yapildi. Hipoglisemi aninda hastanin insiilin ve c peptit diizeyleri génderildi.
Glukoz 38 mg/dl iken bakilan tetkiklerinde insilin 151,9 mU/L (2,4-23,3mU/L), c peptit <0,01 pg/L (0,78-5,19
pg/L) oldugu goruldi. Hastanin kardesinde benzer problemlerin olmamasi ve ¢ocugun instlin kullanimi ile ilgili
verdigi tutarsiz yanitlar Munchausen sendromuna yonlendirdi. Hasta cocuk psikiyatrisi tarafindan takibe alindi.
TARTISMA

Munchausen sendromu, 6yku ve fizik muayene tutarsizligi bulunan, insilin ve diyet diizenlemelerine karsin beklenmedik
ani hipoglisemi ve hiperglisemi ataklari olan diyabetik ¢ocuklarda ¢dlyak, adrenal yetmezlik gibi organik nedenler
disladiktan sonra akilda tutulmahdir. Tani her olguya stipheci yaklasim ve 6zglin tanisal islemler ile koyulabilir.

Anahtar Kelimeler: munchausen sendromu, hipoglisemi, diyabetes mellitus
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Tip 1 Diyabet Tedavisinde Ekip Calismasi, Kapsamli Egitim, Hedeflerin Belirlenmesi ve Teknoloji Kullanimi: 543 Vakanin
Sonuglari

Elif Eviz?, Gl Yesiltepe Mutlu?, Tugba Gokge?, Ecem Can?, Serra Muradoglu?, Kagan Ege Karakus?, Stkri Hatun?

Kog Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali
?Kog Universitesi Hastanesi
3Kog Universitesi Tip Fakiiltesi

Amac: Dlinyada ve (llkemizde, glisemik hedefleri karsilayamama ve ylksek Hbalc sorunu devam etmektedir. Bu
calismada bolimimizde rutin olarak uygulanan, ekip calismasi, kapsamli yapilandirilmis egitim, “On Temel Oneri”ye*
dayali diyabet yonetimi ve teknoloji kullaniminin HbA1lc ve diger glisemik hedeflere ulasma (izerine etkisini inceledik.
Giris ve Yontem: Kog¢ Universitesi Hastanesi Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dalina 01.06.2020-01.06.2022
tarihleri arasinda basvuran tip 1 diyabetli cocuklarin kayitlari incelendi. Bu ¢ocuklardan en az 6 ay izlem siiresi olan
ve en az 2 poliklinik ziyareti olan 543 ¢ocugun verileri analiz edildi. Son 2 yilda 6l¢lilen HbAlc lerin ortalamalari alindi.
Bulgular: Olgularin basvurudaki yas ortalamasi 11.2+4.2, diyabet tani yaslari 7.1943.9, median diyabet siresi
3.1 yildi ve %15’i remisyonda idi. 543 cocuktan 401’i (%74) Coklu Doz insilin (CDI) tedavisi, 142’si (%26) insilin
Pompa Tedavisi (iPT) kullaniyordu; CDi tedavisi uygulayanlarin %61’i (n:244), sirekli glukoz izlem sistemi (SGI)
kullanmaktaydi. IPT kullanan cocuklarin (n:142) %42’si otomatik insilin iletim sistemi (AID, Minimed 780G)
kullanmaktaydi. Tum grubun ortalama HbAlc dizeyi %7.3 olup (%45'i %7'nin altinda, %19’u %8’in Ustlinde),
median HbAlc %7.1, SGi kullanmakta olanlarin hedef aralik (TIR) orani, ortalama %66.7’ydi. CDI tedavisi almakta
olup SGIi kullanmayanlarin HbA1lc diizeyleri CDi+SGi, IPT ve AID kullanmakta olanlara kiyasla anlamli olarak yiiksekti
(7.79+1.4’e karsin, sirasiyla 7.04+0.86, 7.34+1.03, 6.9+0.69 p: <0.001) (Glisemik kontrol parametreleri tabloda
ve sekilde verilmistir). Remisyonda olan ve olmayanlarin HbAlc ortalamalari sirasiyla %6.2, %7.4 (p:<0.001) idi.
Sonuglar: Klinigimizde uygulanan, kapsamh egitim, ekip calismasi, temel hedefleri belirleyen “On Temel
Oneri”, teknoloji kullanimi, glisemik hedeflere ulasmada etkili olmustur. Sensér kullaniminin, HbAlc
hedeflerine ulasmada belirgin etkisi olup, glisemik hedeflere ulasmada en blylk basari otomatik
insilin iletim sistemleri ile saglanmistir. Ulkemizde teknolojiye esit erisimin bir an ©nce saglanmasi
yaninda, basta ekip c¢alismasi ve hedeflerin belirlenmesi gibi konularda ileri ¢alismalara ihtiya¢ vardir.
* Kog Universitesi Cocuk Diyabet Ekibi Klinik Uygulama Onerileri 2021, DIYACEV yayinlari, istanbul.

Anahtar Kelimeler: Glisemik Hedefler, Teknoloji kullanimi, Tip 1 Diyabet
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Sensor verisi olan vakalarin SGi (sensor) metrik degerleri
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Vakalarin glisemik kontrol parametreleri

CDi+ o AID
I‘_’?AS KGi* EP;;SG' lnP-TSO (Minimed780G) p
’ n: 154 ) ' n: 60
Ort.HbA1c (%) 7.331.1  7.79+1.4 7.04+0.86 7.34+1.03 6.9+0.69 <0.001
Median Hbalc (%) (min- 7.1 (75'52_ 6.9 7.2 6.8 <0.001
max) (5.2-14.9) 14' 9) (5.4-10.6) (5.6-12.3) (5.7-8.7.7) )
HbA1c<%6,5 orani (%) 22 18 27 16 25 <0.001
HbA1c<%6,6-7 orani (%) 23 11 26 25 34 <0.001
0 -
Hbalc %7,1-8 olanlarin 36 36 35 40 36 <0.001
orani (%)
9 _
Hbalc %8,1-9 olanlarin 12 20 9 13 5 <0.001
orani (%)
0,
:—(I)/b)Alc>A9 olanlarin orani 7 15 4 5 0 <0.001
(o)
TIR (70-180mg/d1)(%) 66.7£13.7 63.4+13  66.4+13.2 79.7+8.5 <0.001
(n:349) (27-98) (27-98)  (30-94)  (55-98) '
TIR>% 70 olma orani (%) 44 NA 33 44 88 <0.001
20.1+9.8 20.6+8.3  23.8+11.2 13.6%6.5
o) .
TAR >180mg/d! (%) (n:340) (1.62) NA (1-62) (5.61) (1.41) <0.001
7.5t7.4 8.817.6 8+7.7 2.62+2.7
0, .
TAR >250mg/dl (%) (n:313) (0-46) NA (0-46) (0-36) (0-14) <0.001
4.6%3.5 5.313.6 3.242 2.9+2.5
0, .
TBR <70mg/dl (%)(n:341) (0-20) NA (0-20) (0-17) (0.15) <0.001
2+3.4 2.5£3.9 1+1.3 0.83+1.5
o) .
TBR <54mg/dl (%) (n:317) (0.31) NA 031) (0-6) (0-10) <0.001
Ortalama sensor glukozu 149+23 NA 151.2+23.8 155+0.2 135.1+14 <0.001
(mg/dl) (n: 352) (95-236) (95-236)  (112-220) (100-173) '
38.8+6.9 37.615.3
40.7+6.9 33.615.2
CV (%) (n: 314) (17.2- NA (23.5- <0.001
72.9) (22.4-72.9) 52.5) (17.2-45.2)
CV<%36 olma orani 34 NA 24 34 66 <0.001
6.86+0.5 6.9+0.59 7.01+0.52 6.5+0.34
GMi{n:347) (569) " (5.69)  (6:8.6) (5.7-7.4) <0.001

*KGI: Kapiller Glukoz izlemi
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Coklu Doz insiilin Tedavisi Kullanan Tip 1 Diyabetli Cocuklarda Siirekli Glukoz izlem (SGi) Tiirlerine Gére Glisemik
Parametrelerin Karsilastiriimasi: Aralikh SGi Kullananlarda Hipoglisemide Kalma Orani Daha Yiiksek

Elif Eviz?, GUl Yesiltepe Mutlu?, Tugba Gokge?, Ecem Can?, Serra Muradoglu?, Kagan Ege Karakus?, Stikrii Hatun?

Kog Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali
?Kog Universitesi Hastanesi
3Kog Universitesi Tip Fakiltesi

Giris: Surekli glukoz izlem (SGI) sistemlerinin kullanimi Tip 1 diyabetli bireylerde
glisemik metrik hedeflere ulasiimasini kolaylastirmaktadir. Klinigimizde araliklh SGi ile
gercek zamanli SGI kullanimi olan cocuklarin glisemik metrik degerlerini karsilastirdik.

Yontem: Ko¢ Universitesi Hastanesi Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dal’na 01.06.2020-01.06.2022
tarihleri arasinda basvuran, klinigimizde temel diyabet ve beslenme egitimi alan ve karbonhidrat sayimini
uygulayan tip 1 diyabetli cocuklarin kayitlari retrospektif olarak incelendi. Bu cocuklardan en az 6 ay
izlem siiresi olan ve en az 2 poliklinik ziyareti olan 543 cocuktan 239’u ¢oklu doz insiilin+ SGi sistemi
kullanmaktaydi. Bunlardan da remisyonda olan 42 c¢ocuk c¢ikarilarak 197 c¢ocuk calismaya dahil edildi.

Bulgular:Olgularinyasortalamasi 10.1+4.2yil, diyabettaniyaslari6.8+3.7yilve mediandiyabetsiresi2.4yildi. 197 cocuktan
%71’siFreestylelibre(140)%25’iDexcomG6(50), %4’ (iMedtronicG3(7)sensdrkullanmaktaydi. AralikliSGivegercekzamanli
SGikullananlarinyas ortalamasi (10.3+3.8,9.6+4.7, p: 0.153) ve toplam giinliik insiilin dozlari (0.84, 0.8 p: 0.081) benzerdi.
GergekzamanliSGigrubundaHbAlcdiizeyiaralikli SGigrubunagéreanlamliolarakdiisiik (6.74,7.3 p:<0.01), hedefte kalma
(TIR) oraniiseanlamliolarakytiksek (%69.3,%59, p:<0.01), hedef iizerinde kalma 2 (TAR>250mg/dl) oranidiisiik (%6.9, 10.6,
p:0.027)ve hedefaltindakalma 1 (TBR<70mg/dl) oranianlamliolarak dusik saptandi (%3.8, %5.8, p:<0.01) (Tablo ve sekil).

Sonuglar: Gercek zamanli SGi kullananlarda, aralikl SGi kullananlara gére temel glisemik parametrelerin hedeflere daha

yakin olmasinin yani sira, bizim verilerimiz de tlkemizdeki aralikh SGi sistemini kullanan ¢ocuklarda glukoz diizeyinin
<70mg/dl oraninin yiiksek oldugunu géstermektedir. Aralikli SGi verileri, bu bilgiler dikkate alinarak yorumlanmalidir.

Anahtar Kelimeler: Aralikli SGi, Gercek zamanl SGi, Glisemik hedefler, Tip 1 Diyabet
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Aralikli SGi ve Ger¢ek zamanli SGi kullaniminda glisemik metrik degerler
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Siirekli glukoz izlem tiiriine gére glisemik parametreler

Aralikli SGi Gergek zamanli SGi
n:140  n:57 P
7.3£0.84 6.74+0.74

Ort. HbAlc (5.8-10.6) (5.4-9.4) <0.01
HbA1c<%6.5 orani (%) 13 23 0.40
HbA1c<%6.6-7 orani (%) 23 29 0.40
Hbalc %7.1-8 olanlarin orani (%) 46 36 0.40
Hbalc %8.1-9 olanlarin orani (%) 12 9 0.40
HbA1lc >%9 olanlarin orani (%) 6 2 0.40
TIR (70-180mg/dl) (%) °9£12.1  169.3£12.1 <0.001

(27-96) (39-98)

+ +
TAR >180mg/dI (%) (232_'52_)8'5 (118_295_)7'4 0.159

+ +
— 10654 (65453 0027

+ +
TBR <70mg/dI (%) (5082'3)6 ?18166)24 <0.001

+ +
TBR <54mg/dl (%) (36?3-;‘)'6 (16:)1'3 0.043

155.8+25 147.4+19.8
Ort. SG (mg/dl) (95-236)  (111-210) 0.173

42.3+72 381457
[0)
v (%) (22.4-72.9) (27.5-49.2) 0.004

7.01+0.63 6.8+0.45

0,
GMI (%) (569)  (5.9-8.3) 0225
TIR (70-180mg/dl) >%70 olma orani (%) 19 40 0.040
TAR (>180 mg/dl) %25 den kuiglik olma orani (%) 34 45 0.188
TBR (<70mg/dl) %5 den kiiciik olma orani (%) 41 65 0.004

CV <%36 olma orani 18 26 0.243
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[PP-031]

Tip 1 Diyabetli Cocuklarda Omnipod DASH® Kablosuz insiilin Yonetim Sistemi Kullanimi: Tek Merkez Deneyimi

Elif Eviz?, Gl Yesiltepe Mutlu?, Ecem Can?, Tugba Gokce?, Serra Muradoglu?, Stkri Hatun!

Kog¢ Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali
?Kog Universitesi Hastanesi

Giris: Mart 2021 tarihi itibari ile merkezimizde kullanilmaya baslanan Omnipod DASH® kablosuz
insulin  yonetim sistemi kullaniminin  glisemik metrik degerlere etkisinin degerlendiriimesi amaclandi.
Gereg-Yontem: Koc¢ Universitesi Hastanesi Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dal’'nda Mart 2021 — Mart 2022
tarihleri arasinda Omnipod DASH® kablosuz insulin yonetim sistemi kullanimina baslayan 25 cocuga ait kayitlar
retrospektif olarak incelendi. Verilerine ulasilabilen 23 ¢ocuk analizlere dahil edildi. Sirekli glukoz izlem sistemi olarak
19’u Dexcom G6, 4’l FreeStyle Libre kullaniyordu. Strekli glukoz izlem sistemlerinden buluta aktarilan veriler Dexcom
G6 kullananlar i¢in Dexcom clarity programindan, Free Style libre kullanicilari icin Libreview programindan alind.
Bulgular: 23 ¢ocuktan %91’inin (21) son 1 aylik stirekli glukoz izlem verilerine ulasildi. % 61’i erkek olup, median yaslari
7.2 yil idi. Diyabet slreleri median 12ay (3-75), Omnipod DASH® takildiktan sonraki median takip sureleri 10 ay (2.2-
14.3) idi. Gunluk kullandiklari toplam insiilin dozu median 0.82U/kg/gtin idi. Glisemik metrik hedef degerleri tabloda
verilen ¢ocuklarda hedef aralikta (TIR 70-180mg/dl) gegirilen stre %71.5’'den %73’e (p: 0.537) ve hedefin altinda
gecirilen stire (TBR <70mg/dl) %3’den % 4’e (p: 0.03), dalgalanma katsayisi %34.5'den %39’a ylkselmisti (p: 0.069).
Sonuglar: Omnipod DASH® kullanimiyla bu yas grubu icin belirlenen glisemik metrik hedefler buyik 6lctide karsilanmistir.
Dalgalanma katsayisinin ve hedefin altinda gecirilen zamanin daha fazla olmasi dikkat ¢ekmektedir. Daha iyi bir
degerlendirme yapmak i¢in uzun dénemli verilere ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: Glisemik hedefler, Kablosuz insilin yonetim sistemi, Tip 1 diyabet
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Omnipod DASH® kullanim 6ncesi ve sonrasi glisemik metrik degerlerdeki degisim
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Omnipod DASH® kullanimi 6ncesi ve sonrasi glisemik metrik degerler

Omnipod DASH® 6ncesi Omnipod DASH® sonrasi p

; . . 10

Izlem siresi (median) (ay) - (2.2-14.3)
715 73

_ 0,

TIR (70-180mg/d1)(%) (36-96) (34-94) 0.537

22 18
_ o,

TAR 180-250mg/dl (%) (3-34) (5-28) 0.537

3 5
[v)

TAR >250mg/d! (%) (0-30) (0-36) 0.05

2 3
0,

TBR <70mg/dI (%) (1-11) (0-17) 0.578

1 1
0,

TBR <54mg/dl (%) 0-2) (0-4) 0.157
151 144

Ort SG (mg/dl) (116-206) (112-220) 0.378
34.5 39

o)

v %) (21-44) (23.5-49) 0069

6.9 6.8
o)

GMI (%) (5.7-8.2) (6-8.6) 0.252

6.8 6.5
[v)

HbAlc (%) (5.7-8.9) n: 15 (5.4-7.6) n: 5 0.180

TIR >%70 olma orani 60 62 1.0

TAR <%25 olma orani 47 57 0.68

TBR <%5 olma orani 74 67 1

CV <%36 olma orani 67 38 0.12
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Tip 1 Diyabet Bakiminin Aileye Getirdigi Yiikler, Yiik Paylasimindaki Esitsizlikler ve Cinsiyet Rollerinin Etkisi

Kagan Ege Karakus!, Sibel Sakarya?, Ruken Yildirim?3, Servan Ozalkak?, Mehmet Nuri Ozbek®, Nurdan Yildirm®, Giilcan
Delibag®, Beray Selver Eklioglu’, Belma Haliloglu®, Murat Aydin®, Heves Kirmizibekmez'®, Tugba Gokge®, Ecem Can??,
Serra Muradoglu®, Elif Eviz*?, Gil Yesiltepe Mutlu?®?, Stkri Hatun??

Kog¢ Universitesi Tip Fakiiltesi

2Kog Universitesi Tip Fakiiltesi, Halk Saghgi Bilim Dali

3Diyarbakir Cocuk Hastaliklari Hastanesi

“Diyarbakir Gazi Yasargil Egitim ve Arastirma Hastanesi

>Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi
Cukurova Universitesi Balcali Hastanesi

’Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi

8Marmara Universitesi Pendik Egitim ve Arastirma Hastanesi

°0Ondokuz Mayis Universitesi, Saglk Uygulama ve Arastirma Merkezi
1053811k Bilimleri Universitesi Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi
1Kog Universitesi Hastanesi

2Ko¢ Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali

Amaglar: Tip 1 diyabetli ¢ocuklarin bakiminin, her giin ¢ok sayida sorumluluk gerektirdigi ve sorumluluklarin
paylasilmasinda cinsiyet rollerinin etkili oldugu bilinmektedir. Bu c¢alismada tip 1 diyabet yikiinin
aile icindeki paylasimi ve tanidan sonra ebeveynlerin is yasaminin nasil etkilendigi degerlendirildi.
Yontem: Tip 1 diyabetli cocuklarin ailelerine, 9 cocuk endokrinolojisi merkezi araciligi ve sosyal medya linki ile ¢evirimigi
anket* linki ulastinldi. Olasilikli olmayan 6rnekleme yontemi kullanilan calismaya, diyabet silresi en az 12 ay olan,
anne ve babasiyla birlikte yasayan, anketin anne veya baba tarafindan yanitlandigi cocuklar dahil edildi. Anket verileri,
Qualtrics Gizerinden toplandi, veriler SPSS v28.0 yazilimi ile analiz edildi ve analizlerde Pearson Ki-kare testi kullanildi.
Bulgular: Kriterleri saglayan 822 ¢ocuk analiz edildi (%51,5’i kiz, %78,3’niin en az 1 kardesi var, %19,2’si insllin pompasi,
%50,4’l sensor kullaniyor). HbAlc degeri bildirilen 688 ¢cocugun ortalama HbAlc degeri %7,5'tir. Anketi cevaplayanlarin
%77,1’ianneydi. Diyabettanisindan dnceannelerin %34,8’ive babalarin %79,1’itam zamanli biriste calismaktaydi. Tanidan
sonraki bir yilicinde annelerin ve babalarin galisma durumunda istatistiksel olarak anlamli degisiklikler olurken (p<0.001),
annelerin %16,9’ubabalarinise %3,4’Gicalismayi biraktigini belirtti. Babalarin %71,7’sininis yasaminda degisiklik olmazken,
annelerin %50,5’i is yasaminda degisiklik oldugunu belirtti (p<0.001). Anketi cevaplayanlarin %36,1’i diyabetin aileye
onemli,%21,8'iise cok ciddimaddiyikgetirdiginibelirtti.Babalarinencokdiyabetbakimimalzemelerininsatinalinmasinda,
annelerin ise beslenme diizeninin saglanmasi ve okuldaki diyabet sorunlari konularinda sorumluluk aldigi belirtildi.
Sonuglar: Tip 1 diyabet tanisinin aileler icin dnemli 6lclide maddi yiik getirdigi, cinsiyet esitsizliginin bir yansimasi olarak
annelerin daha yiksek oranda islerini biraktiklari ve/veya is yasamlarinin olumsuz etkilendigi gorilmektedir.Diyabet
yukinin paylasilmasindaki esitsizliklerin dnlenmesi, annelerin sosyal ve ruhsal iyilik hallerinin korunmasi ve ailelerin
Uzerindekiyukinazaltilmasiicindiyabetbakiminda cinsiyet esitligine odaklanan sosyal programlarin baslatilmasinaihtiyag
vardir. Calismaya katilanlarin toplumdaki tip 1 diyabetli cocuk ailelerini tam olarak temsil etmemesi calismanin sinirhhigidir.

*Dehn-Hindenberg A. Diabetes Care;2021:2656-2663 makalesinden izin alinarak gelistirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Cinsiyet rolleri, Tip 1 diyabet bakimi, Yk paylasimi
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Calismaya dabhil edilen ailelerin ve diyabetli cocuklarinin temel 6zellikleri

Dr. Sami
Diyarbakir UIUVS Kadin Marmara . Ségllk .
R Dogum, P ... Necmettin Bilimleri -
Cukurova . Gazi Universitesi Ondokuz - .. . Diger
N ... Diyarbakir . Cocuk Kog R Erbakan Universitesi
Universitesi Yasargil oy . .. Pendik o ... Mayis . R (Sosyal
Cocuk o Sagligive  Universitesi _.. . Universitesi .. . ... Umraniye
Balcali . Egitimve . Egitimve Universitesi  _.,... medya
. Hastanesi Hastaliklari  Hastanesi Meram Tip . Egitimve o
Hastanesi Arastirma _... Arastirma L Hastanesi linki)
(187) . Egitimve  (196) X Fakdltesi Arastirma
(47) Hastanesi Hastanesi (31) R (187)
(94) Arastirma (33) (33) Hastanesi
Hastanesi (23)
(57)
OrtYas 10.9 10.2 11.3 14 9.8 11 10.6 10.5 10 10
Diyabet
Suresi  6.65 3.2 4.5 5.8 3.4 4.1 4.2 4 2.9 3.7
(yn)
;b(?sc 7.8 (34) 8.2 (91) 8.1(62) 7.3 (47) 7.1(183) 8.2(24) 7.9(29) 6.8 (30) 8.3(18) 7.2 (169)
(]
Kiz % 44.6 57.7 53.2 57.9 51 48.5 48.4 61.3 52.2 46
;°(':;’a 213(10)  33(4)  43(4)  263(15)  21(41) 21.2(7)  51.6(16)  42(13) 13(3) 24.1(45)
(]
;e?rf)‘” 40.4(19)  13(16)  13.8(13) 49.1(28)  81.2(160) 51.5(17)  45.2(14)  58.1(18)  30.4(7)  65.2(122)
(]
Ort.
22;::; ;7246 5796 6610 10712 19897 10420 7503 9266 10295 11470

ay (TL)
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[PP-033]

Tip 1 Diabetes Mellitus ve Hashimato Tiroiditi Tanilari ile izlenen Cocuklarda Optik Koherens Tomografi Anjiyografi
Bulgularinin Saghkh Cocuklarla Karsilastiriimasi

Hiseyin Anil Korkmaz!, Ali Devebacak?, Behzat Ozkan?, Mert Erbas?, Cumali Degirmenci?, Nilufer Uyar?, Filiz Afrashi?

Dr.Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bolimi
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi, Goz Hastaliklari Bélimii

GIRIiS: Arastirmamizin amaci; izole tip 1 diabetes mellitus (DM) (Grup 1) ve tip 1 DM ile birlikte Hashimato
tiroiditi tanisi olan hastalarda (Grup 2) mikrovaskiler komplikasyonlardan erken diyabetik retinopati (DR)
gelisiminin diyabet tipi, yas ve cinsiyet olarak uyumlu saghkli kontrol grubu (Grup 3) ile karsilastiriimasidir.

Yontem: Cocuk endokrinoloji poliklinigine rutin kontrole gelen, 10-20 yas araliginda, en az 5 yildir izlemde
olan tip 1 DM tanili olan hastalar ile Hashimoto antikorlari pozitif saptanan hastalardan heniz klinik olarak DR
gelismemis olanlardan gonilli olur formu temin edilenler ve saghkli gondlliler calismaya alindi. Bu arastirmada
tip 1 DM'’si olan ve tip 1 DM’ye siklikla eslik eden otoimmun bir hastalik olan Hashimato tiroiditi olan ve DR
bulunmayan hastalarin DR gelisiminin degerlendirilmesi icin foveal avaskiler alan (FAA) ve parafoveal vaskiler
dansite (PVD) optik koherens tomografi anjiografi (OKTA) ile goérintilemeleri yapilarak saglkh gondllilerle
karsilastirildi. Elde edilen veriler, SPSS statistics for Windows, Versiyon 25.0 paket program kullanilarak analiz edildi.

Bulgular: FAA ve PVD ortalamalarinin (¢ grup arasinda istatistiksel anlamli fark gosterdigi saptandi
(p=0.016, p=0,006) (Sekil 1). FAA ortalamasi, Grup 1'de ve Grup 2’de Grup 3’ten fazla bulundu (p=0.013,
p=0.119). PVD ortalamalari Grup 1 ve Grup 2'de Grup 3’e gbre daha az bulundu (p=0.059, p=0.007). Grup
1 ve Grup 2 arasinda FAA ve PVD ortalamalari agisindan anlamli fark yoktu (p=0.832, p=0.653). HbAlc
diizeyi ile FAA ve PVD arasinda anlamli korelasyon saptandi (FAA; r=0.57 p=<0.001, PVD; r=-0,29 p=0,005).

Sonug: Heniiz klinik olarak DR gelismemis Tip 1 DM hastalarinda OKTA'da FAA'da artis saptanmistir ve HbA1C seviyeleri
ile iliskili bulunmustur. Tip 1 DM’ye Hashimoto eslik eden hastalarda ortalama PVD’nin kontrol grubuna kiyasla anlaml
orandaazoldugusaptanmistir. Busonuglar Tip 1 DM’ye eslik eden Hashimoto hastaliginin mikrovaskiler komplikasyonlarin
gelisimine katkida bulunabilecegini distindiirmektedir. Bu konuda daha genis hasta serileri ile galismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: diyabetik retinopati, foveal avaskiiler alan, hashimoto tiroiditi optik koherens tomografi anjiyografi,
parafoveal damar yogunlugu, tip 1 diyabetes mellitus
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Tip 1 Diabetes Mellitus ve Hashimato Tiroiditi Tanilari ile izlenen Cocuklarda Optik Koherens Tomografi Anjiyografi
Bulgularinin Saghkh Cocuklarla Karsilagtiriimasi
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[PP-034]

Cocukluk ve Addlesan Cagi Tip 1 Diyabetes Mellitus Mikrovaskiiler Kompilkasyon Prediksiyonu igin Serum ileri
Glikolizayon Son Uriinleri Kullanilabilir mi?

Tarik Kirkgéz!, Tuncay Kiime?, Sezer Acar?, Behzat Ozkan'

15.B.U. Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Biyokimya Anabilim Dali

Diyabetes mellitus kronik hiperglisemi ile seyreden metabolik bir bozuklukluktur. Kronik hiperglisemi; indirgen
sekerlerin veya reaktif oksoaldehitlerin, protein, lipit ve nikleik asitleri non-enzimatik olarak glikozlize ederek
ileri glikolizayon son Urlnlerinin (AGE) ortaya ¢ikmasina neden olmaktadir. Yetiskin tip 1 ve tip 2 DM hastalarda
AGE ve AGE reseptolerinin (RAGE) diyabetin mikrovaskiler (néropati, nefropati, retinopati) ve makrovaskiler
komplikasyonlari ile dogrudan iligkili oldugu ortaya konulmustur. Yaptigimiz ¢alismada AGE’nin g¢ocukluk dénemi
T1DM’nin mikrovaskiler komplikasyonlarinin degerlendirilmesinde prediktif degerinin belirlenmesi amaglanmistir.

Method:

Merkezimizde T1DM tanisi ile izlenen ve dizenli kontrollere gelen T1DM’ye bagh mikrovaskiler
komplikasyonu gelismis 25 hasta hasta grubu olarak, 1-10 yil arasinda T1DM’i olan ve herhangi
mikrovaskiler kompilasyonu gelismemis 45 hasta ise kontrol grubu olarak c¢alismaya dahil edilmistir.
Hasta ve kontrol gruplarinin dosya kayitlarindan Urik asit, kreatinin, 24 saatlik idrar mikroalblmin, lipid profili ve son 5 yillik
Hemoglobiilin Alc (HbAlc) degerleri, yillik géz taramasi ve 5 yildan fazla siiredir TADM olan hastalarin elektromiyografi
(EMG) ve gorsel uyandiriimis potansiyellerine (VEP) ulasildi ve hastalarin serum AGE degerleri ile karsilastirildi.

Bulgular:
Calismaya katilan TIDM ‘li hastalarin (41 kiz %51,2) ortalama yasi 14,3+2,5 yil ve DM siiresi 6,2 +3,3 yildi. Calismaya

katilan 8 hastada sadece nefropati, 8 hastada sadece optik sinirde néropati, 2 hastada sadece retinopati, 1 hastada sadece
periferik néropati saptandi. 4 hastada nefropati ve optik néropati, 1 hastada periferik ve optik néropati, 1 hastada periferik
ndropati, retinopati ve nefropati birlikteligi tespit edildi. Hasta ve kontrol grubu arasinda Hbalc, viicud kitle indeksi, trik
asit, lipit profili, serum kreatinin ve AGE degerleri arasinda anlaml fark saptanmadi (p>0,05). DM siiresi, ortalama ve son
HbAlc degerleri ile AGE arasinda korelasyon saptanmadi (sirasiyla r 0,1232 %95 Cl -0,1084 0,3421; r 0,1775, r 0,0631)

Sonug:
Yaptigimiz calismada serum AGE degerleri ile cocukluk ¢agi TLDM baglh mikrovaskiler komplikasyonlar arasinda anlamli
bir korelasyon saptanmamistir. Bu konuda daha fazla hasta ile daha ¢ok ¢alismaya ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: ileri Glikolizasyon Son Uriinleri (RAGE), Tip 1 Diyabetes Mellitus, Mikrovaskiiler Komplikasyon
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[PP-035]

Tip 1 Diyabetes Mellitus ve Hashimato Tiroiditi Tanilar ile izlenen Cocuklarda Ateroskleroz Gelisimi ve Sol Ventrikiil
Performansinin Saglikh Cocuklar ile Karsilagtiriimasi

Berna Kahraman Cetin?, Hiiseyin Anil Korkmaz?, Mehmet Murat?, Niliifer Uyar?, ibrahim Mert Erbas?, Timur Mese?,
Behzat Ozkan?

1Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi SUAM, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD,izmir
2Saglk Bilimleri Universitesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi SUAM, Cocuk Endokrinolojisi ABD, izmir
3Saglik Bilimleri Universitesi, Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi SUAM, Cocuk Kardiyolojisi ABD, izmir

Giris: Arastirmamizin amaci; tip 1 diabetes mellitus ile birlikte bulunan hashimato tiroiditi tanisi olan
hastalarda makrovaskiiler komplikasyonlardan erken ateroskleroz gelisimi ve sol ventrikil myokard
performansinin tip 1 diyabet ve yas ve cins olarak uyumlu saglkli kontrol grubu ile karsilastiriimasidir.
Yontem: Cocuk endokrinoloji poliklinigine rutin kontrole gelen, 10-20 yas araliginda, en az 5 yildir izlemde olan tip
1 diyabetes mellitus tanili hastalar ile hashimato antikorlari pozitif saptanan hastalardan goénilli olur formu temin
edilenler calismaya alindi. Orneklem buyikligil; daha onceki calismalar degerlendirilerek saglikli grupta ortalama
intima media kalinligi 0,4 + 0,05 Tip 1 diyabetes mellitus + hashimato tiroiditli grupta 0,44 +- 0,05 olacagi varsayimi ile
yapilan gli¢ analizinde 8 tipi hatadan kagcinmak icin gerekli olan minimum olgu sayisi her grupta 32 er tane olmak Uizere
toplam 96 hasta olarak hesaplandi. Bu arastirmada tip 1 diyabetes mellitusa sik eslik eden otoimmun bir hastalik olan
hashimato tiroiditi tanisi olan hastalarin ateroskleroz gelisiminin degerlendirilmesiicin karotis intima media kalinliklarinin
B-mode ultrasonografi ile, sol ventrikiliin sistolik ve diastolik fonksiyonlarinin degerlendirilmesi icin ekokardiyografi ile
gorintilemeleriyapildi.Eldeedilenveriler,SPSSstatisticsforWindows,Version25.0 paket programikullanilarakanalizedildi.
Bulgular:Her Gggruparasindakilo, viicut kitleindeksi, sistolikkan basinci, trigliserid, HDL, LDL, total kolesterol, karotisintima
media kalinligl, sol ventrikiil volim(i, sol ventrikiil diyastol sonu basinciarasinda istatiksel bir fark saptanmazken, diyastolik
kan basinci, aglikkan sekeri, Hbalcseviyesi, sol ventrikil performansive diizeltilmis QT uzunlugunda, tip 1 diabetes mellitus
ilebirliktebulunanhashimatotiroidititanisiolanhastalardasagliklicocuklaragéreanlamliderecedefarksaptamistir(Tablo1).
Sonug: Hashimato tiroiditi ve tip 1 diyabeti olan ¢ocuklarda kardiyovaskiler fonksiyon ve ana arterlerin elastik 6zellikleri
5 yildan sonra bozulmaya baslamaktadir.

Anahtar Kelimeler: hashimato tiroiditi, sol ventrikil performansi, tip 1 diyabet
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\ FAKULTESI 1

ANKARA
\f‘

Tip 1 DM tanili hastalar, Hashimoto ve Tip 1 DM tanili hastalar ve kontrol grubunun verilerinin istatistiksel
karsilastiriimasi

Tip 1 DM (n=32) Hashimoto+ Tip 1 DM (n=32) Kontrol (n=32) p

Yas (yil) 15,4(13,7-17,2)  15,6(14-18,7) 15,3(14,2-18,2) 0,851
Agirlik SDS 0,21(-0,7-0,8) 0,15(-1,1-1,2) 0,22 (-1,0-1,2) 0,975
Sistolik KB 120(111,8-127,8) 120(115-128) 119,5(100,8-128,8) 0,730
Diastolik KB 79,5(65,8-85) 80 (74,3-87) 69(66,3-75,8) <0,001
Achk kan sekeri 263(177-301) 217(155-289) 89(84-95) <0,001
HbAlc 9,5 (8,1-10,8) 8,9(8,1-10,2) 5(4,9-5,4) <0,001
Trigliserid 88(64-110) 92(64-130) 85(62-99) 0,315
HDL 61(53-69) 57(49-64) 56(47-63) 0,122
LDL 89(68-102) 89(78-105) 84(65-92) 0,064
Total kolesterol 172(148-188) 168(149-195) 150(132-172) 0,011
CIMT(mm) 0,43(0,39-0,47) 0,43(0,37-0,47) 0,40(0,36-0,46) 0,273
QTc 0,40(0,39-0,41) 0,39(0,38-0,40) 0,40(0,39-0,40) 0,040
LVEDD(MI)cm  4(3,5-4,4) 4,1(3,8-4,6) 4,2(3,9-4,4) 0,479
LVEDS(Ml)cm  2,4(2,1-2,8) 2,5(2,2-2,6) 2,5(2,2-2,8) 0,616
MV A(m/s) 0,59(0,46-0,65)  0,63(0,53-0,75) 0,49(0,45-0,63) 0,011

Sonuclarortanca(25p-75p)ven(%)olaraksunulmustur, p<0,05. Post-hocikilianalizde p<0,0167. Kruskal Wallis testi, p<0,05.
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[PP-036]

Wolfram Sendromlu Olgu Sunumu

Aysen Aksoy Geng?', Enver Simsek?, Sinem Kocagil®

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Eskisehir
2Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Eskisehir

Wolfram sendromu nadir bir nérodejenaratif hastaliktir. Otoimmun olmayan diyabetes mellitusun nadir nedenlerindendir.
Tahmini prevelansi 1/770.000'dir. Otozomal resesif (OR) ve inkomplet penetrans ile kalitilmaktadir. Patogenezisi tam
bilinmemekle birlikte 4p kromozomunda WFS 1 geninden kodlanan volframin adi verilen endoplazmik retikulum zarina
gdmilu bir proteinin Uretilememesinden kaynaklanmaktadir. Volframinin hiicre ici kalsiyum homeostazini diizenledigi
disinidlmektedir. WFS geni OR Wolfram sendromu ve Otozomal dominant kaltilan Wolfram-like sendromuyla
iliskilendirilmistir. Literatlirde 4 ailede tanimlanan Wolfram like sendromuda diyabetes mellitus, optik atrofi ve
sensorinoral isitme kaybi Gglusl ile tanimlanmis olup, nadiren noropsikiyatrik hastaliklarin eslik ettigi bir hastaliktr.

Olgu:

15 yas erkek hasta. 4,5 yasinda diyabet tanisi aldigi, 7 yasinda gérme kaybinin bagladigi 6grenildi. Hastanin tedavisine
ragmen poliliri ve enlrezis sikayetlerinin devam etmesi nedeniyle poliklinigimize basvurdu. Seker regilasyonu
yapildi ve tetkikler ile diyabetes insipidus tanisi konularak tedavisi baslandi. G6z muayenesinde optik atrofi saptandi.
Yapilan isitme testinde hafif sensorindral isitme kaybi saptandi. Hastanin 6zgeg¢misinde inmemis testis nedeniyle
enjeksiyon tedavisi almis oldugu 6grenildi, soygecmisinde anne-baba arasinda 2.dereceden kuzen evliligi oldugu,
fakat ailede benzer hastalik olmadigi 6grenildi. Laboratuvar tetkiklerinde anti GAD negatif, ICA negatif, IAA negatif,
FSH 9,6mlU/mL, LH 7,8mIU/mL, total testosteron 584ng/dL olarak saptandi. Uriner ultrasonografik incelemesi normal
saptandi. Hastanin genetik tetkikinde WFS1 geninde ¢.1610_1611insAATG (p.Cys537Ter) heterozigot mutasyonu
saptandi. Annesinde de ayni mutasyon heterozigot tespit edildi. WFS1 geninde ¢.1610_1611insAATG (p.Cys537Ter)
varyanti analiz platformunda heterozigot olarak annote edilmis olmakla birlikte hastanin kliniginin klasik Wolfram
sendromu ile uyumlu olmasi ve varyantin; IGV'de gorintilemesinde allel fraksiyonunun 0,8 (201/294) olarak
saptanmis olmasi, amplikonlarin bileske noktasinda yer almis olmasi nedeniyle Sanger dizi analizi ile konfirmasyonu
planlandi. Hastanin kardesine yaptigimiz tetkiklerde patoloji saptanmadi. Kardesinden genetik inceleme baslatildi.

Tartisma:

Klinik olarak taninin konulabildigi bu hastalikta genetik olarak taninin erken konulmasi durumunda eslik edebilecek diger
klinik bulgularin takibi, erken taninin yasam kalitesini iyilestirebilecegi unutulmamalidir. Tani konulmus hastalarda eslik
edebilecek 6n hipofiz hormon eksikliklerinin saptanmasi icin dinamik testlerin yapilmasi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Diyabetes Mellitus, Diyabetes insipidus, Optik atrofi
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[PP-037]

Erken baslangich otoimmiin diyabetin nadir bir nedeni: LRBA eksikligi

Sezer Acar?, Sait Karaman?

!Manisa Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Manisa
2Manisa Sehir Hastanesi, Alerji ve immiinoloji Klinigi, Manisa

Giris: LRBA eksikligi erken ¢ocukluk doneminde hipogamaglobulinemi, otoimminite ve lenfoproliferasyon ile karakterize
olan yaygin degisken immun yetmezlik ile iliskilendirilmistir. Son yillarda, erken yasta otoimmiin diyabet tanisi alan
ve immin disregilasyonu isaret eden ek hastaliklari bulunan olgularda LRBA eksikligi tanimlanmaya baslanmistir.
Burada, kronik ishal ve erken baslangicli otoimmin tip diyabet tanilari ile LRBA eksikligi saptanan olguyu sunduk.
Olgu: On bes aylik kiz olgu, kusma, ishal, istahsizlik, kilo kaybi, hizli nefes alip verme, ve uyandirilamama sikayeti ile
hastanemiz acil servisine getirildi. Oykiisiinden, dért ayliktan sonra ishal ataklari ile ortaya cikan agir dehidratasyon ve
metabolik asidoz nedeni ile 3 defa yogun bakim servisinde izlendigi 6grenildi. Birinci derece kuzen evliliginden miadinda
dogan ancak dogum agirlig1 bilinmeyen hastanin kuzeninin 14 aylikken diyabet tanisi aldigi ve insiilin tedavisi kullandigi
ogrenildi. Gelis fizik muayenesinde, agirhgi 8,6 kg (<3 persantil), boyu 68 cm (<3 persantil), agir dehidratasyon, kusmaull
solunum ve diaper dermatit saptandi. Desteksiz oturma, emekleme ve tek kelime konusma becerisi gelismemisti.
Laboratuvarinda, glukoz 540 mg/dL, sodyum 128 mmol/Il, potasyum 4,6 mmol/l, kreatinin 0,7 mg/dL, kan pH 6,92,
HCO3 3,1 mmol/L, HbA1C 8,8%, serum insilin diizeyi 8,1 IU/mL, idrarda 3+ glukoz ve 3+ keton saptandi. Diyabetik
ketoasidoz klinigi instlin inflizyonu ve sivi replasmani ile diizeltildi. Sonrasinda NPH insilin (giinde iki defa) ve kan seker
yuksekliginde lispro instlin tedavileri verildi. Anti-GAD antikoru negatif iken, anti-insiilin ve adacik hiicre antikorlari
pozitifti. Tiroit fonksiyon testleri normal, tiroit ve ¢dlyak otoantikorlari negatifti. Genetik analizinde LRBA geninde
homozigot c.8132_8133delTC (p.Leu2711fs) varyanti saptand.. ileri tetkiklerde serum immiinglobiilin ve kompleman
diizeyleri olagandi. Viral serolojilerde (TORCH, HIV) 6zellik yoktu. Lenfosit alt gruplarinda CD8 hakimiyeti mevcuttu.
immiin disregiilasyon tanili hastaya Abatacept tedavisi baslandi ve kemik iligi nakli icin hazirlik yapilmasi planlandi.
Sonug: Erken baslangi¢l otoimmiin diyabet olgularinda LRBA eksikligi akilda tutulmalidir. Diyabetin genetik agidan
aydinlatilmasi nedene yonelik kisisellestirilmis tedavilerin erken donemde uygulanabilmesine olanak saglar.

Anahtar Kelimeler: Diyabet, immiin yetmezlik, Kronik ishal, LRBA eksikligi
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[PP-038]

Tip 1 Diabetes Mellitus ve Hashimato Tiroiditi Tanilari ile izlenen Cocuklarda Diyabetik Nefropati Gelisiminin Saghkl
Cocuklarla Karsilagtiriimasi

Niltifer Uyar, Hiiseyin Anil Korkmaz, ibrahim Mert Erbas, Behzat Ozkan

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

Amac: Cocuklarda tip 1 diabetes mellitusa (T1IDM) eslik eden otoimmiin tiroid hastaliginin mikrovaskiler
komplikasyonlar Uzerine etkisi tartismalidir. Bu c¢alismamizda; T1DM (Grup A) ve T1DM ile birlikte
bulunan hashimato tiroiditi (HT) tanisi olan hastalarda (Grup B) mikrovaskiler komplikasyonlardan erken
diyabetik nefropati (DN) gelisiminin saghkli kontrol grubu (Grup C) ile karsilastirimasi amacglanmistir.
Gereg-Yontem: Bu kesitsel calismada klinigimize rutin kontrole gelen, 10-20yas araliginda, enaz 5 yildirizlemde olan TIDM
tanili olan 25 hasta ile TLDM tanili olup tiroid otoimmin antikorlari pozitif saptanan 25 hasta ve yas ile cinsiyet agisindan
benzer 25 saghkli gonilli calismaya dahil edildi. DN gelisiminin degerlendirilmesiicin 24 saatlik idrarda mikroprotein(mg/
m2/sa), kalsiyum(mg/kg/gtin), fraksiyone kalsiyum atilimi (FeCa%), glomertler filtrasyon hizi (GFR) (ml/m2/dk),
tubuler fosfor reabsorpsiyonu (TRP%), magnezyum atiimi (mg/kg/gin) hesaplanarak gruplar arasinda karsilastirildi.
Bulgular: Calismaya dahil edilen olgularin ortanca yaslari grup A, B ve C igin sirasiyla; 14,7 (%46,7 erkek), 15,6
(%24erkek), 14,7 (%41,4 erkek) yil idi (p=0,235). TIDM tanili hastalarin ortanca izlem siiresi grup A ve B igin 99
ve 98 ay saptandi (p=0,881). Yirmi dort saatlik idrarda GFR (ml/m2/dk), mikroprotein (mg/m2/saat), kalsiyum
atihmi (mg/kg/gun) ve TRP % ortalamalar lg¢ grup arasinda istatistiksel anlaml fark géstermedi (p>0,05). Yirmi
dort saatlik idrar mikroprotein atilimi ve GFR dizeyi ile TIDM siresi, insilin dozu ve HbAlc diizeyi arasinda
anlamli korelasyon saptanmadi (p >0,05). HbAlc ile FeCa% arasinda dogru orantili korelasyon bulundu (p<0,01,
roc:0,346). Diger 24 saatlik idrar parametreleri ile diyabet tani siiresi veya HbAlc arasinda anlamli iliski saptanmadi
(p>0,05). Serum TSH ve sT4 dizeyleri de idrar parametreleri ile anlamh korelasyon gostermedi (p>0,05).
Sonug: Bu calismada incelenen poplilasyonda HbA1lc ile FeCa % arasinda anlamli korelasyon saptanmasi DN taramasinda
mikroprotein atilimi ile kalsiyum atiliminin da taranmasi gerektigini gosterdi. Bu sonuglar TIDM’ye eslik eden HT’nin
mikrovaskiler komplikasyonlardan DN gelisimine katkida bulunmadigini distindirmektedir. Bu konuda daha genis
hasta serileri ile calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: diyabetik nefropati, hashimoto tiroiditi, kalsiyum atilimi, mikroprotein atilimi, tip 1 diyabetes mellitus
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Tip 1 Diabetes Mellitus ve Hashimato Tiroiditi Tanilari ile izlenen Cocuklarda Kan ve idrar parametrelerinin Saghkh
Cocuklarla Karsilagtiriimasi

Hashimoto + Tip 1 DM

Tip 1 DM (n=25) Kontrol (n=25) p

(n=25)
14,7 (13,3 - 14,7 (13,4 -
Yas (yil) 17.0) 15,6 (14,2 - 18,7) 16,2) 0,235
Cinsiyet (n,%) 21 (%46,7) 6 (%24) 12 (%41,4) 0,172
Tip 1 DM tani siresi (ay) 0,1(-0,7-0,6) 0,2(-1,3-1,1) -0,2(-0,9-0,7) 0,974
insiilin dozu 1,0(09-12) 0,9(0,8-1,1) - 0,133*
HbAlc 9,2 (8,3-10,3)a 8,4(7,9-10,1)b 5,2 (5,0-5,5)a,b <0,001
TSH 2,4(1,8-3,3) 3,2(2,2—-4,6)a 2,2(1,7-2,9)a 0,016
1,23 (1,15 - 1,27 (1,17 -
sT4 1,36) 1,23 (1,12 -1,36) 1,37) 0,569
'117 [('218) - '111 [('213) -
GFR (ml/m2/dk -1,3[(-2,0) - (-0,6 0,879
( ) (:0,9)] [(-2,0) - (-0,6)] (:0,5)]
Protein atilimi 0,43 (0,39 - 0,40 (0,36 —
(mg/m2/h) 0,47) 0,43 (0,37-0,47) 0,46) 0,106
Kalsiyum atilimi (mg/kg/giin) 71 (65 — 76) 72 (68 - 76,8) 70,5 (65,3 —76) 0,381
FeCa (%) 40 (35-44)a 41 (37 - 45) 39 (35 -45)a 0,007
TRP (%) 2,4(2,1-2,8) 2,5(2,2-2,6) 2,5(2,2-2,8) 0,057
Magnezyum atilimi (mg/kg/ -1,9[(-2,7) - -1,3[(-2,2) -
.. -1,51[(-2,1)-(-0,8 0,107
giin) (-0,8) 2 )=C081 (o)

Sonuglar ortanca (25 — 75p) ve n (%) olarak sunulmustur, p<0,05. *Mann-Whitney U test. aPost-hoc ikili analizde
p<0,0167. Kruskal-Wallis testi, p<0,05.
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[PP-039]
Covid-19 Pandemisinin Tip 1 Diyabetes Mellitus’un Sikhgi ve Tani Anindaki Klinik Bulgular Uzerine Olan Etkisi

Reyhan Deveci Sevim?, Sebla Giines?, Giilay Can Yilmaz?, Sercan Oztiirk?, Volkan Bayar®, Emine Emel Sarali®, Tolga
Untivarl, Ahmet Anik?

!Aydin Adnan Menderes Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin/TURKIYE
2Mugla Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Mugla/TURKIYE
3Aydin Adnan Menderes Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Aydin/TURKIYE

“Besni Devlet Hastanesi, Adiyaman/TURKIYE

5Aydin Adnan Menderes Universitesi, Uygulama ve Arastirma Hastanesi, Aydin/TURKIYE

GIRIS-AMAG

Covid-19 pandemisi sonrasi gerek sosyal izolasyon ve karantina uygulamalari, gerekse hastanelerdeki mevcut Covid-19
tanili hasta yiku; hastane basvurularinin sadece acil durumlarla kisith kalmasina yol agmustir. Tip 1 diyabetes mellitus’un
(T1DM)viral enfeksiyonlar ile tetiklenebildigi bilinmektedir. Benzer sekilde Covid-19 salginidoneminde TIDM insidansinin
arttig1 ve ketoasidoz tablosunda basvuran olgularin sosyal izolasyon 6ncesi doneme goére daha agir klinikle hastaneye
basvurdugunu bildiren az sayida calisma mevcuttur.. Bu calismada; Aydin ve Mugla illerinde yasayan cocuklarda,

Covid-19 pandemisi 6ncesi ve esnasindaki TLDM sikligi ile klinik seyrindeki farkliliklarin incelenmesi amaglanmistir.

YONTEM VE GEREGLER

1 Nisan 2018 - 31 Mart 2020 (pandemi oncesi) ile 1 Nisan 2020 - 31 Mart 2022 tarihleri arasi (pandemi donemi); Aydin
Adnan Menderes Universitesi Uygulama ve Arastirma Hastanesi ile Mugla Egitim ve Arastirma Hastanesi’nde T1DM tanisi
alan gocuklarin demografik, klinik ve laboratuvar verileri geriye doniik olarak incelendi. TLDM sikhgi ile hastalarin verileri
arasindaki farkliliklar (tani tarihi ve yasi, aile 6ykusi, basvurusu sirasindaki semptomlar ve siresi, klinik ve laboratuvar
bulgular, yatis sliresi, yogun bakim ihtiyaci ve komplikasyonlar) pandemi 6ncesi ve pandemi donemi olarak karsilastirildi.

BULGULAR

T1DM tanisi alan 221 olgunun 87'si (%39,4) pandemi oncesi; 134’ (%60,6) ise pandemi déneminde tani aldi.
Olgularin %54,8'i erkek ve %72,3’l kentsel bolgede yasamakta idi. Yas, cinsiyet, yasanilan bolge (kentsel/kirsal)
acisindan pandemisi 6ncesi ve pandemi donemi arasinda farklilik yoktu. Diyabetik ketoasidoz ile tani alan olgular
pandemisi 6ncesinde %47,1 (n=41) iken, pandemi déneminde ise %53,7 (n=72) idi (p=0,337). Agir ketoasidoz siklig
pandemi Oncesinde %34,1 (n=14), pandemi doneminde %45,8 (n=33) idi (p=0,226). Pandemi &ncesi olgularin
%10,3'G (n=9) yogun bakimda izlenirken; pandemi esnasinda %26,4’G (n=34) yogun bakimda izlendi (p=0,004).

SONUC

Covid-19 pandemisi ile, Aydin ve Mugla illerindeki cocuk hastalardaki TIDM sikligi artmis; tani ani klinik seyrin
pandemide tani alan ¢cocuklarda daha agir oldugu tespit edilmistir.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, pandemi, tip 1 diyabet
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[PP-040]

Aydin ve Mugla illerindeki Yeni Tani Alan Tip 1 Diyabetli Cocuklarin Demografik Ozellikleri ve Tip 1 Diyabet
insidansindaki Degisiklik Trendi

Sebla Giines!, Reyhan Deveci Sevim?, Giilay Can Yilmaz?, Sercan Oztiirk?, Gamze Sener Kazak?, Emine Emel Sarali, Tolga
Untivarl, Ahmet Anik?

!Aydin Adnan Menderes Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin/TURKIYE
2Mugla Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Mugla/TURKIYE
3Aydin Adnan Menderes Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Aydin/TURKIYE

*Aydin Adnan Menderes Universitesi, Uygulama ve Arastirma Hastanesi, Aydin/TURKIYE

GIRIS-AMAC

Tip 1 diyabetes mellitus (T1DM) insidansi tim dinyada son 30 yillk dénemde artis gostermekte olup; ulke
capindaki cocukluk cagi TIDM insidansini ve yillar icindeki insidans degisim trendini inceleyen az sayida calisma
bulunmaktadir. Bu calismada; Aydin ve Mugla illerindeki c¢ocuk hastalardaki T1IDM insidansinin belirlenerek,
yilllar icindeki insidans degisiminin ve hastalarin demografik 6zelliklerinin incelenmesi amaclanmistir.

YONTEM VE GERECLER

01/01/2014-31/12/2021 tarihleri arasi Aydin Adnan Menderes Universitesi Uygulama ve Arastirma Hastanesi’nde;
01/10/2019-31/12/2021 tarihleri arasi Mugla Egitim ve Arastirma Hastanesi’nde TIDM tanisi alan 0-18 yas arasi cocuklar
calismaya alindi. Hastalarin verileri hastane bilgi yonetim sistemleri tizerinden geriye dénik olarak incelendi. Veri eksikligi
durumunda arsiv dosyalarina ulasildi. Niifus verileri Tiirkiye istatistik Kurumu’ndan edinildi. Yillin insidanslar 100.000
kisi basina hesaplandi.2014-2021 vyillari arasi, 0-18 yas ¢cocuk hastalardaki TIDM insidansindaki degisim analiz edildi.

BULGULAR

2014-2021 villart arasi Aydin ve Mugla’da yeni tani almis 362 T1DM tanili olgunun %53’G erkek, %71,5’i kentsel
bdlgeden olup; en sik tani alma yasi 6 yas idi (%9,7). Hastalik tanisinin en fazla kondugu mevsim sonbahar (%28,2) en
az kondugu mevsim ise yaz mevsimi idi (%18,8). Ortalama insidans hizi 100.000’de 9,1 (%95 GA: 6,4-11,8) kisi olup;
insidansin en disuk oldugu 2014 yilinda 6.1 (%95 GA: 3,9-8,4), en yiiksek oldugu 2021 yilinda ise 18.1 (%95 GA: 14,3-
22,0) kisi olarak saptandi. Cinsiyetler arasinda insidans farki olmadigi gorildi. Yaslara gore en yiiksek insidans 5-9 yas
grubunda, en distk insidans ise 0-4 yas grubunda idi. Sekiz yillik gézlem boyunca genel insidansta artis egilimi mevcuttu.

SONUC

Bu calisma; Aydin ve Mugla illerindeki cocukluk ¢agi TIDM insidansini ve yeni tani TADM hastalarinin demografik
ozelliklerini inceleyen ilk calisma olup; son 8 yilda ¢ocuk hastalardaki TLIDM insidansinda artis oldugunu gostermistir.

Anahtar Kelimeler: insidans, pediatri, tip 1 diyabet
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[PP-041]

Kraniyofrontonazal Sendrom Tanili Kiz Hastada Tip 1 Diabetes Mellitus ve Hashimoto Tiroiditi Birlikteligi: EFNB1
Mutasyonu Otoimmiinite ile iliskili midir?

Sebla Giines!, Reyhan Deveci Sevim?, Gékay Bozkurt?, Tolga Uniivar?, Ahmet Anik

'Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin/TURKIYE
2Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali Aydin/TURKIYE

GiRiS
Kraniyofrontonazal sendrom (CFNS) EFNB1 genindeki mutasyon sonucu ortaya c¢ikan ve X'e bagh kalitilan bir
gelisimsel malformasyondur. Sendromun temel fenotipik 6zellikleri; koronal sinostozis, hipertelorizm, bifid burun

ucu, kuru kivircik sacglar ile tirnaklarda longitudinal ayrilma ve kabartidir. EFNB1 mutasyonunda T hiicre sayi ve
fonksiyonlarinda olumsuz etkilenme olmasi beklenmekle beraber, otoimmiin hastalik ile birliktelik tanimlanmamistr.

OLGU

Molekiler olarak dogrulanmis [EFNB1 geninde c.430_431insT (G144Vfs*319) heterozigot mutasyonu] CFNS tanisi
ile izlenen 9 yas 11 aylik kiz olgu poliiiri polidipsi, halsizlik, karin agrisi yakinmalari ile getirildi. Fizik muayenede
hipertelorizm, genis basik burun koki, bilateral epikantus, bifid burun ucu, kuru kivircik saglar ve el ile ayak
tirnaklarinda longitudinal kabartilar mevcuttu. Tip 1 diyabetes mellitus (TLIDM) tanisi konan olgunun komorbiditeler
acisindan yapilan tarama sirasinda Hashimoto tiroiditi saptandi. EFNB1 mutasyonu olan olguda T1DM ile Hashimoto
tiroiditi birlikteligi olmasi sonucu; EFNB1 mutasyonunda gorilebilecek T regiilator hiicre sayl ve fonksiyonlarindaki
bozukluk ile otoimmiin hastaliklarin birlikte gorilebilme olasiliginin incelenmesi adina ayni mutasyonu tasiyan
ve benzer fenotipe sahip olan CFNS tanili annesine de yapilan tarama sonucu Hashimoto tiroiditi tanisi kondu.

SONUC

EFNB1 mutasyonunda T hiicre sayl ve fonksiyonlarinda olumsuz etkilenme olmasi beklenmekle beraber, hastamizda
otoimmdn sirecin tetiklenmesi; EFNB1 ekspresyonundaki azalmaya bagl T regiilator hiicrelerde disfonksiyon gelismis
olabilecegini disiindiirmektedir. Ote yandan EFNB1 mutasyonlu hastamizdaki otoimmiin hastaliklarin varhgi; timik
epitelyal hiicre fonksiyonlarindaki azalmayla beraber timis bezindeki negatif seleksiyon siirecinin etkilenmis olabilecegini
ve bunun sonucu olarak otoimmdiinitenin tetiklenmis olabilecegini de akla getirmektedir. Annede de otoimmun hastalik
olmasi bu dislinceyi pekistirmektedir. Sonug¢ olarak EFNB1 mutasyonu olan hastalarda T hiicre gelisim ve fonksiyon
bozukluklari beklenen bulgular olmakla beraber, otoimmunite ile olan iligski bilinmemektedir. Bu olgu raporu ile, EFNB1
mutasyonunun otoimmdinite ile iliskili olabilecegi ve bu hastalarin izleminde otoimmiin hastalik gelisimi agisindan
dikkatli olunmasi gerektigi vurgulanmak istenmistir.

Anahtar Kelimeler: EFNB1, Hashimoto, otoimmdin, tip 1 diyabet, tiroidit
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[PP-042]

Hibrid Kapali Devre insiilin infiizyon Pompa Sistemleri Besin Ogesi Alimini Etkiler mi?

Yasemin Atik Altinok?, Giinay Demir?, Yelda Mansuroglu?, Hanife Giil Balki, Samim Ozen’, Siikran Darcan’, Damla
Goksen!

'Ege Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Endokrin ve Diyabet BD
2Acibadem Mobil Saghk Hizmetleri

Giris: Tip 1 diyabetli (T1D) bireylerde hibrid kapali dongi insiilin inflzyon pompa sistemleri metabolik kontroli
iyilestirebilir. Bu sistemler,atlanan,unutulan veya gecikmis bir 6glin bolusu ve vyanlis karbonhidrat sayimi
sonrasinda olusacak glisemik yaniti daha iyi yonetebilirArastirmamizin amaci Minimed 780G hibrit kapali déng
insllin inflzyon pompa sistemine gecen T1D’li c¢ocuklarin enerji ve besin 6gesi alimlarini karsilastirmakdr.
Metod: Tip 1 diyabetli 29 ¢ocuk ve ergenin 3 glnlik besin tiketim kayitlari Minimed 780G’ye
gecis Oncesi ve sonrasi (3. ve 6. ay) BEBIS 8.2 paket programi kullanilarak analiz edildi.
Bulgular: T1D’li 29 olgunun (%48,3’U kiz) yas ortalamasi 12,5+4,8 yil,diyabet yasi ortalamasi 4,2+5,1 yil idi.Olgularin
baslangictaki median BMI z-skoru 0.1 (1.2) idi ve izlem boyunca degismedi.TIR %79,0 (15,5)'dan %81,0 (6,5)’e yukseldi
(p=0,002).GMI 6,6 (0,4)'den 6,5 (0,3)’e diistii (p=0,01).Bazal, bolus ve oto bolus insiilin oranlari izlem siresince benzerdi.
Katihmcilarin  karbonhidrat, yag ve protein alimlari, hem baslangicta hem de izlem sirasinda ulusal
ve uluslararasi kilavuz onerilerine  uygundu.Olgularin  karbonhidrat, yag ve protein almlar, hem
baslangicta hem de izlem sirasinda ulusal ve uluslararasi  kilavuz  6nerilerini  karsiladi.Bununla
birlikte,diyet kolesteroli (< 300 mg/giin) ve doymus vyag (<%10/total enerji) alimi onerilerin (zerindeydi.
Olgular baglangigta ve izlem sirasinda gunlik lif alim 6nerilerini (14 g/1000 kcal) karsilamadi (Tablo 1).
Sonug: T1D izleminde ileri teknoloji kullanimi metabolik kontrolde iyilesme saglamakla birlikte, yiksek miktarda doymus
yag, kolesterol ve distik miktarda posa iceren sagliksiz besin secimlerine zemin olusturabilecegi akilda tutulmali ve
olgular bu agidan yakindan takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: hibrit kapali devre instlin inflizyon pompasi, besin 6gesi alimi, metabolik kontrol, posa, doymus yag
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Olgularin Enerji,Besin Ogesi Alimlari, BKI-z skoru ve Glisemik Parametrelerinin Zamana Bagli Degisimi

Baslangig 3.ay 6. ay P&
Enerji (kcal/gtin) 1520 (362) 1479 (421) 1519(570) 0.891
Protein (% enerji)* 17.81£2.3 16.4£2.5 17.613.2 0.113
Karbonhidrat (% enerji)* 49.1+4.5 48.9+47.1 47.516.6 0.646
Yag (% enerji)* 33.0+3.9 34.8+6.5 35.0£5.9 0.756
Doymus yag (% enerji)¥ 12.4 (5.2) 11.6 (4.9) 12.8(4.1) 0.439

Coklu doymamis yag (% enerji)¥ 4.3 (2.4) 4.4 (2.8) 4.9 (2.5) 0.255
Tekli doymamis yag (% enerji)¥ 13.4 (4.4) 13.6 (3.9) 12.4 (3.9) 0.091

Kolesterol (mg/giin) 742.8+470.5 631.4+369.5 647.1+342.7 0.900
Posa (g/1000 kcal) ¥ 12.0+3.5 11.2+2.64 11.442.9 0.966
BKI z-skoru 0.1(1.2) 0.2 (0.7) 0.2 (0.9) 0.523
Glisemik parametreler

GMI¥ 6.6 (0.4) 6.4 (0.4) 6.5 (0.3) 0.016
CV ¥ (%) 31.7(6.9) 32.2(3.9) 33.5(4.2) 0.039
TIR (70-180 mg/dl)(%) 79.0 (15.5) 83.0(8.5) 81.0(6.5) 0.002
TBR (<70 mg/dl) (%) 1.0(2.5) 2.0(3.0) 2.0(2.0) 0.501
TAR (>180 mg/dl) (%) 14.0 (12.0) 14.0(7.5) 14.0(7.0) 0.129
Bazal insiilin (%) 40.0 (17.5) 38.0(8.5) 38.0(11.0) 0.149
Bolus insiilin (%) 60.0 (17.5) 62.0(8.5) 62.0(11.0) 0.149
Oto bolus insilin (%) - 15.5(10.8) 19.0(7.5) 0.340
Oto mod (%) - 100.0 (3.0) 99.0(4.5) 0.204

*Veri ortalama (SD) olarak sunulmustur ¥ Veri median (IR) olarak sunulmustur. §Friedman Tes
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[PP-043]

Tip 1 Diyabetes Mellitus Tanili Cocuk ve Adélesanlarda Célyak ve Otoimmun Tiroid Hastaliklarinin Prevalansi:
Retrospektif Calisma

Havva Nur Peltek Kendirci®, ilknur Kaba?, Samet Can Demirbas?

'Hitit Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari AD, Cocuk Endokrinolojisi B6liimii, Corum
2Hitit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Corum

GIRIS: Colyak hastaligi(CH) ve otoimmiin tiroid hastaligi(OTH) Tip 1 diabetes mellitus(TIDM)’lu bireylerde
genel poplilasyona gore daha sik goriilmektedir. Hipotiroidizm, hipoglisemi riskinin artmasi ve biylmenin
azalmasiyla, tedavi edilmemis CH ise azalmis kemik mineral dansitesiyle seyreden iskelet problemleri ile
iliskilendirilmistir. Bu hastaliklarin erken evrede taranip taninmasi ve tedavisinin yapilabilmesi hasta icin gereklidir.
Calismamizda T1DM tanili ¢ocuk ve addlesanlarin CH ve OTH agisindan sikliginin taranmasi amaglanmistir.

Gereg-Yontem: Klinigimizde Temmuz 2015- Mart 2022 yillari arasinda T1DM tanisi ile takip edilen hastalarin dosyalari
retrospektif olarak incelendi, hastalarin yas, cinsiyet, tani yasi, anti TPO, anti TG, Adacik Sitoplazmik Antikoru
(ICA), insillin Otoantikorlari (IAA), Glutamik Asit Dekarboksilaz (GADA) antikorlarinin ve eslik eden otoimmiin
hastalik varligi arastirildi. istatistiksel analizler IBM SPSS Statistics for Windows 22.0 yazilimi ile gerceklestirildi.

Bulgular: Calismaya takvim yasi 12,5%4,4(2,5-21,3), TIDM tani yasi 8,5+4,3(1,0-17,5), diyabet siresi 4,0£3,5(0,0-
18,1) yil olan199 T1DM’li hasta dahil edildi. Olgularin %52,3’i (n=104) kiz cinsiyetteydi. Hastalarin %84,9’unda(n=169)
eslik eden hastalik yokken, %7,5’inde(n=15) CH, %12,8'inde(n=25) anti-TPO antikor varligi, %7’sinde(n=13) anti-
TG antikor varhgi, %0,5inde(n=1) CH ve OTH birlikteligi eslik ediyordu. CH tani yasi 6,6%3,8(2,0-14,7), Anti-TPO
antikor saptama vyasi 10,9+3,2(4,9-14,0), Anti-TG antikor saptama yasi 10,1+3,3(4,9-13,9) yil olarak bulundu.
Diyabet tani yasi 5 yildan kiglk olanlarda CH sikligi %23,2(n=10), anti-TPO ve anti-TG antikor varligi %6,9(n=3)
iken; 5 yil ve Uzeri olanlarda CH sikligi %3,3(n=5), anti-TPO antikor varhg %15,1(n=22), anti-TG antikor varlig
%7,1(n=10) idi. Hem CH, hem de tiroid otoantikor varliginin kizlarda daha sik oldugu gorulda (sirasiyla %73,3,%68).

Sonug: TAIDM’li hastalarimizda literatiirle uyumlu olarak CH ve OTH sikliginin genel poptlasyona gore daha sik oldugunu,
T1DM taniyasi kiglk olanlarda CH sikligin arttigini, ancak 6zellikle anti-TPO antikor varhginin ilerleyen tani yasiile ortaya
¢ciktigini ve her iki durumun da kiz cinsiyette daha sik oldugunu saptadik. Daha uzun siireli ve daha buyik hasta gruplari
ile yapilacak ¢alismalar yeni tarama stratejilerinin gelistirilmesinde yol gosterici olacaktir.

Anahtar Kelimeler: diyabetes mellitus, ¢olyak hastaligi, otoimmiin tiroid hastalig
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[PP-044]

Tip 1 Diabetes Mellitus ve Otoimmiin Tiroiditi Tanilari ile izlenen Gocuklarda Serum D Vitamini seviyesinin Saghkh
Cocuklarla Karsilagtiriimasi

Giilin Tabanli, Hiiseyin Anil Korkmaz, ibrahim Mert Erbas, Nillifer Uyar, Behzat Ozkan

S.B.U Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, izmir

Amag: Vitamin D hormonun imminolojik 6zelliklerinden dolayi, serum D vitamin eksikligi otoimmun hastaliklarin
olusmasina zemin hazirlar. Bu ¢alismamizdaTip 1 diabetes mellitus (TLDM) ve T1DM’ye eslik eden otoimmun tiroid
hastaligi tanisi olan hastalarda D vitamini eksikliginin saglkli kontrol grubuyla karsilastirilmasi amacglanmistir.
Gereg-Yontem: Bu kesitsel ¢calismada klinigimize kontrole gelen, 10-20 yas araliginda, en az 5 yildir izlenen Tip1 DM tanih
olan 47 hasta (Grup A) ile Tipl DM tanili olup tiroid otoimmun antikorlari pozitif saptanan 27 hasta (Grup B) ve yas ile
cinsiyet acisindan benzer 36 saglikli gonilla (Grup C) calismaya dahil edildi. D vitamin eksikliginin degerlendirilmesi igin
Ocak ayinda serum kalsiyum, fosfor, magnezyum, alkalen fosfataz, parathormon ve 25 (OH) D vitamini seviyeleri alind..
Bulgular: Calismaya dahil edilen olgularin ortancayaslarigrup A,Bve Ciginsirayla 14,7 (%42,6 erkek); 15,6 ( %29,6 erkek) ve
15,8 (%38,9 erkek) idi. TIDM’ye eslik eden otoimmun tiroid hastaligi tanisi olan gocuklarda vitamin D eksikligi gorilirken,
Grup A ve C’de D vitamini yetersizligi gorilmektedir. Grup A,B ve C arasinda serum 25 (OH) D vitamini, PTH, Ca ve ALP
arasinda anlamli istatistiksel fark bulunmadi. Serum P ve Mg arasinda Tip 1 DM grubunda istatistiksel olarak daha yiiksek
saptanmistir. Serum 25-OH vitamin D diizeyi ile tip 1 dm tani siiresi, insllin dozu, HbAlc veya TSH, St4, tiroid otoantikor
diizeyleri ile anlamli korelasyon bulunmadi (p>0,05) (Spearman). 25-OH vitamin D dizeyi, boy SDS ile dogru (p=0,026,
rho=0,212), VKi SDS ve PTH ile ters orantili (sirasiyla; p=0,045, rho=-0,192 ve p=0,039, rho=-0,197) korelasyon gdsterdi.
Sonug: Bu ¢alismamizda T1 DM ve otoimm{in tiroiditi olan ¢ocuklarin, hastaliklari ile serum vitamin D seviyesi vitamini
eksikligi iliski bulunamamistir, fakat TIDM'ye eslik eden otoimmdiin tiroid hastaligi olan ¢ocuklarda kis ayinda vitamin D
eksikligi goruldi. Bu konuda daha genis kapsamli hasta serileri ile galismaya ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: tip 1 diyabetes mellitus, hashimato tiroiditi, d vitamini, parathormon, kalsiyum
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Tip 1 Diabetes Mellitus ve Otoimmun Tiroiditi Tanilari ile izlenen Gocuklarda D vitamini ve Kalsiyum Parametrelerinin
Saglikli Cocuklarla Karsilastiriimasi

Otoimmun tiroiditi + Tip 1 DM Tip 1 DM

(n=27) (n=47) Kontrol (n=36) p
Yas (yil) 15,6 (14,3 — 18,9) 1‘7"1)(13'2 ~ 15,8(14,2-18,5) 0,226
Erkek cinsiyet (n, %) 8 (%29,6) 20 (%42,6) 14 (%38,9) 0,542
Agirlik SDS 0,2(-1,4-1,2) 0,1(-0,7-0,8) 0,0(-1,0-1,2) 0,989
Boy SDS 0,6 (-1,1-0,2)a 0,0(-0,6—0,7) 0,2(-0,3-1,1)a 0,002
VKI SDS 0,5(-0,5-1,3) 0,3(-0,6—0,7) -0,4(-1,2—0,9) 0,269
Tip 1 DM tani suresi (yil) 9,1 (6,0 —9,8) 8,0(5,4-11,0) - 0,902
instilin dozu 0,9(0,8-1,1) 1,0(0,9-1,2) - 0,064
F:t;)g"sem'k ontrel 15 (%a44,4) 26 (%553) - 0,368
, /0
. 281 (180 — 87,5 (84,3 -93,5)

- +
Aclik kan sekeri 219 (173 -294)b 316)a ab <0,001
HbAlc 9,0(8,1-10,3)b 2'2 (8,2-10,7) 5,0(4,9-5,4)a,b <0,001
Parathormon 34,8 (28,4 — 46,6) zg,;)(zs,s ~ 35,0(30,7-54,5) 0,408t
Kalsiyum 9,2(9,1-9,5) 9,3(9,2-9,5) 9,5(9,2-9,7) 0,054t
Fosfor 4,0(3,3-4,4)a 4,4(4,1-4,9)a 4,3(3,7-4,8) 0,004t
Magnezyum 1,9 (1,8-2,0) 1,9(1,8-2,0)a 2,0(1,9-2,1)a 0,008%
25-OH vitamin D 11,8+7,8 12,4 +6,3 12,5+6,6 0,912*
ALP 164,4 £ 99,8 194,8 £+ 101,1a 134,6 + 84,5a 0,020*
sT4 1,25 (1,14 — 1,37) 1’32)(1'15 T 1,31(1,18-1,40) 0,259t
TSH 3,06 (2,19 —4,61)a 248(1,78 - 2,14(1,52-2,98) 0,007t

3,49) a

Anti-T 154,4 + 278,6a,b 18,0+ 7,1a 20,3 +16,9b <0,001*
Anti-M 176,1+171,8a,b 11,9 £ 3,9a 11,3+4,1b <0,001*
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[PP-045]

Glukoz-6-fosfat Dehidrojenaz Eksikligine Bagh Akut Hemoliz ile Komplike Olan Yeni Tani Tip 1 Diabetes Mellitus Olgusu

Zeynep Donbaloglu?, irem Mutlukan?, Ebru Barsal Cetiner?, Berna Singin, Bilge Aydin Behram?, Funda Tayfun Kiipesiz?,
Mesut Parlak!, Hale Tuhant

!Akdeniz Universitesi Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Antalya
2Akdeniz Universitesi Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Antalya
3Akdeniz Universitesi Hastanesi, Cocuk Hematolojisi Bilim Dali, Antalya

Giris:  Glukoz-6-fosfat  dehidrojenaz  (G6PD)  eksikliginde  akut hemoliz  genellikle bazi  gidalar,
ilaclar ve enfeksiyonlarin sebep oldugu oksidatif stresle tetiklenir. Yeni tani tip 1 diabetes
mellitus (DM) ve G6PD eksikligi birlikteligi olan bir olgu, nadir goérilmesi nedeniyle sunuldu.

Olgu: 7 yas erkek hasta, iki haftadir olan kilo kaybi, politiri, polidipsi ve bir glindiir baslayan kusma, karin agrisi, uykuya
meyil sikayetleri ile dis merkeze basvurdu. Kapiller glukoz 600 mg/dl, ven6z pH 6.9 (7.35 - 7.45), idrar keton +3 ve
HbAlc % 11,8 olan hasta agir ketoasidoz, yeni tani DM tanilariyla 2 giin yogun bakim yatisi sonrasi tarafimiza sevkedildi.
Klinigimize basvuruda fizik muayene bulgularinda solukluk disinda patolojik bulgu yoktu. Vicut agirligi 20,7 kg (standart
deviasyon skoru (SDS)) -0,83, boy 120 cm, -0,42 SDS, viicut kitle indeksi 14,38°di (-0,99 SDS). Asidozu olmayan, plazma
glukozu 178 mg/dl olan, c-peptit diistikligi olan olguya tip 1 DM tanisiyla subkutan insilin tedavisi baslandi. Yatisinda
alinan tetkiklerde hemoglobin (Hb) 8.8 (11.5-16.5) g/dlI, total bilirubin 4.82 (0.3—1.2) umol/L olmasi tizerine detayl tetkik
edildi. Laktat dehidrojenaz 309 (120-300) U/L, retikilosit fraksiyonu %2,5’ti. Periferik kan yaymasi, anizositozlu normositik
normokromik anemiyle uyumluydu ve target hiicre, akantositler, sistositler gortldu. Direkt/indirekt Coombs testleri
negatif olmasi nedeniyle hastada non-immiin hemolitik anemi diisiintldi. Bakla alimi, insdlin disinda ilag kullanimi ve
enfeksiyonu yoktu. Yatisinin 3. gliniinde Hb 5.9 g/dI’ye disti, retikulosit sayisi %10 fraksiyona yikseldi. 10 cc/kg eritrosit
stispansiyonuverilmesitzerine Hb 8.5 g/dl'ye yiikseldi. Transflizyon 6ncesialinan tetkiklerinde kalitsal hemoglobinopatiler
dislandi. Hemoglobin elektroforezi (HbA %95.5; HbF %1.5, HbA2 %3) ve osmotik frajilite testi normaldi. G6PD (Kantitatif)
testi, yatisinin 7. gliniinde 2,7 (4 -10) olarak sonuglanarak hastamizin hemoliz etiyolojisini aydinlatt. Diyabet egitimini
tamamladiktan sonra taburcu edilen olgumuzun dizenli takibine devam edildi ve baska hemolitik atak gézlenmedi.

Sonug: Tip 1 DM hastalarinda G6PD aktivitesinin degerlendirilmesi ve eksiklik saptanmasi durumunda, hemolize neden
olabilecek hizl diizeltilen hiperglisemiden kaginmak faydali olabilir.

Anahtar Kelimeler: Tip 1 diabetes mellitus, G6PD eksikligi, akut hemoliz, diyabetik ketoasidoz



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-046]

Cocuk Acil Poliklinigine Basvuran Hastalarin Basvuru ve izlemlerinde Stres Hipergliseminin Degerlendirilmesi

Aslan Ali Kirgint, Ayse Derya Bulus?, Yuksel Yasartekin?, Ugur Ufuk Isin?

'Ankara Atatirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Ankara
2Ankara Atatlirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Ankara

A?r?%ﬁﬁn direnciyle birlikte, glikojenoliz ve glukoneogenez artisi ile karakterize stres hiperglisemisi (SH) akut strese karsi
normal homeostatik bir yanittir. SH altta yatan bir diyabet olmadigindan, siklikla akut veya kritik bir hastalik sonucunda
plazma glukoz seviyesinin 150 mg/dl tizerine ¢ikmasi ve altta yatan stresin ortadan kalkmasi durumunda plazma glukoz
seviyelerinin normale dénmesi seklinde tanimlanmaktadir. Bu ¢alismanin amaci, cocuk acil servise basvuran stres
hiperglisemili (SH) hastalarin demografik ve klinik 6zelliklerini incelemek ve SH’li hastalarin takibinde diyabet gelisip
gelismedigini arastirmakdir.

Gereg ve Yontem

2016-2022 yillari arasinda Cocuk Acil Servise basvuran, 0-18 yaslari arasinda kan glukoz seviyesi 150 mg/dl lizerinde olan
hastalarin kayitlari retrospektif olarak incelendi. Diyabet tanisi veya 6ykiisii olan hastalar calismadan dislandi. Yas, cinsiyet,
beyaz kiire sayisi (WBC), C reaktif protein (CRP), pH, laktat seviyesi, hastaneye yatis oranlari ve Cocuk Acil Servisteki tanilari
ileilgiliveriler kaydedildi. Hastalarin takiplerinde diyabet gelisimi agisindan insilin, C-peptid ve HbAlc seviyeleriincelendi.
Bulgular

Son bes yil icerisinde acil servise basvuran 818 hastada SH izlenmisti. Hastalarin %57,2’si erkek, %42,9’u kadindi.
SH hastalarinin acil serviste aldigi en sik teshisler alt solunum yolu enfeksiyonu (%59,5), tonsillit (%11,1) ve akut
gastroenteritti (%10,5). Hastalarin ortalama glukoz seviyesi 232 mg/dl olarak bulundu. Hastalarin %9,3’Unlin kan
glukoz seviyesi 300 mg/dl Gzerindeydi. Takipleri sirasinda HbAlc calisiimis olan hastalarda HbAlc seviyesi %5,5’in
Uzerinde degildi. Acil serviste salbutamol0l (p=0,013) veya kortikosteroid (p=0,004) alan hastalarin kan glukoz
seviyesi daha yuksek, sivi tedavisi alan hastalarin ise daha diisikti (p=0,001). Hastaneye yatisi olan ve ayaktan izlenen
hastalarin kan glukoz seviyesi benzer diizeydeydi (p=0,536). Hicbir hastanin takibinde insulin tedavi ihtiyaci olmadi.
Sonug

Cocuk Acil Serviste degerlendirilen hastalarda SH sik izlenen bir bulgudur. Cogunlukla akut enfeksiyonlara bagli

olarak gelisen SH’de hiperglisemi akut olaylarin bir sonucudur ve diyabete yatkinligi gostermemektedir. Yogun bakim
hastalarinda SH daha sik gériilmektedir ve direncli hiperglisemilerde insilin tedavisine bile ihtiya¢ duyulabilir. Ancak
bizim hastalarimizda direncli hiperglisemi gortlmedi.

Anahtar Kelimeler: Diyabet, Hiperglisemi, Stres hiperglisemisi
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Stres hiperglisemi hastalarinda servise yatista belirleyici faktorlerin ROC egrileri

|
i
-+
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Hastalarin laboratuvar sonuglari ve dagilimi

Acil ilk Basvuruda Bakilan Laboratuar Degerleri n  Ortalama Degerler

Glukoz (mg/dl) 818 232
WBC (103/puL) 818 10,5
CRP (mg/dL) 818 5,6
pH 585 7,37
Laktat (mmol/L) 586 3,1
Kontrolde Bakilan Laboratuar Degerleri

insiilin (nU/L) 50 10,7
C-peptid (ng/mL) 45 5,2

HbA1lc (%) 45 53
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[PP-047]

Tip 1 Diyabetli Bir Ergende Kapiller Glukoz- Ven6z Glukoz Uyumsuzlugu: Her zaman davranissal problem mi: Nadir bir
olgu sunumu

Elif Eviz!, Amra Adrovig Yildiz?, Gl Yesiltepe Mutlu?, Stkri Hatun?

Kog Univesitesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali
2Kog Universitesi, Cocuk Romatoloji

Giris:  Tip 1  diyabetli (T1D) ergenlerde, glukoz  ¢izelgesi  tutarken bekleneni karsilama
amaciyla  ‘yaniltma’ davranisi  nadir olmayan  bir tutumdur.Burada kapiller glukoz cizelgesiyle
vendz  glukoz ve HbA1C  dizeyleri  arasinda uyumsuzluk  bulunan bir  olgu  sunulmustur.
Olgu: Bes yildir T1D tanisiyla baska bir merkezde izlenmekte olan 15yasinda erkek ¢ocuk hastanemize basvurdu. Ginlik
1.86U/kg/glin instlin kullanmaktaydi. Kapiller glukoz 6lgiimleri 100-200mg/dl araliginda seyrettigi ifade edilmesine
karsin HbAlc dizeyleri %10-14 araligindaydi. Kapiller glukoz 6lglimleri ve HbAlc degerlerindeki uyumsuzluk nedeniyle
daha once iki kez baska bir hastanede yatisi olan ¢ocugun yatis sirasinda da olglilen glukoz degerlerinin regile
oldugu saptanmisti. Evde annesi tarafindan yapilan glukoz dlgiimlerinin de diisik seyretme egiliminde oldugu annesi
tarafindan doldurulan glukoz gizelgesinde goriilmis olup, 6zellikle heyecanlandiginda ciddi hipoglisemi ataklari gegirdigi
belirtilmisti. Fizik bakida boy 0.45SDS, agirlik 0.95SDS, viicut kitle indeksi 0.82SDS idi. Karin bélgesinde lipohipertrofi
mevcut olup, el ve ayak parmaklarda soguklugu ve renk degisikligi farkedildi.Raynaud fenomeni dusinilerek altta
yatan etyolojik nedenin aydinlatilmasi acisindan ¢ocuk romatolojiye yonlendirildi. Olgunun annesinde fibromyalji,
babasinda romatizmal hastalik 6ykisii mevcuttu.Laboratuvar tetkiklerinde HbAlc %11.5, otoantikorlar(ANA, Anti Ds
DNA, ENA profili) negatif saptandi. Kapiller él¢iimlerle es zamanli siirekli glukoz izlem sistemi (SGi) kullanimi &nerildi.
izlemde ayni zaman araliklarina ait glisemik parametreler, SGI verileri ve kapiller glukoz &lciimleri karsilastirildiginda
kapiller glukoz 6lgiimii ile hedef altinda gegirilen siire (TBR) %21 iken SGi'de goriilen TBR’nin %3 oldugu saptandi
(Sekill). Primer Raynaud fenomeni tanisiyla kalsiyum-kanal blokori tedavisi baslandi ve soguktan korunma 6nerildi.
Sonug: Kapiller mikrosirkilasyonun progresif obliterasyonuna neden olan durumlarda parmaklarin akral kisimlarinda
kan akisinda bozulma, dokulardan glukoz gecisinde yavaslama ve doku tarafindan artan glukoz kullanimi artifisyel
hipoglisemi/psddohipoglisemi olusmasina neden olabilir. Bu duruma yonelik farkindaligin artmasi yalnizca gereksiz
tetkik ve tedaviden kacinmak icin degil, ayni zamanda ¢oziilemez gériinen tibbi bir duruma sahip olma inanciyla iliskili
kaygiyr 6nlemek icin de dnemlidir. Ozellikle HbA1c ve kapiller kan sekeri dl¢iimlerinde agiklanamayan uyumsuzluklarin
oldugu diyabetlilerin yonetiminde géz 6nlinde bulundurulmasi gereken bir durumdur.

Anahtar Kelimeler: HbAlc, Kapiller glukoz 6l¢im, Tip 1 diyabet, Yaniltma davranisi
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Sekil 1. Ayni zaman araliklarina ait siirekli glukoz izlem ve kapiller glukoz izlem verileri
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[PP-048]

Tip 1 diyabet tanili cocuk ve ergenlerde biyoimpedans analizérii ve antropometrik indeksler ile fazla kiloluluk/obezite
prevalansinin saptanmasi

Yavuz Ozer?, Didem Giines Kaya!, Emine Ulgen?, Mehmet Enes Gokler?, Oya Ercan!

listanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji BD, istanbul
?jstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, istanbul
3Ankara Yildirim Beyazit Universitesi, Tip Fakiiltesi, Halk Sagligi ABD, Ankara

Ama¢: Bu calismanin  amaci, T1D’li  olgularimizda biyoimpedans analizori  (BiA) ile fazla kilolu/
obezite prevalansini belirlemek ve obezite tanisi icin rutinde kullanilan ve ayrica Onerilen yeni
antropometrik parametreler ile belirlenen fazla kilolu/obezite prevalansini karsilastirmaktr.
Gereg-Yontem:Kesitselyiritilencalismamizaenazlyildirtakipedilen1-21yasarasindaki, T1D’liolgularalindi.Olgularinson
kontrollerinde antropometrik élgiimleriyapilarak viicut kitle indeksi (VKi), VKi SDS, boyun gevresi, triponderal kitle indeksi
(TKi), viicut adipozite indeksi (VAI), viicut sekil indeksi (VSi), viicut yuvarlaklik indeksi (VYi), abdominal voliim indeksi (AVi)
ve konilik indeksi (Ki) hesaplandi. BiA ile viicut yag yiizdesi 6l¢iildii. Olgular BiA’ya gore zayif/normal ve kilolu/obez olmak
lizere 2 gruba ayrildi. Diger parametreler ile belirlenen gruplarin prevalansi, BiAile belirlenen gruplarinki ile karsilastirildi.
Bulgular: Calismaya toplamda 133 hasta (%48,1 erkek, %77,4 pubertal) dahil edildi. Olgularin ortanca
yasi 14,0 (11,3-16,5) yil, tani yasi 8 (5,82-11,3) yil ve tedavi slresi 4,5 (1,5-7,3) yil idi. Olgularin %20
,3'0 instlin pompasi  kullanmaktaydi. BiA’ya gore kilolu/obezite prevalansi %30,1liken, VKi'ne gére%21,8
idi. BiA'ya goére gruplar arasinda demografik ve metabolik &zellikleri agisindan fark saptanmadi.
Tum kohortta VKi SDS, TKi, AVi, VYi ve VAI kilolu/obeziteyi BiA kadar olmasa da ayirt etmede etkili yéntemlerdir [Egri
altindakialan (EAA): sirasiyla 0,884, 0,834, 0,712, 0,805, 0,860]. Bununla birlikte ROC analizine gére kilolu/obeziteyi BiA’ya
en yakin ayirt edebilen antropometrik élciim VKi SDS'dir (p<0,05). Antropometrik 6lciimler cinsiyete ve pubertal duruma
gore ayri ayri degerlendirildiginde erkeklerde bel/boy, VYi ve VAI (hepsi icin EAA = 0,929), kizlarda VKi SDS (EAA =0,897),
pubertede VKi SDS (EAA = 0,897) ve prepubertede VAI (EAA = 0,969) kilolu/obezite igin en yiiksek EAA degerlerine sahipti.
Sonuglar: Olgularimizda kilolu/obezite prevalansi %30,1 bulunmustur. T1D’li olgularda cinsiyet ve puberteden bagimsiz
olarak kilolu/obezite varligini saptamada BiA yapilamiyorsa VKi SDS ile kilolu/obezite prevalansinin belirlenmesi en uygun
godziikmektedir. Ayrica bulgularimiz prepuberte déneminde VAi’nin, erkeklerde bel/boy, VYi ve VAI’nin kullanilabilecegini
dislindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Antropometri, biyoimpedans analizor, fazla kiloluluk, obezite, tip 1 diyabet
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Sekill:Fazla kilolu/obez olan tip diyabetli cocuk ve ergenlerde antropometrik gdstergelerin ayirt ettirme giicii

ROC Curve: Combined
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ROC analizine gére kilolu/obeziteyi BiA’ya en yakin ayirt edebilen antropometrik 6l¢iim VKi SDS’dir (p<0,05)
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[PP-049]

Tip 1 diyabetes mellitus tanili ¢ocuklarda idrar haptoglobin diizeyi diyabetik nefropati gelisimini 6ngérmede bir
biyobelirte¢ midir?

Digdem Bezen?, Eren Vurgun?, Hasan Dursun?®

1Saglik Bilimleri Universitesi, Prof Dr Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Bilim Dali, Cocuk
Endokrinolojisi, istanbul

2Saglik Bilimleri Universitesi, Prof Dr Cemil Tas¢ioglu Sehir Hastanesi, Tibbi Biyokimya Bilim Dali, istanbul

3Saglk Bilimleri Universitesi, Prof Dr Cemil Tascioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Saglig ve Hastaliklari Bilim Dali, Cocuk
Nefrolojisi, istanbul

Amacg: Tip 1 diyabetes mellitus (T1DM) cocukluklarda sik gorilen kronik hastaliklardandir. T1IDM’a ait
komplikasyonlarin erken taninmasi uzun donemde morbidite ve mortalite icin Onemlidir. Calismamizda
T1IDM tanili c¢ocuklarda idrar haptoglobin dilzeyinin, diyabetin 6nemli bir komplikasyonu olan diyabetik
nefropati gelisimini erken doénemde O©ngérmede bir biyobelirte¢ olup olmadiginin arastirilmasi amaclandi.
Gereg¢-Yontem: Hastanemiz Cocuk Endokrinoloji Polikliniginden takipte olan, 2-18 yas araligindaki, obez veya
hipertansif olmayan 90 T1DM tanili hasta calisma grubu olarak ve benzer yas grubundaki 60 saglkli cocuk
kontrol grubu olarak calismaya alindi. Tim olgularin antropometrik 6lctimleri, spot idrar kreatinin, mikroalbumin,
protein ve haptoglobin dizeyleri degerlendirildi. Her iki grubun demografik, antropometrik ve biyokimyasal
verileri karsilastirildi.  TIDM grubunda HbAlc dizeyi, diyabet siresi, spot idrar mikroalbumin/kreatinin
(iAKO), protein/kreatinin (iPKO) ve haptoglobin/kreatinin (iHKO) oranlari arasindaki korelasyonlar incelendi.
Bulgular: TIDM grubunun yas ortalamasi (11.8 + 3.3 yil) ile kontrol grubunun yas ortalamasi (10.4 = 3.4 yil)
benzerdi (p=0,75). TIDM grubunun diyabet siiresi 4.3 + 2.8 yil, ortalama HbAlc diizeyi ise %8.4 + 1.8 idi. iki
grubun cinsiyet, antropometrik verileri, iPKO ve iHKO arasinda anlamli fark yoktu (her biri i¢cin p>0,05). TIDM
grubunda kontrol grubuna gore iAKO anlamli yiksek (14 mg/g, 6 mg/g; p<0,001) bulundu. T1IDM grubunda,
iPKO ile iAKO ve iHKO arasinda orta diizeyde, iAKO ile iHKO arasinda ise zayif dizeyde olan pozitif korelasyonlar
saptanirken; diyabet siresi ve HbAlc dizeyleri ile iAKO, iPKO, iHKO arasinda ise anlamh bir iliski saptanmadi.

Sonuglar: TIDM grubunda, diyabetin erken dénemlerinde iAKO kontrol grubuna gore anlamli yiksek oldugu halde

iHKO’da farkliik olmamasi, idrar haptoglobin dizeyinin diyabetik nefropati gelisimini erken dénemde 6ngérmede
degerli bir biyobelirte¢ olmadigini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: ¢ocuk, diyabetik nefropati, idrar mikroalbUmin, idrar haptoglobin, tip1 diyabetes mellitus
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[PP-050]

Tip1 Diyabet Tanili Cocuk ve Ergenlerde Lipohipertrofi Sikligi ve Risk Faktorlerinin Arastirilmasi

Leyla Avcibasi?, Burcu Keskin?, Esin Eyican?, Halime Celik!, Nejdet Sit?, Filiz Tutlinculer Kokenlit

Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali- Edirne
?Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Biyoistatistik ve Tibbi Bilisim Anabilim Dali-Edirne

Giris:

Tip 1 diyabet (TIDM)’li cocuk ve ergenlerde insilin tedavisine bagl olusan en 6nemli cilt komplikasyonu
lipohipertrofidir (LH). LH gelisimde insiilin kullanim siiresi, uygulama bdlgesi, cinsiyet, beden kitle indeksi (BKi) gibi
etkenler sorumludur. Bu ¢alismada T1DM tanisiyla izlenen ¢ocuk ve ergenlerde LH sikligi ve gelisiminde rol oynayan
risk faktorlerinin arastirilmasi amaglandi.

Gere¢-Yontem:

Calismaya TUTF Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal’nda T1DM tanisi alan ve diyabet siiresi en az 1 yil olan 3-18
yas araligindaki olgular alindi. Poliklinik kontroliinde olgular antropometri (agirlik SDS, boy SDS, BKi SDS),
metabolik bulgular (HbAlc diizeyi) ve LH acisindan degerlendirildi. insiilin uygulamasina yénelik bilgi diizeyi
icin hazirlanan soru anketi olgu (yasi >= 12 yil ise) veya ebeveyni tarafindan yanitlandi. Calisma icin TUTF etik
kurulu onayi alindi. Olgular ve ebeveynlerinden yazili bilgilendirilmis onam alindi. Olgular LH olan ve LH olmayan

seklinde iki alt gruba ayrilarak antropometri, metabolik bulgular ve insilin uygulamalari agisindan karsilastirildi.
Bulgular:
Calismaya T1DM tanili 178 (95 E, 83 K) olgu alindi. Calisma aninda olgularin ort yasi: 12.5 + 3.9 yil, ort diyabet

stresi: 5.1 + 3.5 yil ve ort HbA1lc dizeyi: % 8.3 + 1.9 idi. LH sikhg1 %57.9 (103 olgu; 62E, 41K) bulundu. LH saptanan
bolgeler siklik sirasina gore kol (%71.2), bacak (%19.2), karin (%8.8) ve kalga (%0.8) idi. LH olan (n=103 ) ve LH
olmayan (n=75) gruplar yas gruplari, diyabet siresi ve kiz cinsiyet acisindan benzerdi. LH olan grupta erkek cinsiyet,
agirhk SDS, ek insilin uygulama durumu, alan rotasyonu ve ayni bolgeyi st Gste kullanma sikhig anlaml fazlaydi
(Tablo1). Coklu regresyon analizinde LH ile agirlik SDS ve ek doz insllin uygulamasi arasinda anlamli iliski saptandi.
Sonug:

Calisma sonucunda LH gelisiminde agirhigin ve ek doz insiilin uygulamasinin risk faktori oldugu, erkek cinsiyette ve ayni
bolgeyi kullananlarda daha sik goruldigi belirlenmistir. LP gelisimini 6nlemek igin diyabetiklerin insilin uygulamasina
yonelik bilgileri aralikli degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: lipohipertrofi, tip 1 diyabet, cocuk ve ergen
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Lipohipertrofi olan ve Lipohipertrofi olmayan T1DM tanili olgularin karsilastiriimasi

Lipohipertrofi Lipohipertrofi Lipohipertrofi Lipohipertrofi

Parametre olan grup olan grup olmayan grup olmayan grup p*
(n=103) (n=103) (n=75) (n=75)
n % n %
Cinsiyet
Erkek 62 65,3 33 34,7 0.032
41 49,9 42 50,1 ’
Kiz
g f’“rl“b” 3 37,5 5 62,5
20 55,6 16 62,5
iolgsy ”.l 45 57,7 33 42,3 0,586
¥ 35 62,5 21 32,5
>=15 yil
Slygk;,it surest 47 51,6 44 48,3
~ 41 64.1 23 35,9
iol(ley I;Iul 14 63,3 8 36,3 0,323
5=15 yi 1 100 0 0
0,
Z'f’flc (%) 21 51,2 20 48,7
7_‘8 24 51,1 23 48,9 0,199
o8 58 64,4 32 35,6

insulin uyg. alan
rotasyonu yapma

89 54,3 75 45,7
14 100 0 0 0,000
Evet
Hayir
insiilin uygulama
bolgesinin kontrol
f}iﬁi‘l’(‘;y” veva 79 53,7 68 46,3
15 76 6 24 0,050
Evet 5 83,3 1 17,7
Hayir
Bazen
Ek insilin uygulama
durumu 70 68,6 32 31,4 001
33 43,5 43 56,5 ’
Evet
Hayir
Ayni bolgeyi Ust
Uste kullanma 30 75 10 25 008
Evet 101 57,3 75 42,7 !
Hayir

*: Gruplarin karsilastirilmasinda ki kare testi kullanildi
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[PP-051]

ileri Hibrit Kapal Dongii Sisteminde Alt1 Ay: Tip 1 Diyabetli Cocuk ve Ergenlerde Psikososyal Etkilenme-Gergek Yasam
Verisi

Arzu Jalilova?, Birsen Sentiirk Pilan?, Giinay Demir?, Burcu Ozbaran?, Sezen Gékcen Kose?, Samim Ozen’, Siikran
Darcan?, Damla Goksen?

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, izmir
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk ve Ergen Ruh Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali

Kapali dongl insitlin inflzyon pompa sistemleri, diyabet bakiminin bircok yonini otomatiklestirirken,
Tip 1 Diyabetes Mellituslu (T1D) cocuk ve ebeveynin psikososyal degisimine olan etkisi bilinmemektedir.
Amag: ileri doéngi  hibrit kapali insilin inflizyon  sistemi  (AHCLS) kullaniminin  T1D’li  gocuk
ve aileler (zerindeki  psikososyal etkilerinin  uzun  dénem  sonuglarini  incelemek  amaglandi.
Yontem: Calismaya AHCLS kullanmaya baslayan T1D’li (8-18 yas)cocuk, adolesan ve ebeveynlerialindi. Olgulara psikososyal
degerlendirme amagli AHCLS takilmadan &nce ve 6. ayinda Diyabetik Cocuklarda Yasam Kalitesi Olcegi(PedsQL) (cocuk
ve ebeveyn), Giicler ve Giigliikler Anketi(SDQ) (¢ocuk ve ebeveyn); Cocuklar icin Hipoglisemi Korku Olgegi (cocuk), Revize
Anksiyete ve Depresyon Olgegi (cocuk ve ebeveyn) ve AHCLS e 6zel beklenti ve memnuniyet anketleri verildi. Testler dncesi
psikiyatrik bozukluklaridislamakicin tiim olgulara Cocuk ve Ergen Ruh Sagligi uzmani tarafindan 6n degerlendirme yapildi.

Bulgular: Calismaya alinan 55 olgudan 37'si(%67) 6. ay takibini tamamladi.
Dort olgu 6.ay anketini doldurmak istememesi Gzerine calisma disi birakildi.
Ortalama vyaslann 12,7 + 3,3(8-18) vyl ve diyabet siresi 6,650 vyl olan 13 erkek ve 20 kiz
anketi doldurdu. Degerlendirme sirasinda cocuklarin hicbirisi psikotrop ilag kullanmiyordu.

Cocuk ve ebeveyn PedsQlde baslangic ve 6.ay verileri arasinda anlamli bir fark yoktu. Gugcler ve guglikler
anketinde; ebeveyn degerlendirmesinde 6.ayda davranis sorunlari ve Prososyal davranislarda (rahatlatici olma,
yardim etme, isbirligi yapma, koruma, empati kurma) olumlu diizelme saptandi (sirasiyla p=0.012; p=0011). SDQ
anketinin cocuk ve ergen degerlendirmesi izlemde benzer olup, 6.ayda anlamli degisiklik gorilmedi. Hipoglisemi
Olcegi, revize anksiyete depresyon Olcegi ve AHCLS’e Ozel beklenti dlgeginde 6.ayda bir farkhihk saptanmadi.
Sonug: Bilindigi kadariyla, bu ¢alisma AHCLS’ kullanan T1D olgu ve ebeveynlerin psikolojik 6zelliklerini ortaya koyan ilk
calismadir. Bu teknolojiler hastalara glinlik yasamlarinda daha fazla esneklik ve glikoz dalgalanmalari hakkinda bilgi
saglasa da AHCLS, cocuklarin yasam kalitesi, hipoglisemi korkusu ve kaygilarinda bir degisiklik yaratmazken; aileler
cocuklarinin davranis sorunlari ve rahatlatici olma, yardim etme, affetme, isbirligi yapma, koruma, empati kurma gibi
prososyal davranislarinin diizeldigini belirtti.

Anahtar Kelimeler: Tip1D, AHCLS, psikososyel degerlendirme
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[PP-052]

Tip 1 diyabette remisyon dénemi ile uzun donem glisemik kontrol arasindaki iligki

Emine Ayca Cimbek, Semiha Bekfilavioglu, Giilay Karagizel

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi, Trabzon

Giris: Tip 1 diyabette (T1D) remisyon doénemi, tanidan sonraki erken donemde gobzlenen artmis endojen
insulin Uretimiyle karakterize bir slirectir. Rezidliel endojen insiilin sekresyonu agir hipoglisemi ve diyabetik
retinopati gelisiminde azalma ile iliskilendirilmistir. Bu ¢alismada tani sonrasi ilk bir yilda remisyon
izlenen ve izlenmeyen hastalarin uzun dénem izlem sonuglarinin  degerlendirilmesi amacglanmistir.
Materyal-Metod: Calisma grubunu T1D’li 131 ¢ocuk ve adolesan olusturdu. Remisyon déneminin tanimlamasinda
diizeltiimis hemoglobin Alc (HbAlc) = [HbAlc (%) + 4 x insulin dozu (U/kg/gin)] <=9 degeri kullanildi.
Basvuru ozellikleri, izlemdeki HbAlc, yillik ortalama ve uzun dénem ort. HbAlc dizeyleri kaydedildi. 2. yildan
itibaren uzun dénem ort. HbAlc <%7.5 olan hastalar iyi kontrol, digerleri kot kontrol grubu olarak belirlendi.
Olgular remisyon durumuna gore glisemik kontrol agisindan karsilastirildi. SPSS programindan yararlanildi.
Bulgular: Hastalarin yas ortalamasi 8.4+3.9 yil ve 75’i erkekti (%58.7). Ortalama takip stiresi 5.6£2.5 (1.57-16) yildi. 94 hasta
(%71.7) 3 yillik takip slirecini tamamlamisken 51 hasta (%39) izlemde 5 yili, 16 hasta (%12.2) 7 yilh doldurmustu. Tani ani
HbAlc %12.1+2.4 iken 1.yilda en disik dizeye (%8.1+1.3) ulastiktan sonra 5. yila kadar tedrici artmaktaydi (yillara gore
siraslyla %8.9+1.6,9.1+1.6,9.3+£1.7, 9.5+ 1.4). Olgularin 16’s1 (%12.2) iyi kontrollli, %87.8’i kot kontrolllydi. 75 hastada
(%57.3) remisyon izlendi. ilk 1 yilda remisyona giren olgularin uzun dénem ort. HbA1c diizeyi daha diisiik (8.9+1.3 ve
9.6+1.6, p=0.006) olup HbA1lc seyrinde de ayni yonde farkhlik dikkat cekmekteydi (Sekil 1). lyi kontrollii olgularin tani ani
aclik C-peptit diizeyi daha yiksekken [0.48 ng/ml (0.12-1.4) ve 0.28 (0.05-1.5), p=0.048); 3, 6, 9 ve 12. ay HbA1lc dizeyleri
belirgin disiiktii (hepsi icin p<=0.002). ilk yil insiilin tedavi dozlariyla uzun dénem glisemik kontrol arasinda iliski yoktu.
Sonug: T1D’de uzun dénem glisemik kontrol igin ilk 1 yil ve remisyon dénemi kritik Gneme sahiptir. Remisyon dénemine
girmeyen hastalar daha yakin ve dikkatli izlenmelidir. Bulgularimiz beta hiicre rezervine yonelik erken miidahale
calismalarinin 6nemine isaret etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Tip 1 diyabet, cocuk, remisyon
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Remisyon durumu- uzun donem glisemik kontrol iliskisi
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[PP-053]

Tip 2 Diyabetes Mellitus’lu Hastalarin Klinik Ozellikleri: Tek Merkez Deneyim

Leyla Kara, Dilek Cicek, Emre Sarikaya, Ebru Gék, Ugur Berber, Ulkii Giil Siraz, Nihal Hatipoglu

Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri

Giris

Cocuklarda ve adolesanlarda obezitenin artmasi ile birlikte tip2 diyabetes mellitus (DM), riski artmistr.
Ozellikle aile hikayesinde diyabet olan hastalarda tip2 DM’ye vyatkinlik oldugu gdsterilmisti. Bu calismada
tip2 DM ile takip ettigimiz hastalarin ayrintili klinik 6zellikleri sunulacaktir. Ailede diyabet hikayesi olma
durumuna gore cocuklarin klinik degerlendirmeleri ve laboratuvar parametreleri karsilastirilacaktr.
Yontem

Klinigimizde takip ettigimiz 59 Tip2 DM’li hastanin ayrintili dosya incelemesinden veriler alinmistir. Hastalarin yas, cinsiyet,
basvuru muayene bulgulari, aglik kan sekeri, insulin, HbAlc, c-peptid, diizeyleri, HOMA-IR (insulin ve c-peptid ile ayri
ayri hesaplanmis), OGTT yapilan hastalarin insiilinojenik indeksi, TSH, sT4, sT3, AST, ALT degerleri kayit edilmistir. insiilin
direncininhomeostatikmodeldegerlendirmesi (HOMA-IR)=(aclikinsulin(ulU/mL)xachkglukoz(mmol/L))/22.5formulile,
C peptid ile HOMA-IR= (agchk ¢ peptid (nmol/L) x achk glukoz (mg/dl))/22.5 fromulli ile
Instlinojenik indeks= (instlin 30dk -insulin 0dk (ulU/mL))/(glikoz 30dk —glikoz 0dk (mmol/L)) formuli ile hesaplandi.
Bulgular

Hastalarin 23’0 erkek (%39) idi. Ortalama yas 14.08 yil (+2.37) idi. Aile tip 2 DM 06ykusi 36 hastada (%61) mevcuttu.
Kizlarda annesinde gestasyonel diyabet bulunma siklig fazla iken, erkeklerde tani aninda ketoasidoz ile basvurma orani
daha yiksek saptandi (p=0.046, p=0.02). Hastalarin hepsi oral antidiyabetik ve/veya insulin ile tedavi edilmekteydi.
Hastalarin tamami fazla kilolu veya obezdi. Tani anindaki ortalama BKi SDS degerleri +2.65 SD (+1.0 SD), HbAlc %8.5
(£2.6 SD) idi. Yirmibir hastada (%35.3) tani aninda en az bir komplikasyon saptandi (p=0.60). Aile hikayesinde diyabet
olan hastalar karsilastirildiginda yas, cinsiyet, basvuru muayene bulgulari, achk kan sekeri, insulin, HbAlc, c-peptid,
lipitler, tiroid fonksiyon testleri, HOMA- IR (insulin ve c-peptid ile), insilinojenik indeks arasinda fark bulunmadi.
Sonug

Ailesinde diyabet olanlarda tip2 DM gorilme sikligl daha fazladir. Bu calismada ailede DM olma durumu agisindan
antropometrik ve metabolik parametreleri arasinda fark bulunamadi. Ancak kizlarda annelerin gestasyonel DM 6ykisi
bulunma durumunun, epigenetik etkilenmede cinsiyet farkinin olabilecegini dislindiirmustir. Konu ile ilgili daha fazla
calisma yapilmasi gerekir.

Anahtar Kelimeler: Tip2 Diyabet, HOMA-IR, c-peptid, Instlinojenik indeks
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Olgularin klinik ve laboratuvar ozellikleri

Aile hikayesi olan Aile hikayesi olmayan

(n=37) (n=22) P degeri
Yas (yil) 13.72 (£ 2.59 SD) 14.68 (+ 1.85 SD) 0.188
Cinsiyet (erkek) %43 %31 0.278
Gestasyonel DM %16 - 0.046**
Hipertansiyon varlig %37 %37 0.613
BKi (kg/m?) 30.2 (+6.32 SD) 35.54 (+9.06 SD) 0.183
Fazla kilolu %21 %4 0.249
Sinif 1 obez %32 %27 0.249
Sinif 2 obez %18 %31 0.249
Sinif 3 obez %27 %36 0.249
Akantoz Varligi %66 %86 0.136
Puberte durumu (pubertal ) %86 %81 0.186
Aclik glukozu (mg/dl) 204 (+ 140.5 SD) 198.6 (+146.5 SD) 0.669
Aclk insulin duzeyi (IU/ml) 30.45 (+26.1 SD) 28.13 (+17.50 SD) 0.240
HOMA-IR (insulin ile) 15.1 (+ 20.8 SD) 12.88 (+ 12.07SD) 0.498
HOMA-IR (c-peptid ile) 0.74 (+0.66 SD) 0.64 (+0.47 SD) 0.281
Insiilinojenik indeks 0.52 (+0.91 SD) 0.81 (+3.99 SD) 0.069
Aclik C-peptid (ng/mL) 4.31 (+2.98 SD) 4.33 (+2.39 SD) 0.314
HbAlc (%) 8.45 (+2.68 SD) 8.71 (+2.66 SD) 0.557
Trigliserit (mg/dL) 163 (+34.8 SD) 150.4 (+76.2 SD) 0.533
Total kolesterol (mg/dL) 164 (+34.8 SD) 178.7 (+44.8 SD) 0.881
HDL- kolesterol (mg/dL) 43.1 (x15.7 SD) 42.7 (¥14.1SD) 0.578
LDL-Kolesterol (mg/dL) 85.6 (+32.4 SD) 98.7 (+31.4 SD) 0.705
Bun (mg/dL) 10.6 (+4.6 SD) 9.7 (+3 SD) 0.240
Kreatinin (mg/dL) 0.53 (+0.13 SD) 0.60 (+0.15 SD) 0.062
AST (U/L) 39.27 (¥ 34.26 SD)  43.47 (+44.37 SD) 0.614
ALT (U/L) 4291 (+38.46 SD)  62.42 (67.92 SD) 0.044*
ACTH (pg/ml) 28.1 (+16.7 SD) 35.26 (+22.9 SD) 0.097
Kortizol (ug/dL) 11.6 (+4.7 SD) 13.9 (+5.79 SD) 0.756
TSH (mlIU /L) 2.78 (£ 1.53 SD) 4.44 (£ 5.90 SD) 0.010*
sT4 (ng/dL) 1.32 (+0.24 SD) 1.34 (+ 0.17 SD) 0.144
sT3 (pg/ml) 3.98 (+0.67 SD) 3.32 (+0.75 SD) 0.875
Baslangicta Asidoz varligi + %7 %5 0.651
Baslangicta Keton varligi+ %17 %10 0.420
Gestasyonel Yasa Gore Distik Dogum
Agirlikll (SGA) %10 %25 0.263
gggtj\;y;):Ge'lA\)(aw Gore Normal Agirhikl %67 %75 0.263
Gestasyonel Yasa Gore Blyuk Agirlikh %21 i 0.263

Dogum (AGA)
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[PP-054]

Diyabetik ketoasidozda farkli tedavi protokollerinin klinik parametrelere etkisi: Cok merkezli ¢calisma

Giirkan Tarcin', Emre Ozer?, Giilin Karacan Kiigiikali?, Ayse Yasar?, Aydilek Dagdeviren Cakir®, Heves Kirmizibekmez?,
Semra Cetinkaya®, Mehmet Boyraz?, Hande Turan?, Sinem Oral Cebeci®, Elvan Bayramoglu?, Fatih Ayglin’, Olcay
Evliyaoglu®

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

2Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Birimi

3Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Birimi
*Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Birimi

>Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Birimi

®istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Acil Bilim Dali

7istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali

Amag: Tip 1 Diyabet(T1DM) insulin ile tedavi edilmez ise kacinilmaz sonug diyabetik ketoasidoz(DKA) olup, DKA
tedavisi sirasinda en 6nemli komplikasyon beyin 6demidir. DKA tedavisinde, idame sivisi icin ISPAD-2014 uzlasisinda
ilk 4-6 saat izotonik sollisyon, ardindan daha hipotonik sollsyonlar kullanilabilecegi 6nerilirken, son uzlasida
(2018) %0,45-%0,9 konsantrasyon araliginda NaCl icerikli sollisyonlarin kullanilabilecegi belirtiimis, net bir 6neride
bulunulmamistir. Bu nedenle merkezler arasinda tedavi protokollerinde farkliliklar bulunabilmektedir. Bu calismada, DKA
tedavisinde uygulanan tedavi protokollerinin tedavi parametrelerine ve komplikasyonlar Uzerine etkisi arastiriimistir.
Gereg-Yontem: Cok merkezli, ileri donlik olarak planlanan bu c¢alismaya DKA tablosu ile basvuran, sivi+insulin
inflzyonu ile tedavi edilen olgular alindi. Merkezlerin uygulamis oldugu DKA tedavi protokolleri incelendi. Olgularin
tedavi siresince aldigi sivi ve insulin dozlari, biyokimya ve kan gazi parametreleri, klinik ozellikleri kaydedildi.
Parametreler, asidoz derecesine gore katmanlandirilarak uygulanan tedavi protokoline gore karsilastirildi.
Bulgular: Calismaya 5 merkezden toplam 92 olgu alindi(E:K=38:54). Merkezlerin protokolleri incelendiginde sivi
yuklemesi ardindan idamede 3 farkli uygulama kaydedildi: P1:[100mEq/L NaCl+%3,3 dekstroz]; P2:ilk 6 saat [%5
dekstroz %0,9 NaCl], ardindan [100mEqg/L NaCl+%5 dekstroz], P3:[%5 dekstroz %0,9 NaCl] sollisyonlari icerisinde
40mmol/L potasyum icermekteydi. Kullanilan protokollere gore karsilastirildiginda ortalama yas ve pH agisindan
anlamh fark yoktu. Ortalama tedavi siliresi yeni tanilh diyabet(n=73) olgularina gore eski tanililarda(n=19) daha
kisaydi ve bu fark agir asidozlu olgularda istatistiksel olarak anlamlydi(p=0,032). Sadece yeni tanili olgularda
tedavi siresi incelendiginde hafif ve orta asidozlu olgularda protokoller arasinda istatistiksel olarak anlamh
fark saptanmazken agir asidozda fark saptandi. Bu fark P1 ve P3 arasinda istatistiksel olarak anlamliydi(Tablo).
Hicbir olguda beyin 6demi goérilmedi. Agir asidozlu olgularda, idame sivisi olarak 100mEg/L NaCl icerikli
sollisyon kullanilanlarin izotonik soliisyon kullanilanlara goére asidozdan ¢ikis siresinin azaldigr belirlendi.
Sonuglar: NaCl icerigi daha yuksek sollisyon kullanilmasinin tedavi sliresini uzatmasi hiperkloremik metabolik asidoza
neden olmasiyla iliskili olabilir. Ayrica hicbir olguda beyin 6demi gériilmemesi, her Ui¢ protokolde de idamede kullanilan
dekstroz icerikli solGisyonlarin yiiksek osmolariteye sahip olmasiyla iliskili olabilir.

Anahtar Kelimeler: beyin 6demi, diyabetik ketoasidoz, hiperkloremi, tedavi
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Asidoz derecelerine gore protokoller arasindaki tedavi siiresi agisindan karsilastirma

Protokol 1 (saat) Protokol 2 (saat) Protokol 3 (saat) o*

(n=27) (n=21) (n=25)

;'Zf)'fas'doz (Ph:7.2- ¢ 1127 73+2,1 87+2,6 0,259

S';;" asidoz (pH: 7,1- g 15 4 9,243,2 10,242,7 0,800
0,037
P1-
P2-0,343

Agir asidoz (pH<7,1) 15,5452 19,646,1 22,746,7 P2-
P3=0,533
P1-
P3=0,029

*One-Way ANOVA ve istatistiksel anlamlilik durumunda post-hoc analizler P1: Protokol 1, P2: Protokol 2, P3: Protokol 3
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[PP-055]

Tip 1 Diabetes Mellitus Tanili Cocuklarda Balayi Doneminin Uzun Dénemde Viicut Kompozisyonu ve insiilin Duyarlilig
Uzerine Etkisi

Arife Aslan Agyar?, S. Dicle Canorug Emet?, E. Nazli Gong?

'Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
?Hacettepe Universitesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

GiRiS: Tip 1 diyabetli (T1D) c¢ocuklarda uzun dénemde remisyona girmenin glisemik kontrol
ve metabolik denge Uzerine etkisini gosteren c¢alisma sayisi ¢ok azdir ve kesin bir bilgi yoktur.
Amag: T1D cocuklarda remisyona girmenin uzun doénemde instlin duyarlihg Gzerine etkisi, glisemik kontrol
ve metabolik/kardiyovaskuler risk faktorleri bakimindan farklilk vyaratip yaratmadigini  degerlendirmek.
Gereg¢-Yontem: 2004-2021 yillari  arasinda  hastanemizde T1D tanisi  alarak izlenen, remisyon
bilgilerine ulasilabilen ve Mart-Haziran 2022 arasinda poliklinik kontroline gelen hastalar dahil
edildi. IDDAlc skoru <=9 olan hastalar remisyon kabul edildi. Remisyon ddnemine girilen ay,
remisyon doneminden ¢iktigi ay, total remisyon siresi, vicut kitle indeks degisimleri degerlendirildi.
Remisyon (+) ve Remisyon (-) arasindaki uzun doénem farkliliklari agisindan son muayenede antropometrik
Olcimler (boy, vicut agirhig, VK1), cilt deri kalinigi (triceps, subskapular), total insillin/kg, lipid
profili ve biyoimpedans analiz aleti ile total vicut yag yilizdesi degerlendirildi, SDS hesaplari yapildi.
Sonuglar: Toplamda 43 hastanin 19’undaremisyon (+), 24’tinde ise remisyon(-) saptandi. Tanianindakiklinik ve laboratuvar
ozelliklerdebelirginfarkgorilmedi.Ortanca3.aydaremisyonagirildigi,ortanca3aysurdiglivebalayicikisindaortancaVKl'de
0,05SDSartisoldugu goriildi. Herikigruptadakendiicerisinde VKl degisimivarkenikigrup arasindaanlamlifark gérilmedi.
Tanidan ortalama 4 yil sonraki degerlendirmede Remisyon (+)’lerde toplam gunliik insilin/kg (ortalama 0,8+ 0,31vs 1,07+
0,38; p: 0,029), trigliserid, total ve non-HDL kolesterollin daha diisiik oldugu saptandi. Remisyona girenlerin bel cevre SDS’i
istatistikselolarakfarksaptanmasadadahadustiktii(ortancaRem(+)-0,7SDS/Rem(-)0,55SDS).Santral (subskapularciltderi
kalinligi)veperiferal(tricepsciltderikalinhgi)yagdagilimiveBlAilebakilantotalviicutyagylzdeSDS’indeistatistikselfarkyoktu.
TARTISMA: T1D’li cocuklarda hastaligin baslangicindaki remisyon déneminin uzun dénemde iyi metabolik kontrol ve
diistk kardiyovaskdiler risk ile iliskili oldugu goriilmektedir.

Anahtar Kelimeler: insiilin duyarlili§i, kardiyovaskiiler risk, remisyon, Tip 1 Diabetus Mellitus, viicut kompozisyonu
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[PP-056]

Pediatrik diyabet olgularinda saptanan monojenik diyabetle ilgili varyasyonlar: Tek merkez deneyimi

ilknur Arslanoglu?, Recep Eréz?, Fatma Yavuzyilmaz®, Mustafa Dogan?, Semih Bolu?, Seda Erisen Karaca?, Hiiseyin Yiice?

Diizce Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
?Diizce Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali

Amag:
Cocukluk ¢aginda diyabet tanisi konan ve monojenik diyabete neden olan varyasyonlar saptanan olgularimizi
irdelemektir.

Gereg-Yontem:
Klinigimize diyabet nedeniyle basvuran tim hastalarda izlem baslangicindan itibaren diyabet tipi belirlenmeye

calisilmaktadir. izlem bulgulari monojenik diyabeti diisiindiiren (yavas seyir, ailede MODY, antikor negatifligi,
persiste C-peptid, sendromik bulgular, insllin direncinin olmamasi) olgulardan genetik testler istenmekte ve bulgu
varsa ayri bir veri tabanina kaydedilmektedir. Panellerde (4 basamak) 13 MODY geni arastirilmaktadir. Bu calismada
retrospektif olarak veriler incelendi ve varyasyonlarin patojenitesi ACMG’ye gore prospektif olarak tekrar analiz edildi.
Bulgular:

Veri tabanimizda 76 hasta kayithydi. MODY disi saptanan varyasyonlar BBS1 (2),
MC4R (2), EIF2AK3, LMNA, LPL, FXN, ABCD1, MAPKSIP1, G6PC2 ve SQSTM1 idi.
MODY ileilgili 8 gende 21 patojenik ve 14 olasi patojenik, toplam 35 mutasyon saptandi (33 hastada). Bunlarin cogunlugu
GCKidi(200lgu).ikincisirada ABCC8 mutasyonlarigeliyordu (6 olgu). Tabloda gdsterilen VUS, benign, olasibenign ve belirsiz
varyasyonlarlabirliktetoplam 72 MODYi leiliskilivaryasyonsaptanmisti. Varyasyonlar 64 hastayaaitti, 8 hastada 2 varyasyon
birden saptanmisti. Patojen GCK mutasyonu saptanan bir olguda ve KLF11 de VUS goriilen bir olguda bulgu tiim ekzom
dizilemeileeldeedilmisti.DigerleriMODY panelleriilesaptanmisti.VUS, benignveolasibenignvaryasyonsaptananhastalarin
ortak dzellikleritedricen gelisen hiperglisemi, obezitenin bulunmamasi, puberteye ragmen 0,5U/kginstlin gereksinimiydi.

Sonugclar

Diyabet, dlinya capinda 6nemli sayida insani etkileyen karmasik bir metabolik bozukluktur. Hastalikla ilgili gelisen bilimsel
bilgilerle birlikte siniflandirmasi da daha karmasik hale gelmektedir. Buna ragmen, tip 1 ve tip 2 diyabet hala 6ncelikli alt
gruplardir. Genetik tetkiklerin gelismesi sayesinde yanlis olarak tip 1 veya tip2 diyabet olarak tani almis olan olgular tip
3 diyabetin bir alt kimesi olan monogenik diyabet tanisi almaktadir. Bizim serimizde MODY klinigine ragmen patojenite
saptanmayan hastalarin mevcut varyasyonlarinin ileride 6nem kazanmasi, heniiz ¢alisilamamis veya bilinmeyen MODY
varyasyonlarini tasimasi olasiliklari mevcuttur.

Anahtar Kelimeler: Diyabet, monojenik, varyasyon
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Olgularda goriilen varyasyonlar ve patojeniteleri (n)

Patojen Olasi patojen VUS Benign Olasi benign Belirsiz

GCK 16 4 - - 3
ABCC8 3 3 4 1 -
CEL 1 1 2 4 - -
HNF1A 1 2 - 2 1
KCNJ11 1 - - 4 -
NEUROD1 - - - - 4

HNF1B - 2 1 -

BLK - 1 1 1

KLF11 - - 2 - 1

PDX 1 1 - -

HNF4A - - 1 1

INS1 1

PAX4 - - e 1
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[PP-057]

Tip 2 diyabet tanili olguda SQSMT1 mutasyonu ve empagliflozin deneyimi

ilknur Arslanoglu?, Recep Eréz?, Fatma Yavuzyilmaz?, Atilla Onmez3

Diizce Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
?Diizce Universitesi, Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali
3Diizce Universitesi, Tip Fakiiltesi, i¢ Hastaliklari Anabilim Dali

Giris: SQSMT1 (sekestezom1) geni kromozom 5q35.3 bodlgesinde yerlesen, p62 adh proteini kodlayan bir
gendir. P62 proteininin apoptoz, enflamatuar reaksiyonlarin geri donisimi ve otofajinin dizenlenmesinde
rol oynadigi disltnilmektedir. Bu gendeki mutasyonlar ALS ve kemigin Paget hastaligi ile iliskilendirilmistir.
Olgu: 13 yasinda erkek hasta, kilo fazlaligi nedeniyle dis merkezde yapilan tetkiklerinde achk kan sekerinin 122 mg/
dl, HbAlc nin % 6.4 saptanmasi Uzerine tarafimiza yonlendirildi. Fizik muayenesinde vicut agirhigr 89.8 kg (99 p), boyu
159.4 cm (53 p), pubertesi Tanner evre 2 ile uyumlu idi. Boyun ve koltuk altinda belirgin akantozis nigrikans, bacak ve bel
cevresinde kirmizi renkli strialar mevcuttu. ileri tetkik ve tedavi amaciyla servise yatirildiginda HbAlc % 6.8, aclik glukoz
114 mg/dl, C peptit 8.5 ng/ml, insilin 85.5 mU/ml, homa IR 24.1 saptandi. Kortizol sirkadyen ritmi olmasi nedeniyle
Cushing hastaligi ekarte edildi. Takiplerinde aglik- tokluk kan sekerleri 90-110 mg/dl arasinda seyretti. Hasta tip 2 diyabet
olarak degerlendirildi, yasam tarzi degisikligi ve metformin 6nerildi. COVID19 pandemisi nedeniyle kontrole gelemedi.
Bu donem icinde ablasinda ylrime glicliigii nedeniyle yapilan tim ekzom dizilemede SQSMT1 mutasyonu saptanmasi
Gzerine olgumuzdan da hedef bdlge dizi analizi istenerek SQSMT1 geninde homozigot mutasyon saptandi. Olgumuz
aranarak kontrole ¢agrildi. VA 98.6 kg (99.5 p), boy 168 cm (33.7 p) VKi 35.3 kg/m2 (99,7 p) idi. Aclhk kan sekeri 316 mg/
dl, HbAlc % 14.5, insilin 11.5 mU/ml saptandi. Tedavi icin empagliflozin -metformin kombine preparat ve asetilsistein
baslandi. Kan sekerleri bir hafta icinde hedef aralikta, HbAlc 3 ay sonra yapilan kontrolde 6.4 idi ve ketoz mevcut degildi.
Sonug:

SQSMT1 mutasyonunun diyabet gelisimi ile iliskisi literatiirde daha 6nce bildirilmemistir. Ancak empagliflozinin otofajiyi
dizenleyici etkisi nedeniyle diyabet komplikasyonlarina ve karaciger yaglanmasina glisemiden bagimsiz yarar sagladigina
dair bir¢ok yayin vardir. Hastamizda insiilinopeni gelismis agir diyabet evresinde tedavinin bu derece etkili olmasi, genetik
bulgunun otofaji yolagi lzerinden diyabeti aciklayabilecegini ve empagliflozinin ayni nedenle dogru tedavi oldugunu
dislindirmektedir.

Anahtar Kelimeler: Empagliflozin, otofaji, sekestozom1, tip 2 diyabet
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[PP-058]

Birincil Osteoporozun Nadir Bir Nedeni: Osteogenez imperfekta tip 15

Seda Erisen Karaca, Zeynep Siklar, Zehra Aycan, Aysegiil Ceran, Elif Ozsu, Sirmen Kizilcan Cetin, Gizem Senyazar, Sema
Nilay Abseyi, Safak Demirtas, Merih Berberoglu

Ankara Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Osteogenez imperfekta(Oi) tip XV (Oi15),WNT1 genindeki mutasyonlardan kaynaklanan, nadir goriilen
bir Oi tipidir WNT mutasyonlari WNT/B-catenin sinyalinin bozulmasina ve kemik olusumunun azalmasina
neden olur. Osteoporozun siddeti, WNT1 sinyalinin etkilenme derecesine bagh olarak intrauterin agir
formlarindan, eriskin dénemde baslayan osteoporoz’a kadar degisir. Literatiirde Oil5'de vaka bazinda
bifosfonatlarin diger Ol tipleri kadar etkili olmadigl bildirilmis olup, yeni tedaviler deneme asamasindadir.

Olgu:

Bes yas erkek hasta, sag femurda erken yasta baslayan kirik yakinmasiyla basvurdu. Oykiisiinde; 37 haftalik hipoksik
dogdugu, nérolojik gelisiminin geri oldugu, PFAPA sendromu tanisiile (i yil steroid kullandigi 8grenildi. iki yasinda epilepsi
tanisi almis ve levetirasetam kullanmaktaydi. Anne-baba 3. derece kuzen olup, ailede erken baslangich osteoporoz ve
kirik 6ykiist yoktu. Ebeveynlerin KMY’si normaldi. Fizik muayenede; kaba yliz gériiniim, yiksek damak, dentinogenesis
imperfekta, sag bacakta kas atrofisi ve kisalik mevcuttu. Laboratuvarda kalsiyum metabolizmasi, kemik yapim ve yikim
belirtecleri normal, lumbal KMY Z skoru: -2,82 SD’di. Kranial MR’da sentrum hemiovalede sekel gliotik sinyal degisiklikler,
korpus kallosumda incelme mevcuttu. Genetik incelemede; WNT1 ¢.1048 C>T.(p.his 350 thy) geninde heterozigot
mutasyon saptanarak Oi15 tanisi aldi. iki doz IV zolendronik tedavisi alan hastanin KMY z skoru -1,7 SD ye yiikseldi.
Sonug: OI tanisi klinik ve radyolojik olarak konulabilse de, Oi’nin tipik klinik 6zelliklerini gdstermeyen, yineleyen
kirik yakinmasi olan, gelisme geriligi ve/veya beyin anomalilerin eslik ettigi hastalarda genetik test yapilmasi nadir
mutasyonlarin saptanmasi agisindan énemlidir. Oi tip 15 de intravendz bifosfonat tedavisinin diger tiplere gére daha az
etkili oldugu bildirilmis olsa da, olgumuzda tedaviye yanitin kisa dénemde iyi oldugu gortlmustir.

Anahtar Kelimeler: Osteogenes imperfekta Tip 15, zolendronik asit, beyin malformasyon
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[PP-059]

Hiperparatiroidizm-g¢ene tiimorii sendromu: Olgu sunumu

Semra Bahar Akin’, ilker Tolga Ozgen?, Yeliz Emine Ersoy?

1Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Endokrin Cerrahisi Bilim Dali

Girig

Hiperparatiroidizm-¢ene timorid sendromu(HPCT), paratiroid adenomu veya karsinomu, mandibula ve maksillanin
fibroossedz lezyonlar, renal kist ve timorlerle karakterize oldukca nadir otozomal dominant nadir bir hastaliktir.
Olgu

14 yas 8 ay erkek hasta, Oral kavitedeki kitle nedeniyle dis hekimliginden tarafimiza dev hicreli grantilom 6n tanisi
ile yonlendirilmisti. Hastanin 1 aydir alt cene sag tarafta agriya sebep olan sislik vardi. Ozgecmisinde; term sezeryan
ile 3500 gr dogan hastanin 5 kez uzun kemiklerde kirik 6ykiisi mevcuttu. Soy ge¢misinde; anne baba sag saglikhydi,
akrabalik oykist yoktu. Anneanne ve teyze bobrek hastaligl ile tedavi gormekteydi. Antropometrik Ol¢limleri;
Boy: 169,2 cm (SDS: 0,48), agirlik: 92,6 kg (SDS: 2,56)idi. Fizik muayenesinde; alt ¢ene sag tarafta 1. ve 2. molar
disler komsulugunda tzeri normal mukozayla kapli dizgiin yiizeyli, palpasyonla hassas yaklasik 2,5-3 cm caplh kitle
mevcuttu, diger sistem muayeneleri normaldi. Laboratuvar tetkiklerinde; kalsiyum: 12,4mg/dL(8,4-10,6), fosfor:3,3
mg/dL (2,66-5,36), kreatinin:0,66 mg/dL(0,57-0,8), magnezyum: 1,97 mg/dL (1,7-2,2), ALP:213 U/L(61-319),
PTH(parathormon): 313,3 ng/L(15-68,3), 25 hidroksi vitamin D:12,66 ug/L(20-70) olarak saptandi. Hiperkalsemiye
yonelik hastaya 3000 cc /m2/gin’den hidrasyon ve 1mg/kg/gtinden furosemid tedavisi baslandi. Hastanin hidrasyon
ve furosemid sonrasi kalsiyum 12,7mg/dL olarak 6l¢uldii. Hiperkalsemisi devam eden hastaya 1 mg/kg/giin bifosfanat
(pamidronat®) uygulandi. Bifosfonat tedavisi sonrasi kalsiyum 10,3mg/dL saptandi. Hastanin mandibuladaki kitlesinde
kiicilme oldugu gozlemlendi. Paratiroid adenomuna yonelik olarak yapilan boyun ultrasongrafisinde sol tiroid
lobu posterior komsulugunda 20*10 mm boyutunda paratiroid adenom ile uyumlu gériiniim vardi. Sintigrafide (Tc-
99m MiBi) de fokal tutulum izlendi. Renal kist arastirilmasi igin istenen iriner ultrasonografisi normaldi. Kemik
yogunluk o6lciiminde Z skoru 0,7 saptandi. Hastadan hiperparatioridizm ¢ene tlimér sendomu agisindan CDC73
geni gonderildi ve paratiroid adenomu tanisiyla opere edildi. Operasyon sonrasi PTH:14,9 ng/L, kalsiyum: 8,5 mg/dL
saptandi. Hastaya gecici bir siire oral kalsiyum ve kalsitriol destekleri baslandi. Hastanin genetik sonucu bekleniyor.

Sonug
Oldukea nadir goriilen HCPT hastaligi olgumuzda paratiroid adenomuna yol agmisti. ileride malign tiimérler gelistirmesi
acisindan bu hastalarin yakin takibi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Hiperparatiroidizm-gene timoérli sendromu, paratiroid adenomu, hiperkalsemi, bifosfonat,
Hiperparatiroidi
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[PP-060]

Nadir Bir Akro-osteoliz Nedeni: Hajdu-Cheney Sendromu

Gonul Baylkyilmaz?, Keziban Toksoy Adiglizel, Gondl Yardimci?, Fatih Gurbiz?, Mehmet Boyraz?, Esra Kilig?

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

Girig

Hajdu-Cheney sendromu (HCS) akroosteoliz, osteoporoz, boy kisaligi ve platibazi, wormian kemik gibi kraniyofasiyal
gelisim kusurlari ile karakterize osteoliz sendrom grubunda yer alan nadir bir hastaliktir. HCS 1p13-p11 kromozomunda
yer alan NOTCH2 geninin heterozigotik mutasyonundan kaynaklanir. Dominant kalitilan bir genetik hastalik olmasina
ragmen vakalarin ¢cogu de nova mutasyona sahiptir NOTCH geni iskelet gelisiminin ilk asamalarinda 6nemli
olmakla beraber osteoblast, osteoklastlarin farklilasmasi ve islevi icin de 6nemlidir. Fakat HCS’da patogenez tam
bilinmemektedir. Aile 6ykiisii olan vakalar daha erken yaslarda tani almakla beraber ¢ogu vaka ergenlik veya yetiskinlik
doneminde teshis edilmektedir. Burada 15 yasinda tani alan novel bir mutasyon saptadigimiz vaka sunulacaktr.
Olgu

15 yas erkek hasta 1 aydir siddeti gittikce artan bel agrisi, ylrimede zorluk sikayeti ile basvurdu. Bilinen bir
hastaliginin olmadigi, akrabaligi olmayan ciftin birinci gebeliginden birinci yasayan olarak dogdugu, babanin
bronsektazi oykisl disinda ailede 6nemli bir hastalik olmadigi 6grenildi. Fizik muayenede viicut agirligi 60 kg (-0.42
sds), boyu 174 cm (0,3 sds) ve bas cevresi 63 cm (4 sds) idi. Kicuk kaba yiz, diustk kulak, mikrognati, dislerde
malokluzyon, gaga burun, kalin kas ve sag, hipertelorizm, ¢omak parmag mevcuttu. Laboratuvar tetkikleri normal
olup radyolojik goruntiilemesinde el 1,2,3. distal falankslarda akro-osteolizis, 4. ve 5. metakarpal kemiklerde kisalik,
actk kranial suturlar ve wormian kemikler saptandi. T5-L5 vertebralarda yikseklik kaybi, T10-T12 ve L2- L3 vertebra
korpuslarinda ¢okme fraktiiri saptanarak osteoporoz tanisi aldi. Mevcut bulgularla HCS olabilecegini distindigimiiz
hastanin genetik analizinde NOTCH2 geninde c.6614dupA (p.H2205Qfsk2) (p.His2205GInfsTer2) heterozigot
yuksek olasilikla patojenik novel bir mutasyon saptandi. 6 ayda bir 0,05mg/kg/doz zoledronik asit tedavisi baslandi.
Tartisma

HCS ilk defa 1947 yilinda tanimlanmis olup simdiye kadar 50 vaka bildirilmistir. Multisistemik tutulumu olan progresif bir
hastalik olup farkli yaslarda farkli bulgularla hastalar gelebilir. Tani karakteristik klinik 6zellikler ve el, ayak, kafatasindaki
goriintiileme bulgulari ile konabilir. Spesifik bir tedavisi olmayip osteoporozu 6nlemeyi amaclayan bifosfonat ve D
vitamini tedavisi 6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Hajdu-cheney sendromu, osteoporoz, zoledronik asit
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[PP-061]

Norofibromatozis tip 1’e eslik eden hipofosfatazya olgusu

Derya Tepe, Refika Goren, Keziban Toksoy Adiglizel, Pinar Kocaay

Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrin Ana Bilim Dali, Ankara

Giris:

Norofibromatozis tip 1 (NF-1), otozomal dominant kaliimli, multisistemik tutulumlu, nérokutanoz bir sendromdur.
Hipofosfatazya ise kemiklerin ve/veya dislerin bozulmus mineralizasyonu ve dusiik serum alkalen fosfataz (ALP)
aktivitesi ile karakterize bir grup kalitsal bozukluktur. ALPL genindeki fonksiyon kaybina neden olan bir mutasyon
sonucu olusur. Hastalik 6li dogum, kas-kemik-eklem agrisi, alt ekstremite kiriklari, erken dis kaybi veya tesadifi
serum ALP distklugl gibi olduk¢a heterojen klinik bir spektrum gosterir. Literatlirde NF-1 ve hipofosfatazya
birlikteligi olan vaka bildiriimemistir. NF-1 ‘e eslik eden hipofosfatazya tanisi alan olgumuzu sunmaktayiz.
Olgu:

Hasta 11 yas 10 aylikken boy kisaligli nedeni ile basvurdu. Alti yasindayken NF-1 genetik tanisi alarak noroloji ve
onkoloji bolimlerinde takip edilen hasta, miadinda 3700 gram olarak dogmustu. Ebeveynleri arasinda akrabalik yoktu.
Oykiisiinden tek tarafli isitme kaybi, 6zgiil 5grenme giicliigii ve epilepsisi oldugu dgrenildi. Ayrica NF-1’e yonelik yapilan
gorintilemelerinde Arnold Chiarimalformasyonusaptanmisvesemptomuolduguiginopereedilmisti. Fizikmuayenesinde;
agirhg 38 kg (-0,95 SDS), boyu 138,8 cm (-2,22 SDS)idi. Pubertesi tanner evre-2 ile uyumluydu. Viicudunda yaygin cafe
au lait lekeleri vardi. Tetkiklerinde hemogram, karaciger, bobrek ve tiroid fonksiyon testleri normaldi. Colyak belirtecleri
negatifti. Kalsiyum 10,7 mg/dL, fosfor 6,2 mg/dL, ALP 63 U/L, PTH 38 ng/L, 25(0OH)D 10 ng/mL olarak saptandi. Hastanin
onceki tetkik sonuclarinda da benzer olarak ALP dislklikleri olmasi nedeniyle, hipofosfatazya 6n tanisiyla genetik analiz
yapildi.ALPLgenindec.1354G>A/p.Glu452Lys heterozigotmutasyonsaptandi.Sadecekasagrilariolupkirik oykiisiiolmayan
hastada hipofosfatazyaya yonelik asfotaz alfa tedavisi planlanmadi. Hastanin izlemine tedavisiz devam edilmektedir.
Sonug:

NF-1 tanisi ile uzun donem izlenen hastaya, boy kisalgi ile basvuru esnasinda ve geriye donik inceledigimiz laboratuar
tetkiklerinde serum ALP dizeyinin disik olmasindan yola cikarak kas agrilarinin da eslik etmesi nedeniyle yapilan
genetik tetkik sonucunda hipofosfatazya tanisini koyduk. Literatiirde NF-1 ve hipofosfatazya birlikteligi bildirilmis vaka
olmamasi nedeniyle nadir bir birliktelige sahip olan bu olgumuzu paylastik.

Anahtar Kelimeler: ALPL geni, Hipofosfatazya, Nérofibromatozis tip 1
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[PP-062]
PHEX Geninde Novel Mutasyon Saptanan X’e Bagh Hipofosfatemik Rasitizm Olgusu

Asli Bestas, Nurcan Beyazit, Edip Unal

Dicle Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Diyarbakir

Giris: X’e bagh hipofosfatemi (XLH) kalitsal renal fosfat kaybina bagl rasitizmin en sik nedenidir. XLH’nin patogenezi
tam olarak anlasilamamis olsa da; calismalar PHEX'deki fonksiyon kaybinin bir fosfotonin olan fibroblast
blylime faktorli 23 (FGF23) salgilanmasinda artisa neden oldugunu gostermektedir. Hastalarda klinik belirtiler
genellikle yasamin birinci veya ikinci yilinda gelisir. Temel klinik belirtiler ylirime bozuklugu, alt ekstremite
deformiteleri ve bliyime hizinda azalmadir. Bu yazida, X’e bagh hipofosfatemik rasitizim tanisi konulan ve yapilan
molekiler analizde PHEX geninde yeni tanimlanmis mutasyon saptanan bir olgunun sunulmasi amagland.
Olgu: Yedi yasinda kiz hasta, boy kisaligi ve bacaklarda egrilik yakinmasiyla getirildi. Oykisiinde, son bir yildir annesi
tarafindan fark edilen boy kisaligi ve bacaklarda egrilik oldugu 6grenildi. Olgumuzun anne ve babasi akraba degildi
ve ailede benzer hastalik 6ykist yoktu.Fizik muayenesinde; Vicut agirligr 21 kg (-0,7 sds), boy 110 cm (-2,43 sds),
Ust/alt segment orani 0.93( -1 sds) idi. Olgunun el bileklerinde genisleme ve O-bain deformitesi vardi, diger sistem
muayeneleri normaldi. Laboratuvar incelemelerinde, serum Ca diizeyi: 9,3 mg/dl, fosfor: 1,9 mg/dl, magnezyum:
2,1 mg/dl, ALP:1061 U/L, PTH: 90,1 pg/ml, 25-OH D3: 22,94 ug/L ve tlbdler fosfor reabsorbsiyon orani: %82 idi.
Olgunun cekilen direk grafilerinde, ekstremiteler de bilateral metafizer genisleme ve dizensizlikler ile birlikte
O-bain deformitesi izlendi. Olguya mevcut klinik ve laboratuvar bulgularla hipofosfatemik rasitizm tanisi konuldu,
kalsitriol ( 30 ng/kg/giin) ve elementer fosfor (40 mg/kg/giin) tedavisi baslandi. PHEX genine yonelik yapilan
genetik incelemede ¢.1610-1645+12del48bp (heterozigot) degisim saptandi. Bu degisimin daha oOnce literatlirde
bildirilmedigi ancak ACMG klavuzlarina gore 3. ekzonun mRNA kesim noktasini ortadan kaldirdigindan hasarlayici
etkisi olabilecegi belirtildi. Aile taramasi yapilmasi planlanan olgunun bélimimizde takibine devam edilmektedir.
Sonug: X'e bagh hipofosfatemik rasitizm siklikla hastalarin ylirimeye basladigi erken yaslarda bulgu vermeye baslasa da,
olgumuzda oldugu gibi daha ileri cocukluk yaslarinda da ortaya ¢ikabilmektedir. Bu nedenle uygun klinik, laboratuvar ve
radyolojik bulgularin varliginda X’e bagh hipofosfatemik rasitizm tanisi distintlmeli ve genetik ¢calismalar yapilmaldir.

Anahtar Kelimeler: Ekstremite deformitesi, Hipofofatemik rasitizm, PHEX geni
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[PP-063]

OSTEONEKROZ BULUNAN DORT OLGUDA PAMiDRONAT TEDAVISiINiN BiRiNCi YILSONUCLARININ DEGERLENDIRiLMESi

Kiibra Yiiksek Acinikli!, Ozge Besci!, Gézde Akin Kagizmanli®, Zehra Karadag?, Rilya Torun?, Gizem Yildiz3, Elif Yasar®,
Meral Torun Bayram?, Ozlem Tiifekgi*, Sebnem Yilmaz*, Handan Giileryiiz®, Ayhan Abaci?, Ece B6ber?, Korcan Demir?

Dokuz Eyliil Universitesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, izmir
2Dokuz Eyliil Universitesi Cocuk Romatolojisi Bilim Dali, izmir
3Dokuz Eyliil Universitesi Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali, izmir

%4 Dokuz Eyliil Universitesi Cocuk Hematolojisi Bilim Dali, izmir
>Dokuz Eyliil Universitesi Cocuk Radyolojisi Bilim Dali, izmir

Giris -Amag

Osteonekroz (ON), vyetersiz kanlanma nedeniyle demineralizasyon ve trabekiler incelme gelisen, bunlarin
sonucunda mekanik yetmezlik ve hareket kisitliligina neden olan bir kemik hastaligidir. Atravmatik ON
gelisiminde en c¢ok sorumlu tutulan etken glukokortikoid kullanimidir. ON tedavisi konusunda heniz bir
goris birligi yoktur, literatirde bifosfanat tedavisi ile ilgili sinirli veri bulunmaktadir. Bu olgu raporunda, ON
tanisi ile takip edilen 4 olguda bifosfonat tedavisinin etkinligi ile ilgili sonuglarin sunulmasi amaglanmistir.

Yontem
Bolimimauzde son iki yilda osteonekroz tanisi ile izlenen olgularin bifosfanat tedavisi oncesi ve sonrasindaki

klinik, laborotuvar, radyolojik bulgulari, kemik mineral yogunluklari (KMY) ve aldiklari tedaviler (pamidronat,
kalsiyum, D vitamini, fizyoterapi) ve tedavi vyanitlari geriye yonelik dosya kayitlarindan kaydedildi.
Bulgular

Calismaya yaslari 10 ve 17 arasinda olan dért kiz olgu alindi (Tablo 1). Tum olgularda yiksek doz steroid tedavisi
oykusd, alt ekstremitelerde birden fazla odakta osteonekrotik odak mevcuttu. Agri nedeniyle yogun analjezik kullanimi
olan olgular glinlik aktivitelerini yardimsiz yerine getiremiyordu, tekerlekli sandalye ya da koltuk degnegi ile hareket
edebiliyorlardi. Kirik gelisen olgu yoktu. Kalsiyum, fosfor, D vitamini, alkalen fosfataz ve parathormon dizeyleri tedavi
oncesi ve sirasinda normal saptandi. Olgu 4’e pamidronat tedavisi dncesi uygulanan cerrahi girisim (kor dekompresyon)
ile belirtilerde diizelme olmamisti. KMY SDS degerleri, olgu 1, 2 ve 4’de tedavi 6ncesi ve sonrasi normal aralikta
iken, olgu 3’de tedavi sonrasinda normalin Uzerinde saptandi. Bifosfanat tedavisine bagl baska yan etki izlenmedi.
Bifosfanat tedavisinin sonunda olgularin analjezik gerektiren agri sikayeti kalmadi. Kendi baslarina giinlik aktivitelerini
yerine getirebilir ve yardimsiz hareket edebilir hale geldiler. MR gorintilerinde lezyonlarin stabil oldugu gorildi.
Sonug

Pamidronat, ON iliskili belirtilerde azalma ve lezyonlarin stabil kalmasini sagladigi icin tedavi secenekleri arasinda
duslnulebilir.

Anahtar Kelimeler: kemik, bifosfanat, steroid
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Tedavi 6ncesi (A,C,E,G) ve sonrasi (B, D,F, H) MR gdériinttiileri

tablo 1
. ... ONtanisive
Ha.ste‘nlar‘ Altta . KumLfIatlf pamidronat . DEXA(SDS)
(Cinsiyeti) yatan Lezyon gelisen steroid . Pamidronat o .
. R tedavisi Tedavi 6ncesi/
(ON tani  klinik bolgeler dozu (g/ . dozu )
. . arasindaki tedavi sonrasi
yasl) ozellikler siire) N
stire
Bilateral femur
ALL Bilateral tibia 1 mg/kg/gln,
#1, kiz KIiT Sakral ve lumbar (maksimum
11yl 6ay Tum vertebra d8/7ay  Say 60 mg), 2 gln, -0,69/0,92
vicut RT Bilateral Uc¢ ayda bir
metatarslar
Bilateral femur 1 mg/kg/gln,
#2, kiz : epifiz (maksimum
11yl 8 ay TP Sol femur metafiz 368/2ay 4ay 60 mg), 2 glin, 0,75/1,96
Sag tibia epifiz Uc¢ ayda bir
Sol femur basi,
orta distal diafizer 1 mg/kg/glin,
#3, kiz ve metofizoepifizer (maksimum
16 yil 7 ay SLE bolge 748/6ay 3ay 60 mg), 2 glin, 1,31/2,92
Tibia Proksimal Uc ayda bir
metafizde
1 mg/kg/glin,
#4, kiz SLE Bilateral femur 16,25 g/8 (maksimum
17 yil 7 ay Nefriti basinda ay 3ay 60 mg), 2 gun, 0,52/1,77
Uc ayda bir

Hastalarin verileri
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[PP-064]

Cocukluk Cagi ikincil Osteoporoz Tanisi Alan Hastalarin Basvuru Bulgulari, Tedavi ve izlem Ozelliklerinin
Degerlendirilmesi

Emine Kiibra Sen, Merih Berberoglu, Gizem Senyazar, Sirmen Kizilcan Cetin, Aysegiil Ceran, Seda Erisen Karaca, Elif
Ozsu, Zehra Aycan, Zeynep Siklar

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali,Ankara

Giris ve Amag: Cocuklarda ikincil osteoporoz altta yatan birincil hastaligin seyrinde ya da kronik ilag
kullanimi  nedeni ile olusan; sagkalimin artmasi ile giderek sikhigl artan, ©6nemli bir morbiditedir. Bu
calismada ikincil osteoporozlu olgularin tanisal bulgularinin  belirlenmesi, kirik, agri gibi morbiditelerin
ortaya cikarilmasi, tedavi etkinliginin belirlenmesi ve izlem ozelliklerinin ortaya cikarilmasi amacglanmistir.
Gere¢ ve Yontem: Ocak 2000 ile Ocak 2021 tarihleri arasinda ikincil osteoporoz tanisi alan, tani yasi
0-18 yas olan olgular c¢alismaya alindi. Hastalarin tanidaki klinik, laboratuvar, goérintileme ve DEXA
bulgulari;  bifosfonat tedavisi sonrasi 6.aydaki ve son kontrollerindeki o6zellikleri  degerlendirildi.
Bulgular: Basvuru yas ortalamasi 11.9+4.8 yil olan, ikincil osteoporoz tanili 61 olgunun (%45.9 kiz, %54,1 erkek) tani
anindaki boySDS ortalamasi -1.78+2.19, % VKi ortalamasi %94.24+24.86 olarak bulundu. Hastalarda osteoporoza
neden olan birincil sorunlara bakildiginda; kronik inflamatuar hastalik %45.9, néromiskuler hastalik %26.2, akut
lenfoblastik 16semi %8.2, immiin yetmezlik %13.1, kemik iligi transplantasyonu %6.6, solid organ nakli %8.2, epilepsi
%6.6, metabolik hastalik %8.2 oraninda bulunmaktaydi. Olgularin %78.7’sinde bir ya da daha fazla kronik ilag kullanimi
(En sik %59 olguda steroid olmak Uzere) saptandi. Osteoporoz tanisi sirasinda kemik mineral yogunlugu (KMY) z skoru
tim olgularda -3.62, bifosfonat alanlarda (n: 43) -3.88 iken, tedavi sonrasi 6. ayda -2.33’e, son kontrollerinde (ort: 1.2
yil) -1.9’a yukselmisti (p<0.001). Bifosfonat tedavisi ile KMY degerlerinde, 6zellikle ilk 6. ayda belirgin olmak ortalama
% 31.15+£30.5 artis oldugu gorildi. Kemik agrisi olan 27 hastanin 20’sinde tedavi sonrasi agri saptanmazken, kirik
oranlarinda (vertebral kirik %72’den % 34.8’e, uzun kemik kirigi %4.6’dan %0’a olmak Uzere) gerileme gozlendi (p<0.01).
Sonug: Cocuklarda ikincil osteoporoz; 6zellikle kronik inflamatuar hastaliklar ve steroid kullanimi basta olmak lizere
farkh sistemik hastaliklara eslik edebilen, agri ve kirik ile yasam kalitesini azaltan bir sorundur. Bifosfonatlar cocukluk ¢agi
ikincil osteoporozunun tedavisinde, KMY’de anlamli bir artis saglamakta ve kirik sikliginin azaltilmasinda etkili olmaktadir.

Anahtar Kelimeler: osteoporoz, kemik mineral yogunlugu, bifosfonat
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Osteoporoz Tanili Cocuk Hastalarda Pamidronat Tedavisinin Etkinligi ve Glivenilirligi

Tugba Kendirli Avci!, Emine Camtosun?, Aysehan Akinci?, ismail Diindar?, Leman Kayas?, Nurdan Ciftci?, Yunus Emre
Avci?

inéni Universitesi Tip Fakdiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Malatya
2inéni Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Malatya

Amag¢: GUnumizde osteoporoz tanihi  c¢ocuklarin  tedavisinde en sik  kullanilan ajan  pamidronat
olmasina ragmen halen bu endikasyonda FDA onayr vyoktur. Calismamizda osteoporoz tanili ¢ocuk
hastalarda parenteral pamidronat tedavisinin etkinliginin ve glvenilirliginin arastirilmasi amacglanmistir.
Gerec ve Yontemler: Retrospektif calismamiza 2000-2019 yillari arasinda osteoporoz tanisiile izlenen, 3 ay aralarla en az
6 ay parenteral pamidronat tedavisi alan, yeterli veri kayitlari olan 0-18 yas arasindaki 25 hasta dahil edilmistir. Hastalarin
tedavi 6ncesi ve tedavi altindaki 6. ay, 1. yil, 2. yil, 3. yildaki antropometrik 6l¢climleri, laboratuvar verileri (serum Ca,
P, ALP, 250HD, PTH), yillik kirik sayilari, aktivite skorlari ve KMD Z-skorlari karsilastirildi. Ayrica yan etkiler kaydedildi.
Bulgular: Osteoporoz tanili hastalarin ortalama tani yaslari 7,69+5,35 yil idi. Hastalarin %60’1 (15/25) primer osteoporoz,
digerleri sekonder osteoporoz taniliydi. Hastalarin pamidronat tedavisi 6ncesi ile tedavi sirecindeki antropometrik
oOzellikleri ve aktivite skorlari arasinda anlamli fark saptanmadi. Hastalarda, tedavinin 6. ayinda tedavi dncesine gore kirik
sayisinda anlamli azalma saptanirken izleyen yillarda bu farkin ortadan kalktigi gortldi. Tedavi 6ncesi ve tedavi sliresince
laboratuvar verileri normal sinirlar iginde seyretti. Hastalarin tedavi slirecindeki 6.ay, 1.yil, 2.yil ve 3.yil ortalama KMD Z-
skoru degerleri tedavi dncesine gore anlamli olarak yliksek saptandi (sirayla p<0,001, p<0,001, p=0,02, p=0,017), Tedavi 2.
yilindal.yilagore, 3.yilinda 2. yillagdre de KMD Z-skorunda anlamliartigs saptandi (p=0,041, p=0,019). Hastalarin %32’sinde
yan etki gbzlendi, en sik yan etki asemptomatik hipokalsemiydi. Ciddi veya hayati tehdit edici yan etki gézlenmedi.
Sonug: Cocukluk cagl osteoporozunda parenteral pamidronat tedavisi KMD Z-skorunu artirmada siliregen etkili ve
glvenilir bir segenektir.

Anahtar Kelimeler: cocuk, osteoporoz, osteogenezis imperfekta, sekonder osteoporoz, pamidronat
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[PP-066]

Neonatal Agir Hiperparatiroidi Olgusunda Sinakalset Deneyimi

Merve Gulli, Suat Tekin, Doga Tirkkahraman

S.B.U. Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Klinigi

GIRIS:

Neonatal agir hiperparatiroidizm vyiksek kalsiyuma wuygunsuz PTH yiksekligi ile karakterize hipotoni,
solunum glgligl, torasik deformiteler, beslenme bozuklugu ve kemik mineral kaybi ile seyreden, CaSR
geninde homozigot inaktive edici mutasyonlar sonucunda olusan ciddi bir tablodur. Kesin tedavisi total
paratiroidektomidir. Opere edilene kadar iv bifosfonat veya CaSR allosterik aktivatori (sinakalset) kullanilabilir.
Olgu:

Pogstnatal 6. glinlinde sepsis dntanisiyla yenidogan yogunbakim Unitesine yatirilan olgunun yapilan tetkiklerinde Ca: 25.9
mg/dL (8-11.3), P: 2.9 mg/dL (4.5-8), Alp:174 U/L (75-316), PTH: 279 ng/L (9-65), 25-Hidroksi Vitamin D: 9,9 ug/L olmasi
Uzerineiv hidrasyon, metil-prednizolon ve furosemid tedavileri uygulandi. Hiperkalsemisi devam eden olguya iv bifosfonat
0.5mg/kg/g verildi. EKG’de AV blok goriilen olguya hemodiyaliz yapildi ve bifosfanat tedavisi tekrarlandi. Hemodiyaliz
sonrasi kalsiyum diizeyi normale donen olguya hipofosfatemi (P: 2.3mg/dl) nedeniyle 30mg/kg/g joule soliisyonu
baslandi. Postnatal 47.giiniinde Ca: 14.9 mg/dL olan olguya 1mg/kg/g iv bifosfonat verildi. Postnatal 52. giiniinde
Ca: 9.1 mg/dL olan olgu taburcu edildi. izlemde Ca diizeyleri 8-11.8 mg/dl arasinda seyretti. 10. aydaki kontroliinde
joule soliisyonu kesildi. Genetik analiz sonucu bilinen homozigot CASR c.242 T>A mutasyonu saptandi. Olgunun kemik
grafilerinde sol radiusta kallus olusumu ve sag humerus proksimalinde kirik saptandi. Hiperkalsemisi (Ca: 12mg/dl) ve
hiperparatiroidisi (PTH: 377 ng/L) devam eden olguya 4. doz iv bifosfonat verildi ve 1mg/kg/g oral sinakalset baslandi.
Sonug:

Ciddi hiperkalsemi tablosunda gelen, li¢ kez pamidronat tedavisi alan, bir kez diyalize giren 9.5 ay hiperkalsemiye yonelik
tedavi almadan izledigimiz fakat 11 aylik iken devam eden hiperparatiroidi ve kemik kiriklari olmasi tGzerine iv pamidronat
verip sinakalset tedavisi basladigimiz nadir vakayl sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: hiperkalsemi, neonatal agir hiperparatiroidi, sinakalset
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iki kardeste homozigot EMILIN1varyanti: Osteogenezis imperfekta mi, daha fazlasi mi?

Abdullah Sezer?, Gilin Karacan Kiiciikali?, Arslan Bayram?, Semra Cetinkaya?

1SBQ Ankara, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari SUAM, Tibbi Genetik
’SBU Ankara, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklart SUAM, Cocuk Endokrinolojisi
3SBU Ankara, Etlik Zibeyde Hanim Kadin Hastaliklari EAH, Tibbi Genetik

Giris: Osteogenezis imperfekta (Oi), dusiik kemik kiitlesi ile karakterize sistemik konnektif doku hastaligidir.
Dlsuk enerjili travmalar ile meydana gelen kiriklar agri, immobilite ve deformitelere neden olmaktadir.
Insidansi yaklasik 1/10,000'dir.Klasik olarak klinik ozelliklerine gore siniflandirilsa da (tip I-IV) genetik inceleme
yontemlerinin gelismesi ile farkli genlerle iliskili tipler tanimlanmistir.Patofizyolojide temel olarak kollajen
sentezi, yapisi veya birlesimindeki bozukluklar, kemik mineralizasyon bozukluklari, kollajen homeostazindaki
bozukluklar ve osteoblast farklilagmasi bozukluklari bulunmaktadir.Biz burada ekstraselliler matrikste kollajen
homeostazinda rol alan EMILIN1 geninde homozigot varyantlari bulunan OI klinikli iki kardes olguyu sunacagiz.

Olgu: Bir aylk ikiz kardesler, dogumda kiriklari olmasi nedeni ile Oi agisindan danisildi.33+5 haftalik iken sirasiyla
1640 gr ve 2288 gr dogan kardesler dogum sonrasi yenidogan yogun bakim Ulnitesinde solunum sikintisi nedeni
ile yatinldigi ve cekilen akciger grafisinde her ikisinde kostalarda fraktur tespit edildigi 6grenildi.Her ikisi de
hidronefroz nedeni ile takipliydi.Ek olarak erkek olan ikinci olguda aort darligi mevcuttu.Anne baba arasinda
akrabalik bulunuyordu. Ailede benzer hastalik 6ykisi yoktu.Annede prolaktinomaya bagh gecirilmis cerrahi
sebebi ile panhipopituatirizm mevcuttu ve hidrokortizon, Na-L tiroksin, minirin kullaniyordu. Olgularin kalsiyum
metabolizma tetkikleri Tablo-1'de verilmistir. Olgulardan birine Ol 6ntanisi ile yapilan multigen panel analizi ve
tim ekzom dizileme (WES) analizinde bilinen Ol genlerinde patojenik varyanta rastlanmadi.WES verisi aday gen
stratejisiyle degerlendirildiginde EMILIN1 geninde (NM_007046.3) homozigot ¢.512-1G>A kirpilma(splicing) bolgesi
varyanti saptandi.Sanger dizi analizi ile bu varyantin diger kardeste de homozigot durumda oldugu belirlendi.

Tartisma/Sonug: EMILIN1 geninin kodladigi proteinin kollajen iceren ekstraselliler matrikste lokalize oldugu bilinmekte
ve kollajen homeostazinda gorev aldigi tahmin edilmektedir.Bugline kadar EMILIN1 genindeki heterozigot yanlis anlamli
bir varyant (c.64G>A, p.Ala22Thr) ileri yasta baslayan otozomal dominant bag dokusu hastaligi fenotipi ile iliskilendirilmis
olmakla birlikte, bu gendeki biallelik fonksiyon kaybettirici varyantlar insanlarda hentiz bir hastalikla iliskilendirilmemistir.
EMILIN1’den yoksun fare modellerinde ise kardiyovaskiler patolojilerin 6n planda oldugu bag dokusu problemleri
bildirilmistir.Bu rapor olasilikla yeni bir bag dokusu hastaliginin genotip-fenotip iliskisi tanimlanmasina ve molekiler
taninin hastanin takibinin belirlenmesindeki 6nemini vurgulamaktadir.

Anahtar Kelimeler: osteogenezis imperfekta, EMILIN-1, bag dokusu hastaliklari, kollojen

Tablo-1: Olgularin kalsiyum metabolizmasi tetkik sonuglari

Olgu-1 Olgu-2
Cinsiyet Kiz Erkek
Yas(yil) 0,08 0,08
Kalsiyum (mg/dl) 10,4 10,1
Fosfor (mg/dl) 6,5 6,4

Alkalen fosfataz (1U/L) 232 231
Parathormon (pg/ml) 78,9 74
25-OH D vitamini (ng/ml) 45,67 37,6
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Osteogenezis imperfekta (Ol) Tedavisinde Pandemi Dénemi Zoledronat Deneyimimiz

Meltem Buhur Pirimoglu, K. Cansu Sahin, Yasemin Denkboy Ongen, Erdal Eren, Halil Saglam, Omer Faruk Tarim

Bursa Uludag Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Bursa

Amag:

Osteogenezis imperfektada bifosfonat tedavisinde, hangi ilacin tercih edilecegi, hangi dozda kullanilacagiyla
ilgili tam bir fikir birligi yoktur. Tedavi yaklasimlari mevcut kaynaklara, tedavi eden klinisyenin deneyimine gore
degisir. Calismamizda; Ol ile takip edilen olgularimizin COVID-19 pandemisi doneminde bifosfonat tedavisi icin

hastane basvurularini azaltmak amaciyla kullandigimiz zoledronat tedavisinin sonuglarini sunmayl amagladik.
Yontem: )
Bursa Uludag Universitesi Cocuk Endokrinoloji Klinigi’nde Ol tanisiyla takip edilen ve 2020-2022 yillari arasinda en

az 1 yil zoledronat tedavisi verilen olgularin sosyodemografik 6zellikleri, klinik tipleri, genetik analiz sonuglari, kemik
mineral yogunlugu, yillik kirik sayisi, tedaviye bagli yan etki sikligl incelendi. Zoledronat tedavisi 6 ayda bir sadece
bir giin 0,05 mg/kg/g olarak verildi. Pandemi nedeniyle hastaneye basvuru sikligini azaltmak amaciyla tedavi sonrasi

serum kalsiyum, fosfor diizeyi bakilmadi ancak olgularin tamamina 2-4 hafta boyunca kalsiyum destegi verildi.
Bulgular:
Calismaya18farkliaileden19hastadahiledildi.Olgularin%69’uerkek, ortalamayasi119+41ay,ortancataniyasi5aydi.Klinik

siniflamayagoreolgularing’si(%31,6)tip1,10'u(%52,6)tip3,3'i(%15,8)tip4’tli.Onaltiolguzoledronattedavisinegegilmeden
dnce pamidronat almaktaydi. U¢ olgunun pamidronat tedavisine ara verilmisti. Zoledronat tedavisi dncesi ve sonrasinda
olgularin ortanca kemik mineralyogunlugu Z skoru (boya gére diizeltilmis) sirasiyla-1,33ve 0,2, kirik sayisi/yil oranisirasiyla
1,2 ve 0,9 saptandi. Semptomatik hipokalsemi ve diger 6ngorilen yan etkiler hastalarin higbirinde gorilmedi. Tartisma:
Zoledronatin ¢ocuklarda Ol tedavisinde kullanimi giderek artmaktadir. Glincel rehberlerde pamidronat ile birlikte ilk
sirada yer almaktadir. Tedavi protokoli nispeten daha kolay olup yilda sadece iki kez uygulamanin yeterli olmasi avantaji
sayesinde hastane basvuru sayilari belirgin olarak azaltmistir. Bu durum 6zellikle Covid-19 pandemisi doneminde hem
hastalar hem hastane calisanlari agisindan kolaylik saglamistir. Kisitli sayidaki cocuk hasta grubumuzda oldukea glvenli
goriinmektedir. Etkinligini ve glivenligini tam olarak ortaya koyabilmek icin daha uzun sireli ve daha genis kapsamli
serileri igeren galismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: osteogenezis imperfekta, bifosfonat, zoledronat
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Malign infantil Osteopetrozis: Nadir Bir Hipokalsemi Nedeni

Emine Demet Akbas!, Demet Hafizoglu?, Bilgen Isik?

'Bursa Dortcgelik Cocuk Hastaliklari Hastanesi
2Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi

Girig

Malign infantil osteopetrozis (MiOP), yasamin erken dénemlerinde bulgu veren, otozomal resesif gegisli nadir bir
kemik hastaligidir. Osteoklastlarin aktivitesindeki bozukluk nedeni ile anormal bir kemik yapimi ve buna bagh klinik
bulgular ortaya ¢ikar. Kemik iligi yetmezligi nedeni ile anemi, trombositopeni, hepatosplenomegali (ekstamediller
hematopoez), erken neonatal hipokalsemi, buna bagli tetanik konviizyonlar, makrosefali ve frontal kemiklerde ¢ikikhk
nedeni ile tipik maske yiiz goriinimid mevcuttur. Kranyal sinirlere basi nedeni ile nistagmus, korlik, sagirlik, fasyal
paralizi gorilebilir. Biylime geriligi ve tekrarlayan enfeksiyonlar siktir. Tipik radyolojik goriiniim olarak kemiklerde yaygin
osteoskleroz ve kemik igcinde kemik gériinimi mevcuttur. Fatal seyirli olan hastaligin kesin tedavisi kemik iligi naklidir.

Vaka
19 giinliik erkek hasta; kusma nedeniile hastanemize basvurdu ve yapilan tetkiklerinde Ca: 5,9 mg/dl, P: 5 mg/d|, Mg: 1,54

mg/dl,ALP:572U/L, PTH:236,5pg/ml,250hvitaminD:12,3ng/ml, 1,25-dihidroksivitamin D: 186 pg/mlsaptandi.Hastanin
miadinda 3030 gr dogdugu, 6z ve soyge¢cmisinde Ozellik olmadigl, postnatal 8 glinliikken dis merkezde hipokalseminedeni
ile yatirilarak izlendigi ve oral kalsiyum tedavisi aldigi 6grenildi. Anne baba akraba degildi, ilk cocuktu. Baslangicta yiksek
doz kalsiyum tedavisine ragmen direncli hipokalsemisi olan hastanin takipte 100 mg/kg/gtin elementer kalsiyum ve 0,05
mcg/kg/gln kalsitriolile kalsiyumlarinormalaraliga geldi. 2 aylikken ates ve ishal nedeniile bakilan tetkiklerinde beyaz kiire
19430/uL, hemoglobin 9,1 g/dI, trombosit 85000/uL saptandi. 8 aylikken horizontal nistagmusu ortaya ¢ikti. Tekrarlayan
ishali, hipokalsemi 6ykds(, trombositopenisi olan ve fizik muayenesinde nistagmus ve maske surat bulgusu olan hastanin
kemik surveyde yaygin osteoskleroz saptandi. Osteopetrozis 6n tanisi ile yapilan tim ekzom analizinde TCIRG1 geni
€.2376_2379del (p.Glu792Aspfs*28) olasi patojenik varyasyonunu homozigot tasidigi saptandi. Kemikiligi nakli planlandi.

Tartisma
MIOP nadir goriilen genetik bir hastalik olup yenidogan déneminde baslayan direncli hipokalsemiye eslik eden nérolojik

bulgular (isitme, gérme bozuklukluklari gibi) ve hematolojik bulgular varliginda ayirici tanida mutlaka distnilmelidir.

Anahtar Kelimeler: hipokalsemi, infant, osteopetrozis
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Erken Baslangigh Agir Juvenil Paget Hastalig’'nda (JPH) Uzun Dénem izlem: Ayni Aileden Ug Olgunun Zoledronik Asit
Tedavi Yanitlan

Dicle Canoruc Emet, Nur Berna Celik, Yagmur Unsal, Alev Ozén, Nazli Géng

Hacettepe Universitesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris: JPH, osteoklastik aktivitede artis, kemik donglisinde hizlanmaya bagh gelisen iskelet deformiteleri,
kemik agrisi ve kirik riski ile karakterize otozomal resesif kalitimli bir osteopatidir. Klinik olarak hafif/orta/
agir formlari vardir. Eriskin Paget hastaliginda tedavide kemik dongilsind yavaslatmak icin bifosfonatlar
kullanilmakla birlikte nadir goriilen erken baslangicli agir formlarinda standart bir tedavi ve uygulama sekli
hakkinda bilgi cok azdir. Bu bildiride pamidronata yaniti yetersiz iken zoledronik asit (ZA) ile uzun dbénem
klinik, laboratuvar ve radyolojik olarak etkili bir sekilde tedavi edilmis ayni aileden (¢ olgu sunulmustur.
OlguSerisi: Dokuzaylik, erkek hastabacaklarda egrilik ve huzursuzluk sikayetiyle getirildi. Anne-bababirinciderece kuzendi.
Zamaninda 2500gr dogan hastanin basvurudaki boyu 67cm(<3p), viicut agirhg1 7,3kg (<3p) idi. Muayenede huzursuzluk,
brakisefali, kisa boyun, ekstremitelerde egrilik ve motor gerilik farkedildi. Laboratuvar tetkiklerinde kalsiyum, fosfor,
PTH ve vitamin-D duzeyleri normal, alkalen fosfataz (ALP=16921U/L) ylksekti. Grafide hipomineralizasyon, diyafizlerde
genisleme, kortikal kalinlasma ve egrilik gorildi. Bilateral sensorindral isitme kaybi saptandi. TNFRSF11B geninde
intronl’den baslayan genis bir delesyon bulundu ve pamidronat (4mg/kg/yil) baslandi. Tedaviyle ALP degerlerinde
azalmakla birlikte normale getirilemedi. ilk ddnemde kemik agrisinda kontrol saglandiancak {i¢ yasindan sonra pamidronat
artirllmasina ragmen (6mg/kg/yil) ALP’de yeniden yukselme ve kemik agrisinda artis gorildi. Bes yasinda humerus kirig
gelisti ve ZA’ya (0,1mg/kg/yil) gecildi. Bu tedavi ile ALP normal sinirlarda izlendi, kemik agrisi veya kirik olmadi. Son
muayenesinde 12 yasinda iken vicut agirhgi 31,2kg(10-25p), boyu 134,1cm(3-10p), motor gelisimi yasitlarina benzerdi.
Ayni bulgular ve mutasyonu olan kiz kardesi(10 ay) ve kuzeninde(5,5 ay) pamidronata yanit yetersiz bulunarak sirasiyla (g
ve bir yasinda ZA'ya gegildi. ALP diizeyleri normal sinirlarda izlendi. Probandin kiz kardesi 5, kuzeni 3 yasindayken normal
blylime ve gelisime sahip, kemik yakinmalari olmadan, radyolojik iyilesme saptanarak izlemlerine devam edilmektedir.
Sonug: JPH tedavisinde bisfosfonatlar kullaniimakla birlikte hangi bisfosfonatin daha etkili oldugu agikhga kavusmamistr.
Hasta sonuglarimiz, JPH’nin kisa ve uzun dénem izleminde ZA’'nin pamidronattan daha etkili oldugunu géstermistir

Anahtar Kelimeler: Juvenil Paget, bifosfonat, zoledronik asit



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-071]

TRPM6 geninde novel varyant saptanan iki kardes olgu

Fatih Kilci, Gozde Glrpinar, Esra Kogyigit, Filiz Mine Cizmecioglu Jones

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kocaeli

GIRIS

Ailesel hipomagnezemi sekonder hipokalsemi, intestinal mukoza ve bobreklerde eksprese edilen “Transient receptor
potential melastanin 6" (TRPM®6) genindeki fonksiyon kaybettirici mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikan otozomal resesif
kaliim gosteren nadir bir hastaliktir. Yenidogan ve sit ¢ocuklugu doneminde antikonvulzan tedaviye direngli nobetler
meydana gelebilir. Serum magnezyum dizeylerindeki dusiklige ikincil hipokalsemi ile karakterizedir. Nobet sirasinda
intravend6z magnezyum inflizyonu gerekirken sonrasinda yasam boyu oral magnezyum takviyesi gerekmektedir.

OLGU 1

Miadinda3000gramdogan, anneve babasikuzenolan 14 glinlik kizolgu generalize tonik klonik, afebril konviilsiyon nedeni
ile dis merkeze basvurdu. Antikonvulzan tedavi ile nébetleri kontrol altina alinamayan olgu merkezimize yonlendirildi.
Dismorfik bulgusu olmayan olgunun serum kalsiyumu 6.5 mg/dL, iyonize kalsiyum 0.79 mmol/L, fosfor 7.2 mg/dL, alkalen
fosfataz 640 U/L, magnezyum 0.6 mg/dL, parathormon 161 pg/mL saptandi. intravendz magnezyum tedavisi ile nébeti
kontrol altina alinirken, serum kalsiyum ve parathormon degerleri normal sinirlara ulasti. Oral magnezyum tedavisi ile
izlenen olgunun yapilan tim ekzom dizi analizinde TRPM®6 geninde veri tabanlarinda bildiriimemis ¢.114-28 114-25del
homozigot patojenik varyant saptandi. Anne ve babanin serum magnezyum ve kalsiyum degerleri normal bulundu.
Oral magnezyum tedavisi ile izlenen olgumuz 2 yasinda olup yapilan Denver gelisim testi yasi ile uyumlu bulundu.

OLGU 2
Olgu 1’in kardesi olan kiz olgu miadinda 3000 gram dogmustu. Postnatal 5. ve 15. ginlerinde kontrol amagli

bakilan serum magnezyum ve kalsiyum degerleri normal sinirlardaydi. 600 1U/giin D vitamini alan olgu postnatal
25.giintinde generalize tonik klonik, afebril konvilsiyon yasadi. Serum magnezyumu 0.7 mg/dL, kalsiyum 6.3 mg/dL,
fosfor 7 mg/dL idi. intravenéz magnezyum tedavisi ile nébeti kontrol altina alinirken, serum kalsiyum degeri normal
sinirlara ulasti. Oral magnezyum tedavisi ile taburcu edilen olgunun yapilan genetik analizi henliz sonuglanmadi.
SONUC

Olgularimiz erken baslangich nobet etiyolojisinde magnezyum eksikliginin nadir fakat 6nemli bir neden olarak akilda
bulunmasinin dnemini gostermektedir. Erken teshis ve tedavi ile nérolojik komplikasyonlarin 6niine gecilebilir.

Anahtar Kelimeler: Ailesel hipomagnezemi sekonder hipokalsemi, Konviilsiyon, TRPM6
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[PP-072]

Ektopik Dev Paratiroid Adenomunda Genetik Bir Neden: CHEK2 Gen Mutasyonu

Leyla Kara’, Dilek Cicek®, Emre Sarikaya’, Ebru Gok?, Ugur Berber!, Oguzhan Turhan?, Ulkii Giil Siraz', Nihal Hatipoglu®

Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Kayseri
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Gogiis Cerrahisi Ana Bilim Dali, Kayseri

Giris

insanlarda superior paratiroid bezleri dérdiincii brankial yariktan gelisir ve pozisyonlari sabittir. inferior bezlerin
pozisyonu go¢ yollarinin daha uzun olmasi veya gociin olmamasi nedeniyle %15’i timusta olmak Uzere ektopik
yerlesimlidir. Primer hiperparatiroidizmde en sik neden paratiroid adenomu(PTA) (%85)’'dur. MEN1, MEN2A ve ailesel
hiperparatiroidizm durumlarinda gorilebilirler. Mediastinel kaynakli, timus dokusuna yapisik, dev PTA'ya sahip
olan kiz olgu tiimore yatkinlik olusturan CHEK2 genine ait patojenik varyanta sahip olmasi bakimindan ilgi ¢ekicidir.
Vaka sunumu

On dort yasinda kiz hasta, (¢ yildir devam eden bacak agrilari ile basvurdu. Aile 6ykiisiinde 6zellik yoktu. Hastanin boy
ve kilosu sirasiyla 157 cm (-0.57 SDS), 54.9 kg (0.23 SDS) idi. Vital bulgulari normaldi. Baslangi¢ serum kalsiyum, fosfor ve
ALP seviyeleri sirasiyla 12.06 mg/dL, 2.3 mg/dL, 464 IU/L idi. Serum PTH seviyesi 1891 pg/mL, serum 25(0OH)D3 3 ng/mL
idi. Hastanin hipofizer hormonlari normaldi. Paratiroid Tc-99m sestamibi sintigrafide anterior mediastende, retrosternal
yerlesimli 2.5x1.3 cm boyutlu ektopik paratiroid adenomu saptandi. Kontrastli toraks BT’de st mediasten prevaskiler
kompartmanda 2.7x1.5x2.4 cm’lik timusu sola dogru basilayan yogun homojen kontrastlanma gosteren iyi sinirh kitle
saptandi. Nefrolitiazisi yoktu. Hastaya hidrasyon ve furosemid verildi. Hiperkalsemileri direncli seyretmesi nedeniyle
operasyon oncesi tek doz pamidronat verildi. Operasyon sirasinda timusa yapisik paratiroid adenomu goéruldi, maksimal
timektomiveparatiroidektomiyapildi.Operasyonsonrasi4aysureilekalsiyumkarbonat(elementalkalsiyum36mg/kg/giin)
vekalsitriol (0.4 ug/gtin) verildi. Patolojisinde paratiroidadenomusaptandi. Hastanin MEN sendromuigin bakilanhormonal
parametrelerinormaldi.KlinikekzomsekanslamadaCHEK2genindec.599T>Cp.(lle200Thr)heterozigotvaryanttespitedildi.

Tartisma
CHEK2 geni DNA hasarina yanit olarak p53 ve BRCAL’in fosforilasyonu yoluyla
hicre dongisiliniin regilasyonu, apoptoz ve DNA onariminda rol oynamaktadir.

Primer hiperparatiroidizmli tim pediyatrik hastalarda genetik test yapilmasi tavsiye edilir. Pediatrik vakalarin %50
kadarinin paratiroid hicre proliferasyon yollari dahil olmak Uzere genetik sendromlarla iliskili oldugunu ortaya
konulmustur. Bununla birlikte CHEK2 geni ile PTA arasindaki iliski bildirilmemistir.

Anahtar Kelimeler: Ektopik Paratiroid Adenomu, CHEK2, CHK2, Pediatrik Dev Paratiroid Adenomu
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[PP-073]

GNAS Geninde Yeni Mutasyona Bagl Psodohipoparatiroidi Tip1A Tanisi Alan Bir Olgu

Himeyra Yasar Kostek?, Esin Eyican', Mehmet Bars?, Nihal Kuskun Kilig?, Sinem Yalginkaya3, Filiz Titlnculer Kokenli?

Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Edirne
Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali,Edirne
3Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali,Edirne

Giris: Psodohipoparatiroidizm (PHP) GNAS geninde islev kaybi mutasyonlara bagli hedef organda
paratiroid hormona (PTH) vyanitsizlik sonucu hipokalsemi, hiperfosfatemi ve PTH vyiksekligi ile karakterize
kalitsal bir hastaliktir. Anneden kalitilan mutasyon psddohipoparatiroidiye, babadan kaltilan mutasyon
yalnizca albright herediter osteodistrofisi (AHO) fenotipine neden olur ve psddopsédodohipoparatiroidi
(PPHP) olarak adlandirihr. Burada PHP tiplA tanisi alan ve annesi PPHP olan bir olgu sunulmustur.
Olgu: 2 yasinda kiz hasta ates sikayetiyle getirildigi acil servisimizde tetkiklerinde hipokalsemi saptanmasi nedeniyle
tarafimiza danisildi. Oykiisiinde 6 ay dnce epilepsi tanisiyla depakin tedavisi baslandigi ve izlemde tiroid disfonksiyonu
gelismesi sonucu tedavisine L —tiroksin eklendigi 6grenildi. Fizik muayenede agirlik:18 kg (1.7 SDS), boy: 91.6 cm
(-1.2 SDS), BKI:23.6 kg/m2 (3.8 SDS) idi. Yuzl yuvarlak ve kaba, alin bombe, sisman goriinimli olup kisa parmak ve
tetani bulgulari yoktu. Laboratuvar tetkiklerinde Ca:7.2 mg/dl, P:7.8 mg/dl, Mg:2.3 mg/dl, ALP:200 IU/L, PTH:651
pg/ml (N:18-88) idi. Serum 25-OH vitamin D (16.2 ng/ml) dusik ve idrar Ca/Cre orani (0.002) ¢ok dusikti. Serum
sT4 (0.86 ng/dl) normal, TSH (9.3 ulU/mL) yiiksek saptandi. Tiroid otoantikorlari negatifti. Serum IGF-1:57 ng/ml (51-
327), IGFBP3: 0.6 pg/ml (0.6-3.6) diizeyleri alt normal sinirdaydi. Olguda klinik ve laboratuvar bulgulara bagl olarak
PHP tipl1A dusunildd. Oral kalsitriol (7ng/kg/gtin), elementer kalsiyum (40 mg/kg/giin) ve kolekalsiferol (10001U/
giin) tedavisi baslandi. Tedavinin birinci ayinda serum Ca (9.1 mg/dl) dizeyi normal, serum P (6.6 mg/dl) ve PTH
(199 pg/ml) dizeylerinde azalma saptandi. Genetik incelemede GNAS geninde heterozigot ¢.126-127insGTG(p.
Argd2_Leu43insVal) yeni bir mutasyon bulundu. Bu mutasyon AMCG-2015 oélgitlerine gore in-siliko analizde olasi
patojen olarak tanimlanmisti. Olgunun annesinde AHO fenotipi olmasina karsin, biyokimyasal inceleme normal
oldugu icin PPHP olabilecegi disunildi. Annede GNAS geninde ayni mutasyon heterozigot olarak saptandi.
Sonug: Paternal gecisli GNAS mutasyonu yalnizca fenotipik bulgulara neden olmasina karsin, bu mutasyonu tasiyan
kadinlarin ¢ocuklari PHP agisindan risklidir. Bu nedenle AHO fenotipine sahip kadinlarin erken taninmasi ve genetik
analizi gocuklarinda PHP gelisiminin dnlenmesi agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: hipokalsemi, GNAS Geni, Psddohipoparatiroidi, AHO



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-074]

Turner Sendromlu Hastalarin Klinik Ozellikleri ve Biiyiime Hormonu Tedavisinin Boy Kazanimi Uzerine Etkisi

Sinem Nalcaci, Ganimet Oner, Esra Déger, Mahmut Orhun Camurdan, Aysun Bideci, Peyami Cinaz

Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris-Amag:  Boy kisaligi  Turner Sendromu’nun (TS) en belirgin  ozelligidir ve bilylime geriligi
intrauterin  dénemde  baslamaktadir. Bu c¢alismada TS'lu  olgularin  klinik  ozellikleri ile  blylime
hormonu (BH) tedavisinin boy kazanimi ve final boy Uzerine etkisinin belirlenmesi amaclanmistir.
Gereg-Yontem: Klinigimizde izlenen ve BH tedavisi alan 39 TSlu olgu geriye donuk olarak tarandi.
Basvuru klinik bulgulari, karyotip 0zellikleri, BH tedavi silresi, dozu ve final boya etkisi arastirildi.
Bulgular: Ortalama basvuru yaslari 8,1+4,5 yil olan olgularin %82,1’i boy kisaligl, %10,3 ‘U dismorfik yiz gorinimi
ile basvurdu. Karyotiplerine gbre hastalarin %38,5'u klasik, %41’i mozaik, %20,5’i varyant TS idi. Basvuruda
ortalama boy SDS -3,04+1,05, BH baslangi¢c yasi 9,39+3,41 yil, BH baslangic dozu 0,04+0,01 mg/kg/gin, BH
baslangic kemik yasi 8,04+2,94 yil, delta KY-TY; -1,54+1,37 yil olarak bulundu. Final boya ulasanlarda (21 hasta)
ortalama boy 149,2+6,6 cm, tedavi siresi 64 £27 ay idi. BH baslangi¢ yasi ve BH baslangi¢c kemik yasi ile kazanilan
boy SDS arasinda orta seviyeli korelasyon saptandi (sirasiyla; r=-0,687;-0,496; p<0,05). BH dozu ve tedavi slresi
ile kazanilan boy SDS arasinda anlamli iliski bulunamadi (p>0,05). Final boya ulasan hastalarin BH baslangi¢c boy
SDS-hedef boy SDS farki -2,57+1,36 iken, son boy SDS-hedef boy SDS farki -1,37+1,2 idi. Hastalarin %59’u Ostrojen
tedavisi aldi (23 hasta). Ortalama 6strojen baslangi¢ yasi 14,5+1,53, ostrojen baslangic KY 12,5+1,0 idi. Hastalarin
%51,3't menars oldu. Spontan menars olan hasta sayisi 6 (%15), bunlarin 4’0 mozaik TS idi. Pelvik USG yapilan 32
hastanin %53,1’inin overleri gériintiilenemedi. Uriner USG’sine ulasilan hastalarin %20’sinde (6 hasta) atnali bébrek
anomalisi vardi. Bunlarin 5’i klasik TS, 1’i varyant TS idi. Hastalarin %42’sinde Hashimoto tiroiditi eslik etmekteydi.
Sonug: Bizim ¢alismamizda TS olgularinda BH tedavisi baslangi¢ yasi ve baslangi¢ KY’nin boy kazanimi agisindan énemli
oldugu saptandi. Karyotip 6zelligi, BH dozu, tedavi siiresi ise boy kazanimi ile anlamli iliski gdstermedi.

Anahtar Kelimeler: Turner, boy kisaligi, karyotip, BH dozu
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[PP-075]

Biiyiime Hormonu Uyan Testlerindeki Pik Biiylime Hormonu Diizeyine Gore Biiyiime Hormonu Tedavisine Yanitin
Degerlendirilmesi

Zeynep Donbaloglu?, Berna Singin?, Sezer Acar?, Aynur Bedel®, Ebru Barsal Cetiner?, Bilge Aydin Behram?, Mesut
Parlak!, Hale Tuhant

!Akdeniz Universitesi Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Manisa Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dal

Amag
Calismamizda, biyime hormonu eksikligi (BHE) olan hastalarda provokatif testlerde pik blylime hormonu
(BH) seviyeleri ile rekombinant insan BH (rBH) tedavisine yanit arasindaki iliskiyi degerlendirmeyi amacladik.

Gereg ve Yontem )
Bu calisma kesitsel, tek merkezli ve retrospektif olarak yurutildi. Akdeniz Universitesi Hastanesi Cocuk

Endokrinoloji Klinigi'nde 1997-2021 yillari arasinda 16 yas alti rhBH tedavisi géren toplam 518 hasta, dijital veri
tabani sisteminden tespit edildi. Blyumeyi etkileyebilecek herhangi bir genetik veya kronik hastaligi olanlar,
buytumeyi etkileyebilecek ila¢g kullananlar, BH norosekretuar disfonksiyonu, BH direnci, radyoterapi/kemoterapi/
cerrahi sonucu gelisen BHE tanisi alan hastalar calisma disi birakildi. Son olarak, instlin tolerans testi ve L-DOPA
uyari testi kullanilarak BHE tanisi konulan ve en az iki yil rBH tedavisi géren 135 olgu c¢alismaya dahil edildi.
Bulgular .

Hastalar, grup | (Idiyopatik BHE, n=119) ve grup Il (Coklu hipofiz hormon eksikligi veya hipofizer goriintiilemede organik
patolojisiolan, n=16) olarak siniflandirildi. idiyopatik BHE hastalari provokatif testlerdeki pik BH degerlerine gére 3altgruba
ayrildi (grup la: pik BH < 3 pug/L, n=34; grup lb: pik BH 3 - 7 ug/L arasinda, n=71; grup Ic: pik BH 7 - 10 pug/L arasinda, n=34).
Tedavininbirinciyilitamamlandiginda, boy standartsapmaskoru(SDS), AboySDSve uzamahiziSDS, grup la’dadahayuksekti
(P=0.040, P=0.029, P=0.005). Tedavinin ikinci yill tamamlandiginda; boy SDS grup la’da hala anlamli olarak daha yiiksek
iken, uzamahiz1SDS ve Aboy SDSise benzerdi (P=0.033; P=0.164 ve P=0.522). Coklu regresyon analizlerinde 1. yiluzama hiz
SDS’si, mid-parenteral boy SDS ve provokatif testlerdeki pik BH dlizeyiile anlamli olarak iliskili bulundu (P=0.009, P=0.012).
Sonug

Provokatif testlerde BH piki ne kadar distkse, tedaviye yanitin o kadar iyi olacagi tahmin edilebilir. En iyi uzama hizi
tedavinin birinci yilinda goézlenmekte olup; birinci yil uzama hizi dislik olan ve provokatif testlerde agir BH eksikligi
olmayan hastalarin BHE tanisi gbzden gegirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Bliyime hormonu eksikligi, Blyiime hormonu tedavisi, Pik bliyiime hormonu, uzama
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Sekil 1. Caligmaya dahil edilen olgularin akis semasi

| (Bl tedavisi alan toplsm hasta |
| S5
N=518

£~ dandeon m,,"" —l— Bagka bir merkezde BHE tanis alan,
mhhﬂﬂh H= 381 simemde skl voarks olan, kil
olgular turakan veyo tedaviye baglama
\ ..- — M= 137
M= 390
r" Y
Herhangi bir kronik hastalg
olan olgular (kronik obrek ey
hastalsgi vs. M= 288
"..51  ———
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- . M= 2460
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Tablo 1. Provokatif testlerdeki pik GH degerlerine gore olusturulan alt gruplarin klinik 6zelliklerinin karsilagtirilmasi

Grup 1a Grup 1b Grup 1c

Pik BH < 3 pg/L Pik BH3-7ug/L  Pik BH 7-10 pg/L P degeri

(N=34) (N=81) (N=14)
Cinsiyet (K/E) 9/25 24/47 5/9 0.714a
Tedavi baslangicinda:
TY 8.86 (6.1-11.6)* 12.1(10.0-13.3)  12.3(6.8-13.3)  0.003b
Puberte Evresi
T1/T2/T3/T4/TS 20/11/2/1/0 33/22/12/4 5/3/5/1/0 0.278a
VA SDS -1.91 (-2.38/-1.10)* -2.31(-2.90/-1.82) -2.59 (-3.05/-2.23) 0.012b
Boy SDS -2.85(-3.27/-2.51)  -2.99 (-3.54/-2.54) -2.94(-3.29/-2.81) 0.752b
VKi SDS -0.12+1.12** -0.85+1.10 -1.18+0.59 0.001c
KY 5.3 (3.0-9.0)* 9.8 (6.4-11.6) 10.0 (4.5-12.5)  0.004b
OEB 159.8+8.4 161.6+9.3 161.0+8.2 0.770c
OEB SDS -2.01+1.24 -1.72 £0.94 -1.84+0.63 0.217c
IGF-1 SDS -1.54+1.40 -1.29+0.99 -1.31+0.86 0.671c
IGFBP-3 SDS -0.58+1.57 -0.18+1.13 -1.62+1.72 0.097c
Tedavinin 1. yilinin sonunda
Boy SDS -2.11 (-2.50/-1.76)* -2.35(-2.98/-2.06) -2.47 (-2.66/-1.92) 0.040b
IGF-1 SDS 0.49+1.67 0.37+1.59 0.49+1.18 0.954c
Uzama hizi (cm/yil) 8.9 (8.2-10.4) 8.2 (7.5-9.9) 9.0 (8.6-10.9) 0.085b
Uzama hizi SDS 2.2241.52%* 1.26+1.32 1.34+0.92 0.005c¢
Aboy SDS 0.75 (0.50-1.05)*  0.56 (0.28-0.75) 0.58 (0.28-0.78)  0.029b
Tedavinin 2. yilinin sonunda
Boy SDS -1.64 (-2.02/ -1.48)* :i'gg)('z‘%/ -2.05 (-2.37/-1.71) 0.033b
IGF-1 SDS 0.07 (-1.00/1.33)  0.25(-0.1/1.40) '105111) (1.12/ 0.503b
Uzama hizi (cm/yil) 8.2 (6.7-9.8) 7.2 (6.5-8.7) 7.6 (6.5-9.6) 0.356b
Uzama hizi SDS 1.29 (0.60-2.40) 0.76 (0.10-1.57) 1.11(0.22-1.32)  0.164b
Aboy SDS 0.3940.36 0.33+0.40 0.23+0.41 0.522¢
(1.- 2. yil arasi)
Aboy SDS .16+0.68 0.91+0.65 0.87+0.57 0.228c

(tedavi baslangici - 2. yil arasi) !

a:Chi-Square test, b:Kruskal Wallis Test, c:One-way ANOVA, *istatiksel anlamli (p<0.017, Bonferroni-corrected Mann-
Whitney U test), **istatiksel anlamli (p<0.05, post-Hoc test with Tukey), Veriler ortalama + SD veya medyan (25-75
persentil) olarak verildi. BH: biiyiime hormonu, K: kiz, E: erkek, TY: takvim yasi, SDS: standart deviasyon skoru, VKi:
viicut kitle indeksi, KY: kemik yasi, IGF-1: insulin benzeri biyime faktérii 1, IGFBP-3: insulin benzeri biiyiime faktérii
baglayici protein 3, OEB: 6ngériilen eriskin boy, Cm: santimetre, A: delta.
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[PP-076]

Nadir bir sendrom: Coffin Siris Sendromu-6 ve Tip-1 Diyabetes Mellitus birlikteligi

Murat Ocal’, Didem Yildirimgakar?, Kadri Karaer?, Gékhan Ozan Cetin?, Selda Ayca Altincik?, Bayram Ozhan!

pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinolijisi Bilim Dali, Denizli
2Pamukkale Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Denizli

Amag:

Coffin Siris Sendromu-6 (CSS6), AT-Rich Interaction Domain-containing protein 2 (ARID2) geni islev kaybi
mutasyonu sonucu gelisen ve 2015 yilinda tanimlanmis bir sendromdur. Simdiye kadar 14 hasta bildirilmistir.
Olgumuz, CSS-6 ve Tip 1- diyabetes mellitus (Tip-1 DM) birlikteliginin bildirildigi ilk hasta olmasi nedeniyle sunuldu.

Olgu:
On dort ayllk kiz olgu poliklinigimize boy kisaligi nedeniyle basvurdu. Sorunsuz bir gebelik
ardindan miadinda dogan ve O0zgecmisinde ozellik bulunmayan olgunun anne-baba

arasinda  akrabalik  yoktu. Abisi blyime hormonu (BH) eksikligi tanisiyla tedavi almaktaydi.

Fizik muayenesinde kaba ylz gorlinimd, genis alni, basik burun koki, dusiik kulagr ve yiksek damagi olup boyu
68 cm (SDS: -3,21) saptandi. Boy kisaligina yonelik yapilan birinci basamak tetkikleri normal olup, IGF-1 degeri
disik (SDS -3,19), IGFBP-3 normal (SDS 0,48), kemik yasi 9 ay ile uyumlu olarak saptandi. Hastamizin izlemdeki
oksolojik o6l¢limleri Tablo-1'de 06zetlendi. Karyotipi 46,XX saptanan hastanin yapilan SHOX mikrodelesyon testi
normal sonuglandi. iki yasinda yapilan BH uyari testlerinde zirve yaniti 6,72 ug/L saptandi ve BH tedavisi baslandh.
Hipofiz gorintilemesi normaldi. BH tedavisinden 4 ay sonra diyabetik ketoasidoz tablosuyla basvuran, anti
GAD, adacik hiicre antikoru ve anti insllin antikoru pozitif saptanan hastaya Tip-1 DM tanisi ile tedavi baslandi.
Sendromik yiz bulgulari  (Resim-1), entelektiel geriligi olan, abi ve babasinda da benzer atipik
yuz ve klinik bulgulari olan olguya tim ekzom sekans analizi yapildi. ARID2 geni ekzon 15'te
heterozigot patojenik varyant (c.3298C>T, p.GIn1100Ter) saptandi. Hastamizda var olan tipik vyuz
bulgulari, boy kisaligl, konusma gecikmesi, entelektlel vyetersizligi ve anksiyetesi CSS6 ile uyumlu idi.

Sonuglar:
Bilgimize gore literatiirde CSS6 ile Tip-1 DM birlikteligi bildirilmemistir. Olgumuzdaki bu nadir durumun sendromdan

bagimsiz bir birliktelik olabilecegi gibi sendromun yeni bir bulgusu da olabilecegi distnildi. Ayrica ARID2
gen mutasyonlarinin hepatoseliiler karsinom gibi bazi kanserlere yatkinlik olusturmasi nedeniyle hastanin ve benzer
fenotipli aile bireylerinin genetik ¢alismasi ve yakin takibi planlandi.

Anahtar Kelimeler: ARID2, Coffin Siris Sendromu, diyabetes mellitus, entelektiiel gerilik, boy kisalig
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Tablo-1: Olgumuzun oksolojik izlemi

Yas Boy Agirlik Bas cevresi

(desimal) cm (SDS)  cm (SDS) cm (SDS)

Dogum 48(-0,54) 3(-0,4) 34 (0)

0,88 66 (-2,58) 7,7 (-1,28) 43 (-1,69)

1,2 68 (-3,21) 7,8(-1,95)

2,07* 77 (-2,9) 9,8 (-1,65)

2,4**  81(-2,58) 10,5 (-1,7) 47,5 (-0,58)

2,67 82(-2,73) 11,6(-1,2)

2,82 83,2 (-2,71) 11,9 (-1,2)

*Bliyiime hormonu (BH) tedavisi baslandi. **Tip-1 diyabetes mellitus tanisi konuldu ve BH tedavisi kesildi.

Resim-1. Olgumuzun Coffin Siris Sendromu-6 ile uyumlu bulgulari

A B

A-Kaba yiiz, genis alin, asagi egimli palpebral fissiirler, belirgin filtrum, genis burun ucu, ince lst dudak. B-Mikrognati,
retrognati, diisiik kulak, basik burun kékii, belirgin filtrum.
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[PP-077]
MAP3K7 Noonan Sendromu igin Aday Gen Olabilir mi?: Olgu Sunumu

Sirmen Kizilcan Cetin, Zeynep Siklar, Aysegiil Ceran, Zehra Aycan, Elif Ozsu, Merih Berberoglu

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris:

Ras;MAPK sinyal yolundaki mutasyonlar,Noonan Sendromu(NS) olgularinin %85’ini agiklamaktadir.Her ne kadar
pozitif sonuglanan genetik testler taniyi dogrulasa da negatif sonuglar taniyi dislayamamaktadir.Literatiirde,
MAP3K7’deki patojenik varyantlar yakin zamanda iki hastalikla iliskilendirilmistir:Kardiyospondilokarpofasiyal
Sendrom (CSCFS) ve Frontometafiziyel displazi-2 (FMD2). Bu gendeki mutasyon NS’da bildirilmemistir. Burada MAP3K7
geninde mutasyon olan Van der Burgt skorlamasi (NS andiran yliz+2major kriter) ile tani alan bir olgu bildirilmistir.
Olgu:

Bof/ kisahg nedeniyle, 10,44 yasinda basvuran kiz hasta, akraba olmayan anne-babadan,38. haftasinda,2500g
dogmustu. Yenidogan doneminde pulmoner stenoz, pektus ekskavatum ve dismorfik 6zellikleri nedeniyle takip
edilmis, tanisi netlestirlememisti. Karyotipi 46,XX(100),PTPN11, SOS1, Rafl dizi analizi normaldi. Olguya 8.5 yasinda
0.2 mg/kg/hafta biyiime hormon (rBH) tedavisi baslanmis ve o dénemde boyu 110,8cm(-3,3SD) olup,tedavinin ilk
yilinda 5cm/yil, ikinci yilinda 8cm/yil uzama gézlenmisti. izlemde yapilan tim ekzom dizilimi, MAP3K7,c.65C>A,p.
(P22H)'de heterozigot varyanti(klinik ©6nemi belirsiz varyant) gdstermis,mikroarray normal bulunmustu.
Klinigimize basvurdugunda boyu:124,5cm(-2,57 SD),VKi:14,58 kg/m2(-1,38 SD), %VKi %80.5,prepubertal,hedef
boyu 153,5cm(-1,23SD)’di. Fizik muayenede Uggen yliz,mikrognati,diisik sac¢ cizgisi,kisa perdeli boyun,pektus
ekskavatum,klinodaktiligibidismorfik 6zelliklerivardi.VanderBurgtKriterleri’'negéremevcutozelliklerileboykisaligl, pektus
ekskavatum,pulmoner stenoz ve NS’unu andiran yiiz goriintiisi olmasi (NS andiran yliz+2major kriter) ile hastamiza klinik
NS tanisi koyduk.Literatirde MAP3K7 mutasyonlu hastalar tarandiginda ayni gende yeni heterozigot muhtemel patojenik
varyanti,c.125_127del, p.(Val42del) olan bir hasta bulduk.Bu hastada CSCFS ve FMD?2 ile ilgili bazi bulgular tasidigini
ancak tam bu sendromlarla értismedigi gorildi.Bizim hastamiz bu iki iskelet displazisinin 6zelligini gostermemekteydi.
Hastamizin segregasyon analizini normal olusu da kliniginin MAP3K7’deki mutasyon ile agiklanabilecegini destekledi.
Sonug:

Ylllarcga MAP3K7 rasopatiler ile iliskili olabilecek genlerin arasinda anilmistir.Bildigimiz kadariyla hastamiz MAP3K7’nin

sadece iskelet displazisine neden olmadigini acgiklayan literattirdeki ikinci vaka, NS ile iliskisi detayh bildirilen ilk vaka
olmustur. Boy kisaligi ile gelen olgular genis yelpazede degerlendirilmelidir. MAP3K7’nin bu sendrom i¢in aday gendir.
Kesin iliskiyi kurmak adina fonksiyonel genetik calismalara ihtiyacg vardir.

Anahtar Kelimeler: boy kisaligi, MAP3K7, Noonan Sendromu
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[PP-078]

Diisiik Dogum Agirlikh Cocuklarda Biiyiime Hormonu Tedavisi: Tek Merkez Biiyiime Ve Final Boy Sonuglari

Gizem Senvyazar, Zeynep Siklar, Zehra Aycan, Elif Ozsu, Aysegiil Ceran, Sirmen Kizilcan Cetin, Seda Erisen Karaca, Sema
Nilay Abseyi, Safak Demirtas, Merih Berberoglu

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara

Girig-Amag

Diistk dogum agirlikh(DDA) olgularin % 10-15%i blylime yakalamasini yapamamakta ve
eriskin ~ boylari  kisa  kalmaktadirYapilan g¢alismalarda DDA’ya bagh boy kisaligi olan olgularda
blylime hormonu tedavisinin(BH) blyime hizint  ve eriskin final boyu artirdigi  gosterilmistir.
Calismamizda DDA’ c¢ocuklarda bliyime hormonu tedavisi ile blylime vyanitlari  arastirilmistr.

Gereg ve Yontem

Universitemiz Cocuk Endokrinoloji poliklinigine basvuran, DDA’li yakalama biyiimesi yapmamis (boy SDS<
-2,55DS) olgulardan en az bir yildir BH tedavisi alan olgular ¢alismaya alindi. Antropometrik 6lgtimleri, klinik izlem
verileri retrospektif olarak elde edildi,uzama hizi, kemik yasi, 6n gorilen son boy ve final boylari degerlendirildi.
Bulgular

Calismamiza dahil edilen 62 olgunun 41’i kiz, 21’i erkekti.Dogum haftasi ortanca degeri 38 hafta, dogum agirligi ortanca
degeri 2105gr idi. Blylime hormonu tedavisi baslangic yasi ortalama 7,943, boySDS -2,9+0,6, VKISDS -0,4+1,2 dir. Kemik
yasi ortalama -2,5+1,2 SDS geriydi. Hedef boySDS ortalama -1,4+0,8, OSBSDS ortalama -2,2+0,8, OSB-HBSDS ortalama
-0,6+0,9 idi. Olgularin %9’u(n=6) sendromikti. iki BH uyari testi yapilmis 43 olgudan 18 olguda tam eksiklik saptandi.
Ortalama BH tedavi stiresi 2,6£1,5 yil, tedavi stiresince alinan BH dozu ortanca degeri 0,25mg/kg/haftaydi. Sirasiyla 1.yil
AboySDS kazanim10,53+0,3, 2.y110,310,3, 3.y110,3+0,5, 4.y110,17£0,2, 5.y11 0,15+0,4, 6.y11 0,25+0,27 idi. Final boya ulasan 9
hastadan sendromik olmayan 7 hastanin, tedavibaslangigyasi 11,1+1,9yildi, olgularin %57sinin (n=4) tedavi baslangicinda
pubertesibaslamisti.Ortalamatedavisiiresi3,1+1,6yil,tedavibaslangicboySDSortalamasi-2,910,4, finalboySDSortalamasi
-2+0,7 idi.Tedavi ile AboySDS kazanimi 0,9+0,5 olarak bulundu. Final boySDS-hedef boySDS farki -0,45+0,7 saptandi.
Sonug

Calismamizda BH tedavisinin DDA’ olgularda blytumeyi hizlandirdigl, final boyda AboySDS 0,9 SDS kazanim sagladigi
ancak hedef boya ulasilamadigi gorilmistir. Bunun nedeninin tedavi baslangi¢ yasinin yiiksek olmasina bagh oldugu
dislintlmustir. Olgular bireysel degerlendirilerek daha yliksek dozlar ve daha erken yasta baslanan tedaviler ile tedavi
sonuglarinin iyilestirilebilecegi gérislindeyiz.

Anahtar Kelimeler: disiik dogum agirhgi, SGA, bliyiime hormonu
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[PP-079]

Stria ve Uzun Boy ile basvuran Marfan Sendromu Olgusunda Kardiyolojik Bulgularin Saptanmasi

Hiseyin Anil Korkmaz, Fadime Keskin Karabulut, Timur Mese, Behzat Ozkan

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

Giris:

Marfan sendromu fibrilin geni mutasyonu sonucu olusan otozomal dominant gecisli genetik bir
hastaliktir. ~ Ayirici  tanisinda  Homosistiniiri, Sotos sendromu, Beckwith-Wiedeman, No&rofibromatozis,
Weaver, Proteus ve Frajil X sendromu gibi uzun boy ile giden hastaliklar géz o6nlinde tutulmalidir.
Olgu

Anne ve babasi arasinda akrabalik olmayan erkek olgu boy uzunlugu olmasi nedeniyle cocuk endokrin poliklinigine
yonlendirildi. Saglikliannenin ilk gebeliginden vajinal yol ile miadinda 3000 gram agirliginda dogan olgunun 6zgecmisinde
hafif mental retardasyon nedeniyle ¢ocuk psikiyatri klinigince takip edildigi 6grenildi. Desimal yasi 16 yas 4 aylik erkek
olgunun antropometrik dlciimlerinde; Boy: 196.4 cm (>97p), Boy SDS: 3.42, Agirlik: 63.2 kg (25-50p), Agirlik SDS:0.42,
vicut kitle indeksi: 16.38, viicut kitle indeksi SDS:-2,76, kula¢ uzunlugu: 205 cm (>97p) ve kulag/boy:1.04 saptandi.
Uzun ve dar yliz gériinimd olan olgunun fizik incelemesinde, uzun kol ve bacaklar, dorsal bélgede mor-erguvani renkte
enine sitrialar, araknodaktili, genu rekurvatum, eklem laksitesi, hipermobilite ve pektus ekskavatum saptandi. Olgunun
hipermobilite agisindan bakilan Beighton skoru: 7/9 ve puberte Tanner evresi 5 saptandi. Olgunun kemik yasi takvim
yasl ile uyumlu olarak 16 yas saptandi. Boy uzunluguna yonelik yapilan incelemelerinde, tam kan sayimi, biyokimyasal
analizi, tiroid fonksiyon testleri ve pubertal hormon testleri normal saptandi. Serum IGF-1: -1,29 SDS ve IGFBP-3 SDS:
-0,19 saptanmasi ile bliyime hormonu sekrete eden hipofiz adenomu ekarte edildi. Homosistiniiri acisindan bakilan
biyokimyasal analizi normal saptandi. Pediatrik kardiyoloji bolimi tarafindan yapilan ekokardiyografisinde mitral kapak
prolapsusu, aortik antliis:2,5 cm, sinls valsalva dizeyinde yapilan 6lcim:31mm, asendan aorta ¢ap1:29 mm olcilda.
Aort koka hafif genis olarak yorumlandi, Z skoru:2.23 hesaplandi. Tim aortayi degerlendirmek amaciyla ¢ekilen Toraks
Bilgisayarli Tomografi Anjiografi incelemesi normal saptandi(Sekil-1). Olgunun gbz bakisinda ektopia lentis saptanmadi.
Sonug:

Buolgularaerkentanikonukonulmasiaortdiseksiyonu gibi kardiyovaskiler komplikasyonlarin mortalitesiniazaltmaktadir.
Marfan sendromu saptanan bireylerin takibi icin multidisipliner yaklasim gerekmekte olup olusabilecek komplikasyonlar
acisindan yakin izlem yapilmalidir.

Anahtar Kelimeler: uzun boy, marfan sendromu, homosistintri, mitral valv prolapsusu, aort koki
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Sekil-1: Olgunun Toraks Bilgisayarli Tomografi Anjiografi incelemesi,Aort diizeyinden gegen kesit
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[PP-080]

idiopatik Bilyiime Hormonu Eksikligi Olan Cocuklarda Hipofiz Boyut ve Hacminin Degerlendirilmesi

Havva Nur Peltek Kendirci!, Gurbet Yanarates?

Hitit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghg ve Hastaliklari ABD, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, Corum
2Hitit Universitesi Tip Fakdltesi, Radyoloji ABD, Corum

Giris-Amag: Blyime hormonu  eksikligi(BHE) endokrinolojik nedenli  patolojik boy kisaliginin  en
stk nedenidir. Boy kisaliglyla basvuran ve idiopatik BHE saptanan c¢ocuklarda hipofiz boyut ve
hacminin  saglikli  ¢ocuklarla karsilastirilarak BHE tanisina  katkisinin  degerlendirilmesi  amaglanmistir.
Gereg¢-Yontem: Hastanemiz Cocuk Endokrinolojisi poliklinig§ine Temmuz 2015-Haziran 2022 tarihleri arasinda boy
kisaligi/buyume geriligi sikayetiyle basvuran ve idiopatik BHE tanisi almis, manyetik rezonans gorintileme (MRG)
ile hipofizer gorintiilemeleri yapilmis cocuklar galismaya dahil edildi. Hipofiz MRG tetkikleri retrospektif olarak
taranarak hipofiz 6n-arka boyutu, ylksekligi, genisligi, hipofiz volimi olglldi, yas ve cinsiyet eslestirilmis kontrol
grubu ile karsilastirildi. istatistiksel analizler IBM SPSS Statistics for Windows 22.0 yazilimi ile gergeklestirildi.
Bulgular: Calismaya takvim yasi 9,8+3,4 (3,08-15,6)yil, %58,2’si (n=32) erkek cinsiyette olan 55 idiyopatik BHE tanili hasta
dahil edildi. Kontrol grubu olarak %47,6’s1 (n=20) erkek cinsiyette, takvim yasi 9,3+3,4 (3,5-15,5)yil olan 42 saglikli cocuk
secildi. Gruplar arasinda yas ve cinsiyet acisindan farklihk saptanmadi (sirasiyla p=0,523, p=0,306). idiyopatik BHE olan
hastalarin adenohipofiz yiksekligi, 6n-arka ¢api, genisligi ve hacmi kontrol grubuna gére daha az olmakla birlikte iki grup
arasinda istatistiksel farklilik saptanmadi (p>0,05). Her iki grupta da cinsiyete gore hipofiz boyutlari ve hacminde farkhlik
saptanmadi (p>0,05). Hipofiz ylkseklik, genislik ve hacmi ile yas, IGF-1 SD ve IGFBP-3 SD arasinda pozitif korelasyon
saptanirken (p<0,05), uyarilmis pik BH diizeyleriyle hipofiz boyutlari ve hacmi arasinda korelasyon bulunamadi (p>0,05).
Sonug: idiyopatik BHE olan hastalarin adenohipofiz boyut ve hacminin saglikl yasitlarindan farkli olmadigini, ancak
Ozellikle IGF-1 ve IGFBP-3 SD ile korelasyon gosterdigini saptadik.

Anahtar Kelimeler: bilyiime hormonu, hipofiz, boy kisaligi
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[PP-081]

Malnutrisyon Varliginda Boy Kisaliklarina Yaklasim; DORT OLGU NEDENIYLE

Kibra Arslan?, Ayca Torel Ergiir?

1Ufuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari ABD, Ankara
2Ufuk Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinoloji BD, Ankara

Patolojik kisaligi, cok yonli olarak degerlendirilmesi gereken bir durumdur. Genel tanimlamada boy sapmasi -2SD’nin
altinda kalan ¢ocuklar icin patolojik boy kisaligi tanimi kullanilsa da klinik izlemde yillik blyime hizlari ¢ok yavas olan,
hedef boyuna gore 3-4 persentil egrisi altinda bulunan; ancak buna ragmen heniiz -2SD sinirina gelmemis ¢ocuklar
da patolojik boy kisaligina adaydir. Boy kisaliklari icinde endokrinolojik en sik neden olan BH (blylime hormonu)
eksikligi iken endokrinolojik olmayan en sik nedenler malnutrisyon ve kronik hastaliklardir. Ancak, malnutrisyon ve
endokrinolojik boy kisaligi bir arada oldugunda bliyime aksinin degerlendirilmesi gliglik arzetmekte ve bu durum
literatir verileriyle de tam acgiklanamamaktadir. Yazimizda belirgin malnutrisyonu olan ve her biri ayri ayri patolojilerle
takip edilen dort boy kisaligi olgu degerlendirilmis ve klinik-laboratuvar uyumsuzluklari literatiir esliginde sunulmustur.

Birinci ve doérdiincli olgumuz BH eksikligi ve malnutrisyon, ikinci olgumuz biyoinaktif sendrom ve malnutrisyon,
Gglinci  olgumuz konstitisyonel boy kisaligi-puberte gecikmesi ve malnutrisyon olarak degerlendirilmistir.

Olgularimiz, ek 6zelliklerinin ve malnutrisyonlarinin olmasi nedeniyle hayli karisik hastalar olsa da klasik BH stimilasyon
testlerine verilen yanitlar ve yillik uzama hizlari ile belirgin kemik yasi gerilikleri, BH tedavisine ihtiyaclarini acgik¢a
gostermektedir. Takiplerinde boy uzama hizlari BH tedavisi altinda yeterli diizeye ulasmis ve her biri hedef boylarini
yakalamistir. Bu durum, hekimin yalnizca laboratuvar algoritmalari ile hareket etmesinin dogru olmadigini, klinik takip ve
iyi bir gozlemin ne kadar degerli oldugunu gostermektedir. Ayrica ko-morbid durumlar iyi tespit edilmeli, her eslik eden
durumun mevcut patolojiye katki saglayabilecegi unutulmamalidir. Bu olgular ‘hastalik yoktur, hasta vardir’ diisincesini
bir kez daha kanitlar nitelikte olup her ¢cocugun, kendi parametreleri icerisinde degerlendirilmesi geregini gostermesi
bakimindan kayda deger oldugu diisiincesindeyiz

Anahtar Kelimeler: biyoinaktif sendrom, boy kisaligl, konstitlisyonel boy kisaligl, malnutrisyon
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\ FAKULTESI 1

ANKARA
\f‘

olgu sunumu

Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4
Yas ve Cinsiyet 7 yas 4 ay/ Erkek 12 yas 10 ay/ Kiz 14 yas 4 ay/ Erkek 9 yas 9 ay/ Erkek
Basvuru Sikayeti Boy kisaligi Boy kisaligi Boy kisaligi Tiroid Hemiagenezi

118.4 cm (15.15 p,

1,03 SD; hedef 131 cm (18.41 p, -0.87

Boy boyuna gore 3 144.6 cm 155 cm SD; hedef boyuna
0o (1.18 p,-2.08 SD) (5.71 p, -1.58 SD) gore 3.5 persentil

persentil egrisi o .. .
asagida) egrisi asagida)

Kilo 20.3 kg 32 kg 42.5 kg 24.5 kg
(15.35p, -1.02 SD) (0.19 p, -2.89 SD) (4.18 p, -1.73 SD) (8.57 p, -1.37 SD)

VKi/VKip 14.51/17.11 15/1.19 17.69/12.1 14.28/9.01

KY 4 yas 10 yas 6 ay 12 yas 6 ay 6 yas 6 ay

Puberte P1 P3 P2 P1

Yillik Biylime Hizi 4.2 cm 4cm 4.5cm 3cm

Bazal GH (<50ng/mL) 28 13.9 16.6 13

Bazal IGF-1 107 (60-240ng/  249(340-805 18/ 135 (550 880 ng/mL)\, 123 (80-540 ng/mL)
mL) mL){
107 (60-240 ng/

Bazal IGEBP3 mL) 4200 (4300-7350 4500 (4050-7300 ng/ 4500 (3200-6750 ng/
2700 (2900-6200 ng/mL)J mL) mL)
ng/mL){

L-DOPA testine pik BH

yanitt (ng/mL) - 101 1.174 3.49
Klonidin Testine pik BH
yanitr (ng/mL) 1.23¢ 1517 111 -
Insulin Tolerans Testi 4564, 1151 042 L4 0184 4
BH yaniti (ng/mL)

AIGF-1: 77 (N>15  AlGF-1:146

(N>30 ng/mL

ng/mL olmali) olmal)
S:ntfatsn;ﬁt’sn (A,\'Ezggi;lj’gﬁ AIGFBP3: 1200  Yapilmadi Yapilmadi
J i & (N>400 mg/mL

olmali olmall

Yeterli yanit Abartili yanit
Hipofiz MR Normal Normal -2 SD sinirina yakin -2 SD sinirina yakin

YD sariligi sonrasi  Bikornu uterus,

Ek anormallik/Colyak %20 isitme kaybi  KAryotip normal Puberte Tarda Hipotiroidi
Total Blyime Kowarski Konstitisyonel Boy _—
s N Total Biyime
Hormonu Eksikligi  Sendromu Kisaligi ve puberte e
Tani . . . . . Hormonu Eksikligi
(nutrisyonel (nutrisyonel gecikmesi (nutrisyonel (nutrisyonel eksiklik)
eksiklik) eksiklik) eksiklik) ¥
Bliylime ﬁg:;::u+ Blylme hormonu+ Blylime hormonu+
Tedavi hormonu+ enteral enteral beslenme enteral beslenme

enteral beslenme
destegi
Olgularin demografik ve antropometrik dederleri, fizik muayene ve laboratuvar bulgulari ile tanilari

beslenme destegi destegi destegi
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[PP-082]

Biiyiime Hormonu Eksikligi ve Serebellar Atrofi Olan iki Kardeste SOX3 Geninde Novel Mutasyon

Ayse Ozden?, Ayberk Tiirkyilmaz?, Serdar Saritas?, Hakan Déneray*

1Erzurum Bolge Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Klinigi/Erzurum
?Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali/Trabzon
3Erzurum Bolge Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Noroloji Klinigi/Erzurum
“Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali/Erzurum

Giris:

SOX3 geni Xq26-27 kromozomu lzerinde tek bir ekzondan olusan bir gendir ve merkezi sinir sisteminin embriyonik
gelisiminde rol oynayan bir transkripsiyon faktérini kodlar. SOX3 proteini hipotalamik-hipofiz ekseninin gelisimi ve
kognitif fonksiyonlar igin gereklidir.

Olgu: ..

23,5 ayhk erkek ve 9,5 yasinda kiz, iki kardes boy kisaligl, denge bozuklugu nedeniyle basvurdu. Ozge¢mislerinde
erkek olgunun miadinda 3800 gr olarak dogdugu, desteksiz yeni oturmaya basladigi, otururken sallandigi, yarimedigi
ve yeni kelime soylemeye basladigi 6grenildi. Kiz olgunun miadinda, 3000 gr dogdugu, son 1 yildir dengesizlik
ve ellerde yazi yazarken titreme sikayetinin oldugu ogrenildi. Soyge¢misinde anne-baba arasinda akrabalik ve
ailede benzer oykiu yoktu. Fizik muayenede erkek olgunun boyu 73 cm (-3,8 SD), vicut agirligi 9490 gr (-2,4 SD),
bas cevresi 44 cm (-3,4 SD) olarak bulundu. Kiz olgunun boyu 118,6 cm (-2,6 SD), vicut agirhgr 25,6 kg (-1 SD), bas
cevresi 48,5 cm (-2,7 SD) saptandi. Fizik muayenede erkek olguda basta titubasyon bulgusu, kiz olguda dismetri ve
disdiadokinezi mevcuttu. Laboratuvar incelemelerinde hemogram ve biyokimya degerleri normaldi. Erkek ve kiz
olgularin sirasiyla IGF1 ve IGFBP3 dizeyleri <15ng/ml (-4,4 SD), 0,5 ug/ml (-1,8 SD), 80 ng/ml (-1,6 SD), 4,8ug/ml
(-0,1 SD) olarak saptandi. Her iki olgunun da tiroid fonksiyon testleri ve kortizol diizeyleri normaldi. G6z muayeneleri
normaldi. Her iki olgunun da yapilan biylime hormonu uyari testlerine ¢ok duslik yanit alindi. Her iki olguda beyin
MR’da serebellar atrofi saptandi. Genetik etyolojinin arastiriimasi icin erkek olguya yapilan tim ekzom dizileme
(WES) analizinde SOX3 geninde (NM_005634) novel missense c.205C>T (p.His69Tyr) varyasyonu hemizigot olarak

saptandi. Segregasyon analizinde bu varyasyon anne ve benzer fenotipteki kiz kardeste heterozigot olarak tespit edildi.
Sonug:

SOX3 geni, normal hipotalamopituiter gelisim icin kritik 6neme sahiptir ve duplikasyon, delesyon ve mutasyonlari
degisken fenotiplere yol acabilir. Serebellar atrofi SOX3 geni mutasyonlarinda daha dnce tanimlanmamistir. Serebellar
atrofi ve hipopituitarizm ile gelen olgularda SOX3 gen mutasyonlari akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: SOX3, serebellar atrofi, hipopitlitarizm
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[PP-083]

Biiylime Hormonu eksikligi mi?, Sendromik kisalik mi?

Ebru Gok', Emre Sarikaya?, Leyla Kara?, Ugur Berber?, Ulkii Giil Siraz?, Nihal Hatipoglu?, Mustafa Kendirci?, Selim Kurtoglu?

Erciyes Universitesi, Cocuk Endokrinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri
2Bagcilar Medipol Mega Universite Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji ve Metabolizma Hastaliklari Ana Bilim Dali, istanbul
3Memorial Kayseri hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

Giris:

Boy§k|salléln|ne§likettiéibirgoksendromtammlanm|§t|r.CHD7mutasyonukaynakllCHARGEsendromu;gézkolobomu,koanal
atrezi, buyime gelisme geriligi, kalp, genital, kulak anomalileri karakterize otozomal dominant kalitilan bir sendromdur.
EYA1 gen mutasyonuyla iliskilendirilmis Branciootorenal sendrom1: sagirlik, renal anomali gibi major ve minor tanisal
kriteleri olan otozomal dominant durumdur. Sagirlk gibi 1 major ve etkilenmis birinci derece akraba varligi tani koydurur.
Burada, boy kisaligi ile birlikte isitme kaybi olan birinci derece akrabalarinda benzer fenotip olan bir olgu sunulmaktadir.

Olgu

Olgumuz 10 2/12 yasinda iken boy kisaligi nedeniyle basvurdu. Miadinda 3030 gr dogan hasta bilateral isitme engelli idi.
Anne boyu: 140 cm, baba boyu 162 cm; ailesel hedef boyu: 159.5 cm (-2.71 SDS) idi. Anne ve baba arasinda akrabalik
yoktu. Babasi ve erkek kardesinde isitme engeli vardi. Diger erkek kardesi bliyime hormon tedavisi almaktaydi. Teyze ve
dayisinda dismorfik bulgularin tariflenmedigi boy kisaligi mevcuttu. Muayenesinde agirhig1 22,9 kg (-2.1 SDS); boyu 126 cm
(-1.96 SDS); viicut kitle indeksi 14.4 kg/m2 (-1.43 SDS), prepubertaldi, diger muayene bulgulari dogaldi. BH uyari testleri
yetersiz yanit alindi. IGF-1: 89,3 mg/dl (93-315); IGFBP3: 3500 (2100-7700) idi. Kemik yasi 7 yas ve yillik uzamamasi 4 cm
olan hastanin hipofiz MR goérintilemede adenohipofiz yiksekligi 4.4 mm (5,3 mm + 0.8mm) ile dusik bulundu. Diger
hipofizer hormonlari normaldi. G6z muayenesi ve renal ultrasonda patoloji saptanmadi. Blylime hormon tedavisi (0.20
mg/kg/hafta) baslandi. Hastanin genetik analizinde EYA1 geninde (ekzon 3) heterozigot mutasyon ve CHD7 geninde (ekzon
5) heterozigot mutasyon mevcuttu. Annede CHD7 aynivaryant heterozigot olarak saptanirken, babada EYA1 geninde ayni
varyant heterozigot saptandi. Bliylime hormonu tedavisi altinda biilyiime hizi 5 cm/yil olan hastamiz halen izlenmektedir.

Sonug:

Boy kisaligi ile birlikte ek dogumsal anomali ya da dismorfi bulgulari olan olgularda monogenik etyoloji olasilig ylksektir.
Vakamizda sendromik boy kisahgl ile birlikte orta hat defektine ve BH eksikligine neden olan genetik hastalik birlikte
saptanmistir.

Anahtar Kelimeler: sendromik, boy kisahgi, dismorfik bulgu
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[PP-084]

Coklu Hipofizer Hormon Eksikligi Olan Olgularin Degerlendirilmesi

Ozge Besci', Reyhan Deveci Selim?, Korcan Demir’, Ahmet Anik?, Bayram Ozhan?, Goniil Catli*, Ayhan Abaci®, Tolga
Uniivar?, Selda Ayga Altincik?

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, izmir

2Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dall,

3pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Denizli
“Liv Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, istanbul

Amag: Bu ¢alismada, c¢oklu hipofizer hormon eksikligi (CHHE) tanisi ile izlenen hastalarin
klinik, biyokimyasal, radyolojik ve genetik ozelliklerinin degerlendirilmesi amaclandi.
Gereg-Yontem: Cok merkezli, geriye yonelik vyiratilen bu calismaya CHHE tanisi almis hastalar alindi.
Tumor, cerrahi ve radyoterapi gibi edinsel nedenlere bagli CHHE gelisen olgular calismaya dahil edilmedi.
Bulgular: Calismaya toplam 31 [24 erkek, (%77)] hasta alindi. Hastalarin ilk hormon eksikligi tani yasi 4,84 (0,02-
16,9) yil idi. Yirmi (%65) olgu tani sirasinda, 11 (%35) olgu ise izlemde CHHE tanisi almisti. Basvuru anindaki
boy standart sapma skoru (SDS):-2,24 +2,09, agirlik SDS: -1,49 +1,84 ve VKi SDS: -0,13+0,91 idi. En sik basvuru
sikayeti boy kisaligi olup (n=14), bunu sirasiyla mikropenis (n=5), inmemis testis (n=4), hipoglisemi (n=4)
izlemekte idi. Yirmi dokuz (%93,5) olguda hipotiroidizm, 28’inde (%90,3) blyliime hormonu eksikligi, 23’linde
(%74) adrenal yetmezlik, 14’Gnde (%45,2) hipogonadizm, 5 (%1,6) olguda ise diabetes insipidus mevcuttu.
Basvuru aninda CHHE tanisi alanlar ile klinik izlem esnasinda tani alanlar arasinda tani anindaki boy SDS (sirasiyla;-2,85
+1,94; -1,26+2,02) ve agirlik SDS (siraslyla; -2,14+1,57; -0,33+1,77) agisindan anlamli fark vardi (p=0,04 ve 0,01). Bu iki
grup basvuru yasi ve cinsiyet dagilimi ile birlikte bliiyime hormonu eksikligi, adrenal yetmezlik, santral hipotiroidi ve
diabetes insipidus sikhgl benzerdi. Hipofizer manyetik rezonans goriintiilemede 22 (%71) olguda anomali saptanmis
olup, en sik saptanan anomaliler hipofiz hipoplazisi (n=9) ve hipofiz hipoplazisi +ektopik nérohipofiz (n=9) idi.
On vyedi (%49) olguya genetik degerlendirme vyapilabilmis, iki olguda PROP-1, bir olguda
ise  LHX3 geninde varyant saptanmisti. Olgularin ortalama izlem sidresi 6,02 £4,02 vyl olup,
dokuz olgu final boya ulasmis idi. Erkeklerin final boyu 165,8 11,6, kizlarin 155%+2,8 cm idi.
Sonug: CHHE’de belirti ve bulgular degiskenlik gosterebilmektedir. izole hipofizer hormon eksikligi olanlarin izlemde
CHHE tanisi alabilecegi unutulmamalidir. Bu hastalarin ¢ogunda hala altta yatan genetik mekanizmalar bilinmemektedir.

Anahtar Kelimeler: Coklu hipofizer hormon eksikligi, Hipofizer yetmezlik, Panhipopituitarizm
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[PP-085]
IGFALS Geninde Novel Homozigot Mutasyona Bagli Asit Labil Subunit Eksikligi Olgusu

Didem Yildirimcakar?, Murat Ocal®, Merve Celenkoglu Tombak?, Taner Durak?, Selda Ayca Altincik!, Bayram Ozhan'

Pamukkale Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrin Bilim Dali, Denizli
2Pamukkale Universitesi Tip Fakdiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, Denizli

Giris:  Asit  Labil Subunit  (ALS) eksikligi, IGFALS geninin homozigot ve birlesik heterozigot
mutasyonlari  sonucunda  olusan, disuk serum  ALS, IGF-1, IGFBP-3  degerleri ve normal/
artmis  blUyime  hormonu vyanitlart ile  karakterize olan, nadir bir boy kisaligi  nedenidir.
IGFALS geninde novel homozigot varyant saptanan vakamizin klinik 6zellikleri final boyu ile birlikte sunulmustur.
Olgu: 17 yas 3 aylikken aralikh olan kas kramplari nedeniyle basvurdugu néroloji kliniginden boy kisaligi nedeniyle
tarafimiza yonlendirilen hastanin vicut agirligi 40 kg(-4,3 SDS), boyu 147 cm(-4,4 SDS), vicut kitle indeksi 18,5(-
1,8 SDS) olarak olculdii. Hastanin 38. gestasyonel haftada 2200 gr(-2,95 SDS) ve 44 cm(-2,61 SDS) olarak dogdugu,
noéromotor gelisim basamaklarinda gerilik olmadigi, okul basarisinin iyi oldugu 6grenildi. Anne boyu 145 cm(-
3,08 SDS), baba boyu 170 cm(-1 SDS) olan hastanin hedef boyu 164 cm(-1,98 SDS) olarak hesaplandi. Anne
ve baba 1l.derece kuzen idi. Orantili boy kisaligi olan hastanin muayenesinde sikisik dis yapisi ve dar omuzlar
disinda anormal bulgu gorilmedi, pubertesi Tanner evre 5 ile uyumluydu. Tetkiklerinde kemik yasi 18 yas olup,
IGF-1 ve IGFBP-3 degerleri %2,5 persantilin altinda saptandi(Tablo 1). Hastanin klinik ekzom analizi sonucunda
IGFALS geninde ekson 2’ de c.935C<T p.(SER312Phe) homozigot varyant saptandi. Novel saptanan bu varyant
in-siliko degerlendirmeler sonucunda ACMG kriterlerine gbére muhtemel patojenik olarak degerlendirildi.
Sonuglar: Asit labil subunit(ALS) karacigerden blylime hormonu etkisiyle salgilanan ve IGF-IGFBP-3 ile tersiyer kompleksi
olusturan bir glikoproteindir. En 6nemli gorevi kompleksin stabilizasyonu saglayip IGF-1'in yari 6mrini uzatmakdr.
ALS  eksikliginde, siklikla  postnatal  blylime  etkilenmektedir.  Bizim  olgumuzda oldugu gibi
bildirilen  vakalarin ~ bir  kisminda  dogum  agirligi  disik  saptanmistir.  Heterojen  bir  klinik
tablo gosteren ALS  eksikliginde final boy -0,5 SDS ile -4,2 SDS arasinda degismektedir.
Literatiirdeki erkek hastalarin yarisinda gecikmis puberte bildirilmistir. insiilin direnci goriilebilmektedir.
Sonug olarak vakamiz IGFALS geninde saptanan homozigot novel mutasyon ve -4,4 SDS final boy nedeniyle literatur
verisine katki saglamaktadir.

Anahtar Kelimeler: ALS eksikligi, boy kisaligl, IGFALS

Tablo 1: Laboratuvar verileri

Aclhk kan sekeri 89 mg/dl
insilin 48,4 mU/L
Kreatinin 0,71 mg/dl
AST 34 1U/L
ALT 46 1U/L
Kreatin kinaz (CK) 382 U/L
TSH 1,05 mU/L
sT4 1,22 ng/dl
IGF-1 (%2,5P: 129 ug/L) 38,2 ug/L

IGFBP-3 (%2,5P: 3423 ng/mL) 279 ng/mL
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[PP-086]

GDF5 Geninde Yeni Tanimlanmis Heterozigot Cerceve Kaymasi Mutasyonun Neden Oldugu Brakidaktili Tip C

Eda Mengen, Filiz Giiltekin Acikgdz, Seyit Ahmet Ugaktirk

Ankara Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bolim, Ankara

Brakidaktili tip C (BDC) fenotipi, 2., 3. ve 5. parmaklarin brakimesofalanjisini igerir. Birinci metakarplarda
kisalma ve 2. ve 3. parmaklarda hiperfalanji karakteristik belirtiler olarak kabul edilebilir. Otozomal dominant
olarak kaltilir ve hem aileler icinde hemde aileler arasinda genis Olclide degisken klinik fenotipiyle dikkat
ceker. Bu bozukluga, GDF5’in (Blyume ve Farkhlasma Faktéri 5 proteinini kodlayan) mutasyonlari neden olur.
Olgu: 7 yas erkek olgu, boy kisalig sikayeti ile Cocuk Endokrinoloji poliklinigine basvurdu. Olgunun 6z ge¢misinden
miadinda dogum agirhigi 3040 gr, boyu 47 cm ve bas cevresi 35.5 cm olarak dogdugu 6grenildi. Hastanin oykilsiinde;
boy kisaliginin dogdugundan beri oldugu, anne ve babasinda akrabalik olmadigi, diger kardesininde kisa boylu oldugu
ogrenildi. Olgunun muayenesinde agirlik 18.8 kg (-1.55 SDS), boyu 113.1 cm (-1.69 SDS) idi. Her iki el 2. ve 3. parmaklarda
belirgin kisalk vardi. Anne boyu 161 cm (-0.36 SDS), baba boyu 180 cm (0.62 SDS), hedef boy 177 cm (0.13 SDS).
Radyolojik incelemede, her iki el grafisinde; 2., 3., 4. ve 5. parmaklarin orta falankslarinda ve her iki 3. parmagin proksimal
falankslarinda kisalik, 2. parmak proksimal falanks tabaninin radyal yiiziinde uzama ve buna bagli yamuk seklinde epifiz,
3. 4. ve 5. parmaklarda hipersegmentasyon, 1. metakarplarda kisalik tespit edildi. Ayrica unlar deviasyon ve her iki el 5.
parmaklarda klinodaktili goriilmektedir. Her iki ayak grafisinde;1. metatars distalinde mediale deviasyon, 1. parmaklar
harig diger tim parmaklarin orta falankslarinda kisalik oldugu saptandi (Resim 1). Olgunun genetik incelemesinde GDF5
genin 1. ekzonunda heterozigot c.157delC (p.Leu53TrpfsTer34) degisimi saptanmistir. Bu degisim literattirde bildirilmemis
olmakla beraber ACMG klavuzlarina gore c¢erceve kaymasina yol ag¢tigindan patojenik olarak degerlendirilmistir.
Tartisma: BDC, sendromlu bircok hastada radyografik degisiklikler hemen gbze carpmadigi icin genel olarak tahmin
edilenden daha yaygindir. El tutulumu baskin bir 6zelliktir. Sendrom visseral anormallikler ile iliskili degildir ve tani
konulduktan sonra ileri tani testleri gerekli degildir. Laboratuar, fizik muayene ve radyografik bulgular sonucunda
brakidaktili tanisi konulabilmektedir.

Anahtar Kelimeler: GDF5, brakidaktili, hiperfalanji
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Bilateral El ve Ayak Grafisi

Resim 1.
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[PP-087]

Biiyiime Hormon Eksikligi Olmayan Kisa Boylu Cocuklarin Biiyiime Hormonu Tedavi Yanitlarinin Degerlendirilmesi

Esma Kaya Ozdemir, Esra Ddger, Aysun Bideci, M. Orhun Camurdan, Peyami Cinaz

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

Giris: ik biyime hormonu (BH) replasman tedavisi, biiyiime hormonu eksikligi (BHE) olan hastalarla
sinirll  iken, zamanla BHE olmayan kisa boylu c¢ocuklarda farmakolojik bir terapiye doénismustir.
Amag: BHE disinda BH verilen kisa boylu c¢ocuklarin tedavi yanitlarinin degerlendiriimesi amaclanmistir.
Gereg-Yontem: Calismaya 109 olgu dahil edilmistir. Olgularin boyu <= -2 SDS ve BH wuyar testinde
pik yanit >10 ng/dl’ dir. Kronik hastalig, malnutrisyonu, sendromik hastaligi olan (Turner,
noonan, russel silver sendromu vb.) ve pubertesi durdurulan olgular c¢alisma disi birakilmistir.
Bulgular: Tedavi éncesi (TO) takvim yasi (TY); 10.9 (3.4-15.4) yil, boy yasi (BY); 7.9 (2-12.2) yil, kemik yasi (KY) yil; 9.6
(1.5-14.6), boy SDS; -2.96 + 0.6 SD, VKI SDS;-0.81 + 0.79 SD idi. Tedavi sonrasi (TS) 1. yil boy SDS; -2.54 + 0.64 SD, 2. yIl
boy SDS;-2.24 + 0.65 SD, 3. yil boy SDS; -1.93+ 0.72 SD, final boy SDS; -1.96+ 0.76 SD idi. Olgularin 30 (%27.5)" u SGA, 36
(%33)’ si biyoinaktif BH, 43 (%39.5) { idiopatik boy kisaligi (iBK) nedeni ile BH tedavisi aldi. U¢ grup karsilatirildiginda
tedavi baslama yasi en diisiik SGA idi, SGA ile biyoinaktif grup arasinda anlaml fark vardi (p< 0.01). TO boy SDS’ si
biyoinaktif grupta diger iki gruptan daha distiktii, biyoinaktif grup ile iBK arasinda anlamli fark vardi (p< 0.01).
TS boy SDS kazanimi 1. yil en iyi SGA da iken, 2. ve 3. yil biyoinaktif grupta idi. Final boyda boy SDS kazanimi en iyi
biyoinaktif grupta idi, biyoinaktif grup ile IBK arasinda anlamli fark vardi (p< 0.01). Tim olgularin 4’ iinde ACAN, 3’
tinde NPR2, 3’ iinde SHOX, 2’ sinde IGF1R, 2’ sinde IGF1, STAT5B, 2’ sinde GHR heterozigot mutasyonlari saptandi.
Sonug: Bu galismaya gore BHE olmayan kisa boylu ¢ocuklarda BH tedavisiyle boy kazanimi tiim gruplarda ve o6zellikle
biyoinaktif grupta olmaktadir. BHE olmayan kisa boylu cocuklardan genetik analiz gonderilmelidir.

Anahtar Kelimeler: boy, biyiime, genetik
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[PP-088]

Biiyiime Hormonu Eksikliginin Arastirilmasinda Kullanilan L-Dopa ve Klonidin Testlerinin Tanisal Degerinin Belirlenmesi

Gondl Bayiikyilmaz, Keziban Toksoy Adigtlizel, Pinar Kocaay, Mehmet Boyraz

Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giri

BUySUme hormonu (BH) eksikligi tanisinda bazal BH diizeyine bakmak anlamli olmadigindan stimilasyon testleri
kullanilmaktadir. Stimlasyon testinde pik BH diizeyinin 7-10 ng/mL listiinde olmasi normal olarak degerlendirilmektedir.
Blylime hormonu stimlasyon testlerinin spesifitesi ve sensitivitesi dlisiik oldugundan 2 farkli farmakolojik uyaranla farkh
giinlerde test dnerilmektedir. Arginin, insiilin, glukagon, L-dopa, klonidin testicin kullanilabilmektedir. ilk degerlendirmede
hangi biyime hormonu stimilasyon testinin kullanilacagina iliskin net bir yaklasim bulunmamaktadir. Bu ¢alismadaki

amacimiz BH eksikligini degerlendirmede kullanilan L-Dopa ve klonidin testlerinin tanisal etkinligini karsilastirmaktr.
Materyal Metod
Tek merkezli, retrospektif, gozlemsel ¢alismada haziran 2018- haziran 2019 arasinda biylime hormonu eksikligi

6n tanisiyla L-dopa ve/veya klonidin stimiilasyon testi yapilan hastalar calismaya alinmistir. Hastayi takip eden

pediatrik endokrinologun tercihine gore cocuklara once L-dopa veya klonidin ile stimilasyon testi yapilmistir.
Sonug
Calismaya toplam 281 hasta dahil edilmis olup bunlarin %46,6’sina (n:131) ilk test olarak L-dopa, %53,4’Une (n:

150) klonidin testi uygulanmistir. iki grubun vyas, cinsiyet, boy SDS’leri anlamli farklihk géstermemistir. ilk test
L-dopa yapilanlarin viicut kitle indeks SDS’i (p<0,001) ve bazal IGF1 SDS (p:0,022) degerleri daha disukti. L-dopa
testlerinin %4,6 (n=6) kadari 10 ve Uzeri geldi. %95,4 (n=125) kadari 10’un altinda geldiginden 2. teste gitti. 2.
test olarak yapilan klonidinin %56 (n=70) kadari 10’'un altinda ve %44 (n=55) kadari 10 ve uzeri geldi. ilk test
olarak yapilan klonidinin %40 (n=60) kadari 10 ve (zeri gelirken, %60 (n=90) kadari 10’nun altinda geldiginden
2. teste gitti. 2. test olarak yapilan L-Dopa’nin %97,5 (n=79) kadari 10 alti, %2,5 (n=2) kadari 10 ve Uzeri geldi.

ilk testte 61 (%21,7) cocukta yeterli BH kaydedildi: 6nce L-dopa 6 (%4,6) ve énce klonidin 55 (%44), p < 0,029.
Tartisma
Bulgularimiz BH eksikliginin ilk olarak klonidin testi ile taranmasinin L-dopa ile taranmasina gore daha etkili oldugunu

gostermistir. Klonidin testi ikinci bir BH stimilasyon testine ihtiyaci azaltarak zamandan tasarruf saglar, maliyeti azaltir
ve gocugu 2. test zahmetinden korur.

Anahtar Kelimeler: Biylime hormonu, klonidin, L-dopa, stimiilasyon testi
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[PP-089]

Uzun boylu ¢ocuklarda etiyolojinin degerlendirilmesi

Sibel Ergin Sahin, inare Eldarova, Asan Onder Camas, Merve Nur Hepokur, Banu Nursoy Sirvan, Burcin Cicek, Hamdi
Cihan Emeksiz

Medeniyet Universitesi Prof. Dr. Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali -istanbul

Giris ve Amag

Uzun boy, kisa boy gibi toplum arasinda sorun olarak gorilmez. Nedenleri arasinda ailesel ve
yapisal uzun boy, erken ergenlik, obezite ve sendromik uzun boy vyer alr. Calismamizda c¢ocuk
endokrinoloji  poliklinigine  basvuran  uzun  boylu  ¢ocuklarda  etiyolojnin  arastirlmasi  amaglandi.

Gereg ve Yontem
Cocuk Endokrinoloji Poliklinigi’mize 2015-2022 yillari arasinda basvuran, 0-18 yas arasi 360 uzun boylu ¢cocugun kayitlari

retrospektifolarakincelendi.Hastalarincinsiyetleri,takvimveboyyaslari,agirlik,boy, viicutkitleindeksivestandartdeviasyon
skorlari (SDS), anne ve baba boylari, basvuru yakinmalari, puberte evreleri, kemik yaslari, IGF-1 ve IGFBP-3 degerleri,
blyliime hormonu supresyon testi sonugclari, eslik eden diger hormon eksiklikleri, almis olduklari tedaviler kaydedildi.

Bulgular
Hastalarin 2277si (%63,1) kiz, 133’ (i (%36,9) erkek idi. Bagvuru yasi ortalamasi 9,08+2,81 yil, boy yasi ortalamasi 11,77+3,5

yildi. Ortalama basvuru boyu 148,08 cm (2,66+0,57 SDS) idi. Hastalarin 139’ u (%38,6) prepubertal, 214°G (%61,4)
pubertaldi. Hastalarin %24,4°( (n=88) obezite ve uzun boy, %18,1’i (n=65) erken ergenlik ve uzun boy, %12,8" i (n=46)
sadece erken ergenlik, %11,4" (i (n=41) obezite, %8,9’ u (n=32) sadece uzun boy sikayeti ile bagvurmustu. Hastalarin
%24,7" si (n=89) ailevi uzun boy, %21,9’ u (n=79) uzun boy ve obezite, %14,2" si (n=51) yapisal uzun boy, %11,4’ (i (n=41)
tedavi alan puberte prekoks, % 9,7’ si (n=35) sadece obezite, %7,2" si (n=26) obezite+ puberte prekoks, % 4,2" si (n=14)
ailevi uzun boy+ obezite + puberte prekoks, % 2,5’i (n=9) puberte varyantlari, %1,7’ si (n=6) GH salgilayan adenom,

%1,4’ U (n=5) Marfan Sendromu, %0,6’ si (n=2) konjenital adrenal hiperplazi+yapisal uzun boy tanisi ile izlenmekteydi.
Sonug
Calismamizda hastalarin % 38,9’ u ailevi ve yapisal uzun boy tanisi almis, geri kalanlar ise obezite, erken ergenlik ve

uzun boy ile giden sendrom tanilari ile izlenmistir. Aort anevrizma riptiri gibi komplikasyonlari olan sendromlarin bir
bulgusu olabilen uzun boyun dikkatli fizik muayene ve biiyiime takibi ile degerlendirilmesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: erken ergenlik, obezite, uzun boy
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[PP-090]

Viicut Kitle indeksi Biiyiime Hormonu Degerlendirmesini Etkiler mi?

Hasan Ari, Nursel Muratoglu Sahin, Senay Savas Erdeve, Semra Cetinkaya

Saglik bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk sagligi ve Hastaliklari Egitim Arastirma Hastanesi, Pediatrik
Endokrinoloji Klinigi

Amag: Cocuklarda viicut kitle indeksi (VKi) artisi ile pik biyime hormonu (BH) yaniinda disme
oldugunu gosteren bazi calismalar olup; obezlerde BH uyari testinde pik BH vyaniti icin daha dusuk
cut-off kullanilmasini  6neren calismalar da mevcuttur. Bu c¢alismada boy kisaligi olan c¢ocuklarda
biyime  hormonu  eksikliginin  degerlendiriimesinde ~ VKi’'nin  etkisini  degerlendirmeyi  amagladik.
Gerec¢-Yontem: Calismaya boy kisaligi (<-2 SDS) ve uzama hizi dusik olan, L-dopa uyari testine yaniti yetersiz
olmasi nedeniyle Klonidin testi yapilan, sendromik olmayan toplam 147 prepubertal olgu dahil edildi.
Olgular VKi'ye goére zayif (VKi SDS<-1), normal (VKi SDS -1 ile 1 arasi) ve kilolu (VKi SDS>1) olarak ayrildi.
Bulgular: Hastalarin yasi median 7,2 (1-14) idi. Olgularin VKi SDS’si; IGF-1 SDS ve IGFBP3 SDS ile pozitif koreleydi
(sirasiyla r:0,180 p:0,029 ve r:0,326 p:0,0001). VKi SDS ile pik BH diizeyi arasinda korelasyon saptanmadi. Olgulari VKi
SDS’lerine gore gruplandirdigimizda olgularin %25,2'si (n:37) zayif, %64,6’s1 (n:95) normal kilolu ve %10,2'si (n:15)
fazla kiloluydu. Gruplarin yaslari ve boy SDS’leri arasinda anlaml bir farklilik olmamasina ragmen zayif olgularin IGF-1
SDS’si normal kilolulara gére anlamli olarak daha diisiik iken (p:0,01), fazla kilolularin IGF-1 SDS degeri normal kilolu
ve zayiflardan farksizdi. Fazla kilolularin pik BH yaniti hem normal kilolulardan hem de zayiflardan anlamli olarak
daha disuk saptandi (sirasiyla p:0,017 p:0,022). Zayiflarla normal kilolularin blyiime hizi SDS’si farkh degilken fazla
kilolularin bliyiime hizi SDS’si hem normal kilolu hem de zayiflarinkinden daha distktd (sirasiyla p:0,001 p:0,020).
Sonug: Calismamizda literatlrle uyumlu olarak fazla kilolularin pik BH diizeyi daha dislik olarak saptanmakla birlikte;
fazla kilolularin biiyiime hizi SDS’sinin de daha disiik olmasi nedeniyle, fazla kilolularda klonidin testinde daha diisiik
cut-off kullaniminin hastalarda tani atlanmasina neden olabilecegini dislindiirmektedir.

Anahtar Kelimeler: viicut kitle indeksi, blylime hormonu uyari testleri, obezite
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[PP-091]

izole Bilyiime Hormonu Eksikligi Tip 1A Tanili iki Kardes Olgu

Gozde Girpinar, Fatih Kilci, Esra Kogyigit, Filiz Mine Cizmecioglu Jones

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dal

GIRIS: GH geninin sorumlu oldugu izole biiyiime hormonu eksikligi (IBHE) tip 1A’da biiyiime hormonu sekresyonu hemen
hemen hig yoktur. Bliylime hormonuna yanit heterojen olup, tedaviye erken baslanan olgularda iyi yanit alinmaktadir.
Ancak tedavi sirasinda blylime hormonuna karsi otoantikor gelisimi olabileceginden izlemde dikkatli olunmalidir.
Burada IBHE tip 1A tanmist alan 2 kardes olgunun tedavi ve takip siireci sunulmustur.

OLGU1:Bluyumegeriligisikayetiylebasvuranprenatal dykisiinde 6zellikolmayanolgu, miadinda2480grve48cmdogmustu.
Postnatal 4. aydan sonra biylime gelisme duraklamasi fark edilmisti. Birinci yas boy SDS’si -5,54, 2. yas -7,67, 3. yas -8,4
idi, IGF1 <10ng/ml dusiik saptanmist. Dort yasinda tarafimiza basvuran, néromotor gelisimi 1 yas geri olan hastanin anne-
babasiarasinda birinci derece kuzen evliligi mevcuttu. Agirhig1 8,2 kg (-5.56 SDS), boyu 67,7 cm (-7.90SDS), bas cevresi42 cm
(-2.13SDS)idi. Kemik yasi 2 yas 6 ay olan olgunun, dismorfik bulgularivardi. Biylime hizi 3,9 cm/yil olan olguda; IGF1<10ng/
ml, IGFBP3:446ng/ml (-2,60 SDS), iki biylime hormonu uyari testine kor yanit (L-dopada<0,05ng/ml, klonidinde<0,05ng/
ml) saptandi, diger hipofizer hormonlar normaldi. Hipofiz MR’inda parsiyel empty sella saptandi. Bliylime hormonu
replasmantedavisi (BHRT)baslandi. GH1genindec.59G>A (p.Tro20*) homozigot, frame shift patojenik birvaryant saptandi.
Bir yildir BHRT alan olgunun yillik uzama hizi 8,6 cm, boyu 80 cm (-6,82 SDS) olup, yaklasik 1 SDS’lik diizelme saptandi.

OLGU 2: Olgu 1’in kardesi olan 8 aylk erkek olgu, miadinda 2600 gr, 50 cm dogmustu. Boyu 58 cm (-5.21 SDS),
agirhigr 6 kg (-3.28 SDS), bas cevresi 43 cm (-1.91 SDS) idi. Dismorfik bulgulari olan olguda IGF1 <10ng/ml, iki buyime
hormonu uyari testinde kor yanit (L-dopada<0,05 ng/ml, klonidinde 0,05 ng/ml) saptandi. BHRT baslanmasi planlandi.

Sonug: Bir yas o©ncesi agir boy kisaligi olan olgularda genetik etiyoloji dustntlmeli, bluyime aksi ivedilikle
degerlendirilmelidir. IBHE tip 1A tanisi alan olgulara erken tedavi baslanmali, antikor gelisimi acisindan yakin izlenmelidir.

Anahtar Kelimeler: agir boy kisaligl, bliyiime hormonu eksikligi, 1gf-1
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[PP-092]

STAT5B geninde homozigot yeni bir varyasyona bagh biiyiime hormonu duyarsizligi tanisi alan olgu

Esin Evican?, Himeyra Yasar Kostek?, Hakan Glirkan?, Filiz Tutlinculer Kokenli?

Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali,Edirne
?Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali,Edirne

Girig: STAT5B geninde homozigot varyasyonlar bliyime hormonu (BH) duyarsizligina bagh agir boy kisaligi disinda
immun yetmezlik nedeniyle tekrarlayan enfeksiyonlar ve kronik akciger hastaligina neden olur. Burada st ¢ocuklugu
doneminde STAT5B geninde saptanan homozigot yeni varyasyona bagli BH duyarsizligi tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Olgu: Dokuz aylk erkek bebek boy kisaligi yakinmasiyla getirildi. Oykiisiinde 35. gebelik haftasinda 1270 gram (SGA)
dogdugu, primer hipotiroidi tanisi ile levotiroksin ve VSD nedeniyle beta bloker (dideral) tedavisi aldigi 6grenildi.
Soygecmisinde akraba evliligi vardi. Anne boyu SDS: -1.04, baba boyu SDS: -1.01 idi. Fizik muayenede agirlik SDS: -4.1, boy
SDS:-4.4, BC SDS: -1.04 ile gorece makrosefalik, alin belirgin, burun koki basik, sag géz cevresinde egzematoz dokintd,
mezokardiyak odakta 2/6 sistolik Gflirim ve mikropenis (GPB:2.6 cm) saptandi. Laboratuvar bulgularinda TKS, kan gazi,
elektrolitler, TIT ve bébrek islevleri normaldi. Tiroid hormonlari normal, ¢élyak antikoru negatifti. Bazal IGF1 < 15 ng/ml
(< -2SDS) ve IGFBP3: < 0.5 ng/ml (< -2SDS) idi. Kemik yasi 3 aydi. Klonidin ve L dopa uyari testlerinde BH yaniti (3.1 ng/
ml ve 5.7 ng/ml) yetersiz bulundu. Bazal BH 1.87 ng/ml idi. Serum prolaktin dizeyi (118 ng/ml) yiiksekti. Hipotalamo-
hipofizer MRG normaldi. Uyari testlerine BH yanitinda belirgin artis saptanmamakla birlikte, olguda klinik ve laboratuvar
bulgularina dayanilarak STATB5S eksikligine bagli BH duyarsizligi olabilecegi diisiinildi. Genetik analizde STAT5B geninde
homozigot ¢.870delG (p.GIn291SerfTer38) yeni bir varyasyon saptandi. Bu varyasyon AMCG-2015 olgitlerine gore
in-siliko analizde patojenik olarak tanimlanmisti. Olgunun serum immunglobulin dizeyleri, lenfosit sayisi ve T hiicre
analizi normal bulundu. Olguya BH tedavisi (0.04 mg/kg/glin) baslandi. BH tedavisiyle 3 ayda 3 cm uzadig saptandi.
Sonug: Bu olgu ile STAT5B varyasyonlarina bagli BH duyarsizliginda klinik ve laboratuvar bulgularinin farkh olabilecegi,
ozellikle sit cocuklugu doneminde BH uyari testlerinde yilksek BH yaniti saptanmamasi durumunda taninin
dislanamayacagi gorilmektedir. Bu verileri desteklemek igin siit cocuklugu dénemine ait daha genis serili calismalara
ihtiyac bulunmaktadir.

Anahtar Kelimeler: boy kisaligi, biyime hormonu duyarsizligi, immin yetmezlik, STAT5B
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[PP-093]

Boy Kisaligi Olan Hastalarda Covid-19 Pandemisinin Etkisi

Ayse Derya Bulus?, Yuksel Yasartekin®, Ugur Ufuk Isin?

'Ankara Atatirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Ankara
2Ankara Atatlirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari, Ankara

Amag: Bu calismada pandemi dénemi oncesindeki 1 yil boyunca boy kisaligi nedeni ile takipli olan hastalarin
(Mart 2019 o6ncesinde takipli hastalardan, Mart 2020 sonrasinda da takibe devam edenler) pandemi déneminde
saghk kuruluslarina ulasma ve takiplerdeki kisitliik, hareketsizlik, beslenme aliskanliklarinin degismesi
ve bilylime hormon tedavisi (BHT) gorenlerin doz ayarlamalarinin yapilamamasi gibi faktorler nedeni ile
boy uzama hizinin negatif yonde etkilenip etkilenmedigini ve aralarindaki iliskiyi aydinlatmayr amacladik.
Gerec ve Yontemler: Bu ¢alismada, SBU Ankara Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji
poliklinigine basvuran 1 Mart 2018 ile 1 Mart 2022 yillari arasinda basvuran hastalarin dosyasi retrospektif olarak tarandi.
52’si boy kisaligl nedeni ile bliylime hormon tedavisi alan 152’si blylime hormon tedavisi almayan olmak Uzere toplam
204 hasta dosyasi tarandi. Bu hastalardan takibe gelmeyen 80 hasta calismadan cikarildi. iki grubun demografik verileri,
antropometrik 6lcimleri, blylime hormonunu kullanim bilgileri, aldig1 ek tedavi, eslikeden hastalik bulgulari karsilastirildi.
Bulgular: BHT alanlar ile almayanlar arasinda yillik boy uzamasi agisindan anlamli farklilik bulundu (p0.05) (Tablo-1). BHT
alanlarda pandemi 6ncesi son basvuru boy uzama hiziile pandemisonrasiilk basvuru boy uzama hizi arasinda anlamli fark
bulunmaktadir. Oncesinde tedavi almayan 72 hastanin 20’si BH kullanim kriterlerini karsiladi, tedaviye baslandi.%71.2
hasta pandemi déneminde takiplerine gelmedi,%42.3 hastanin tedavisi epifizlerin kapanmasi nedeni ile sonlandirild.
Tedavisi sonlandirilan takipsiz hastalarin %32.6’sinin Mid Parental Height (MPH)’a gore final boylarina ulasamadigi gorulda.
Sonug: Pandemi ile beraber gelen karantina donemi ve hastanelerin enfeksiyon agisindan glivenli olmamalari COVID-19
disi izlem gerektiren hastaligi olan cocuklarin hastaliklarinin ikinci planda kalmasina neden olmustur. Biz de ¢alismamiz
da bu dénemde takipsiz kalan hastalarimizin slirecten olumsuz etkilendigini, BHT alanlarin ¢ogunlugunun doz degisimi
yapilamamasi nedeniyle final boya ulasamadigini, BHT almayan takipsiz kalan hastalardan yetersiz uzamalari nedeni ile
BHT baslanan olgularin oldugunu ve hareketsiz kalma, beslenme aliskanliklarinin degismesi, televizyon 6nilinde fazla
vakit gecirme gibi faktorlere bagli olarak bliyiime-gelismenin olumsuz etkilendigini gosterdigimiz ¢alismamizi sunuyoruz.

Anahtar Kelimeler: boy kisaligi, blyliime hormon tedavisi, COVID-19
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Nadir bir boy kisaligi nedeni: STAT-5B Heterozigot mutasyonu

Esra Kogyigit, Gozde Glirpinar, Fatih Kilci, Filiz Mine Cizmecioglu Jones

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrin Bilim Dali

Giris: Blyume hormonu duyarsizliginin en sik goriilen monogenik nedenleri arasinda GH reseptorli, STATSB,
IGF1 ve IGFALS genlerindeki mutasyonlar yer alir. immun disregiilasyon bulgulari STAT5B homozogiot
mutasyonlarinin ana klinik o6zelligidir. Agir postnatal blylime geriligi, belirgin IGF-I eksikligi ve normal
blylime hormonu dizeyleri ile birliktedir. Bu vaka sunumunda agir boy kisaligi ile basvuran ancak
immun disregulasyonu olmayan, STAT5B geninde heterozigot varyant saptanan bir olgu sunulmustur.

Olgu: 11yas 3aylk erkek hasta boy kisaligi nedeniyle poliklinigimize basvurdu. Miadinda 3240 gr olarak NVY ile dogmus,
dogum boyu 52 cm, anne 159 cm baba 175 cm sag ve saglikli, akraba evliligi yoktu. Kardeslerinde boy kisaligi 6ykis
yoktu. Hedef boyu 173,5 cm -0,84 SDS olan olgunun boyu:125 cm -3,35 SDS, agirhgi 25,7 kg -2,56SDS, hedef boyu 173,5
cm -0,84 SDS uyumlu olan idi. Frontal bossing ve ince yiiz yapisi olan olgunun puberte muayenesi tanner evre I, diger
sistem muayenelerinde 6zellik yoktu. Kemik yasi 9 yas ile uyumluydu IGF-1 74 ug/L (SDS: -2,8), IGF-3:2446 mg/L (SDS:
-1,5). Bayime hormonu uyari testlerinde (Klonidin ve L-Dopa) pik yanitlar sirasi ile 15,4 ng/mL ve 17,7 ng/mL saptandi.
Yillik bitime hizi 4 cm, IGF-1 jenerasyon testinde AIGF-1 188ng/ml A GFBP3 580 saptanan olguya idiyopatik boy kisaligi
tanisi ile biyime hormonu tedavisi baslandi. Molekiler genetik analizde STAT-5B geninde heterozigot (c-709-3C>G)non
sense VUS varyant saptandi.immiin disregiilasyon acisindan degerlendirildiginde Immunglobulinler ve lenfosit subgrup
analizi normal saptandi.Alti aylik BHRT sonrasinda 12 yas 11 aylik, Tanner evre Ill iken boyu:133,4 cm -3,08 SDS vyillik
blyime hizi 7,3 cm/yil olup, IGF-I degerlerinde diizelme izlendi (IGF:212,5 ug/L -1,67 SDS,IGFBP3:4350 mg/L -1,08 SDS)
Sonug Agir boy kisaligi ve immiin disregiilasyon olan olgularda STAT 5B mutasyonu dusinilmelidir. Ancak heterozigot
STAT5B mutasyonlarinda immdin disregiilasyon bulgulari ve /veya biylime hormonu duyarsizligi olmaksizin agir boy
kisahgi izlenebilir.Bu olgulara BHRT sansi verilmelidir

Anahtar Kelimeler: STAT5B, agir boy kisaligi, immiin disreglilasyon
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Turner Sendromu Tanili Cocuklarda Bilyiime Hormonu Tedavisine Yanitta IGF-1 Diizeyleri Onemli Mi?

Sevin Dobur?, Eren Er?, Samim Ozen?, Damla Géksen?, Siikran Darcan?

lizmir Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
2Saglk Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
3izmir Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dali

Giris-Amag: Turner sendromunda (TS) biyime hormonu (BH) tedavisine yanit farkhliklar gostermektedir.
Bu calismada TS'li cocuklarda, final boya etkisi olan faktorlerin incelenmesi, Ozellikle IGF-1 degerleri
arasindaki kisisel farkhliklarin belirlenmesi ve bireysel tedavi stratejilerinin olusturulmasi amacglanmaktadir.
Gereg¢-Yontem: 2000-2022 vyillari  arasinda BH tedavisi baslanan ve tedavisi tamamlanan 25
olgunun arsiv dosyalari incelenerek, oksolojik, klinik  ve laboratuvar bulgulari kaydedildi.
Bulgular: BH tedavisi baslama yasi: 9,74+2,35 yil, tedavi baslangicinda ortalama boy: 118,28+11,98 cm, (-2,99+1,40),
tedavi siresi: 5,40 (2,06-9,81) yil olarak bulundu. BH tedavisi sonunda ortalama boy 149,3045,9 cm, (SDS -2,02+0,94)
saptandi. BH baslangicindaki boy, erken biylime yaniti ve final boy ile korele idi. (r: 0,406, p: 0,044 ve r: 0,482, p:
0,015). BH tedavisi baslangicinda ortalama IGF-1 SDS: 0,57+2,30 olarak bulundu, tedavinin 3. ayinda pik yaparak
sonrasinda kademeli olarak azalma gosterdigi ama yine de tedavi 6ncesine gore artmis oldugu (12. ayda 3,92+3,99
SDS, tedavi bitiminde 2,69+3,31 SDS) goriildi. IGF-1 degerlerinin degisimi ile erken déonem boy SDS degisimi arasinda
korelasyon saptanmadi (r: -0,277, p:0,266). Karyotip 6zelliginin, erken bliyime cevabina ve final boya etkisi olmadigi
saptandi. Hedef boy ile final boy arasinda istatistiksel olarak anlamli bir korelasyon saptanmadi (r: 0,268, p:0,196).
Sonug: Bu calisma TS’li olgularda BH tedavisine yanitin yonetilmesinde IGF-1 diizeylerinin 6nemini gdstermis; IGF-1
degisimiile boy degisiminin korelasyonunu ortaya koymustur. Prospektif ve daha fazla hasta katiliminin oldugu ¢alismalar
ile blylime yanitini etkileyen faktorlerin tespit edilmesi ve miimkiinse degistirilmesi tedavi basarisini etkileyecek, kisiye
yonelik bireysel tedavi stratejilerinin olusturulmasina yardimci olacaktr.

Anahtar Kelimeler: Turner Sendromu, boy kisaligi, biyime hormonu
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Nadir Bir Boy Kisaligi Nedeni: Alazami Sendromu

Rabia Meral?, Bumin Nuri Diindar?, Seyran Bulut?, Eren Er%, Berna Eroglu Filibeli®, Ozgiir Kirbiyik!

1S.B.U Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, izmir
2jzmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, izmir

Alazami sendromu kisa boy, dismorfik yiz 6zellikleri (Uggen yiUz, genis burun, genis agiz, dolgun dudaklar, genis aralikli
disler, derin yerlesimli gozler), zeka geriligi ile karakterize, nadir gérilen otozomal resesif bir hastaliktir. Kromozom
4925 Uzerindeki LARP7 genindeki homozigot veya bilesik heterozigot mutasyondan kaynaklanir.

Olgu Sunumu

9 ve 5 vyaslarindaki iki kiz kardes zeka geriligi, epileptik nobet nedeniyle gocuk norolojisinde takipliyken agir
boy kisaliginin olmasi (zerine ¢ocuk endokrinoloji polikliniginde degerlendirildi. Her iki kiz kardeste Uclncl
derece akrabalilk ve miadinda disik dogum agirligi oykist mevcuttu. Her ikisi de mikrosefalik, distk agirlik-
boy persentillerine sahip, agir konusma geriligi, Gggen yiz sekli, genis burun, derin gozler ve genis aralkli dislere
sahipti. 9 yasinda kiz hastanin fizik muayenesinde agirlik: 15 kg (-4.07 SDS), boy: 112 cm (-3.16 SDS) ve puberte
tanner evre 1 ile uyumluydu. 5 yasinda kiz kardesin fizik muayenesinde agirlik: 13.5 kg (-2.32 SDS), boy: 94 cm
(-3.31 SDS) ve puberte evre 1 ile uyumluydu, hedef boy: 155.5 cm (-1.12 SDS) olarak belirlendi. Her iki olguya Her
iki olguya kkaryotip, mikroarray analizleri analizleri ve kaltsal panel normal bulundugu icin tim ekzom dizi analizi
(WES) yapildi, LARP7 geninde homozigot c.946C>T mutasyon saptandi ve Alazami Sendromu tanisi konuldu.
Alazami Sendromu agir boy kisaliginin nadir bir nedenidir, akraba evliliklerinin yiiksek oldugu toplumlarda goriilme
sikhginin artmasi beklenmektedir. Etkilenen aileler icin genetik danismanlik 6nemlidir. Yonetim, yasam boyu takip ile
multidisipliner olmahdir.

Anahtar Kelimeler: Alazami sendromu, boy kisaligi, mental motor retardasyon

olgu 1-2
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Biiylime Hormonu (BH) Tedavisi Alan intrakraniyal Tiimorlii Olgularin Uzun Dénem Tedavi Sonuglari

Meliha Pinar Cengiz!, Merve Cantiirk!, Hande Nur Karavar?!, Dogus Vuralli Karaoglan?, Onur G6zmen?, Gizem Cilsaat?,
Mustafa Tezer Kutluk?, Elmas Nazli Géng?, Zeynep Alev Ozén!

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji BD
?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD

Giris: intrakraniyal tiimérli olgularda biyiime hormonu eksikligi (BHE) tiimére veya tedaviye baglh gelisebilir.
Bu hastalarda BH kullanim endikasyon ve komplikasyonlari timorin tipine veya uygulanan tedaviye gore
degismektedir. Halen c¢ogu klinisyenin intrakraniyal tlimorli olgularda BH kullanimina iliskin ¢ekincesi vardir.

Amag: Bu calismada, BHE olan kraniyofarenjiom disindaki intrakranyal tumorli olgularda remisyon
doneminde uygulanan BH  tedavisinin  etkinlik ve glvenliliginin  degerlendiriimesi  amaglanmistir.

Gereg¢-Yontem: 1990-2022 yillari arasinda BH tedavisi alan 978 hasta geriye donik tarandi, kraniyofarenjiyoma
disinda intrakraniyal timord olan ve eriskin boya (EB) ulasan 23 olgudahil edildi. Tedavi baslangicinda, birinci, ikinci
ve tedavinin tamamlandigi yildaki oksolojik veriler kaydedildi. Hedef boy (HB), tedavi baslangicindaki tahmini eriskin
boy (TEB) ve eriskin boy (EB) hesaplandi. Olgular bliyiime hizi, tedaviye yanit ve yan etkiler bakimdan incelendi.

Sonuglar: Calismaya dahil edilen 23 (9 kiz) olgunun (5 medilloblastom, 4 Langerhans hiicreli histiositoz-
LHH, 2 germ hicreli timodr, 2 optik gliom, 2 pineablastom, 3 astrositom; ayrica birer ependimoblastom,
koroid pleksus timorii, menenjiom, melanositik tiimoér, rabdomiyosarkom), malignite tani ortanca yasi 5,9 (1-
13,5), remisyon ortanca yasi 6,4 (2,5-13,9)'tl. 16 hasta ortanca 3 ay kemoterapi almish. 17 hastaya cerrahi,
19’una radyoterapi uygulanmisti. 17 olguda c¢oklu hipofiz hormon eksikligi, birinde puberte prekoks saptandi.
Remisyondan ortanca 4,1 yil sonra (0,2-10,5), ortanca 11,8 yasta (4,5-15,5), BH 230 mcg/kg/hafta dozda, ortanca
2,6 yil (0,8-11) verildi. Tedaviden 6nce ortanca boy SDS -2,3 (- 4,8 - 0,2), TEB-SDS -1,1 (-5,9-2,5), HB-SDS -1,6 (-1,8-
1,5)'ydi. Tedaviyle boy SDSartt (p<0.001); EB-SDS ortanca -1,3 (-4,8-0,6)'ti ve HB- SDS ile benzerdi (p=0.091).

Kraniyospinal radyoterapi alan bir medulloblastom, bir pinealoblastom olgusunda orantisiz blylime, bir
germ hicreli timorde skolyoz, bir medulloblastomda IGF-1 + 2 SDS’ye yikseldiginden BH kesildi. Bir LHH'de

niiks nedeniyle tedaviye ara verildi, 1,2 yil sonra BH yeniden baslandi. Ug¢ olguda aile tedaviyi kendi kesti.

Sonug: intrakraniyal timérli olgularda BH'nin hedef boya erisme agisindan faydali olup yan etkiler yakin izlenerek tedavi
glvenle verilebilir.

Anahtar Kelimeler: Bliyime hormonu eksikligi, boy kisaligl, intrakraniyal kitle, remisyon



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-098]

Ankara Sehir Hastanesi’nde Yeni Agilan Cocuk Obezite Merkezinin Kisa Dénem Verileri

Keziban Toksoy Adigizel, Pinar Kocaay, Gonil Blyukyilmaz, Stiha Atasoy, Aylin Kiling Ugurlu, Emregdl Isik, Derya Tepe,
Fatih Glirbliz, Esra Cop, Mehmet Boyraz

Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinoloji, Ankara

Amag:

Obezﬁte, saghgl bozacak sekilde viicutta asiri yag birikimi ile karakterize, diinya sagligini tehdit eden ¢agin hastaligidir.
Bu olgularin erken yasta pediatri odakli multidisipliner merkezlerde takip edilmesi gelisebilecek metabolik ve
psikososyal komorbiditelerin dnlenmesi agisindan énemlidir. Bariatrik cerrahi adolesan obezitesinde sikligi giderek
artan bir tedavi yontemidir. Calismada obezite merkezine basvuran hastalarin 6 aylik sonuglari sunulmustur.

Yontem:
Tek merkezli,retrospektif,gdzlemsel calismada ¢ocuk endokrin polikliniklerinden ¢ocuk obezite merkezine yonlendirilen

9-18 yas arasinda, viicut kitle indeksi >35 kg/m2 olan olgular ¢calismaya dahil edilmistir. Obeziteye sebep olacak ilag
kullanan, endokrin hastaligl olan, sendromik obez ya da monojenik obez olgular galisma disi birakilmistir. Hastalarin
fizik muayeneleri, metabolik verileri, radyolojik, kardiyak ve psikiyatrik degerlendirme sonuglari analiz edilmistir.

Bulgular:
Ekim 2021 — Mayis 2022 tarihleri arasinda ¢ocuk obezite merkezine yonlendirilen 62 hasta degerlendirilmistir. Olgularin

39'u kiz (%66,2), 23’U erkek (%37,1); ortalama yas 14,5; ortalama viicut kitle indeksi 38,6 kg/m2 idi. Bozulmus aglik
glukozu 2 olguda (%3,2), bozulmus glukoz toleransi 4 olguda (% 6,45) saptandi.11 olguya (%17,7) hipertansiyon nedeniyle
antihipertansif baslandi. 50 hastada (%80,6) hepatosteatoz vardi. Bu olgularin %42’sinde evre 1, %36’sinda evre 2,
%22’sinde evre 3 hepatosteatoz saptandi. 9 hastada (%14,5) obstriktif uyku apnesi semptomlari olup polisomnografi
yapilmasi planlandi. Cocuk psikiyatrisi tarafindan degerlendirilen hastalarin 17 ‘sinde psikiyatrik bozukluk saptandi.
2 hastaya obezite cerrahisi yapildi.2 hastaya daha obezite cerrahisi planlandi. Obezite cerrahisi yapilan olgulardan
biri takibine devam etmiyor, digeri ise 6.ayin sonunda 32,5 kg verdi, vicut kitle indeksi 53,6 ‘dan 41,5’e geriledi.

Sonug:

Adolesan obezitesi, metabolik sendrom, ortopedik hastaliklar, psikiyatrik bozukluklar agisindan 6nemli bir risk faktoriaddar.
Yasam tarzi degisikligi ve medikal tedavilerden fayda gérmeyen, secilmis olgularda obezite cerrahisi uygulanabilir.
Obezite cerrahisi farkindaliginin artmasi morbid obez olgularin erken dénemde bu merkezlere ulasimini artiracaktir.

Anahtar Kelimeler: Obezite, metabolik sendrom, obezite cerrahisi
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Obez Cocuk ve Adolesanlarda, OGTT Sirasinda 1.saat Plazma Glukoz Konsantrasyonunun, Beta Hiicre Fonksiyonlari ve
Kardiyometabolik Parametrelerle iliskisinin Degerlendirilmesi

Eda Mengen, Seyit Ahmet Ugaktirk

Ankara Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bolim, Ankara

Amag: Biz calismamizda oral glukoz tolerans testinde 1.saat plazma glukoz seviyesi ile konvansiyonel glisemik
parametreler, beta hiicre fonksiyonlarini degerlendiren indeksler ve kardiyometabolik risk faktorleri ile iliskisini
degerlendirmeyi amagladik.

Materyal-Metod: Cocuk Endokrinoloji polikliniginde takip edilen ve standart OGTT uygulanan 532 obez hastanin kayitlari
geriye donik olarak degerlendirildi. Hastalarin tamami OGTT verilerine gore, 1.saat plazma glukoz konsantrasyonu <155
mg/dl (n=329) ve >=155 mg/dI (n=203) olarak iki gruba ayrildi. Normal glukoz toleransina (NGT) sahip olgularda, 1.saat PG
seviyesine goreikigrubaayrildi, 218 1.saatdisik NGT’li hasta (<155 mg/dl) ve 53 1.saat yiiksek NGT’li hasta (>=155 mg/dl).

Bulgular: 1.saat dusuk NGT’h (<155 mg/dl) bireyler ile 1.saat ylksek NGT’l (>=155 mg/dl) bireylerin Lipit profili
arasinda istatistiksel olarak anlamli fark vardi (p<0,001). 1.saat yiiksek NGT’li (>=155 mg/dl) bireylerin Total Kolesterol,
LDL Kolesterol, Trigliserit degerleri daha yliksek iken HDL Kolesterol degerleri daha dusik bulundu. Beta hiicre
fonksiyonlarini degerlendiren indeksler, 1.saat dusik NGT’li (<155 mg/dl) bireylerde anlaml olarak daha yiksekti.

Sonug: Sonug olarak, OGTT sirasinda 1 saatte 155 mg/dL’ye esit veya Uizerinde bir plazma glukoz konsantrasyonu, instlin

duyarlihgl ve B-hiicre fonksiyonundaki degisiklikler ile karakterize edilen daha kot bir klinik fenotip ile iliskilidir. Bu
nedenle, bu esik deger, NGT’li obez genc¢ insanlarda prediyabetin ilerlemesini 6ngorebilir.

Anahtar Kelimeler: 1-saat plazma glukoz seviyesi, beta hiicre islevi, obezite, Oral glukoz tolerans testi
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Obez Cocuk VE Addlesanlarda Tiroid Fonksiyonlarinin Degerlendirilmesi

Abdullah Kilavuz?!, Ayse Derya Bulus?, Yiksel Yasartekin?, Ugur Ufuk Isint

'Ankara Atatirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari, Ankara
2Ankara Atatlirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Ankara

Amag: Bu calismada obez ve normal kilolu gocuklari tiroid fonksiyonlari agisindan kiyaslamayi ve tiroid hormonlarinin
antropometrik 6lciimler, kan lipid diizeyleri ve insilin direnci gibi parametreler ile olan iliskisini aydinlatmayi amacladik.
Gere¢ ve Yontemler: Bu calismada, SBU Ankara Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk
Endokrinoloji ve Saglam Cocuk polikliniklerine 1 Mart 2021 ile 1 Mart 2022 vyillari arasinda basvuran hastalarin
dosyas! retrospektif olarak tarandi. 320’si obez 217’si normal kilolu olmak Uzere toplam 537 hasta calismaya
dahil edildi. iki grubun demografik verileri, antropometrik &lciimleri, serbest tiroid hormonlari, TSH, total
kolesterol, HDL, LDL, trigliserid dizeyi, tiroid ve karacigerin ultrasonografik gorintileme bulgulari karsilastirildi.
Bulgular: Obez c¢ocuklarin ortanca yaslari 12, normal kilolu ¢ocuklarin ortanca yasi 11,83 olarak bulundu. Obez
cocuklarin sT3, TSH ve sT3/sT4 orani normal kilolu cocuklara oranla anlamh dizeyde daha yiiksek bulundu. Obez
cocuklarda tiroid volimi normal kilolu ¢ocuklara oranla anlamli diizeyde daha yuksek bulundu. Obez ¢ocuklarin
%47,1’inde tiroid parankiminde hipoekoik heterojenite saptanirken bu oran normal kilolu gocuklarda %11,7 idi. Obez
¢ocuklarda hepatosteatoz goriilme orani %56,3 iken bu oran normal kilolu ¢ocuklarda %6,6 idi. Calismaya dahil edilen
obez cocuklarin %14’tinde, normal kilolu ¢ocuklarin ise %2,3’Unde subklnik hipotiroidi gorilda. Subklinik hipotiroidisi
olan obez cocuklarda trigliserid dlzeyi, otiroid obez cocuklara oranla anlaml dizeyde daha yiksek saptandi.
Sonug: Obez cocuklarda subklinik hipotiroidi goriilme sikhg normal kilolu ¢ocuklara gore anlamli diizeyde yiksek
saptandi. Obezite nedeniyle poliklinik basvurusunda bulunan cocuklarda, sT4 dizeyi normal araliklarda iken TSH
dizeyinin 4,5-10 mU/L araliginda oldugu ihmh TSH yiksekliklerinde, medikal tedaviye baslama karari vermek icin acele
edilmemesi, tedavide ilk basamak olarak hastanin yasam tarzinda ve beslenme aliskanliklarinda yapilacak degisikliklerle
kilo kaybinin hedeflenmesi gerektigini disiinmekteyiz. Calismamizda, obez ¢ocuklarin %47,1’inde tiroid otoantikorlari
negatif oldugu halde tiroid bezinin ultrasonografik gériintiilemesinde parankimde hipoekoik heterojenite saptanmistir.
Bu nedenle, obez ¢ocuklarda gorilen parankim hipoekojenitesi ve heterojenitesi, otoimmin tiroidit agisindan glivenilir
bir uyarici degildir.

Anahtar Kelimeler: obezite, cocuk, subklinik hipotiroidi, tiroid volimd, tiroid fonksiyon testi



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

Hastalarin Tiroid Hormonlari Agisindan Karsilagtiriimasi

Vaka Grubu (n:320)

) X B£SS XSS
Ort. (Min-Maks) Ort. (Min-Maks) P
3,51+0,49 3,07+0,45

T3 (ng/dL) 239 3,58(2,43-630) '°° 3,08(2,07-433) %!
0,98+0,1 1,02+0,12

sT4 (ng/dL) 320 0,96(0.76-1,32) 2% 0.96(0,76-3,88) 4
3,62+0,59 3,05+0,51

sT3/sT4 orani 239 3,58(2,26-6,49) 189 3,02(0,88-4,60) <0,001

+ +
TSH (mU/mL) 320 3,03£1,86 517 L92%0,86 <0,001

2,62(0,17-17,10) 1,80(0,50-5,06)
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[PP-101]

Obez Cocuk ve Ergenlerde Serum D Vitamini Diizeylerinin insiilin Direnci, Hepatosteatoz ve Hipertansiyon ile iliskisi

Hiseyin Anil Korkmaz?, Vatan Barisik?, Dinger Atila®, Fulya Coskunol?®, Serra Algi®, Yasin Ertug Cekdemir®, Derun Torlak’,
Behzat Ozkan®

Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklari ve Cerrahisi Egitim ve Arastirma Hastanesi, Pediatri Endokrinoloji Bélimdi, izmir,
Turkiye.

2Metropol Tip Merkezi

3Menemen Aile Saghg Merkezi

“Manisa Sehir Hastanesi

sUmraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi

®Dokuz Eyliil Universitesi

’Acibadem Universitesi

Giris: Bu ¢alisma, obez ¢ocuk ve ergenlerde serum D vitamini diizeylerinin insilin direnci, hipertansiyon ve yagl
karaciger hastaligi (FLD) ile iliskisini arastirmak igin planlandi.

Yontem: Cocuk Endokrinoloji Klinigine basvuran 5-18 yas arasi 678 hastanin tibbi kayitlari geriye doniik olarak incelendi. D
vitaminieksikligiveyetersizligiolan678obezhasta(viicutkitleindeksi(BMI)yasvecinsiyetegore>95. persentil) klinikgcalismaya
alindi. Degerlendirme, yagh karaciger hastaligi icin antropometrik 6lciimler, biyokimyasal parametreler ve ultrasonda
saptananyaglikaracigerhastaligiderecesindenolusuyordu.Dvitaminieksikligiveyaeksikliginininsilindirenci, hipertansiyon
ve FLD dahil olmak tizere metabolik komplikasyonlarlailiskili olup olmadigini belirlemek i¢in korelasyon testleri kullanildi.

Bulgular: Dusik serum 25(0OH) Vitamin D seviyeleri ile HOMA-IR, ylksek sistolik ve diyastolik kan basinci (SBP
ve DBP) ve FLD arasinda anlaml iliski saptandi (HOMA-IR; r = 0.68, p < 0.0001, SBP; r = 0.34, p < 0,001, DBP;
r = 0,62, p < 0005, FLD; r = 0.12, p < 0002). Dislik serum 25(0OH) D vitamini seviyeleri, Grik asit (p < 0,001,
r = 0.62), derece 1 hepatosteatoz (p < 0,001, r = 0,56), derece 2 hepatosteatoz (p < 0,0001, r = 0.48) ve 3. derece
hepatosteatoz (p < 0.0001, r = 0.12) ile anlamli sekilde negatif korelasyon gosterdi. Benzer sekilde, yetersiz
serum 25(0OH) Vitamin D diizeyleri Urik asit (p < 0.01, r = 0.26), evre 1 hepatosteatoz (p < 0.01, r = 0.72), evre 2
hepatosteatoz (p < 0.01, r = 0.35) ve evre 3 hepatosteatoz (p < 0.001, r = 0.24) ile negatif korelasyon gosterdi.

Sonug: Calismamiz D vitamini eksikligi ve yetersizligi olan obez cocuklarda, insilin direnci, hipertansiyon ve yagli karaciger
hastaliginin gelisme riskinin yliksek oldugunu gosterdi.

Anahtar Kelimeler: yagl karaciger hastaligi, inslin direnci, D vitamini eksikligi
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D Vitamini Eksikligi ve Yetersizligi olan Hastalarin Klinik Bulgularla iliskisinin Korelasyonu

BMI BMI Insulin HOMA- Trighceride Cholesterl HDL LDL SBP DEP

SDs IR
r 052 08 057 08 0.54 047 059 061 034 062
Vitamin D p 00001 0001 00001 00001 .03 .01 0001 D001 0.001 0.003
eficiency
r 068 0467 08 002 046 .14 0643 03 029 0%
Viamin D p (001 0001 0005  0.000 (.01 047 001 001 0003 001
insulficiency

BME body mess mdex, HOMA-R: booxosiatic modd sssessmeni-msulm resistance, LI Jow-demsaty
Irpoprodzin, HDL: hgh-density lipoprotem, SHE: svsfihe bood pressare, DIFF: diastohi blood pressure

D Vitamini Eksikligi ve Yetersizliginin serum rik asit diizeyi ve yagh karaciger hastaliginin derecesi ile iliskisi

Normal
USG
D vitamini eksikligi r 0.62 056 048 0.12 0.78
p 0.001 0.005 0.0003 0.0002 0.12
D vitamini yetersizligi r 0.26 0.72 035 0.24 0.84
p 0.01 0.05 0.02 0.001 0.16

Urik asid Evre 1 Evre2 Evre 3
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[PP-102]

Metabolik Olarak Saglikli Obez(MSO) ve MSO Olmayan Obez Cocuk ve Adolesanlarda Hepatik ve Metabolik
Gostergelerin Karsilagtiriimasi

Riham Mohamad?, Halil ibrahim Ada? Aydilek Dagdeviren Cakir?, Ahmet Ugar?

1SBU, Sisli Hamidiye Etfal SUAM, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Klinigi, istanbul
2SBU, Sisli Hamidiye Etfal SUAM, Radyoloji Klinigi, istanbul
3SBU, Sisli Hamidiye Etfal SUAM, Cocuk Endokrin Klinigi, istanbul

Amag: Metabolik olarak saglikli obez (MSO) olma sikligi pediatrik obez olgularda degisen siklikta bildirilmistir. Bazi
obez olgularda gozlenen metabolik olarak saglikli fenotipin nedenleri net degildir.Calismamizda obez olgularda
MSO olma sikhigini belirlemek ve MSO olma durumu ile serum urik asit diizeyi, HOMA-IR, serum alanin transaminaz
(ALT) dlzeyi, pediatrik alkolik olmayan yagh karaciger hastaligi fibrozis skoru”pediatric non-alcoholic fatty liver
disease fibrosis score” (PNFS) ve demografik 6zellikler arasindaki potansiyel iliskilerin degerlendirilmesini amacladik.
Gerec¢-Yontem: 7-18 yas arasinda ardisik 251 (125’i kiz) obez cocuk ve adélesan prospektif ve kesitsel olarak
degerlendirildi. Olgularin metabolik sendrom (MetS) tanisi Uluslararasi Diyabet Federasyonu kriterlerine gore
konuldu. Metabolik olarak saglikli obez olma durumu Damanhoury kriterlerine goére tanimlandi. Tum olgularda
cesitli metabolik degiskenler olcildi, HOMA-IR ve z=1,11+(0,34*V (ALT)+0,002*ALP)—(1,1*log(-trombosit sayisi))—
(0,02*GGT) formull kullanilarak PNFS degeri hesaplandi. Metabolik olarak saglikl obez olgular ile MSO olmayan obez
olgularin demografik ve laboratuvar verileri karsilastirild. istatistiksel analizlerde p<0,05 diizeyi anlamli kabul edildi.
Bulgular: Olgularin medyan yasi 12,5 (7,0-17,0 yil) yil idi.Metabolik sendrom tanisi 52 (%20,7)olguya konuldu.
Olgularin 103’0 (%41) MSO olarak tanimlandi. Metabolik olarak saglikli obez olgularin biri MetS kriterlerini tasiyor
idi. Metabolik olarak saglikh obez olgularin MSO olmayanlara gore yaslari daha ki¢lk ve bel ¢evresi (BC) olgimleri
daha dusuk idi (p @ 0,05). Metabolik olarak saglikli obez olgularin HOMA-IR degerleri MSO olmayanlara gére daha
distk idi (p=0,0001).Hiperirisemi, hipertransaminazemi ve PNFS olasilik degerlerinin >=%8 olma sikhklari MSO
olan ve MSO olmayan obez olgular arasinda benzer idi(p<0,05). Metabolik saglikli olma durumunu etkileyebilecek
olasi degiskenler lojistik regresyon analizi ile degerlendirildiginde,BC (B=1,03) ve HOMA-IR (B=1,66) anlamli faktorler
olarak bulundu (Nagelgerke R2= 0,142). Arastirilan demografik faktorlerin higcbiri MSO olma durumu ile iliskili degildi.

Sonug: Kohortumuzda MSO olma sikligini oldukca yiiksek bulduk. Metabolik olarak saglikli olgular ile MSO olmayan

olgular arasinda hiperirisemi, hipertransaminazemi ve yiiksek karaciger fibrozis skoru sikligi agisindan fark olmamasi
nedeni ile MSO’yu tanimlayan kriterlerin gecerliligini yeniden degerlendirmeyi gerektirebilir.

Anahtar Kelimeler: metabolik, obezite, PNFS, Urik asit, alanin transaminaz
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[PP-103]

POMC Geninde Heterozigot Patojenik Varyanti Olan Monogenik Obezite Olgusu

Avydilek Dagdeviren Cakir?, Simge Eren®, Umran Cetincelik?, Ahmet Ugar®

1Saglik Bilimleri Universitesi, Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul
2Saglik Bilimleri Universitesi, Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik, istanbul

Proopiomelanakortin (POMC) eksikligi monogenik obezite nedenlerindendir. POMC’nin pargalanmasi ile olusan Beta
ve alfa-MSH hipotalamusta bulunan MC4R’ne baglanarak enerji dengesini ve istahi kontrol eder. POMC geninde
homozigot patolojik varyanti olan olgularda adrenal yetmezlik, hiperfajinin eslik ettigi morbid obezite, acik cilt rengi
ve kizil sag¢ gozlenirken, heterozigot olgularda tipik klinik bulgular gézlenmez. Fakat obeziteye yatkinhk bildirilmistir.
Burada POMC geninde heterozigot varyant saptanan hiperfajinin eslik ettigi siddetli obezitesi olan bir olgu sunulmustur.
Olgu

4 yga§ 9 aylik kiz, obezite ve asiri yeme istegi yakinmalari ile basvurdu. Aralarinda akraba evliligi olmayan ebeveynlerden
miadinda 3100 gram agirliginda dogan olgunun kilo aliminin 2 yasindan beri fark edilir oldugu dgrenildi. Ozgecmisinde
kronik hastalik ve ilag kullanim 6ykiisii yoktu. Fizik bakida; Boy: 121 cm (2,9SDS), viicut agirlhigi: 43,1 kg (+5,6 SDS), VKi:
29,4 kg/m2 (+4,3 SDS) ile obez idi, pubertesi Tanner Evre 1 idi. Kan basinci normaldi. Sistemik muayenesi olagandi.
Metabolik degerlendirmesinde glukoz ve lipid diizeyleri ve karaciger islevleri normaldi. Ultrasonografide karacigerde
evre 1 hepatosteatoz saptandi. Kemik yasi 5 yas 9 ay idi. Erken baslangicli, siddetli, hiperfajinin eslik ettigi obezitesi
olan olguda monogenik sendromik obezite distinildi. Yeni nesil dizilime yontemi ile galisilan gen panelinde POMC
geninde heterozigot NM-000939:¢.662A>G(p.Tyr221Cys) missense varyant saptandi. Aile taramasinda ayni varyant
babada da saptandi. Babada da obezite 6ykisi oldugu, fakat diyet ve egzersiz yaparak zayifladigi 6grenildi. POMC
genindeki heterozigot p. Tyr 221Cys varyantina iliskin fonksiyonel analiz ¢alismalarinda, bu varyantin B-MSH’Iin 3
boyutlu protein yapisini bozarak, B-MSH’In MCR4’e baglanmasini ve reseptdr aktivasyonunu oOnledigi saptandi.
Ayni calismada p. Tyr 221Cys varyantini tasiyan obez olgularda MC4R eksikligi olgularindaki gibi hiperfaji ve lineer

blylme artisinin oldugu gosterildi(1). Olgumuzda da obeziteye eslik eden lineer blylime artisi ve hiperfaji mevcuttu.
Sonug
ikincil olmayan erken baslangich agir obez olgularda kayda deger fenotipik bulgular olmasa da monojenik obezite

gen panelinin galisiimasi 6nemlidir. Molekiler genetik taninin konulmasi olgunun alternatif tedaviler agisindan
degerlendirilmesini saglar.

Anahtar Kelimeler: monogenik obezite, POMC geni, p. Tyr 221Cys varyant
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[PP-104]

Beden kitle indeksi ile koku fonksiyonlari arasindaki iliskinin degerlendirilmesi

Mehmet Ali Kopan, Murat Karaoglan, Emel Hatun Aytag, Dila Tugce Kopan

Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji, Gaziantep

Amac: Organizmalarin enerji dengesi, duyusal ve metabolik faktorler tarafindan belirlenen, birbiriyle etkilesime giren ¢ok
yonltkarmasiksireclerle saglanir. Bugalisma, duyusal kontrollin bir gostergelerinden biri olarak koku almafonksiyonlariile
viicutenerjidepolarininbirgdstergesiolanviicutkitleindeksi(BKi)arasindakipotansiyeliliskiyiortayakoymayaodaklanmistir.
Gere¢ veYontemler: Calisma prospektif olarak tek merkezde ve kesitsel olarak gerceklestirildi. Katihmcilar 11-
18 yas arasi cocuklardi. Fazla kilolu, obezite ve morbid obezlerden olusan 57 cocuk calisma grubunu, normal
kilolu 19 c¢ocuk ise kontrol grubunu olusturdu. Gruplara gore BMI Z-skoru;-2<BMI Z-skoru<=1 normal agirlik,
1<BMI Z-skoru<=2 asiri kilolu, 2<BMI Z-skoru<2.33 obez 2.33<=VKI Z-skoru morbid obez olarak gruplandirildi.
Tum katilimcilarin tibbi kayitlarindan belirlenen biyokimyasal parametreler kaydedildi. Esik, ayrim ve tanimlama
modaiillerini iceren “Sniffin’ Sticks” koku testi uygulandi. Calisma ve kontrol gruplarinin sonuglari karsilastirildi.
Bulgular: Calisma grubunu(n=57) fazla kilolu(n=19), obez(n=16), morbid obez(n=22) lerden olusmakta idi.
Gruplar arasinda“Sniffin’ Sticks”skorlari karsilastirildiginda, hem normal hem de asiri kilolu hastalarda ortalama
toplam skorlar obez ve morbid obez hastalarin degerlerinden daha yuksekti (sirasiyla, p=0,004,p<0,001,p<0,001,
p=0,004,p<0,001, p<0,001). Benzer sekilde obez hastalarin 6l¢climleri de morbid obez hastalarin degerlerinden daha
ylksek saptandi (p=0,005). Ortalama koku fonksiyonu toplam puanlari kadinlarda erkeklere gore daha yliksekti
(p=0.044). Koku alma islevleri ile VKi arasinda giiclii-negatif bir iliski bulundu (r=-0.625). Olfaktér fonksiyonlar ve
metabolik degiskenler arasindaki iliskiler total kolesterol ile zayif-negatif, kadinlarda LDL ile orta-negatif (sirasiyla,
r=-0.346, r=-0.445) ve zayif-negatif, HOMA ile ve insllin ile orta-negatif idi. erkekler (sirasiyla, r=-0.393,r=-0.424).
Sonug: Bu ¢alismada, morbid obez ¢ocuklarda koku fonksiyon kapasiteleri normal kilolu, fazla kilolu ve obez cocuklara
gore daha disiiktii, koku alma yetenekleriile VKi arasinda giiclii, negatif bir iliski vardi. Ek olarak, Kiz cocuklarda erkeklere
gore koku fonksiyon kapasitelerinin yiksek oldugunu ortaya koymaktadir. Bu bulgular koku kontroliiniin enerji dengesini
saglamak icin Viicut Kitle indeksi’'ne bagh olarak cift yonlii, degisken ve dinamik bir karaktere sahip oldugunu ek olarak
koku yeteneklerinde cinsel dimorfizme sahip oldugunu gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: koku fonksiyon testleri, obezite, beden kitle indeksi
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Gruplar Arasinda Koku Testi Toplam Degerleri Dagilimi

'

T b i
o "
' H




ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-105]

Obez Cocuk ve Adolesanlarin Non-alkolik Yagh Karaciger Hastaliginda Monosit/Yiiksek Yogunluklu Lipoprotein
Oraninin Klinik Parametreler ve Ultrasonografi ile Korelasyonu

Nurdan Fidan', Havva Nur Peltek Kendirci?, Atakan Comba3

'Hitit Universitesi Tip Fakdiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Corum
2Hitit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, Corum
3Hitit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Gastroenteroloji Klinigi, Corum

GIiRiS ve Amag: Non-alkolik yagh karaciger hastaligi(NAYKH) obezite, dislipidemi, tip-2 diyabet, iskemik strok,
ateroskleroz, hipertansiyon, kardiyak aritmi, kronik bobrek hastaligi gibi artmis kardiyo-metabolik bozukluk riski ile
dogrudan iliskilidir. Son yillarda monosit/HDL orani inflamasyon ve kardiovaskiler belirte¢ olarak birgok hastalikta
arastinlmistir. Calismamizda obez cocuk/adolesanlarda NAYKH tanisinda monosit/HDL oraninin non-invazif bir
marker olarak kullanilabilirliginin belirlenmesi ve karotis intima kalinhgiyla iliskisinin degerlendirilmesi amaglanmistir.
Gereg-Yontem: Hastanemiz Cocuk Gastroenterolojisi ve Cocuk Endokrinolojisi kliniklerine Kasim2020-Mart2021 tarihleri
arasinda kilo fazlaligi yakinmasi ile basvuran, viicut kitle indeksi yas ve cinsiyetine gore>=2SD olan 6-18yas hastalar
calismayadahiledildi. Olgularinantropometrik verileri,hemogram,aclik kan sekeri,instlin, AST,ALT,LDL,HDL,trigliserid,total
kolesterol diizeyleri incelendi, HOMA-IR ve monosit/HDL orani hesaplandi, ultrasonografik olarak karaciger bulgulari ve
karotis intima kalinliklari kaydedildi. istatistiksel analizler IBM SPSS Statistics for Windows 22.0 yazilimi ile gerceklestirildi.
Bulgular: Takvim yasi 11,2+3,0(60-17,4) olan 157 obez hasta (%51,6’si erkek) calismaya dahil edildi. Olgularin
%37,5'unda(n=59) ultrasonografik olarak hepatosteatoz mevcuttu. Hepatosteatozu olan grubun olmayan gruba
gore yas ortalamasinin daha biiyiik(p=0,001), erkek cinsiyetin daha fazla (%74,5, n=44)(p=0,001), VKi’nin daha
fazla(p=0,001), trigliserid diizeyinin daha ylksek(p=0,003), HDL diizeyinin daha disik(p=0,001), aclk kan sekeri, instlin
ve HOMA-IR dizeylerinin daha yiiksek(hepsinde p=0,001),AST ve ALT dlzeylerinin daha ylksek(sirasiyla p=0,007,
p=0,001), monosit/HDL oraninin daha yiksek(p=0,003), ortalama intima media kalinhginin daha fazla(p=0,001) ve
karaciger boyutunun daha biiyiik(p=0,001) oldugu saptandi. Monosit/HDL orani ile yas, VKi, insiilin, HOMA-IR,AST,ALT
dlzeyleri,karaciger boyutu ve ortalama karotis intima kalinligi arasinda pozitif(p<0,05), total kolesterol dizeyi ile
negatif(p=0,014) korelasyon saptandi. Parametrelerin duyarhligini ve 6zgilliginl tespit etmek ve uygun kesme
degerini belirlemek icin ROC egrisi kullanildi, NAYKH’ni belirleyen monosit/HDL orani esik degeri 14,32 olarak bulundu.
Sonug: NAYKH tanisinda karaciger biyopsisi altin standart olup, invaziv bir yontem olmasi dolayisiyla; oykd, fizik muayene,
laboratuvar tetkikleri ve gériintiileme yontemlerinin yanisira monosit/HDL oraninin non-invazif bir marker olarak cocuk/
adolesanlarin NAYKH tanisinda ve karotis intima kalinligiyla pozitif korelasyonu nedeniyle kardiyovaskiler ve metabolik
riskin belirlenmesinde kullanilabilecegi sonucuna varilmistir.

Anahtar Kelimeler: obezite, hepatosteatoz, steatohepatit
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Obezitesi olan ¢ocuklarda metabolik sendromu 6ngérmede yeni bir indeks: Bel gevresi-trigliserit indeksi

Bahar Ozcabi?, Salih Demirhan?, Ozden Aksu?, Hatice Oztiirkmen Akay*, Ayla Giiven®

1Saglik Bilimleri Universitesi Tip Fakiiltesi Zeynep Kamil Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul; Memorial Bahgelievler Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bolimi,
istanbul

2Saglk Bilimleri Universitesi Tip Fakltesi Zeynep Kamil Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, istanbul

3Saglik Bilimleri Universitesi Tip Fakiiltesi Haydarpasa Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saglhgi ve Hastaliklari
Anabilim Dali, istanbul

“Saglik Bilimleri Universitesi Tip Fakiiltesi Zeynep Kamil Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Radyoloji Anabilim Dali, istanbul; Baskent Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, istanbul
>Saglk Bilimleri Universitesi Tip Fakltesi Zeynep Kamil Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Egitim ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul; Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dall,
Istanbul

Amag: Cocukluk g¢aginda artan obeziteye bagli olarak metabolik sendrom (MS) sikhgl da artmaktadir. Cocuklarda
MS’in tanilandirilmasinda, o6zellikle yas gruplarina gore degiskenlik gosteren farkli olgltler kullaniimaktadir.
Amacimiz bel gevresi-trigliserit indeksinin (WTI) ¢ocuk ve ergenlerde MS’i dngérmedeki etkinligini irdelemektir.
Gereg-Yontem: Bu calismaya 132 obezitesi olan ¢ocuk ve ergen (68 kiz) (6-17 yas) dahil edildi. Boy, kilo, viicut kitle
indeksi (VKi), bel cevresi, ergenlik evresi, kan basinci (TA) verileri ve biyokimyasal degerleri tibbi kayitlardan elde
edildi. Standart sapma (SDS) ve yuzdelikler hesaplandi. WTI, bel gevresi (cm) x trigliserit diizeyi (mmol/L) formuli ile
hesaplandi. Total kolesterol/HDL-kolesterol indeksi (TK/HDL-K) hesaplandi. Hepatosteatoz varligi ultrasonografi ile
gosterildi (n=130). Olgular 6-10 yas arasi “grup 1” (n=41), 10-17 yas aras! “grup 2” (n=91) olarak iki gruba ayrildi. MS
tanisi, grup 1’de IDEFICS konsorsiyumunun (1), grup 2’de ise Uluslararasi Diyabet Federasyonu’nun (IDF) (2) 6nerdigi
tani Olgitlerine gore kondu. WTl icin egri altinda kalan alan (AUC) ve uygun kesme noktalari, ROC analizi ile hesaplandi.
Bulgular: Ortalama yas grup 1'de 8,67, grup 2'de 12,66 yil idi. Gruplarin cinsiyet dagihmi benzerdi (p>0,05).
Prebubertal hasta sayisi grup 1'de 27 (%65,9), grup 2'de 7 (%7,7) idi. Grup 1’de MS olan olgularda VKI SDS (0,049),
bel cevresi/boy orani (p=0,046), sistolik (p=0,003) / diastolik (p=0,004) TA, insilin (p<0,001), Urik asit (p=0,047),
trigliserit (p<0,001), TK/HDL-K (p=0,03) ve WTI (p<0,001) degerleri yiksekti. Grup 2’de ise MS olan hastalarda bel
cevresi (p=0,047), sistolik TA (p=0,01), insulin (p=0,013), urik asit (p=0,018), trigliserit (p<0,001), TK/HDL-K (p<0,001),
WTI (p<0,001) degerleri daha yliksek, LDL-K (p<0,001) degeri daha disik, hepatosteatoz (p=0,006) daha sikti. Grup
1 icin AUC degeri 0,860, optimum kesim noktasi WTI>99,7 (duyarliik %94,4; 6zgillik %78,2) olarak saptandi. Grup
2 icin AUC degeri 0,902, optimum kesim noktasi WTI>141,5 (duyarlihk %86,3, 6zgillik %86,9) olarak saptandi.
Sonug: Calismamizda ¢ocuk ve ergenlerde WTI'nin MS’i 6ngérmede etkin bir indeks oldugu gozlendi.

Anahtar Kelimeler: bel cevresi-trigliserit indeksi, metabolik sendrom, obezite
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Farkh Klinik Bulgularla Alstrom Sendromu: 8 Olgu ve Literatiir Taramasi

Serpil Albayrak, Ahmet Yildirim, Murat Karaoglan, Mehmet Keskin

Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Amag: Alstrom sendromu (ALMS) ALMS1 geninin patojenik varyantlari nedeniyle 1/1.000.000 prevalansi olan
monogenik kalitilan hastaliktir. ALMS bulgularinin ¢ogu infant veya erken ¢ocukluk doneminde baslasa da ileri yaslarda
da gorulebilmektedir; ilerleyici gorme ve isitme kaybi, kardiyak problemler, obezite, tip 2 diyabet(T2DM),insllin
direnci(iR) akantozis nigrikans(AN) ile karakterizedir. ALMS belirti, semptomlarinin siddeti ve farkli tutulum
ozellikler gosterir.Direncli IR hem de B-hiicre yetersizligi ALMS’de disglisemiden sorumlu iki belirleyici faktérdir.
Hipotalamusta, melanokortin yolunun bir bileseni olan mekanokortind reseptori(MCR4) tokluk ve enerji
kullanimini  dizenler.Hiicre ylzeyindeki LEPR gibi reseptorlerin  fonksiyonel durumunu destekleyen
ALMS1 geniyle iliskili protein kompleksleri icerir.Bu vyollarda yer alan Bardet-Biedl sendromu ve ALMS
gibi genetik varyanlar siliyer fonksiyon bozuklugu ve MCA4R sinyallesmesindeki bozukluga neden olabilir.
Setmelanotid  MC4R’yi  aktive eden, noéronlarda  melanokortin  uyaricic  hormon  yerine  gegen
melanokortin  agonistidi, MC4R'nin  Ust  yolaktaki eksik etkilerinin  giderilmesinde yardimci  olabilir.
Bu calisma ALMS tanih olgularin klinik ozelliklerini degerlendirmeyi amaclamaktadir.

Bulgular: izlenen 8 hastanin,5(%62.5)kadindi, ortalama tani yili8.32+3.95, BMI SDS 2.46+0.69 idi.Bir hastada
ALMS heterozigot mutasyonu olup obezite, hepatosteatoz, dislipidemi,insilin direnci mevcuttu.Clinvar’da
VUS olarak degerlendirilmisti. Erkek hastalar obezdi, jinekomastisi mevcuttu. Sirasiyla isitme kaybi,AN,
morbid  obezite, T2DM, hipertansiyon, hipotiroidi, g6z, kardiak,hepatik,renal;4(%50),6(%75),5(%62.5),
3(%37.5), 5(%62.5), 3(%37.5),7(%87.5),6(%75),7(%87.5),2(%25) patoloji saptanmist.6(%75) hastanin
okul basarisi orta dlzeydeydi.Bir hasta psodotiimor serebribir hasta diyabetik ketoasidozla basvurup
tani almish.Diger bir hasta 3aylikken miyokardit ve gozde nistagmus nedeniyle incelemede tani almist.

TARTISMA: Literatirle uyumlu olarak sistemik tutulumu olgularda saptadik hastalarin gonadal yetmezlik bulgusu
gbzlemlenmemis olup yas itibari ile prepubertal cogunlukla olmalarina baglayabiliriz.Bir hastamizda boy kisaligi vardi
olgularin takibi bu yonde yapilmasi planlandi. 6 (%75) hastamiz metformin ve diyetle kilo kontrolli saglanamadi.
Calismalarda,setmelanotid tedavisi obezitesi olan ve ALMS bireylerde viicut agirhgl ve acghk skorlarinda azalma
gorilmustdr,ileri calismalara ihtiya¢ vardir.Hastalarimizda tedavi secenegi olarak degerlendirilmesi yapiimaktadir.
Sonug: ALMS'li bireyler ve aileleri bir uzman merkezine yonlendirilmeli ve multidisipliner ekiple izlenmelidir. Yasam tarzi
degisikligi, egzersiz, diyet, kilo kontroll, T2DM ve obezitesi olan ALMS hastalara birincil tedavi olarak énerilir.

Anahtar Kelimeler: Alstrom Sendromu, Metabolik Sendrom, Obezite, Anti-obezite ilaglar
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Obez Cocuklarda Serum Versican Ve Biglican Diizeyleri Visseral Yaglanmanin Belirteci Olabilir Mi?

Reyhan Deveci Sevim?, Mustafa Gék?, Sebla Giines!, Ozge Cevik?, Omer Erdogan?, Tolga Uniivar, Ahmet Anik!

!Aydin Adnan Menderes Universitesi, Cocuk Endokrinoloji, Aydin
2Aydin Adnan Menderes Universitesi, Radyoloji Anabilim Dali, Aydin
3Aydin Adnan Menderes Universitesi, Tibbi Biyokimya Anabilim Dali, Aydin

Amag

Obez cocuklarda serum versican, biglican, IL6 ve high sensitif CRP (hsCRP) diizeyleri ve karaciger yaglanma
oraninin belirlenmesi, antropometrik ve laboratuvar veriler ile olan iliskisinin arastirilmasi amaglanmistir.
Gere¢-Yontem

Calismaya 7-18 yas obez ve kontrol grubu olarak saglikli gocuklar alindi. Serum versican, biglican, IL-6 ve hsCRP
dizeyleri ELISA yontemyle galisildi. Karaciger, dalak ve cilt alti yagl dokudaki yag ylzdeleri Manyetik Rezonans
Goriintileme (MRG) cihazinin IDEAL-1Q sekansi kullanarak ol¢tldi. Biyoimpedans analiz Tanita BC 418 MA
cihaziyla, Holtain skinfold caliper araciyla triseps cilt alti yag doku 6lglimi yapildi. MRG’de ortalama karaciger yag
fraksiyonunun >%5 olmasi hepatostetatoz olarak kabul edildi.

Bulgular

Calismaya 36 obez, 30 saglikh cocuk alindi. Obezlerde agirlik, beden kitle indeksi, sistolik kan basinci,
bel c¢evresi, triceps kalinligl, bazal metabolizma hizi, viicut yag orani, insilin trigliserid, LDL, HbAlc,
ALT ve beyaz kire sayisi daha yuksekti (p<0,05). Versican, hsCRP ve IL6 diizeyi obezlerde daha yiksek
saptandi (p<0,05), biglican dlzeyinde obez ve kontrol gruplari arasinda farkliik yoktu (p>0,05).
Obezlerin 20’sinde (%55,6) hepatosteatoz vardi. Obezlerde hem segmenter hem global 6lglim tekniginde
hepatosteatoz orani kontrol grubuna gore yuksekti (p<0,001). Dalak yag diizeyleri her iki grupta benzerdi. Karaciger
yag orani; trigliserid, LDL, HbA1lc, ALT, beyaz kire sayisi, bazal metabolizma hizi, vicut yag orani ile pozitif yonde,
HDL ile negatif yonde anlamli diizeyde koreleydi (sirasyila r=0,333; r=0,268; 0,339; r=0,365; r=0,529; r=0,310;
r=0,634; r=-0,330; p<0,05). Karaciger yag oraniyla versican, biglican, IL6 ve hsCRP arasinda iliski saptanmadi.
Calismaya goOre versican, biglican, hsCRP, IL-6 dlzeyleri hepatosteatoz 0Ongorisinde anlamh degildi
(p>0,05). Viicut yag oraninin %31’'in Gzerinde olmasi %85,0 duyarlihk, %70,5 0ozgillik; bel g¢evresinin
90 cm’nin Uzerinde olmasi %70,0 duyarhhk %70,0 ozgillik; ALT’nin  kizlarda 22 U/Unin Uzerinde
olmasi  sirasiyla  %45,5 duyarliik  %83,9 oOzglllikle hepatosteatozu  6ngordirmektedir  (Tablo  1).
Sonug

Obez ¢ocuklarda serum versican, hsCRP ve IL 6 diizeyleri daha yiksektir ancak hepatosteatozu 6ngoérdiirmemektedir.
Hepatosteatoz 6ngoriisiinde viicut yag orani, bel cevresi ve ALT degerleri kullanilabilir.

Anahtar Kelimeler: biglican, hepatosteatoz, obezite, versican, visseral yaglanma

Hepatosteatozu 6ngérmede klinik ve laboratuvar belirtegler

Kriter Duyarhlik  Ozgiillik AUC %95 Giiven Araligi p
Vicut Yag Orani %31 %80,0 %70,5 0,819 0,711-0,933 <0,001
Bel cevresi 90 cm %70 %70,5 0,760 0,631-0,888 0,001
ALT kizlarda 22 U/L %45,5 %83,9 0,762 0,590-0,935 0,010

ALT erkeklerde 25 U/L  %45,5 %75,0 0,678 0,451-0,905 0,148
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CEP19 geninde homozigot nonsense c.169C>T p.Arg57* mutasyonuna bagh erken baslangich monojenik obezite ve
diyabetik ketoasidoz

Atilla_Cayir?, Ayberk Tirkyilmaz?, Hannah Rabenstein3, Fadime Gliven?®, Yiksel Simeyra Karag6z®, Martin Wabitsch®,
Hilseyin Demirbilek’

1Saglik Bilimleri Universitesi Erzurum Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bélimii, Erzurum

2Karadeniz Teknik Universitesi, Tibbi Genetik B6liimii, Trabzon

3Institute of Human Genetics University Hospital of Ulm

*Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, Erzurum

SRecep Tayyip Erdogan Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Psikiyatri Ana bilim Dali, Rize

®Division of Paediatric Endocrinology and Diabetes, Department of Paediatric and Adolescent Medicine, Center for
Rare Endocrine Diseases, Ulm University Hospital

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Blimii, Ankara

Giris

Centrozomal Protein 19 (CEP19) proteini diger siliyer proteinler FOP-CEP350 ve RBL2B ile etkilesime girerek siliyer
fonksiyonlarindiizenlenmesindegorevalir.Bugeninmutasyonlarimonojenikobeziteninolduk¢anadirnedenlerindenbiridir.
Bucalismadadiyabetikketoasidozilebasvuranerkenbaslangicliasiriobezitesiolanbirolguveikikizkardesinde CEP19geninde
saptanan homozigot nonsense c.169C>T p.Arg57* (p.Arg57*) mutasyonu ve olgularin fenotipik 6zellikleri incelenmistir.

Olgu:

indeks olgu, 12 yasinda kiz, erken baslangich siddetli obezite (BMI:62.7kg/m2), hiperfaji ve diyabetik ketoasidoz ile
basvurdu. Yapilan incelemelerde metabolik sendromun diger bulgulari hipertansiyon ve hiperlipidemi de mevcut olup
yapilan genetik analizinde CEP19 geni 3. ekzonunda homozigot nonsense (c.169C>T, p.Arg57*) mutasyonu saptandi.
Yapilan segregasyon analizinde ayni mutasyonu homozigot olarak tasiyan olgunun ¢ift yumurta ikizi kiz kardesinde
de (Olgu-2&3) erken baslangich siddetli obezite, tip2 diyabet, hiperlipidemi ve hipertansiyon saptandi. Olgu-2'de bu
bulgulara ek olarak situs inversus abdominalis, polispleni, lomber vertebral flizyon ve sag-sol oryantasyon bozuklugu
mevcuttu. Olgularin saglikh ebeveynleriile etkilenmemis bir kiz kardeslerinde ayni mutasyon heterozigot olarak saptandi.

Sonug:

CEP19 genindeki mutasyonlar, erken baslangicl monogenik obezitenin nadir bir nedenidir. Literatlirde daha 6nce
bildirilen CEP19 mutasyonuna bagh gelisen siddetli obezite vakalarina ek olarak indeks olgumuzda diyabetik ketoasidoz,
bir olguda ise situs inversus abdominalis, polispleni, lomber vertebral fliizyon ve sol-sag oryantasyon bozuklugu gibi yeni
bulgular saptanmistir. Bu bulgular CEP19 gen mutasyonlarinin siliyopati grubu hastaliklarin fenotipine neden oldugunu
desteklemektedir.

Anahtar Kelimeler: obezite, diyabet, genetik, CEP19
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Obez cocuklarda insiilin direncini belirlemede Tg/HDL orani ile diger yontemlerin karsilastirmasi

Meliha Esra Bilici

Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Zonguldak, Tiirkiye

Giris-Amag:

Cocukluk ¢aginda obezite sikhg giderek artmaktadir. Obezitede gorilen serbest yag
asitlerinin ~ artist  insdlin  direnci  gelisiminde, inslilin  direncinin de  metabolik sendrom  gelisii
mine predispozan etkisi bulunmaktadir ancak ¢ocukluk caginda pubertedeki fizyolojik olarak goriilen insilin direnci
nedeniyle obezite iliskili durumu belirlemedeki zorluk nedeniyle cocuklarda MetS'nin mevcut taniminda insilin
direnci yer almaz.Klinikte de bu amacla pek ¢ok farkl parametre kullanilarak 6ngori saglanmaya calisiimaktadir
Cocuklar arasinda artan obezite yiikii goz 6nine alindiginda, riski altindaki cocuklari belirlemek icin iyi bir duyarliliga/
Ozgulluge sahip basit bir yontem veya alternatif bir araca ihtiya¢ vardir. Trigliserit/yiksek yogunluklu lipoprotein
(TG: HDL-C) orani kardiyometabolik risk ve instlin direncini ongérmede yararhhig gosterilen bir parametredir
ancak bu degerlendsrmenn sadece HOMA-IR ile yapilmis olmasi ileri ¢alismalara gereksinim gostermektedir.
Bu calismadal;; obez c¢ocuklarda klinikte kullanilan 3 farkh instlin  direnci 0O6ngbérme yonteminin
kiyaslanmasi  ve bu yontemlerin Tg/HDL orani ile korelasyonunun belirlenmesi amaclanmistir.
Olgular ve Yontem:

Klinigimizde Ocak 2021-2022 yillari arasinda takip edilen 6-18 yas araligindaki antropometrik degerlendirmede VKi sds>2
sds olan olgular alindi. Olgular insilin direnci varligi agisindan klinikte kullanilan 3 farkli parametre(HOMA_IR, bazal
insllin dizeyi,puberteye ve cinsiyete gore HOMA-IR) ile degerlendirildi. Pubertal olgularda, HOMA-IR pubertal>3.5,
bazal insilin diizeyi> 30miu/ml, puberte ve cinsiyete gére HOMA-IR kiz olgularda >3.8, erkek olgularda >5.2 insiilin
direnci varligi olarak kabul edilirken, prepubertal olgularda HOMA-IR >2.5, bazal insilin diizeyi>20 miu/ml, puberte
ve cinsiyete gore HOMA-IR kiz olgularda >2.2, erkek olgularda <2.6 yiiksek kabul edildi. Tim olgularin trigliserit/
HDL dizeyleri orani, insllin direnci olan ve olmayan olgularda gruplar arasinda glvenilirlik agisindan karsilastirildi.
Bulgular

Calismaya toplam 179 olgu dahil edildi.Olgularin %58’i kiz iken, %42’si erkekti.Yas ortalamasi 11.06 + 2.3 idi. Tim
parametrelere gore insiin direnci olan olgularda TG/HDL orani anlamli olarak yiksek bulundu. Homa-IRye gore insulin
direnciolan TG/HDL orani 2.99% 1.6, olmayan olgularinise 1.98+1.0, gruplar arasinda anlamli olarak yiksek bulunmustur(
p<0.00001)

Anahtar Kelimeler: TG/HDL, insiilin direnci, obezite



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-112]
OBEZ veya FAZLA KiLOLU COCUK ve ERGENLERDE TiP 2 DIABETES MELLITUS/PREDIYABET TANISINDA HbA1C’NiN YERI

Dicle Canoruc Emet, Merve Cantiirk, Hande Nur Karavar, Onur Gézmen, Pinar Cengiz, Mira¢ Unlii, ipek Sucak, Numan
Firat Ekici, Nazli Génc, Alev Ozdn

Hacettepe Universitesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris:Obez/fazlakilolucocuklardatip2diabetesmellitus(T2DM)veprediyabettanisindaAmerikanDiyabetDernegi(American
DiabetesAssociation,ADA)eriskinlerdekabulgérmisesikdegerlerinikullanmayiénermektedir.AncakHbAlcilealtinstandart
oral glukoz tolerans testi(OGTT) sonuglarinin uyumlu olmadigini gésteren calismalar mevcuttur. Amacimiz T2DM insidansi
az olan toplumumuzda HbA1c’nin tanisal dogrulugunu ve prediyabet/T2DM’yi dngorebilecek faktorleri incelemektir.
Metod: Tek merkezde son bir yilda OGTT uygulanmis ortalama yasl2,7+3 (6-17yas) (n=76,K/E:42/34,prepubertal/
pubertal:15/61), viicut kitle indeksi(VKi) Z-skoru 2,01+0,54 olan obez/fazla kilolu c¢ocuklarin kayitlari
retrospektif  incelendi.  Dislipidemi/akantozis  nigrikans(AN)/birinci  derece yakininda diyabet  &ykisu
ve OGTT oncesi HbAlc/aclk kan sekeri(AKS) kaydedildi. OGTT ile ADA kriterleri kullanilarak normal
glukoz metabolizmasi(NGM) ve glukoz metabolizma bozuklugu(GMB) [prediyabet+T2DM] olan gruplar
belirlendi. HbAlc’'nin GMB igin tanisal performansi egri altinda kalan alan kullanilarak degerlendirildi.
Sonug: OGTT sonucuna gore hastalarin 12’sinde GMB(9prediyabet, 3 T2DM), 64’linde NGM saptandi. GMB saptanan
hastalar 12,5yasindan biiyiiktii ve NGM’ye gore daha ileri yasta(14,6+1,8 vs 12,3+3,0 p=0,01) saptandi. iki grup arasinda
AKS disinda(96+15,7 vs 84,9+7,6 mg/dl,p<0,01) metabolik parametreler (VKi-SDS, lipid profili, AN varligi) ve ailede diyabet
oykuslagisindanfarksaptanmadi.OrtalamaHbAlcGMBolanlarda%6,01+0,66;NGMolanlardaise %5,69+0,29’idi(p=0,12).
OGTT’deGMBsaptanmaoranlaribasvurudaobeziteyeekHbA1c>=%5,80lanlarda(n=33)%18;AKS>100mg/dlolanlarda(n=8)
%87,5;ANolanlarda(n=12)%33;ailedediyabetdykiisiiolanlarda(n=20)%20; dislipidemisiolanlarda(n=25)%20saptanirken
sadece obezite ile OGTT uygulanmislarin(n=15) 1’inde GMB saptandi. HbAlc’nin GMB tanisi i¢in egri altinda kalan alani
0,64 bulundu(p=0,12). GMB'yi gdstermede %4,9 HbAlc degeri %100 duyarli iken, %6,6 %100 6zgil bulundu. T2DM
saptanan hastalar(n=3) incelendiginde ise hepsinin yasi 14,5’dan biyiik, HbAlc %6,9-7,1; AKS 107-125mg/dl saptandi.
Tartisma: T2DM/prediyabet taramasinda kullanilan yas esik degeri toplumlara 6zgii olmalidir. Obeziteye eslik eden AKS
yiksekliginde GMB saptama olasiligi yiiksektir. Ozellikle T2DM insidansinin az oldugu bilinen toplumlarda HbA1c'nin
cocukluk ¢agi T2DM/prediyabet tanisinda belirte¢ olarak kullanimi ve esik degeri daha kalabalik ¢alisma gruplari ile
gbzden gecirilmeli, gereksiz ve sik kullaniminin is glicli ve zaman kaybina neden olacagi akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Obezite, OGTT, T2DM, prediyabet, HbA1lc
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[PP-113]

Klasik Konjenital Adrenal Hiperplazili Adolesan Kizlarda Saldirganlik Diizeyinin Degerlendirilmesi

Recep Oguzhan Isik?, Sirmen Kizilcan Cetin?, Semra Cetinkaya®, Merih Berberoglu?, Zeynep Siklar?, Elif Ozsu?, Zehra
Aycan’

!Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastalik Ana Bilim Dali, Ankara

2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

3SBU Ankara Dr.Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk
Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Amag: Konjenital Adrenal Hiperplazi(KAH)'nin agir formunda antenatal androjen maruziyetine bagh dis
genitalya ile birlikte beyinde virilizasyon meydana gelmektedir. Androjenlerin beyin virilizasyonuna etkisinin
davranislara nasil yansidigi ile ilgili calismalar az olup, adolesan déneme odaklanan bir calisma bulunmamaktadir.
Calismamizda 21 hidroksilaz ve 11B hidroksilaz eksikligine bagl klasik KAH’li adolesan kizlarda saldirganlik
dizeyinin degerlendirilmesi ve saldirganliga etki edebilecek hastalik ile ilgili faktorlerin arastirilmasi amaglanmistir.
Gereg-Yontem: Calismaya klasik KAH tanisi alan, 21 hidroksilaz eksikligi ve 11B hidroksilaz eksikligi olan, 13-20 yas
araligindaki 20 kiz, 20 erkek hasta ile ayni yas grubundan 20 saglikli kiz ve 20 erkek alinmistir. Adolesanlarin saldirganlik
diizeyi ‘Buss Perry Saldirganlik Olcegi (BPSO)’ ile degerlendirilmistir.Olcek hasta ve saglikligruba ayniarastirmaci tarafindan
yuzylize uygulanmistir.Fiziksel saldirganhgi, sozel saldirganligi, dismanlik duygusunu ve 6fkesel davranislari 6lgen dort alt
gruptan olusan BPSO’nin Tiirkge gecerlilik ve giivenilirlik calismasi yapilmistir.Olgek puanlari ve alt grup puanlari hasta ve
saglkligrupta karsilastirilmis, KAH’li grupta puanlara etki edecek tani ve izlemdeki hastalik ile ilgili parametereler (taniyasi,
tedavi dozu,metabolik kontrol gibi) uygun istatistiksel yontemlerle degerlendirilmis ve p<0,05 anlamli kabul edilmistir.
Bulgular: Calismaya alinan klasik KAH tanili kiz ve erkek hastalarin yaslari 16,3+2,7 ve 16,6%2,4 yil olup, saghkli
adolesanlar (kiz;16+2,2 ve erkek 16,3+1,9) ile benzerdi. Toplam saldirganhk 6lcek puanlari KAH’lI kiz adolesanlarin
73,3114,6, saghkh kizlarin 74,1+11,2, KAH’l erkeklerin 71,5£14,8, saglkli erkeklerin 75,3+14,5 bulundu (p>0,05).
Hasta ve saglkli adolesanlarda alt Olgek puanlari arasinda fark saptanmadi(Tablo). KAH’li adolesanlarda
saldirganlik puanlari yalnizca yas ile anlamh artis gosterirken, diger hastalik parametreleri ile iliski saptanmadi.
Sonug: Bu ¢alismada klasik KAH’l adolesanlarin saglikli akranlarina gére saldirganlik puanlari arasinda fark bulunmadi. Kiz
adolesanlarda toplam saldirganlik puani ve alt 6lcek (fiziksel saldirganlik, dismanlk, 6fke ve s6zel saldirganlik) puanlari
benzerdi. Bu sonuclarin, adolesan donemin dogasinda varolan dirtisel davranislarin yogunlugu nedeniyle benzer
olabilecegi gibi, androjen maruziyeti disinda davranislar etkileyen genetik ¢evresel faktorlerin daha etkin olabilecegi
disltnulda.

Anahtar Kelimeler: adolesan, Buss Perry Saldirganlik Olcegi, konjenital adrenal hiperplazi, saldirganlik
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KAH’l Olgularin ve Saghkh Adolesanlarin Buss Perry Saldirganlik Olgek Puanlari

KAH'l

Saglhkl

KAH’h

EEZZEe”rry Saldirganlik Olgegi Kiz Kiz 0 Erkek (Sr?_glzllgl; Erkek
(n=20) (n=20) (n=20) N
Ort +SS Ort+SS Ort+SS Ort +SS
Ortanca Ortanca Ortanca Ortanca
(Min-Maks)  (Min-Maks) (Min-Maks) (Min-Maks)
.. 19,9045,47 21,1043,86 20,25+5,52 23,1046,84
Fiziksel Saldirganlik 20 (10-30) 21 (11-27) 0,902 21 (9-28) 21 (11-38) 0,367
n 23,95+6,00 22,45%4,33 21,00+5,06 21,60+5,01
Dagmanlik 235(13-33) 22(1631) 723 22(1330) 21(13-32) 983
- 17,2045,31 18,7043,19 17,40+4,80 17,2045,47
Ofke 15 (7-28) 18 (14-25) 0,755 17,5 (8-26) 17 (8-29) 0,999
. 12,2043,17 11,80+2,91 12,85+3,45 13,35+1,98
S6zel Saldirganlik 115 (8-18) 115 (7-18) 0,896 13 (8-21) 12,5 (10-17) 0,949
+ +
Toplam puan Toslaz | TA0SHLL0 oo 71081479 JITCE )
100) 74 (52-97) 74,5(48-99) |, N
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NROB1 geninde novel mutasyon saptanan konjenital adrenal hipoplazili olgu

Fatih Kilci, Gozde Giirpinar, Gézde Orcen, Esra Kogyigit, Filiz Mine Cizmecioglu Jones

Kcaeli Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

GIRIS

X-linked konjenital adrenal hipoplazi NROB1 (DAX1) genindeki patojenik mutasyonlarin neden oldugu
X'e bagh gecis gosteren bir hastaliktir. NROB1; adrenal korteks, gonadlar, hipotalamus ve hipofiz bezinde
eksprese edilir. Patojenik mutasyonlari olan erkek fetlsler, gebeligin ilk trimesterinde adrenal korteksin
anormal gelisimine sahiptir ve bu da kortizol ve aldosteron sekresyonunun bozulmasina neden olur.
Hastalarin ¢ogu yenidogan doneminde ortaya c¢iksa da baslangic yasi ve siddeti degisebilir. Etkilenen erkeklerde
prepubertal gonadal gelisim normaldir ancak hipotalamus-hipofiz-gonad aksindaki defekte bagli olarak pubertal
gelisim bozulur ve hipogonadizim gelisebilir. Androjen sekresyonundaki bozukluk nedeni ile testosteron ve
androstenedion seviyeleri dislktir. Nadiren bliyime hormonu eksikligi ve erken puberte olgulari da bildirilmistir.

OLGU

Miadinda 2300 gram dogan li¢ yasindaki erkek olgu kusma ve ishal sikayetleri ile basvurdu. Anne ve babasi
arasinda akrabalik olmayan olgunun iki dayisinin siit cocuklugu déneminde kusma ataklari sonrasinda hayatlarini
kaybettikleri 6grenildi. Agirhg1 15 kg (0 SDS), boyu 95,7 cm (-0.25 SDS) olan olgunun generalize hiperpigmentasyonu
mevcuttu. Serum sodyumu 114 meg/L, potasyumu 5.5 meg/L, ACTH>1250 pg/mL, kortizol 3 pcg/dL idi. Aldosteron,
170HP, androstenedion ve DHEAS dizeyleri dislk, plazma renin aktivitesi ise ylksek bulundu. Hidrokortizon ve
fludrokortizon tedavileri ile izleme alinan olgunun anne tarafindaki erken yasta hayatini kaybeden bireylerin varlig
nedeni ile X-linked adrenal hipoplazi tanisina yonelik yapilan genetik analizde NROB1 geninde veri tabanlarinda
bildirilmemis, ACMG kriterlerine gore olasi patojenik (NM_000475/4) ¢.535C>T (p.GIn179Ter) hemizigot
degisiklik saptandi. Her iki surrenal bez boyutlarinda azalma gozlendi. 10 yasindaki giincel muayenesinde viicut
agirhg 40 kg (1.1 SDS), boyu 140 cm (0.39 SDS), testisleri iki tarafli 2 mL olan ve pubertesi heniiz baslamayan
olgunun pubertal gelisim acisindan yakin izlemi ve gerektigi takdirde pubertal indiksiyon yapilmasi planlandi.

SONUC

Konjenital adrenal hiperplazi fenotipi ile prezente olan, anne tarafinda adrenal yetmezlik, hipogonadizim olan tiim erkek
olgular X-linked konjenital adrenal hipoplazi agisindan tetkik edilmelidir. Eslik edebilecek biiyime hormonu eksikligi ve
gecikmis puberte agisindan yakin izlem dnem arz etmektedir.

Anahtar Kelimeler: DAX1, Konjenital adrenal hipoplazi, NROB1
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Hirsutizmle Bagvuran Hastada Makroadenoma Baglh Cushing Hastalig

Amine Aktar Karakaya!, Burug Erkan?, Ziimriit Kocabey Siitcii}, Mehmet Nuri Ozbek*

!Mardin Egitim Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji,Mardin
?Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Beyin ve Sinir Cerrahisi,istanbul
3Basaksehir Cam ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinoloji,istanbul
*Mardin Artuklu Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji,Mardin

Giris: Cushing hastaligr (CH), hipofiz adenomunun asiri ACTH salgilamasi sonucu slirrenal bezlerin uyarimi ile
hiperkortizolizm ve bunun klinik yansimalarinin gorildigi bir hastaliktir. Pediatrik yas grubunda Cushingsendromunun
en sik nedeni CH’dir. Daha ¢ok mikroadenom gorilirken makroadenomson derece nadirdir. Endojenhiperkortizolizm
artmis kardiyovaskiler ve metabolik etkiler, psikyatrik bulgular, osteoporoz, enfeksiyon gibi ylksek mortalite
ve morbidite durumlarina yol acabilir. Burada nadir gorilen makroadenoma bagh gelisen CH olgusu sunuldu.
Olgu: 16 yas 7 ayhk kiz hasta, yaklasik 2 yildir adet dizensizligi, kilo alma ve vicudunda killanma sikayeti ile
endokrin poliklinigine basvurdu. Muayenesinde; viicut agirhgi:87,3 (3,43sds) boy:155,5 ¢cm(-1,21sds), VKi:3,47 sds,
santripedalobezite, aydede yizi, bufalohump(+), pletorik yiiz, vicudunda yaygin akne ve hirsutizmi mevcuttu. Gévdede
mavi-mor strialar vardi. Labaratuvar:kortizol:48,28 p/dl (4,6-22,8), ACTH: 13,1pg/ml(8-46), TSH:2.64 mIU/ml (0,5-4,33),
fT4:0,95mlIU/ml(0,82-1,76),FSH:4,46mIU/ml,LH:3,1mIU/ml, prolaktin:10,5ng/ml,dheas:173,07ug/d|,T.Testosteron:24,3
ng/dl idi. Biyokimya normal olarak degerlendirildi. Hastaya bakilan 24 saatlik idrarda serbestkortizol atilimi:>748.8mcg/
gin bulundu. 1mg deksametazonsupresyon testinde kortizol baskilanmadi. (sabah 08: kortizolyaniti: 18,01ug/dl olarak
geldi)Cekilen kranialMR’inda hipofizde yaklasik 28x11x16mm boyutunda kontrast tutulum gosteren ve kavernoz siniise
uzanimiolan makroadenom saptandi.Hastada mevcut fizik muayene ve laboratuar bulgulariylaCHdusUinlldi. Endoskopik
transsfenoidalhipofiz cerrahisi yontemi ile makroadenom alindi. Makroadenompatolojisinde;bulgularseyrek grandlll
kortikotrop adenom ile uyumlu olarak geldi. Postoperatif dénem takibinde hipofizer hormon eksikligi gorilmedi.
Sonug: Cushinghastaligi cocukluk ¢caginda oldukca nadirdir. Genellikle mikroadenoma bagli gelisir, Hipofizermakroadenom
ise genellikle hiperprolaktinemi klinigine yol agmaktadir. Tedavide ilk yaklasim hipofizer cerrahidir. Deneyimli ellerde
yapilan cerrahi girisim ile hastalik diizelmekte ve 6n hipofiz fonksiyonlari korunabilmektedir. Hirsutizmle basvuran
hipofizermakroadenomluolgularda Cushing hastaligi da akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: , Cushing hastaligl, hiperkortizolizm, hipofiz makroadenomu, hirsutizm

Resim1:Cushing Hastaligi olguya ait gérseller
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Hiponatremi ile Bagvuran Bir Olgu: Konjenital Adrenal Hiperplazi mi? Aldosteron Sentaz Eksikligi mi?

Gizem Senvyazar, Zeynep Siklar, Elif Ozsu, Zehra Aycan, Aysegiil Ceran, Sirmen Kizilcan Cetin, Seda Erisen Karaca, Sema
Nilay Abseyi, Safak Demirtas, Merih Berberoglu

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

GIRiS

Aldosteron sentaz eksikligi CYP11B2 genindeki mutasyonlara bagli gelisen ve yenidogan doneminde yasami tehdit eden
tuz kaybinin nadir bir nedenidir. Hastalar siklikla yasamin ilk haftasinda aldosteron eksikliginin klinik bulgularrtile tanialirlar.
Bazen hipoaldosteronizm, konjenital adrenal hiperplazi veya diger adrenal yetmezlikler ile tanida net ayrilamayabilir.

OoLGU

KAH tanisi ile farkli bir merkezde izlenen olgu 7.5 yasinda klinigimize basvurdu. Oykisiinden kilo alamama
nedeniyle 75 glnlikken basvurdugu merkezde dehidratasyonunun saptandigi; tetkiklerinde Na:125mmol/
L,K:7mmol/L, pH:7,43, HCO3:19.4, ACTH:17,4 pg/mL, testosteron: <O0,1ng/dL, 17OHprogesteron:1,06 ng/
mL, aldosteron:188ng/dL(6,5-86), Renin:749ug/mL/sa bulundugu; ACTH uyari testinde pik kortizol:14,5 pg/
dL saptanmasi Uzerine KAH tanisi aldigi 6grenildi. Olguya hidrokortizon ve fludrokortizon tedavileri baslanmis
ve genetik incelemelerinde CYP21A ve HSD3B2 mutasyon analizleri normal bulunmustu. izlemde 3,5
yasindayken LCMS/MS ile steroid panelinde 11 deoksikortikosteron yulksekligi disinda patoloji saptanmamist.
Fizik muayenede Boy:111 cm(-2,65SDS), VKi:18,26kg/m2(1,07SDS), prepubertal ve sistem bulgulari olagand.
Hidrokortizon 6 mg/m2/g, fludrokortizon 50 pg kullanirken tedavi altinda AKS: 86 mg/dl, Na:138mmol/
LK:4,4mmol/L, ACTH:63,5 pg/ml(7,2-63,3), kortizol:8,81ug/dl 170Hprogesteron:0,41ng/dl, DHEAS:0,2ug/
dl, aldosteron:1,8ng/dl(1-16), renin:7ng/ml/sa(0,1-2,3) saptandi. izleminde ihmli ACTH vyiksekligi, renin ve 11
deoksikortikosteron yiiksekligi olan, aldosteronu normal saptanan olguda aldosteron sentaz eksikligi distnulerek
istenen genetik analizde CYP11B2 geninde Ekzon 4’de C.763G>T homozigot mutasyon saptandi. Aldosteron
sentaz eksikligi tanisi kesinlesen olguda hidrokortizon tedavisi kesildi, fludrokortizon tedavisine devam edildi.

SONUC

izole mineralokortikoid eksikligi ile kombine glukokortikoid-mineralokortikoid eksikligi
ozellikleri ortusebilmektedir. Klasik KAH’| ekarte etmek, gereksiz glukokortikoid
replasmanindan ve yan etkilerinden kacinmak icin dikkatle degerlendirilmesi gerekir.

Hiponatremili olgularda normal aldosteron degerleri uyarici olmalidir. Kesin tani, dogru tedavi ve izlem icin molekiler
arastirma buyik dnem tasimaktadir. Aldosteron sentaz eksikliginde kesin veriler olmamakla birlikte zamanla tedavi
ihtiyacinin azaldigi bilindiginden, olgumuzun izlemde minerolokortikoid tedavisinin kesimi agisindan degerlendirilmesi
planlanmistr.

Anahtar Kelimeler: hiponatremi, aldosteron sentaz eksikligi, CYP11B2
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Adrenolokodistrofi Olgu Sunumu

Emine Giilben Yurdagiil, ilhan Bogaz, Ozlem Kara, Sevil Dorum

SBU Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi

X’e  bagh adrenolokodistrofi(ALD),yaglarin  beta  oksidasyonundaki  bozukluk  sebebiyle ¢ok  uzun
zincirli  yag asitlerinin(CUZYA)kanda birikimine sebep olan peroksizomal hastalik olarak bilinmektedir.
Bu birikim santral sinir sistemini ve adrenal korteksi etkilemektedir.Bu olgu sunumunda vyillar iginde
ilerleyen bulgulari ve tekrarlayan hastane basvurulari sonrasinda tani alan hastamizdan bahsedecegiz.
11yas8aylik erkek hastamizin 5yasindan sonra cilt renginde koyulasma,tekrarlayan karin agrisi,ates sikayetleri baslamis.
Ekzom10 mutasyonu saptanmayan hastaya klinik olarak FMF tanisi koyularak kolsisin baslanmis.Tedavi sonrasi atak
sikhginda azalma gorulerek ilaca devam edilmis.Okul doneminde uyum zorlugu ve okul basarisinda distklik nedeni ile
gocuk psikiyatri tarafindan hastaya DEHB ve disleksi tanilari ile metilfenidat baslanmis.Tedaviden fayda gérmeyince ilag
kesilmis.2 yildir 6zglil 6grenme gliclligli tanisi ile 6zel egitim aliyormus.Son zamanlarda el becerilerinde azalma baslamis.
Basvurusunda 6aydir ayda 2-3kere oral alimini ve genel durumunu bozan,1lkez dehidratasyon ve elektrolit bozuklugu
nedeni ile hastane yatisi gerektiren kusma ataklari oldugu 6grenildi.Tetkikleri incelendiginde kusma-dehidratasyon
nedeniile yapilan yatisinda hiponatremik ve hiperkalemik oldugu gorildii.2 giin 6nce kusma,oral alim bozuklugu,halsizlik
sikayetleri ile acil serviste degerlendirilmis.Hiperpigmentasyonu olmasi ve tekrarlayan sikayetleri nedeni ile
tarafimiza yonlendirilmisti.ilk muayenesinde halsiz,apatik goriinimde,affekti kiintlesmis olarak goriildi.iletisim
kurmuyor,komutlari yerine getiremiyordu.Ciltte,kivrim bolgelerinde ve mukozalarda hiperpigmentasyon goérildi.
Boy 145cm(-0.33sds),agirlik 29.2kg(-1.81sds)ol¢lildi.Hastada adrenal yetmezlik distnildi.ACTH,kortizol,plazma
renin aktivitesi(PRA),aldosteron, elektrolitler ve kan lipidleri istendi.ACTH >2000pg/ml,kortizol 4mcg/dl,aldosteron
3,33ng/dl,PRA 27,7MIU/ml,kolesterol 170mg/dl,LDL 99mg/dl,HDL 58mg/dltrigliserid 59mg/dl,Na 128mmol/I,K
5.2mmol/I,Cl 96mmol/I,BUN 26mg/dl kreatinin 0,67mg/dl olarak goruldi.Hastaya adrenal yetmezlik tanisi ile
hidrokortizon ve fludrokortizon baslandi.Otoimmun adrenalit ve adrenol6kodistrofi acisindan tetkikleri planlandi.10
glnlik tedavi sonrasi poliklinik kontroliinde canli,aktif komutlari uygulayabilen haliyle gortldi.Tedavi slresince 3 kg
tarti alimi saptandi.AKS:74mg/dl,Na:138mmol/I,K:4mmol/l,olarak gorildi.Beyin MR normal raporlandi.21hidroksilaz
antikoru 6.8U/ml gorildi.CUZYA tetkiklerinde C26/C22:0.06 (0-0.023) ve C24/C22:1.79 (0-1.39),Dokosanoik asit(C22)
38.7umol/l (0-119),Heksakosanoik asit(C26) 2.37umol/l (0-1.32),Tetrakosanoik asit(C24)(normal sinirlarda) izlendi.
Artmis C26 ve C26/C22 ile C24/C22 oranlari ile hastaya adrenolékodistrofi tanisi konuldu.Hasta KiT icin yénlendirildi.
Sonug: Hiperpigmentasyon ve elektrolit bozuklugu ile birliktelik gdsteren kusma ataklari durumunda adrenal yetmezlik
akla gelmeli,eslik eden progresif seyirli norolojik ve/veya psikiyatrik sorunlarda ise hasta mutlaka adrenol6kodistrofi
acisindan degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: adrenolokodistrofi, adrenal yetmezlik, disleksi, dehb, kusma
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[PP-118]

Oksidatif Stres Biyobelirteci Olan iskemi Modifiye Albumin Diizeyine ACTH Uyarisinin Etkisi

Nursel Muratoglu Sahin', Senem Esen?, Senay Savas Erdeve!, Fatma Budak?, Salim Neselioglu?, Ozcan Erel?, Semra
Cetinkaya!

1Saglik bilimleri Universitesi, Dr. Sami Ulus Kadin Dogum Cocuk sagligi ve Hastaliklari Egitim Arastirma Hastanesi,
Pediatrik Endokrinoloji Klinigi
2Yildirim Beyazit Universitesi, Biyokimya Bilim Dali

Amag: Reaktif oksijen tirevleri, albuminin metal baglanma bdlgelerinde degisiklik yaparak iskemi modifiye albumin
(IMA) olusumuna neden olur. Bu nedenle iIMA, oksidatif stres durumunun degerlendirilmesinde spesifik olmayan bir
erken biyobelirteg olarak kabul edilir. Kortizoliin genomik ve non-genomik yollarla inflamatuvar sitokin ve kemokinlerin
retimini baskiladig), anti-inflamatuar mediatérleri uyardigi bilinmekle birlikte; kortizol veya ACTH uyarisinin iIMA
seviyelerine etkisi belirsizdir. Bu calismada ACTH uyarisinin iIMA diizeyine etkisini degerlendirmeyi amacladik.
Gereg¢-Yontem: Calismaya toplam 99 olgu dahil edildi. 80 kisiye standart doz ACTH testi,
19 kisiye ise dlsik doz ACTH testi wuygulandi. Standart doz ACTH testinde 0, 30 ve 60.
dakikalarda; diisik doz ACTH testinde ise O ve 30. dakikalarda kortizol ve IMA dizeyi 6lcildii.
Bulgular: Distk doz ACTH verilen olgularda pik kortizol seviyeleri (medyan: 22.5mcg/dl min-maks:15.1-27.7) standart
doz ACTH verilenlere (medyan: 31.8mcg/dl min-maks:19.2-41.9) gére daha distkti (p:0.0001). Disiik doz ACTH
uyarisindan sonra iIMA diizeylerinde anlamli bir degisiklik saptanmadi (p:0.161). Ancak standart doz ACTH uyarisi sonrasi
30 dakika icinde IMA diizeylerinde belirgin bir diisiis gézlendi ve bu diisiis 60. dakikaya kadar devam etti (p:0,002 ve
p:0,002). Bazal, 30 ve 60. dakika IMA diizeylerinin medyan degerleri sirasiyla 1,22 ABSU (min-maks:0,36-1,34), 1,20
ABSU (min-maks:0,4-1,30) ve 1,20 ABSU (min-maks:0,19-1,33) idi. Bazal ve 30. dakika IMA seviyeleri arasinda pozitif
korelasyon saptandi (r:0.675, p:0.0001). 30. ve 60. dakikadaki IMA seviyelerinde anlaml bir farkhlik yoktu (p:0.773).
Ayrica 30. dakikada pik kortizol ile IMA seviyeleri arasinda zayif negatif korelasyon gozlendi (r:-0.233, p:0.02).
Sonug: Bu ¢alisma, endojen kortizol iiretimini tetikleyen ACTH uyarisinin oksidatif stres belirteci olan IMA diizeylerine
etkisini inceleyen ilk calisma olup; in vivo ACTH uyarisi sonrasi IMA diizeylerinde hizli diisiis saptandi. IMA diizeylerindeki
bu hizh diisiis, artan kortizoliin non-genomik yolaklarla etkisi sonucu olabilecegi gibi; kortizol ve IMA seviyeleri arasinda
zayIf negatif korelasyon gozlenmesi nedeniyle; ACTH’nin immin hicrelerde eksprese edilen melanokortin reseptér
aktivasyonu yoluyla dogrudan antiinflamatuar etki gdstermis olabilecegini de diisiindlirmektedir.

Anahtar Kelimeler: iskemi modifiye albumin, kortizol, oksidatif stres
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[PP-119]
Akcigerde Karsinoid Timore Bagh Ektopik ACTH Sendromlu Bir Adolesan

Sema Nilay Abseyi?, Zeynep Siklar’, Ayten Kayi Cangir?, Serpil Dizbay Sak?, Zehra Aycan?, Elif Ozsu?, Aysegiil Ceran?,
Sirmen Kizilcan Cetin?, Gizem Senyazar?, Seda Erisen Karaca?, Safak Demirtas?, Merih Berberoglu?

!Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali
2Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Gégiis Cerrahisi Ana Bilim Dali
3Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Patoloji Ana Bilim Dali

Giris: Ektopik ACTH, Cushing sendromu olan c¢ocuklarda etiyolojinin % 1’den azini olusturmakta;
klicik  hicreli  akciger karsinomu ve bronsial karsinoid timor basta olmak  lzere  timUs,
pankreas ve gastrointestinal kaynakli néroendokrin tiimorlere bagli gelisebilmektedir.
Olgu:Son1yildirhizlikiloalimiyakinmasiolan 13,7 yasindaerkek, dismerkezde kortizol:21,8 mg/dlolmasi Gizerine klinigimize
yonlendirildi. Fizik muayenesinde: VA:61kg (0,55SDS), VKI:24,73kg/m2 (0,9SDS), Boy:157cm, BSDS:-0,81, %VKi: %124, TA:
95/65 mmHg idi. Aydede yiiz gérinimi,buffalo horgtich,hipertrikoz, bacaklarda pembe-mor strialar, jinekomasti vardi.
Diger sistem muayeneleri normaldi. Laboratuar degerlendirimesinde: hemogram, biyokimyasi, tiroid fonksiyon testleri,
lipid profili ve aghk kan sekeri normaldi. Aglik instilin: 50,6mIU/L, sabah ACTH:62,6pg/ml, Kortizol:20,4 mg/dl bulundu.
Eksojen glukokortikoid alimi olmayan olguda 24sa idrar serbest kortizolii:2760nmol/24sa ve 3800nmol/24sa saptandi.
Geceyarisi serum kortizoli:19.9mg/dl, disiik doz deksametazon supresyon testine kortizol yaniti:19mg/dl gelen hastaya
Cushing sendromu tanisi koyuldu. Hipofiz MRG normal olarak degerlendirildi. Toraks ve Abdomen BT goriintilemesinde;
akciger solda lingulada 7 mm ¢apinda nodiil, sol hilusta hipodens solid olusum saptandi.Tim viicut PET(GaDOTATATE)
goriintiilemesinde, Sol hilusta yerlesimli solid lezyonda,solda hilus stiperiorunda ve akciger lingulada patolojik aktivite
tutulumlarioldugu gorildi.Kromognanin A: 191.1ng/ml(0-100) saptandi. Lezyona endobronsial US altinda yapilan biyopsi
sonucunda karsinoid tiimor ile uyumlu bulgular (ACTH antikoru kuvvetli pozitif) saptandi. Opere edilen hastanin primer
timor ve metastatik lenf nodlari ¢ikarildi.Patolojik degerlendirme ile atipik karsinoid tiimor tanisi kesinlesti. Postoperatif
bakilan ACTH:14,6pg/ml olan hastaya fizyolojik dozda hidrokortizon tedavisi baslandi. Multidisipliner konseyde
degerlendirilen hastanin hilustaki lenf nodunun ana bronslar ve vaskiler yapilara yakinhgi sonucu tam ¢ikarilamamasi
nedeniyle radyoterapi karari alinarak bolgesel radyoterapiye baslandi. Halen klinigimizde takibi devam etmektedir.
Sonug: Ektopik ACTH sendromu Cushing klinik bulgulari olan cocuklarda tanida akilda tutulmali, mutlaka tarama testleri
yapilmaldir. Karsinoid tiimorler ektopik ACTH'nin sik nedenleri arasinda olsa da ¢ocuklarda oldukga az gortlmekte olup
daha invaziv seyreden ve metastaz yapabilen atipik karsinoidler ise ¢cok ¢cok daha nadirdir. Tanisinin hizla konulmasi ve
tedavisinin multidisipliner olarak diizenlenmesi 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Cushing, ektopik ACTH, karsinoid tumor
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[PP-120]

Konjenital Adrenal Hiperplazi Disi Primer ve Santral Adrenal Yetmezlikli Olgularin Basvuru Ozellikleri, Tedavi
Bulgularinin Degerlendirilmesi

Sirmen Kizilcan Cetin, Zeynep Siklar, Elif Ozsu, Zehra Aycan, Aysegiil Ceran, Gizem Senyazar, Seda Erisen Karaca, Sema
Nilay Abseyi, Safak Demirtas, Merih Berberoglu

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Amag: Bu ¢alismanin amaci ¢ocukluk déneminde tani alan konjenital adrenal hiperplazi(KAH) disi primer adrenal
yetmezlik (PAY)'li ve santral adrenal yetmezlik (SAY)’li hastalarin basvuru 6zellikleri,etiyolojik dagilimi,klinik 6zellikleri
ve tedavi yonetimini belirlemektir.

Gereg Yontem:

Cocuk Endokrinoloji Bilim Dalimizca takipli PAY, SAY tanisi ile izlenen, 0-18 yaslari arasinda basvuran tim hastalar
calismaya dahil edilmistir.Hastalardan KAH tanisi olanlar,hidrokortizon replasman ihtiyaci olmayanlar,travma,enfeksiytz
ya da infiltratif hastaliga bagl adrenal yetmezlik (AY) gelisenler ve verilerine ulasilamayanlar dislanmistir.
Hastalarin retrospektif olarak basvuru 06zellikleri,fizik muayeneleri,laboratuar,genetik degerlendirmeleri ve
tedavi Ozellikleri kaydedilmistir.Hastalar tanilarina goére gruplandirilarak grup ici 0ozellikleri belirlenmistir.
Bulgular:

Calismamiza 56 AY’li  olgu (Erkek/Kiz:28/28) dahil edildi.Basvuru vyas ortalamalari 6,99%5,81dy’t.
Olgularin  %75(n=42)"i SAY,%25(n=14)'i PAY tanisi almist.Olgularin izlem siresi ortalama 3,94%4,81 vildi.
Olgulardan SAY’lilerin basvuru ortanca vyaslari 6,83 dy’ti.Basvuru boySD ortalamalari -1,03+1,31;VKiSD
ortalamalar 0,86+1,72’'di.Basvuruda ACTH 5,27+3,69pg/ml, kortizol 3,52+2,43mcg/dl'di.En sik
basvuru nedenleri siraslyla:bas agrisi(%42.5),boy kisaligi(%17.5),g6rme kaybi(%12.5)’yd1.izole
ACTH eksikligi olan G¢ olgu [TPIT mutasyonlu(n=2),postoperatif ACTH eksikligi(n=1)] vardi.Kalan
olgular(n=39) ¢oklu hipofizer hormon eksikligi olup,en sik etiyolojik neden kraniofaringeoma(%50)’ydi.
Primer adrenal yetmezliklilerin basvuru ortanca yaslar 3,46 dy’ti.Basvuru boySD ortalamalari -0,11+0,99;VKi SD
ortalamalari -0,59+1,55’di.Basvuruda ACTH 577,99+675pg/ml,kortizol 7,22+4,23mcg/dl'di.En sik basvuru nedenleri ise
sirasiyla: halsizlik(%71.4), hipoglisemi(%50), hiperpigmentasyon(%35.7)'du.Akrabalik 11 olguda,aile 6ykiisi 5 olguda
vardi.Hastalarin tani dagihmi:ACTH direnci (n=6),APECED (n=5),Triple A (n=3)’di. Tani aninda PAY’li olgularin yasinin,SAY’li
olgulardan kuclk oldugu izlense de istatistiksel agidan bu durum kanitlanamadi(p=0,11).Basvuruda SAY’l olgularin
boylari daha kisa(p=0,01) olup,VKiSD’leri PAY’li olgulara gére daha fazlaydi(p=0,007).Tanida bazal kortizol degerleri;PAY’li
olgularda SAY’li olgulardan vyiksekti(p=0,01).Tedavi O6zellikleri agisindan ise hidrokortizon baslangic dozu PAY’li
olgularda(20,88+22,6mg/m2/giin) SAY’liolgulardan(11,49+3,79mg/m2/giin) daha yiksekti (p=0,002).Son kontrollerinde
ortalama hidrokortizon dozu her iki grupta da azalmakla birlikte yine PAY’li olgularda SAY’li olgulara gore yuksekti(p=0,01).
Sonug:

Calismamizda PAY’L olgularin daha kiiclik yasta basvurdugu gorildii.Basvuru yakinmalari SAY’L olgularda etiyolojik
nedene bagh degisirken,PAY’lI olgulada halsizlik ve hipoglisemiye bagh oldugu gorildi.Tanida PAY’lI olgularin bazal
kortizol degerlerinin SAY’li olgulara gore daha yliksek oldugu,buna ragmen hidrokortizon tedavi baslangi¢c dozu ve idame
dozunun PAY’li olgularda daha yiiksek oldugu saptandi.

Anahtar Kelimeler: kraniyofaringeoma, primer adrenal yetmezlik, santral adrenal yetmezlik, TPIT
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[PP-121]

Periferik Puberte Prekoksun Nadir Bir Nedeni: Saf Androjen Salgilayan Adrenokortikal Tumor

Meliha Demiral?, Fatih Celik?, Ozlem Saraydaroglu?, Ozlem Oz Sig*, Erdal Eren®

'Balikesir Atatlirk Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji
2Uludag Universitesi, Cocuk Cerrahisi

3Uludag Univeristesi, Tibbi Patoloji

“Balikesir Atatiirk Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari
Uludag Universitesi, Cocuk Endokrinoloji

Giris: Cocukluk c¢aginda adrenokortikal tlimorler tim adrenal kitlelerin %6’sini ve pediatrik tlimorlerin
%0,3’lnl  olusturur. Cocuklarda adrenokortikal tiimorler ¢ogunlukla fonksiyoneldir. Hastalarin  yarisinda
androjen ve kortizol birlikte yliksektir. Saf androjen salgilayan adrenokortikal timorler daha nadirdir, vakalarin
1/3’Unde sadece androjen yiksektir. Erkeklerde izosekslel periferal puberte prekoks ve kizlarda kontraseksuel
periferal puberte prekoks genellikle ilk klinik bulgudur. Biz burada penis buylikligld nedeni ile basvuran
21 ayhk bir erkek hastada saf adrojen salgilayan adrenokortikal adenom saptadigimiz bir hastayr bildirdik.
Olgu: 21 ayhk erkek hasta penis blyuklGgi sikayeti ile basvurdu. Fizik muayenesinde vicut agirhigr: 16,5 kg (2,4 SDS),
boyu: 97 cm (2,9 SDS), viicut kitle indeksi (VKi): 17,5 (0,58 SDS) idi. Kan basinci normaldi. Penis boyu 7 cm, pubik killanma
tanner 3 idi ve testis boyutu normaldi ( 1-1 ml). Hastada huzursuzluk, kas kiitlesinde artis, yliziinde sivilceler ve seste
kalinlasma mevcuttu. Laboratuvar incelemesinde total testosteron gok yiliksek (>35 nmol/L) idi, FSH ve LH dlzeyi baskili
idi (sirastyla 0,08; 0,06 mIU/mL). Dehidroepiandrostenedion sulfat ve androstenedion dizeyi yliksek saptandi (sirasiyla
105 mcg/dL ve 1,72 pg/L). Serum kortizolii ve 17 OH Progesteron diizeyi normaldi (sirasiyla 7,4 pg/dL; 2,5 ng/mL).
Kemik yasi 3,5 yas ile uyumluydu. Abdominal ultrasonografi ile kitle tespit edilemedi. Abdominal magnetic resonance
goriintiilemede sol adrenal bezde nodiiler lezyon saptandi. Laparoskopik adrenalektomi ile adrenal kitle ¢ikarildi. Tumor
boyutu 3,9 cm idi. Histopatolojik bulgular adrenokortikal adenom ile uyumluydu. Post-op 20. giinde serum testosteron
dlzeyinin 0,15 nmol/le distigl saptandi. Hastanin santral puberte prekoks ve rekurrens agisindan izlemi planlandi.
Sonug: Saf androjen salgilayan timorler periferik puberte prekoksun son derece nadir bir nedenidir. Hiperadrojenizm
bulgulari ile birlikte surrenal kitlenin gdsterilmesi tanisaldir. Klinik pratikte abdominal goriintiilemede ilk basamak
olarak tercih edilen ultrasonografi, anatomik lokalizasyonu nedeni ile surrenal glanddaki bazi kitleleri gériintilemede
yetersizdir. Adrenokortikal timor stiphesi olan hastalarda ultrasonografi bulgular bilgisayarli tomografi yada magnetic
resonance goriintileme ile konfirme edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: adrenokortikal timor, hiperandrojenizm, periferik puberte prekoks
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[PP-122]

21 hidroksilaz eksikligi olan ¢cocuklarda sitokrom p450 oksidorediiktaz (por) enzim diizeylerinin arastiriimasi

Elif Isbilen!, Murat Karaoglan?, Sena Sayin*

!Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyokimya Anablim Dali
2Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali

Arkaplan/Amag: 21 hidroksilaz eksikliginde gliclii bir genotip fenotip iliskisi bulunmasina karsin uyumu etkileyen
cok sayida faktor bulunur. Sitokrom P450 oksidorediiktaz enzimi (POR), CYP21A2 geni tarafindan kodlanan
21 Hidroksilaz enzimi gibi sitokrom P450’ler tarafindan katalize edilen metabolik reaksiyonlara elektron
saglar. 21 hidroksilaz eksikliginde bazi klinik oOzellikler ile POR gen polimorfizmi arasinda iliski bildirilmistir.
Bu <calisma 21 Hidroksilaz eksikligi olan c¢ocuklarda POR enzim aktivitesi dizeyi ile klinik
ve  genetik  Ozellikler  arasinda bir iliski olup olmadigini degerlendirmeyi amaglamaktadir.
Gere¢-Yontem: Calismaya vyaslari 0-18 vyas arast ) 21 hidroksilaz eksikligi olan toplam 48 c¢ocuk (38
tuz kaybettiren (TKT) ve 10 basit virilizan tip (BV) ile 17 saglikh (S) toplam 65 olgu dahil edildi.
Serum  o6rneklerinde  POR  aktivitesi ELISA  (Enzyme-linked  immunosorbent assay) ile  olcildii.
Hastalarin  molekiler tani ve klinik ozellikleri ile  POR aktivitesi arasindaki iliski degerlendirildi.
Bulgular: TKT, BV ve S gruplarinda POR enzim ortalamala diizeyleri sirasi ile su sekilde idi: 0,65+0.55 ng/ml, 0.69+0.93
ng/ml ve 1.42+2.05ng/ml. TKT ‘li cocuklarda enzim dizeyleri saglkh ¢ocuklarindan daha disiik bulunurken (p<0,05),
BV'li cocuklar ile saghkl cocuklar arasinda fark saptanmadi (p=0.09). Enzim konsantrasyonu igin kesim noktasi 0,41ng/
ml olarak belirlendi (p<0,05; AUC=0,679; Sensitivity=51,35% (95%Cl 34,4-68,1); Specificity=93,75% (95% Cl 69,8-99,8).
Sonug: Bu g¢alisma POR enzimi aktivitesinin 21 hidroksilaz eksikliginde genotip fenotip uyumunu etkileyen bazi klinik
ozellikler ile iliskisi bulunabilecegini gostermektedir. POR aktivitesi ve CYP21A2 gen ekspresyonu (zerine yapilacak
cahismalar hastalik siddeti, steroid dozu ve klinik gidis ile iliskili fenotipler lizerine etkili olup olmadigini ortaya ¢ikaracaktir

Anahtar Kelimeler: CYP21A2 mutasyonu, Konjenital Adrenal Hiperplazi, Sitokrom P450 rediiktaz
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21 hidroksilaz eksiliginde ve saghkh ¢ocuklarda POR enzim aktivite diizeyleri
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21 hidroksilaz eksiliginde ve saghkl cocuklarda POR enzim aktivite diizeyleri

ortalama .25 75
(ng/ml) 5D [Median Persentil  Persentil P
Enzim Konsantrasyonu (ng/ 21 hidroksilaz 0,65 0,56 0,41 0,32 0,84 0.04

ml) eks
saghkh 1,42 2,05 0,71 0,52 0.98
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Novel Splice Acceptor Varyanta Bagh Gordon Sendromu Olgusu

ihsan Turan?, Leman Damla Kotan?, Bahriye Atmis?, Aysun Karabay Bayazit?, Bilgin Yiksel!

Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Adana, Tiirkiye.
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali, Adana, Tiirkiye.

Giris: Gordon Sendromu normal boébrek fonksiyonu testleri, disik plazma renin ve aldosteron degerleri,
hipertansiyon, hiperkalemi ve hiperkloremik metabolik asidoz ile karakterize bir hastaliktir. Familyal
Hiperkalemik Hipertansiyon ve Pseudohipoaldosteronism Tip 2 (PHA 2) olarak da isimlendirilmistir. Otozomal
dominant kalitilan hastaliga WNK1, WNK4, KLHL3 ve CUL3 genlerindeki patojenik varyantlar neden olur.

Olgu: 2 vyas 7 aylik erkek olguda karaciger fonksiyon testlerindeki yilkseklik arastirlirken kiperkalemi tespit
edilmis ve fludrokortizon tedavisi baslanmis. Tarafimizdan vyapilan ilk degerlendirmede hipertansiyon, hafif
hiperkloremik metabolik asidoz ve hiperkalemi saptanan hastanin fludrokortizon tedavisi kesildi ve disuk
kan aldosteron dizeyi: 0,7 pg/mL (40-480 pg/mL) ile birlikte disik plasma renin aktivitesi (PRA): >0,52 ng/
mL/sa (1-6,0 ng/ml/sa) saptandi. Tiazid dilretigi baslanan hastanin, tedavi sonrasinda hipertansiyonun
dizeldigi ve kan aldosteron ve PRA degerlerinin normalize oldugu gozlemlendi. Yeni nesil dizi analizi yontemi
ile CUL3 ¢.1207-2A>C varyanti heterozigot saptandi. WNK1, WNK4 ve KLHL3 genlerinde varyant saptanmadi.

Tartisma: Hipertansiyon ve hiperkalemi saptanan olgularda Gordon Sendromu akilda tutulmalidir. Daha Once
bildirilmemis splice acceptor varyantin splicing mekanizmasini bozdugunu 6ngoérdiik. Bu de novo varyant ACMG 2015
siniflamasina gore PVS1, PM2, PP1 ozellikleri ile patojenik olarak siniflandirildi. Aldosteron defektleri klinik ve genetik
acidan genis bir spektruma sahipler ve ¢cogu zaman acil sartlarda endokrinolojik degerlendirme yapilamadan tedavi
edilebilmektedirler. Yeni nesil dizileme yonteme tanisal agidan oldukga faydahdir.

Anahtar Kelimeler: CUL3, Gordon Sendromu, Aldosteron
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Prematiir Pubars Olgularinda Ne Zaman Konjenital Adrenal Hiperplazi Diisiinelim: Ayirici Tanida Onemli Faktorler

Sebla Giines!, ibrahim Mert Erbas?, Kiibra Yiiksek Acinikli2, Reyhan Deveci Sevim?!, Ayhan Abaci?2, Ahmet Anik*

'Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin /Tiirkiye
2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, izmir /Tiirkiye

Amag: Prematir adrenars (PA); erken yasta pubik ve/veya aksiller killanmanin goruldigl, konjenital adrenal
hiperplazi (KAH) gibi androjen fazlaligi ile giden diger klinik durumlardan ayirt edilmesi gereken benign bir
tablodur. Bu galismamizda; PA ve KAH ayriminda klinik ve laboratuvar verilerin 6énemini ortaya koymayi amagladik.

Yontem-Geregler: Calismaya, katilimci iki merkezdeki Cocuk Endokrinolojisi polikliniklerine 2015-2022 yillari arasinda
pubik/aksiller killanma ve/veya ter kokusu yakinmasi ile basvuran <8 yas kiz ve <9 yas erkek prepubertal hastalardan,
dehidroepiandrosteronsilfat(DHEA-S)ve17-OHprogesteron(17-OHP)duzeyleridlcllenveelbilekgrafisicekilenolgulardahil
edildi.Geriyeyonelikdosyakayitlariincelenenhastalarinsolelbilekgrafileriti¢farkliarastirmacitarafindanincelenerekkemik
yasi (KY) belirlendi. Sonugclar dagilimin normalligine gére ortalamazstandart sapmaveya ortanca (25p-75p) olarak sunuldu.

Bulgular: Calismaya 131'i kiz (%80,9), toplam 162 hasta alindi. Ortanca takvim yasi (TY) 7,2 yil (6,5-7,6); ortanca KY 7,8
(6,8-8,5) yil ve KY/TY orani 1,1 (1,0-1,2) idi. Tiylenme sikayetinin baslangici 6 (6-7) yas; agirlik, boy ve viicut kitle indeksi
standart deviasyon skorlari (SDS) sirasiyla 1,1+1,3; 1,0 (0,3-1,5) ve 0,9+1,2 idi. Fizik muayenede olgularin %87’sinde
pubik, %46,3’tinde aksiller killanma mevcuttu. DHEA-S ve 17-OHP dlzeyleri sirasiyla 100,6 (72,1-144,6) ug/dL ve 0,8
(0,5-1,4) ng/mL saptandi. Yirmi bir hastada (%13,0) 17-OHP seviyesi esik degerin (2 ng/mL) tzerindeydi. Toplam 12
hastaya (%7,4) ACTH uyari testi yapildi. 17-OHP dizeyi yiiksek veya normal olan hastalar karsilastirildiginda; cinsiyet,
antropometrik 6lcumler, KY/TY orani, SGA dogum 6ykiist, serum lipid profili, HOMA-IR ve DHEA-S seviyeleri benzerdi.
ACTH uyar testi veya genetik analiz sonucu bes hasta (%3,1) KAH tanisi aldi ve bu hastalarda KY/TY orani PA tanili
olgulara gore anlaml olarak ylksekti (p=0,011). Diger laboratuvar tetkikleri iki grup arasinda anlamli fark gostermedi.

Sonug: Calismamizda PA benzerisikayetlerile bagvuran olgularin %3,1’i KAH tanisi aldi ve KY/TY orani yiiksek olmayanlarda
17-0OHP dizeyinin degerlendirilmesinin ayirici tanida gerekli olmadigi gosterildi.

Anahtar Kelimeler: CYP21A1, kemik yasi, konjenital adrenal hiperplazi, prematiir adrenars
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Prenatal Deksametazon Tedavisi Verilen Konjenital Adrenal Hiperplazi Tanili Bir Olgu

Seyit Ahmet Ugaktirk, Filiz Glltekin Acikgdz, Eda Mengen

Ankara Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bolumu, Ankara

Konjenital Adrenal Hiperplazili disi fetiste virilizasyonu onlemek icin gebeligin 6-7. haftasindan énce Dexametazon
baslanmasi 6nerilmektedir. Dexametazon tedavisi virilizasyonu her zaman tam olarak engellemez. Konjenital
Adrenal Hiperplazi en erken 12. gebelik haftasinda teshis edilebilir. Hastaligin otozomal resesif kalitilmasi
nedeniyle etkilenmemis fetlslerin 6nemli bir bolimU gereksiz yere, bir ka¢ hafta yiksek doz glukokortikoide
maruz kalir. Bu tedavi ileriki yasamda onemli norogelisimsel ve endokrin komplikasyonlara yol acabilmektedir.
Olgu: Tuz kaybettiren tip 21 Hidroksilaz eksiligi tanisi ile izlenen bir erkek ¢ocuga sahip 27 yasindaki anneye gebeligin
5. Haftasindan itibaren 1 mg/gin(2x0,5mg) dozunda Dexametazon baslandi. Gebeligin 11. haftasinda yapilan
koryon villus biyopsisi 6rneginde CYP21A2 geni 8. egzonda ¢.955C>T mutasyonu homozigot tespit edildi. Fetal DNA
orneginde SRY (-) saptandi. Kiz bebek olmasi (izerine dexametazon tedavisine gebelik sonuna kadar devam edildi.
Postnatal 11. glinde basvuran hasta dogum yaptigi merkezde baslanan 10 mg/m?/giin dozunda hidrokortizon
kullanmaktaydi. Dehidratasyon bulgulari olan hastanin genital muayenesinde 2.5 cm’lik fallus tabanina acilan tek dar
Urogenital agiklik mevcuttu, labioskrotal kivrimda gonad ele gelmiyordu(Prader evre 4). Laboratuar tetkiklerinde Serum
Na: 127 mEq/L, K:7,4 mEq/L, Glukoz:70 mg/dl, Ure:40 mg/dI, Kreatinin 0,6 mg/dl, 17 Hidroksipogesteron: 58.73 nmol/
mL Total bilirubin:14.54 mg/dl Direkt Bilirubin:4.41 mg/dl, AST 34,U/ L, ALT:22 U/L olarak saptandi. Adrenal kriz kabul
edilerek tedavisi yapilan hastanin direkt bilirubinemisine yonelik yapilan tetkiklerinde ek etyolojik neden bulunamad:.
TARTISMA: Dexametazon tedavisine ragmen agir virilizasyon olusmasi, tedaviye ge¢ baslama, tedavi uyumsuzlugu ve
ilag dozunun yetersiz olmasi gibi sebeplere baglanirken, kimi zaman da agiklayici bir sebep bulunamaz. Bu tedavi fetal
adrenal korteksi baskilamaya her zaman yeterli olmamaktadir. Sonug olarak, prenatal Dexametazon tedavisi, fetislerin
¢ogunun bu tedaviye ihtiyacinin olmamasi, tedavinin virilizasyonun énlenmesinde her zaman istenen sonucu vermemesi
ve yliksek doz steroidlerin potansiyel olumsuz etkileri nedeniyle ¢cok tartismali bir tedavidir.

Anahtar Kelimeler: Prenatal KAH, 21 Hidroksilaz, Dexametazon
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Adrenal Yetmezligin Nadir Bir Nedeni: NROB1(DAX1) Mutasyonu

Yasemin Kinah Cetin, Esra D6ger, Mahmut Orhun Camurdan, Aysun Bideci

Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Ankara

Adrenal yetmezlik adrenal korteks hormonlarinin yetersiz sentez ve salgisindan kaynaklanan ve zamaninda
tedavi edilmedigi takdirde ciddi morbidite ve mortalitesi olan nadir bir durumdur. Cocukluk ¢aginda
pirmer adrenal yetmezlik steroid hormone sentezinde kusurlar, adrenal bezin gelisimsel anomalileri, ACTH
etkisine karsi diren¢ veya adrenal bezin harabiyetine bagl gelisebilmektedir. Burada, NROB1 geninde daha
once bildiriimemis ve proteinde erken sonlanmaya sebeb olan hemizigot(c.506del(pGly169AlafsTer95))
yeni bir varyant tesbit edilen primer adrenal yetmezlik ile basvuran bir olgumuzu sunuyoruz.
Yirmiiki aylik erkek olgu tekrarlayan bulant, kusma ve ishal ataklari nedeniile basvurdu. Ozgecmisinde ve soy gecmisinde
ozellik yoktu. Hastanin fizik muayenesinde 2. derece dehidratasyon, vicut agirhgi: 12kg (25-50 p), boy: 94 cm (>97
p), VKI: 13.5 kg/m? (13 p), tiroid evre 0, puberte Tanner evre 1,penis boyu: 4 cm, sol omuzda ve karin bdlgesinde
1,5x1,5 cm hiperpigmente lezyon mevcuttu. Olgunun tetkiklerinde ACTH: 3054 pg/ml, kortizol: 5.9 ug/dl glukoz:
61 mg/dl, Na: 123 mEql/L, K: 6.7 mEqgl/L, tim androjenler dusuk, renin aktivitesi ytksek (44.19ng/ml), aldosterone
dustk (3.8ng/dl) saptandi. Adrenal kriz protokoli uygulandi. Primer adrenal yetmezlik etiyolojisine yonelik bakilan
tetkiklerinde ¢ok uzun zincirli yag asitleri normal ve 21hidroksilaz antikoru negatif saptandi. Olguya iv hidrasyon ve
sodyum replasmani yapildi. Tedaviye fludrokortizon eklendi. Siirrenal ultrasonografide: siirrenal bezler izlenemedi.
Agenezi veya ileri derecede hipoplazi olabilecegi diistinlldi. Strrenal MR goriintlilemesinde sag sirrenal bez atrofik,
sol siirrenal bez hipoplazik olarak tesbit edildi. Genetik galismasinda, NROB1 geninde daha once bildirilmemis ve
proteinde erken sonlanmaya sebeb olan hemizigot(c.506del(pGly169AlafsTer95)) yeni bir varyant tesbit edildi.
Sonug: Adrenal hipoplazi saptanan adrenal yetmezlik olgularinda genetik analiz yapilmalidir. NROB1 mutasyonlu olgular
izlemde adrenal fonksiyonlar yaninda puberte ve fertilite agisindan da degerlendirilmelidir. Adrenal yetmezlik igin riskli
aile bireylerini ve tasiyici disileri saptamak ve genetik danismanlik icin yonlendirmek 6nemlidir

Anahtar Kelimeler: Adrenal Yetmezlik, NROB1 mutasyonu, DAX1 mutasyonu



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-127]

Hipoglisemi Sikayetiyle Basvuran Triple A Sendromlu Bir Olgu

Ahmet Yildirim?, Hikmet Zeytun?, Serpil Albayrak!, Murat Karaoglan?!, Mehmet Keskin?

!Gaziantep Universitesi Tip fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji ve Metabolizma Bilim Dali
2Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Cerrahi Bilim Dali

Giris: Bayillma sikayeti olan 8.5 yasindaki erkek hastaya 112 ekibi tarafindan ambulansta kan sekeri dustklGgu
saptanip midahale edilmis. Hastanin dnceden de bayilma ve hipoglisemileri olmus ancak miidahale edildiginden
kan sekerleri normal saptanan hastaya tani konulamamis. Hipoglisemi tekrarladigindan ileri tetkik ve tedavi amagli
yatirildi. Yapilan tetkiklerinde adrenal yetmezlik tanisi konulan ve tedavisi baslanan bir hastayr sunmak istedik.
Olgu: 8.5 yasindaki erkek hasta arastiriimak lzere servise yatirildi. Yapilan fizik muayenesinde va: 17 kg <3p SDS -3,38
boy: 110 cm <3p SDS -3,67 TA 98/46 mm/hg idi. Gozlerde hafif pitozis ve viicutta hiperpigmentasyon vardi. Pb: 4
cm Tv: 3 ml idi. Anne baba akrabaligi 3. derecedendi. Hipoglisemisi olan hastanin yapilan tetkiklerinde insiilin 1.24
mU/L, Glukoz 40 mg/dL, Sodyum 124 mmol/L, Potasyum 4.01 mmol/L, ACTH 1176 ng/L, Kortizol 1.06 ug/dL olarak
gorildi. Adrenal yetmezlik diisiiniilen hasta hidrate edilip Fludrokortizon ve Hidrkortizon tedavisi baslandi. izlemde
kan sekerleri normal seyretti, Na 135’e yiikseldi. Anamnez derinlestirildiginde bebeklikten beri yutkunma zorlugu
ve kusma sikayetlerinin oldugu, Gastroenteroloji tarafindan gelisme geriligi, refli tanilar ile izlenildigi 6grenildi.
ikisi evde hafif olmak Uizere toplam dért kez bayilma, ndbet dykiisii olan hastanin C. Néroloji bélimiinde izlendigi,
EEG’sinin normal oldugu gorildi. Triple A sendromu disliniilen hastadan gbz konsultasyonu istendi.Bilateral goz
yasi kirllma zamani 5 sn altinda bulunmus olup alakrima ile uyumlu olarak degerlendirildi. Triple A agisindan genetik
gonderildi. Hasta Cocuk Cerrahisi bolimiine danisildi akalazya agisinda endoskopi ile balon uygulanmasi planlandi.
Genel durumu dizelen, kan sekerleri stabil olan hasta 18 mg/m2 Hidrokortizon ve amlodipin 2.5 mg ile taburcu edildi.
Sonug: Triple A sendromu (Allgrove sendromu) akalazya, alakrima, adrenal yetmezlik ve progresif norolojik hastalikla
karakterize seyrek gorilen otozomal resesif bir hastaliktir. Triple A sendromunda tim bulgular basvuru aninda
gorilmeyebilir. Hipoglisemi sikayetiyle basvuran hastalarda adrenal yetmezlik olabilecegini, triple A sendromunun da
distnilmesi gerektigini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: hipoglisemi, adrenal yetmezlik, triple A, a
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SGPL1 patojenik varyanti iligkili primer adrenal yetmezlik- olgu sunumu

Can Celiloglu?, ihsan Turan?, Bahriye Atmis?, Semine Ozdemir Dilek’, Leman Damla Kotan?, Aysun Karabay Bayazit?,
Bilgin Yiksel*

Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Adana
2Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Nefroloji Bilim Dali, Adana

Giris:

SGPL1 tarafindan kodlanan “sfingozin-1-fosfat liyaz” (SGPL1) enzimi hiicre igi sfingolipid yikiminda rol
oynar. SGPL1 patojenik varyantlarina ikincil olarak primer adrenal yetmezlik (PAY) ve nefrotik sendromun 6n planda
oldugu bir tablo gelisebilmektedir. Lenfopeni, endokrinopatiler, iktiyozis ve norolojik disfonksiyon eslik edebilen
diger bulgulardandir. SGPL1 patojenik varyanti, giinimizde toplam 35 vakada saptanmis olup bu nadir nedenle
gelisen primer adrenal yetmezlik, direncli nefrotik sendrom, boy kisaligi ve ileusun eslik ettigi olgumuzu sunuyoruz.

Olgu:

“Steroide direncli nefrotik sendrom” tanisiyla Fakiiltemiz Cocuk Nefroloji takibinde enalapril tedavisi alan olguda 27
aylikken unilateral ptozis ve ice donik strabismus gelismis, santral/orbital gortntilemelerde patoloji izlenmemisti.
izleminde tekrarlayan enterit ataklari gorildigiinden immiinyetmezlik dntanisiyla aralikli immiinoglobulin infiizyonu
verilmekteydi. 28 aylikken agir pnémoni tanisiyla, entiibe takipteyken direncgli hipotansiyon nedeniyle danigiimisti.
Agirligi: 7,6 kg (-5,5SDS), boyu:77cm (-2,75SDS) olan hiperpigmente, prepubertal olgunun dis genitalyasi tamamen
disiydi. Batini distandu olup iktiyozis yoktu. Laboratuvarinda ACTH:817 pg/ml, Kortizol:6,1 pgr/dl, Glukoz:107 mg/dl,
Na:135 mmol/L, K:3,6 mmol/L, 170HP:0,44 ng/mL saptandi. Sosyoekonomik nedenlerle serum aldosteron/plazma
renin akvititesi calisilamamis, PAY tanisiyla hidrokortizon baslanmisti. izleminde epileptik epizot nedeniyle tedavisine
levetirasetam eklenmisti. 40 aylikken masif kusma, akut bobrek yetmezligi klinigiyle basvurdugunda, sebat eden kusma
nedeniyle cerrahiile birlikte izlenmis, takibinde ileokolik bélgeden 30 cm ileus dokusu rezeke edilmisti. Adrenal yetmezlik
gen panelinde patoloji gozlenmemistir. TUm ekzom dizi analizinde homozigot SGPLI(NM_003901.4):c.1432C>G;p.
GIn478Glu degisimi tespit edilmistir. Veri tabanlarinda gézlemlenmeyen varyant, ACMG kriterlerince 6nemi belirsiz
(VUS: PM2), in silico analizlerde ise hastalik yapici olarak 6ngorilmustir (segregasyon analizi sonuglanmamistir).
Takibinde renin: 1,08 ng/ml/saat (1-6,5), aldosteron: 77 ng/dl (5-80) olup mineralokortikoid ihtiyaci gézlenmemistir.

Sonug:

Olgunun klinigi 6zellikleri degerlendirildiginde SGPL1’de saptanan varyantin hastalik nedeni olabilecegi diistintGlmustdir.
Nefrotik sendrom, imminyetmezlik, noérolojik ve dermatolojik tutulum varliginda adrenal yetmezlik ayirici
tanisinda SGPL1 iliskili adrenal yetmezlik akilda tutulmalidir. SGPL1’in patojenik varyantlarina eslik eden ileus tablosu,
bildigimiz kadariyla literattrde ilktir.

Anahtar Kelimeler: SGPL1 , sfingozin-1-fosfat liyaz, adrenal yetmezlik
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Primer adrenal yetmezligin nadir bir nedeni; Mitokondriyal kombine oksidatif fosforilasyon eksikligi

Fatma Dursun?, Hiilya Maras Geng?, Ayse Mine Yilmaz?, ibrahim Tas*, Metin Eser®, Cemile Pehlivanoglu®, Betiil
Karademir Yilmaz3, Tulay Guran’

1Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji BD, istanbul

2Saglk Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Néroloji BD, istanbul

3Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Biokimya ABD, Genetik ve Metabolik Hastaliklar Tani ve Arastirma Merkezi,
istanbul

“Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Beslenme ve Metabolizma BD, istanbul
sSaglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik ABD, istanbul

6Saglik Bilimleri Universitesi, Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Nefroloji BD, istanbul

’Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji BD, istanbul

Amac: Biallelik QRSL1 mutasyonlari, kombine oksidatif fosforilasyon eksikligi-40 (COXPD40)’ ne neden olan
¢ok nadir bir mitokondriyal hastaliktir. Literatiirde simdiye kadar COXPD40 tanisi alan 7 hasta bildirilmis ve bu
hastalarin hepsi siit ¢ocuklugu doneminde kaybedilmistir. Bu hastalarin ikisinde kortizol eksikligi de bildirilmistir.
Adrenal yetmezligi olan ve QRSL1 geninde homozigot mutasyon saptanan 16 yasindaki hasta ¢ok nadir olmasi,
literatlirde bu yasa kadar gelen ve uzun donem takipleri olan ilk COXPD40 olgusu oldugu icin sunulmustur.
Olgu: Sekiz yasinda erkek hasta bobrek tasi nedeniyle bakilan parathormon diizeyi yiksekligi ve hipofiz Manyetik
Rezonans Goriintiilemede parsiyel empty sella saptanmasi nedeniyle danisildi. Ozgegcmisinde isitme kaybi, hafif
noéromotor geriligi, hipertrofik kardiyomyopati, nefrokalsinozis, hipertansiyon ve ara ara laktik asidozu oldugu 6grenildi.
Aralarinda akrabalik olmayan saglikli anne ve babadan NSVD ile 3100 gr olarak dogmustu. Fizik muayenesinde boyu
+1,3 SDS, viicut agirhgi +0,1SDS, prepubertal idi. Hastanin hipofiz hormonlarinda ACTH: 315 pg/ml, kortizol distk
olmasi Uzerine yapilan klasik ACTH testinde yetersiz kortizol yaniti alindi. Steroid prekirsorleri ve renin aktivitesi
normal olan hasta konjenital adrenal hiperplazi (KAH)- disi primer adrenal yetmezlik tanisi aldi ve hidrokortizon
tedavisi baslandi. Hastaya primer adrenal yetmezlik gen paneli normal olmasi nedeniyle tim ekzom sekanslama
yapildi ve QRSL1 geninde daha Once tanimlanmamis compound heterozigot mutasyon saptandi (c.300T>A:
Y100* ve c.610G>A; G204R). Bu gen mitokondriyal fonksiyonlarda gorevli oldugundan, hastanin mitokondriyal
fonksiyonlari mitokondriyal membran potansiyeli ve siiperoksit dismutaz enzim assayleri kullanilarak degerlendirildi
ve kontrollerden dislik saptandi. Hastaya diisiik karbonhidrat, yiksek lipid iceren diyet ile birlikte L-karnitin, coenzim
Q ve B vitamini kompleksi baslandi. Hastanin sekiz yillik takibinde mineralokortikoid eksikligi gelismedi. Hastanin 16
yasindaki son muayenesinde boyu 176 cm (+0,54 SDS), vicut agirligi 58 kg (-0,57 SDS), puberte Tanner evre 5 idi.
Sonug: Homozigot QRSL1 mutasyonlari KAH-disi primer adrenal yetmezlige neden olabilir. Bu nedenle mitokondriyal
hastaliklarda adrenal fonksiyonlar da degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: adrenal yetmezlik, Mitokondriyal hastalik, QRSL1 mutasyonlari
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Adrenal Yetmezlik Siiphesi ile Diisiik Doz Sinakten Testi Yapilan Hastalarda Bazal Kortizol Diizeyinin Test Sonucunu
Ongoérmede Hassasiyet ve Ozgiinliigii

Hazal Gacemer?, Busra Girpinar Tosun?, Zehra Yavas Abali?, Didem Helvacioglu?, Belma Haliloglu?, Serap Turan?,
Abdullah Bereket?, Tulay Giran?

Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, istanbul
2Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali, istanbul

Giris: Dlisiik Doz Sinakten testi (DDST), adrenal yetmezligin biyokimyasal tanisinda siklikla kullanilmaktadir. Bununla
birlikte, cocuklarda bazal kortizol diizeyinin DDST yaniti ngérme performansi daha énce ¢alisimamistir. Bu ¢alismada
bazal kortizoliin pozitif veya negatif DDST sonucunu 6ngordiiren hassas ve 6zglin degerlerinin belirlenmesi amacglanmistir.
Metod: Kasim 2016 ile Subat 2022 arasinda klinigimizde takipli hastalardan adrenal yetmezlik stphesi ile
yapilan tim DDST sonuglari ¢alismaya dahil edildi. 1 pg sentetik ACTH’nin intravendz uygulamasindan sonra
baslangig, 40. ve 60. dakika kortizol dlzeyleri 6lgiuldi. Pozitif DDST pik kortizol degerinin <18 pg/dL (500
nmol/L) olmasi kabul edildi. Bazal serum kortizol dlzeyinin prediktif degeri ROC analizi ile degerlendirildi.
Bulgular: 537 (237; %44.1 kiz) hastaya yapilan 646 DDST degerlendirildi. Hastalarin test sirasinda yas ortalamasi 9.2+5.8 yil
idi. Testlerin %33.2’si (n=214) pozitif sonuglandi. Hipofiz timori varhigl, kraniyal radyoterapi veya norosirurjik operasyon
oykusl (n=94, 17.5%); bir ya da daha fazla pittiter hormon eksikligi (n= 287, 53.5%); uzun sireli glikokortikoid kullanim
oykusl (n=99, 18.4%); ve adrenal yetmezlik klinik siphesi (n=57, 10.6%) DDST yapilma endikasyonlari idi. Testi gecenlerin
(n= 431, 66.8%) ortalama bazal kortizol diizeyi 9.9+4.7 ug/dL (273+129.6 nmol/L); testten basarisiz olanlarin (n= 214,
33.2%)ise 6.0+3.7 ug/dL(165.5+102 nmol/L) olarak sonuglandi (p<0.0001). Testigecenlerin ortalama bazal ACTH diizeyleri
28.0+22.0 pg/mL; testten basarisiz olanlarin ise 30.0+26.0 pg/mL idi (p=0.3089). Bazal kortizol >6.8 pg/dL (189.5 nmol/L)
degerlerde, %70 duyarlilikta testin basarili sonuglanacagini gosterir. Bunun Gzerindeki degerlerin negatif prediktif degeri
%82.3 bulundu. Bazal kortizol >15.6 ug/dLolmasi %100.0(%95 Cl %98.2 —%100.0)6zgllllkte testin basarilisonuglanacagini
gosterir.Bazalkortizol<1.6ug/dLdegerlerde %99.1(%95Cl%97.6—%99.6) 6zgllliktetestinbasarisizsonuglanacaginigosterir.
Sonug: Pediyatrik poptlasyonda yapilan blyik orneklem biyuklGgiine sahip bu g¢alismanin sonucunda, adrenal
yetmezligi daha az invaziv bir sekilde dogrulamak veya dislamak igin kullanilabilecek serum bazal kortizol dlizeyini > veya
<=6,8 pg/dL olarak belirledik. Bazal kortizoliin kullanilmasi, invazif DDST ihtiyacini azaltabilir, maliyetten ve zamandan
tasarruf saglayabilir.

Anahtar Kelimeler: adrenal yetmezlik, diisiik doz sinakten testi, kortizol
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[PP-131]

COVID-19 ile iliskili MIS-C Gelisen Cocuklarda Adrenokortikal Fonksiyonlarin Degerlendirilmesi

ilkay Ayranci?, Berna Eroglu Filibeli2, Aysegiil Elvan Tiiz?, Banu isbilen Basok?, Eda Karadag Oncel?, Dilek Yilmaz
Ciftdogan®, Bumin Nuri Diindar®, Gonal Catll’

Bakircay Universitesi Cigli Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

2Saglk Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi

3Saglk Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Klinigi
*Saglik Bilimleri Universitesi izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Klinik Biyokimya

sjzmir Katip Celebi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, izmir

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

7istinye Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul

Giris-Amag: COVID-19 ile iliskili ¢oklu sistemik inflamatuvar yanit sendromu (MIS-C) santral sinir sistemi, kalp,
gastrointestinal sistem ve pihtilasma kaskadini etkileyebilen mortalitesi yliksek bir hastaliktir. Literatiirde COVID-
19'da endokrin tutulum ile ilgili az sayida rapor mevcuttur. Daha 6nce Siddetli Akut Solunum Yolu Sendromu
Koronavirlsi’niin  (SARS-CoV) vyapisal olarak adrenokortikotropik hormon (ACTH)’a benzeyen viral peptitler
Urettigi, konakg¢inin bu viral proteinlere karsi antikor Urettigi ve bu antikorlarin ayni zamanda konak¢i ACTH'ini
tahrip ederek adrenal yetmezlige neden oldugu ileri sirilmustir. MIS-C hastalarinda yiksek doz kortikosteroide
tedavi yanitinin iyi olmasi bu hastalarda hipotalamo-hipofizer adrenal akstaki olasi etkilenmeyi akla getirmektedir.
Amag: COVID-19 iliskili MIS-C gelisen ¢ocuklarda adrenokortikal fonksiyonlarin degerlendirilmesini amaclanmistir.
Metod: COVID-19 iliskili MIS-C tanisi alan 0-18 yas arasi 9 hasta calismaya dahil edildi. Hastalarin, demografik
ozellikleri, klinik bulgulari, sistem tutulumlari, aldiklari tedaviler ve hastane yatis sireleri kaydedildi. Steroid tedavisi
oncesi tim olgularin bazal kortizol ve ACTH duzeyleri 6l¢ildi ve 8 olguya diisik doz ACTH uyari testi yapildi.
Bulgular: Calismaya toplam 9 olgu (ortanca yas 7,8 + 5,6 yil, 6 erkek, 7 prepubertal) dahil edildi. Hastalarda gorilen
en sik klinik bulgu ates ylksekligi ve en sik tutulan sistem hematolojik sistem idi. Hastalarin hicbiri agir MIS-C
olgusu olmayip, yedisinin (%77,8) steroid tedavisi, sekizinin intraven6z immunglobulin (%88,9) ve yedisinin (%77,8)
antitrombotik tedavi aldigi saptandi. Ortalama hastanede kalis stireleri 9,0+4,0 giindii. Ortalama bazal kortizol diizeyi
14,9 + 7,8 ug/dl idi. Dusik doz ACTH testi yapilan tiim hastalarin zirve kortizol yanitlari normal (>18 ug/dL) saptandi.
Sonug: Bu calisma, COVID-19 ile iliskili MIS-C gelisen ¢ocuklarda adrenokortikal fonksiyonlarin degerlendirildigi ilk
¢alismadir. MIS-C olgularinda kortikosteroid tedavisine iyi yanit alinmasina ragmen bu hastalarda adrenal yetmezlik tespit
edilmemistir. Bu calismada, ¢ocuklarda MIS-C klinik seyrinde adrenokortikal fonksiyonlarin etkilenmedigi gérilmustdr.

Anahtar Kelimeler: COVID-19, MIS-C, adrenal yetmezlik
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MIS-C Hastalarinin Diisiik Doz ACTH Testi Sonuglari

Bazal Kortizol ﬁﬁ-)rH (pe/ Zirve Kortizol (30. dk)

1 15,8 11,8

2 15,5 28,8
3 20,2 5 39,7
4124 5 35,6
5 13,6 15,2 26,2
6 1,7 5 30,8
7 18,6 16,2 24,6
8 29,3 44,6
97,7 8,3 21,6

ACTH: adrenokortikotropik hormon, MIS-C: multisystem inflammatory syndrome in children



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-132]

Adrenal insidentalomali olgu

Gamze Celmeli?, Neval Celik?, Kadir Balaban?

1SBU Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, Antalya
2SBU Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Cerrahisi, Antalya
3SBU Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi, Patoloji Bilim Dali, Antalya

Giris: Adrenal insidentaloma, radyolojik inceleme ile tesadiifen kesfedilen, capi 1 cm’den buyuk kitle lezyonudur.
insidentalomalar adrenal korteks veya medulladan kaynaklanabilirler, benign veya malign, klinik semptom vermeden
fonksiyonel veya nonfonksiyonel olabilirler. Cocukluk ¢aginda nadirdir ve tanisal algoritmalar cogunlukla eriskin hastalar
icinolusturulmustur. Burada ganglionéromatanisialanadrenalinsidentalomalibirolgu kisitli literatirisiginda sunulacaktir.
Olgu: 9,3 yasinda erkek hasta rastlantisal olarak yapilan batin ultrasonunda sag surrenal lojda 32x32mm hipoekoik
solid lezyon saptanmasi lzerine yonlendirildi. Aktif sikayeti yoktu. Ozgecmis ve soygecmisinde 6zellik yoktu. Boyu
131,3 cm (Boysds: -0,2), agirhk: 26,7 kg (Agirliksds: -0,5), kan basinci ve sistemik muayenesi dogal, ergenlik evresi
Tanner evre 1'di. Kontrastli MRG’da sag silirrenal lojda 36x24x33 mm boyutlarinda dizgin konturlu, homojen,
anteromedialinde slpheli hafif diffizyon kisitliigl gosteren, T2 hafif hiperintens, T1 hipointens, dinamik incelemede
artan kontrastlanma gosteren, diizgiin konturlu stipheli kitle lezyonu saptandi (Resim). Hormon profilinde serum kortizol,
ACTH, DHEASOA4, renin ve aldosterone normal, 24 saatlik idrarda metanefrin ve normetanefrin normal aralikta, néron
spesifik enolaz, sedimentasyon hizi, LDH ve (rik asit degerleri normaldi. Sag surrenal kitle eksizyonu yapildi. Patolojik
degerlendirmede makroskopik olarak lezyon 4 cm ¢apindaydi, cerrahi sinirlarda lezyon yoktu ve nekroz gorilmedi.
Mikroskopik olarak S-100(+), EMA(-), SMA(-), PanCK(-), DOG-1(-), Bcl-2(+), Ki-67 LI %2 saptandi ve ganglionéroma
tanisi konuldu. Operasyon sonrasi komplikasyon gelismeyen hastanin ¢ ay sonra MRG ile degerlendirilmesi planlandi.
Sonug: Cocukluk ¢aginda adrenal kitlelerin % 34 oraninda rastlantisal olarak saptandigi, sadece % 54’Gnin semptom
ile bagsvurdugu gosterilmistir. Adrenal insidentalomali hastalarda kitlenin fonksiyonel-nonfonksiyonel ve benign-malign
ayrimi mutlaka yapilmalidir. Radyolojik olarak benign kriterler tasiyan olgularda kitle eksizyonu 6nerilirken, malignite
kriterleri tasiyan olgularda dncelikle kalin igne biyopsisi yapilmasi ve sonucuna gore cerrahi veya kemoterapi verilmesi
Onerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: adrenal kitle, insidentaloma, ganglionéroma
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Resim

Sag siirrenal lojda 36x24x33 mm boyutlarinda diizgiin konturlu, homojen kitle gériiniimii
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[PP-133]

Adrenal Krizde Hiperiirisemi Erken Belirte¢ Olabilir mi? _ Olgu sunumu

Meliha Esra Bilici!, Akdeniz Vurunbigi?, Zuhal Ornek?, Ahmet Yeni?

1Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Zonguldak, Tiirkiye
?Biilent Ecevit Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Zonguldak, Tiirkiye

GIRIS

Primeradrenal yetmezlik(PAY),mineralokortikoid ve glukokortikoidlerin eksikligine bagh klinik bulgular veren bir hastaliktir.
PAY’de kilo kaybi,halsizlik,ortostatik hipotansiyon, hiponatremi,hiperkalemi goruliirken,adrenal krizde ayricasiddetli
glgsiizlik,senkop,hipotansiyon,akut karni taklit eden karin agrisi,bulanti,kusma,hipoglisemi,sirt agrisi,konflizyonda
gorilebilir.Hiponatremi tani aninda hastalarin %90’inda bulunmakla birlikte hiperkalemi yalnizca hastalarin yarisinda
saptanir. Siddetli kusma varhiginda hipokalemi ve alkaloz gériilebilir.Urik asit piirin metabolizmasi disinda,kronik bdbrek
yetmezligi,hemolitik anemi,paget hastaligi,lenfoproliferatif hastaliklar, rabdomiyoliz, doku hipoksisi, dehidrasyon
gibi patolojik pekcok durumun taninmasinda tanisal olarak en &nemli metabolitlerden biridir.Urik asit atiliminda
glukokortikoidler oksipirinlerin ortak renaltransportyolaginadirek etkiederek hiperirikozirik etkisaglarlar.Aynizamanda
glomeriler filtrasyon hizi ve renal kan akimini arttirarak idrarla atilimlarini arttirirlar.Bu bildiride, KAH tanisiyla takip edilen
adrenal kriz tablosunda basvuran olgunun tani ve yonetimde hiperirisemiye dikkat ¢ekilmesi amaciyla sunulmustur.
OoLGU

10 yas 5 aylik,Klasik tip(Tuz kaybettiren)KAH ve kombine puberte prekoks tanisiyla takipli hidrokortizon(15mg/
m2/g),fludrokortizon(2x1/2tb),Léprolid asetat 11,25 mg ve Letrozol tedavisi alan hasta kusma, ishal, halsizlik
sikayeti ile basvurdu.2 giin 6nce 2 kez kusmasi oldugu,ailenin hidrokortizon dozunu 2 kat dozda verdigi,sabah kusma
sikayetinin siklasmasi Uzerine basvurduklari 6grenildi.Fizik muayenesinde vitalleri stabil,genel durumu iyi,hafif
dehidratasyon bulgulari mevcuttu,batinda hassasiyet ve yaygin defans vardi,TV:5/6 ml,PSL: 6,5 cm,P2,diger sistem
muayeneleri dogaldi.Tetkiklerinde;Na:134meq/|,K:4,1meq/l,ph:7,33,pco02:40,3mmHg,hco3:19.8,glukoz:84mg/
dl,CRP:69mg/dl,Ure:26,kreatinin:0,7mg/dl’ydi.2500cc/m2/giin 2/3 sf+%5 dekstrozlu sivi inflizyonu baslandi.50 mg/
m2/g IV puse ardindan,hidrokortizon dozu 3 katina cikildi.Takibinin 12.saatinde saatte 10 keze kadar kusmalarinin
siklastigl,durdurulamadigi gézlendi.Akut patolojilere yonelik goriintiilemeler normaldi.Kontrol tetkiklerinde,Na:134meq/
It,K:5.6mmol/L,kreatinin:0.9 mg/dl,urik asit:15.3mg/dl,lire:42mg/d| olarak saptandi.Adrenal krize yonelik 100mg/
m2 hidrokortizon intravenéz puse ardindan 100mg/m2/giin intravendz inflizyona gecildi.Mayi miktari 4000ml/
m2/gln olarak arttirildi.6.saat kontrol kreatinin:0,8mg/dl,BUN:35mg/dl gerilerken,irik asit dizeyi 16.1 mg/dlidi.
Allopurinol tedavisi baslanmadan klinik izlem planlandi.Takibinin 24.saatinde klinik yanit ile birlikte Urik asit diizeyinin
8.9’a geriledigi goruldi.Hidrokortizon dozu tedricen almakta oldugu doza azaltildi.Taburculukta Urik asit dizeyi:3,8
mg/dlidi.Olgunun 3 yasinda adrenal krizle 2.yatisinda urik asit diizeyinin 13.1 mg/dl yikselerek duzeldigi goraldi.

SONUC
Adrenal yetmezlikli olgularda urik asit ylksekligi,adrenal kriz tablosunda glukokortikoid eksikligine bagh erken bir bulgu
olarak degerlendirilebilir ancak bu gézlemin klinik 5neminin genis olgu serilerinde arastirilmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: adrenal yetmezlik, adrenal kriz, hiperirisemi



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-134]

Konjenital Adrenal Hiperplazili Olgularda Depresyon, Anksiyete, Benlik Saygisi ve Cinsiyet Rollerinin Arastiriimasi

Senem Esen?, Biisra Sultan Aydos?, Semra Cetinkaya?!, Ayse Karaman3, Nursel Muratoglu Sahin?, Meliksah Keskin?, Senay
Savas Erdeve!

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

2Saglk Bilimleri Universitesi Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Gocuk Ergen Ruh Saghgi

3Saghk Bilimleri Universitesi Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklar Egitim ve Arastirma Hastanesi,
Cocuk Cerrahisi

Amag: Konjenital adrenal hiperplazili olgularda benlik saygisi, psikiyatrik hastalik varligi ve cinsiyet rollerinin arastirildigi
calisma sayisi literatirde ¢ok azdir. Bu calismada klinigimizde takip edilen KAH’li olgularin depresyon,anksiyete,
0z saygl durumlarinin degerlendirilmesi; cinsiyet hosnutsuzlugu ve cinsiyet rollerinin arastirilmasi amaglanmistir.

Gereg Yontem: Klinigimizde takiplil1-18 yas arasindakiKAH’li olgulara ‘Cocuklarda Anksiyete ve Depresyon Olgegi-
Yenilenmis (CADO-Y), ‘Beck Depresyon Olcegi’, ‘BEM cinsiyet rolii envanteri’, ‘Rosenberg benlik saygi 6lcegi’ uygulandi.

Bulgular: KAH’li 25 olgunun yas ortancasi 14 (11,76-17,97)yil olup, 14’0 kiz,11’i erkekti. Yirmi bir olgu 210H, 3 olgu
11BOH, 1 olgu 3BOHSD eksikligiydi. Olgularin 7’si yenidogan, 7’si slit cocuklugu, 9'u cocukluk ve 2’si adolesandénemde
tani almisti. Tanida tiim olgulara hidrokortizon, 9 olguya fludrokortizon, 1 olguya GnRHa tedavisi baslanmisti. Tim
grupta 6 olguya genital cerrahi uygulanmisti (2 olgu hipospadyas onarimi, 4 olgu klitoroplasti). Son kontrolde HK
dozu 13+6,4 mg/m2/giin olup, metabolik kontrol %50 olguda iyiydi. Olceklerden alinan puanlarin tani yasi, KAH tipi,
metabolik kontrol durumu ve cerrahi girisim gereksinimi ile iliskisi saptanmadi. Rosenberg benlik saygisi dl¢eginde
olgularin %56’sinda (n:14) skor <= 1 olup,ylksek benlik saygisi ile uyumluydu. Beck depresyon skorunda olgularin
%52’sinde (n:13) minimal, %20’sinde (n:5) hafif %20’sinde (n:5) orta, %8’inde (n:2) agir depresif belirtiler mevcuttu
ancak olgularin (%12’sine (n:3) klinik olarak depresyon tanisi konuldu. Beck depresyon skoruyla kullanmakta oldugu
hidrokortizon dozu arasinda pozitif korelasyon saptandi (r: 0,651 p:0,001). Cinsiyet rollerinin degerlendirildigi Bem
cinsiyet envanterinde erkek olgularin erkeksilik skor ortancasi 5,5 (3-7), kiz olgularinki 5 (3-7) olup kizlarin erkeksilik
skoru erkeklerinkinden farksizdi. Cinsiyet hosnutsuzlugu saptanan olgu olmadi. Psikiyatrik degerlendirmeyle %8’ine
(n:2) dikkat eksikligi hiperaktivite, %8’ine (n:2) anksiyete bozuklugu, %12’sine (n:3) depresyon tanisi konuldu.

Sonug: Pubertal KAH’li olgularin degerlendirmesinde kiz olgularin artmis erkeksilik skorlarina ragmen cinsiyet
hosnutsuzlugunun bulunmadigl ve benlik saygilarinin korundugu saptandi. Literatiirde g¢alismamizla uyumlu olarak
KAH’li olgularda artmis depresif bulgular oldugu bildirilmekle birlikte bu galismada ilk defa olgularin depresyon skoru ile
hidrokortizon dozu arasinda pozitif korelasyon saptanmistir

Anahtar Kelimeler: Anksiyete, benlik saygisi, cinsiyet hosnutsuzlugu, depresyon, konjenital adrenal hiperplazi
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[PP-135]

Organik asidemi tanili olgularda renin-aldosteron sisteminin degerlendirilmesi ve fludrokortizon tedavisi deneyimi

Gurkan Tarcin?, Saffa Ahmadzada?, Seha Saygili®, Ayse Cigdem Aktuglu Zeybek?, Oya Ercan'

Yistanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali
?jstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dali
3istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali

Amag: Kronik bobrek hastahgr (KBH), metilmalonik asideminin (MMA) erken vyasta gorilen bir
komplikasyonudur. Propiyonik asidemide (PA) eriskin yasta gelismesi beklenirken izovalerik asidemide (IVA)
beklenmemektedir. KBH gelisen MMA hastalarinda jukstaglomeriler aparatin da etkilenmesi durumunda
renin saliniminin azalmasi, KBH’ta beklenen hiperkalemiye katkida bulunabilir. Diger taraftan hiperkaleminin
kendisi dogrudan aldosteron dizeyinde vyikselmeye neden olarak hipoaldosteronizmi maskeleyebilir.
Metilmalonik asidemide hiporeninemik hipoaldosteronizm, olgu sunumlari seklinde bildirilmis olup organik
asidemilerde renin-aldosteron sistemini inceleyen bir c¢alisma bulunmamaktadir. Bu calismada organik
asidemide renin-aldosteron dizeyleri ve bunun boébrek fonksiyonlari ile iliskisinin arastirilmasi amaglanmistir.
Gereg-Yontem: Ocak-Nisan 2022 tarihleri arasinda MMA, PA ve IVA tanili hastalardan eszamanli aktif renin, aldosteron,
sistatin-C, kreatinin,sodyumvepotasyumicinserumaornekleriayrildi.Glomerdilerfiltrasyonhizi(GFH), “sistatin-Cvekreatinin
ile U25-CKID” formuliile hesaplandi. Karsilasirmalaricin MMAve MMA olmayan (PA+IVA) olmak tizereikigrup olusturuldu.
Bulgular: Calismaya 32 organik asidemi olgusu alindi (MMA=14, PA=13, IVA=5). Yas ortalamasi 8,0+4,4 vyild
ve iki grup arasinda yas acisindan anlamli fark saptanmadi(p=0,787). MMA tanili hastalarda PA+IVA grubuna
gore GFH daha dusuktl (67,6+24,8 ve 113,1+23,4mL/dk/1,73m2, p<0,001). MMA grubundaki 2 olguda evre 2,
8 olguda evre 3 KBH mevcutken diger grupta sadece 3 PA hastasinda evre 2 KBH mevcuttu. Aktif renin dizeyi
MMA grubunda daha dusukken (22,5%25,7 ve 41,6%31,0ulU/mL, p=0,024) aldosteron duzeyleri arasinda
anlamh fark saptanmadi(p=0,341). GFH ile renin duzeyleri arasinda korelasyon saptandi(p=0,020, rho=0,416).
Hiporeninemik hipoaldosteronizm, KBH olan 3 MMA hastasinda saptandi. Buolgularinikisinde hiperkalemive hiponatremi
mevcut olup kayeksalat ve oral sodyum kullanmaktaydi. Fludrokortizon baslandiktan sonra her iki olguda da oral
sodyum ve kayeksalat tedricen kesildi. Elektrolit dengesizligi izlenmedi. Olgularin klinik 6zellikleri tabloda gdosterilmistir.
Sonuglar: Bu seride MMA tanili olgularin %21’inde hiporeninemik hipoaldosteronizm saptanmis olup hiponatremi-
hiperkalemi gelisen 2 hastada ilk defa fludrokortizon denenmis ve elektrolit dengesi saglanmistir. Sonug olarak, KBH
olan MMA olgularinda renin-aldosteron sisteminin etkilenebilecegi gosterilmis olup segilmis olgularda fludrokortizonun
elektrolit dengesini saglamada yararl olabilecegi gosterilmistir.

Anahtar Kelimeler: organik asidemi, renin, aldosteron, hiporeninemik hipoaldosteronizm, metilmalonik asidemi
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Hiporeninemik hipoaldosteronizm saptanan metilmalonik asidemi tanili olgularin klinik 6zellikleri

Aktif Renin

Yas Cinsivet (ulu/mL) '(A;:d?jt?r&n GFH (mL/ Sodyum* Potasyum* Fludrokortizon
(vil) ¥ (N:4,4- & ©dk/1,73 m2)” (mmol/L) (mmol/L)  (mg/gln)
4-31)
46,1)
(ljlg“ 6 E 1,60 1,64 52 127 5,84 0,2
S'g“ 10 K 1,60 3,40 43 121 5,44 0,15
Olgu ¢ ¢ 1,71 224 67 143 44

3
*Tedavi 6ncesi GFH: Glomeriiler filtrasyon hizi
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[PP-136]

idiyopatik Puberte Prekoks Hastalarinda GnRH Analogu Kullaniminin Erken ve Orta Dénemde Viicut Kompozisyonu
ve Viicut Morfolojisi Uzerine Etkisi

Ayse GoOzde Tufan?, Senay Savas Erdeve?, Semra Cetinkaya?, Nursel Muratoglu Sahin?, Erdal Kurnaz?, Meliksah Keskin®

1SBU Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Saghgi ve
Hastaliklari Klinigi

2SBU Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk
Endokrinoloji Klinigi

Giris-Amag: Santral Puberte Prekoks (SPP) tedavisinde dekatlardir gonadotropin salgilatici hormon analoglari
(GnRHa) kullanilmaktadir. GnRHa tedavisinin yan etki olarak viicut kitle indeksinde (VKi) artisa sebep olabilecegi
dolayisiyla obeziteye yol acabilecegi konusunda endiseler bulunmaktadir. Literatiir incelendiginde bu konuda yapilan
calismalarda farkli sonuclar elde edilmistir. Calismamizda idiyopatik SPP tanisi ile GnRHa tedavisi kullanan hastalarin
antropometrik Olglimlerinin ve viicut kompozisyonundaki degisimin bir yil boyunca degerlendirilmesi amacglanmistir.
Gereg-Yontem: Bu prospektif calismada, Dr Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Egitim
ve Arastirma Hastanesi Pediatrik Endokrinoloji Poliklinigi'ne 15.01.2021 ile 01.03.2021 tarihleri arasinda
basvurup idiyopatik puberte prekoks tanisi alan ve GnRH analogu baslanan 6-10 yas arasi 30 kiz hasta
degerlendirildi. Hastalar 12 ay stire ile takip edildi. Hastalarin demografik verileri, laboratuvar ve goriintiileme
parametreleri, izlem siliresince U¢ ay araliklarla yapilan kontrollerde o6lc¢lilen antropometrik olgclimleri ve
inBody 230 vicut analiz cihazi ile Olgllen vicut yag orani ve iskelet kas oranindaki degisimler kaydedildi.
Bulgular: Hastalarin tani ani ve 6. ay viicut agirhgi (VA) SDS ve VKi SDS degerleri arasinda artis saptanmazken 6. Ay
ile 12. Ay karsilastirildiginda 12. ayda 6. aya gére VA SDS ve VKi SDS’de artis oldugu gériildii (sirasiyla p 0,024, p
<0,001). Ancak tani ani ve 12. ay arasinda VA SDS ve VKi SDS acisindan istatistiksel anlamli fark saptanmadi. Viicut
yag orani ve iskelet kas kitlesi oranlarinda tani ani ve 12. ay arasinda istatistiksel olarak anlamh fark saptandi
(sirastyla p <0,001, p <0,001). Tim hastalardan fazla kilolu ve obez olan olgular c¢ikarildiginda kalan hastalarin (n:17)
tani ani ve 12. Ay élciimlerinde VA SDS ve VKi SDS degerleri arasinda istatistiksel olarak anlaml fark saptanmadi.
Sonuglar: Calismamizda idiyopatik SPP tanili hastalarda bir yil siire ile GnRHa tedavisi kullaniminin boy, agirlik, viicut kitle
indeksi, bel cevresi ve bel/kalca cevresi orani tizerine olumsuz etkileri saptanmamis olup tedavinin bu agidan givenilir
oldugu sonucuna varilmistir.

Anahtar Kelimeler: GnRH analogu, santral puberte prekoks, viicut kitle indeksi, viicut kompozisyonu
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[PP-137]

Gonadotropin salgilatici hormon analoglari ile tedavi edilen 7-9 yas arasi kiz cocuklarin, nihai yetiskin boyu ve kemik
mineral yogunlugu

Semra Bahar Akin, ilker Tolga Ozgen

Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

Giris

Santral erken ergenlik (CPP), kizlarda hipotalamik-hipofiz-gonadal (HPG) ekseninin 8 vyasindan Once
erken aktivasyonu olarak tanimlanir. Cok genc¢ vyasta baslayan erken ergenlik, boy potansiyelinde ciddi bir
kayba neden olur ve gonadotropin salgilatictc hormon agonistleri (GnRHa) ile tedavi edilmelidir. Ancak 8
yas civarinda CPP baslayan kizlarda GnRHa tedavisinin vyararina dair tartismali sonuglar bulunmaktadir.
Ayrica bu tedavinin kemik saglgina herhangi bir olumsuz etkisi olup olmadigi da arastinilmistr.

Yontem

Bu retrospektif calisma Ekim 2011-Mart 2015 tarihleri arasinda 8 yasina yakin (7-9 yas) CPP’li 117 kiz ¢cocugu Uzerinde
yapildi. Tedaviye 8-9 yaslari arasinda baslayan kiz cocuklari (n=71) grup 1, 7-8 yaslari arasinda baslayan kiz cocuklari (n=46)
grup 2 olarak siniflandirildi. Ongériilen boy (PAH), hedef boy (TH) tedavinin baslangicinda tibbi kayitlara gére hesaplandi
ve yine ayni kayitlardan nihai eriskin boylari (FAH) elde edildi. Tedaviye baslama yasi, GnRHa tedavisinin siresi, cocuklarin
antropometrik 6lgclimleri ve tedavi sonrasi kemik mineral yogunlugu z-skorlari (n=52) kaydedildi. Kizlarin PAH, TH ve FAH
verileri gruplar arasinda karsilastirildi. PAH ve FAH arasindaki farki degerlendirmek icin eslestirilmis t testi de yapildi.

Bulgular

Kizlarin tedavi baslangicindaki yas ortalamalari grup 1'de 8,59+0,27, grup 2’'de 7,50+0,47 idi. GnRHa tedavi
sureleri grup 1 ve 2’de sirasiyla 1,97+0,54 ve 2,91+0,61 idi. TH (160,53%5,49 vs 160,57+4,94), PAH (158,72+45,23
vs 158,35+5,57) ve FAH (162,42+5,32 vs 162, 14+5,70) gruplar arasinda istatistiksel olarak farkh degildi. Coklu
regresyon analizi, FAH icin ana belirleyici faktoérin, tedavi baslangicindaki boy SDS’si oldugunu gosterdi (Beta:
0,572, p<0,001). Bununla beraber FAH, her iki grupta da PAH’a gore yaklasik 4 cm dizeldi (p<0,001). Tedavi
sonrasl osteoporoz gelisen kiz ¢ocugu olmamakla beraber 52 kizdan 4’linde BMD Z-skoru -1 ile -2 arasindaydi.

Sonug

GnRHa tedavisi 8 yasindan sonraya ertelense bile FAH'I iyilestirebilir. BMD Uzerinde ciddi bir olumsuz etkiye neden
olmamakla beraber, bu sonuglar 7-9 yas grubu icin sinirli oldugundan, terapi segcenegi bireysellestiriimeli ve tim ¢ocuklar
icin distnilmemelidir.

Anahtar Kelimeler: Santral puberte prekoks, Kemik Yogunlugu, GNRHa tedauvisi, Final boy
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[PP-138]

Adet Kanamasi Olgegi’nin Tiirk Kiz Cocuklarina Uyarlanmasi/Gegerlilik-Giivenilirlik Degerlendirmesi

Ayse Asik!, Asan Onder Camas?, Ayse Merve Giingdr!, Merve Boyraz!, Gékhan Akkus?

!Goztepe Prof. Dr. Silleyman Yalcin Sehir Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, istanbul
2Goztepe Prof. Dr. Siileyman Yalcin Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, istanbul

GIRiS- AMAC
Menstrual Bleeding Questionnaire (MBQ), agir adet kanamali kadinlari saptamak amaci ile
gelistirilmis  bir Olcektir  Bu ©6lgegin Tirkce gecerlilik /guvenilirliginin  degerlendirilmesi amaglanmistir.
YONTEM.:

MBQ’in Tirkge’ye cevirilip, adolesan yas grubuna uyarlanmasi (Adet Kanamasi Anketi/AKA) tamamlandi. Tuirkge 6lgek
taslagl pilot adolesan grubuna uygulanarak goriinim gecerliligi saglandi Es zamanh gegerliligin saglanmasi igin tim
hasta grubunda ilk AKA uygulamasi Turkge gecerlilik ve glvenilirligi olan SF-36 ile birlikte uygulandi. Sonrasinda her iki
anket 251 adolesan kiza uygulandi ve 63 adolesan kiza retest uygulanarak 6lgegin glivenilirliginin 6l¢imi degerlendirildi.
BULGULAR

Pilot uygulama medyan yasi 14,5(13-16) olan on adolesan kiz izerinde uygulandi. Verilerin analizi sonucunda ilk AKA ile
ikinci AKA uygulamasi arasinda gti¢ll bir korelasyon oldugu tespit edildi. SF 36 genel saglik algisi puaninin hem AKA alt
boyut puanlari hem de SF 36 alt boyut puanlari ile anlamli korelasyon gosterdigi saptandi. Hem SF 36 hem de AKA'nin
glvenilirlik katsayilari kabul edilebilecek sinirin (0,70) Ustlinde idi. Adet kanamasi anketi ilk uygulama icin Kaiser-Meyer-
Olkin 6rnekleme vyeterliligi iyi seviyenin Ustinde (KMO= 0,831, p<0,001) bulundu. Dort faktérde %48,73 eigenvalue
degerine ulasildigl saptandi. AKA ilk uygulmasinin desen matrisi incelendiginde maddelerin dagiliminin genel olarak
diizenli oldugu tespit edildi. AKA degerlerinin ROC analizi yapildiginda belirti etkisi (0,882), belirti (0,884) ve siddet
(0,903) alt boyut degerlerinin egri altinda kalan alanlarinin oldukca yiksek oldugu tespit edildi. Youden indeksine
gore yapilan hesaplamalarda anormal uterin kanamayi 6ngérmede bu Ug alt boyut icin kesme degerleri sirasiyla; 14,5
(duyarlilik: %78,9 ve ozgulluk: %92,6), 18,5 (duyarhlik: %84,2 ve 6zgullik: %93,9) ve 10,5 (duyarhhk: %84,2 ve 6zgulllk:
%93,4) olarak saptandi. Anket degerlendirmelerinde 11/251 (%4,3) olguda anormal uterin kanama oldugu goralda.
SONUC

Anketin Tirkge uyarlamasi iyi dlizeyde ig tutarlilik, yliksek givenilirlik ve kabul edilebilir gegerlilik gdstermistir. Adet
Kanamasi Anketi’nin tilkemizde adolesan kizlarda uygulanmasi, anormal uterin kanama iliskili durumlarin incelenmesine
katkida bulunacaktr.

Anahtar Kelimeler: ergen, addlesan, agir adet kanamasi, anormal uterin kanama, anket
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[PP-139]

Norofibromatozis Tip 1 Olgularinda Santral Puberte Prekoks Birlikteligi

Bilge Aydin Behram, Zeynep Donbaloglu, Ebru Barsal Cetiner, Berna Singin, Hale Unver Tuhan, Mesut Parlak

Akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Antalya

Giris: Norofibromatozis Tip-1 (NF-1), 17q11.2 geninde mutasyondan kaynaklanan otozomal dominant
multisistemik bir hastaliktir. NF-1'in  ¢ocukluk dénemiyle iliskilendirilen en yaygin endokrin bozuklugu;
hipotalamo-pituiter-gonodal aksin  erken  maturasyonuna bagli  santral puberte prekokstur  (SPP).
SPP’nin  NF-1 hastalarindaki prevalansi % 3’tir ve genel popllasyona goére % 0.6 daha yiksektir.
Olgular

Akdeniz Universitesi Hastanesi cocuk endokrinoloji kliniginde takip edilen NF-1 ve SPP birlikteligi olan 4 olgu sunulacaktr.
Hastalarin pubertal muayenelerine yonelik klinik ozellikleri ve laboratuvar bulgulari Tablo 1’de bulunmaktadir.
Olgu 1: 8 vyas 11 aylik erkek hasta, genital bolgede killanma nedeniyle basvurdu. Ozgegmiste &zellik
yoktu. Fizik muayenede ciltte yaygin cafe au lait lekeleri mevcuttu ve pubik killanma evresi 3 ve bilateral
testis volimu (btv) 15/15 ml'ydi. Hipofiz manyetik rezonans gorintilemede (MRG) sol optik gliom ve
bazal ganglion dizeyinde hamartom vardi. NF-1 dlstnilerek c¢ocuk norolojisi bolimiine yonlendirildi.
Olgu 2: 8 vyas 4 aylk erkek hasta kilo fazlahg nedeniyle basvurdu. Ozgecmiste &zellik yoktu.
Fizik muayenede ciltte sag kol, epigastrik bolgede cafe au lait lekeleri mevcuttu ve pubik
kilanma evresi 2 ve btv 4/4 mlydi. NF-1 dusinulerek c¢ocuk norolojisi  boélimine yonlendirildi.
Olgu 3: 6 wvyas 8 ay kiz hasta NF-1, hipotalamik gliom, epilepsi tanilariyla ¢ocuk noroloji
boliminde takipteydi. Memede biliyime sikayetiyle c¢ocuk endokrin poliklinigine basvurdu. Fizik
muayenede ciltte vyaygin cafe au lait lekeleri mevcuttu. Meme ve pubik killanma evresi 2'ydi.
Olgu 4: 7 yas 3 aylik kiz hasta NF-1, optik gliom, hamartom tanilariyla ¢cocuk noroloji takipteydi. Memede biyiime
sikayetiyle basvurdu. Fizik muayenede ciltte yaygin cafe au lait lekeleri vardi. Meme evresi 3 ve pubik killanma evresi 2’ydi.
Hastalarimizin tetkik ve fizik muayene bulgulari g6z 6nine alinarak SPP tanisi konuldu ve leuprolide
asetat 3,75 mg 28 glinde bir olacak sekilde baslandi. Hastalarin takip ve tedavileri devam etmektedir.
Sonug: NF-1li olgularda goriilen sik goriilen endokrin bozukluklardan birinin SPP olmasi nedeniyle, olgularin pubertal
muayene bulgulari yakin takip edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Norofibramatoz tip 1, santral puberte prekoks, leuprolide asetat
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Olgularin klinik ve laboratuvar ozellikleri

olgul olgu 2 olgu 3 olgu 4

Cinsiyet erkek erkek kiz kiz
Takvim yasi 8yasllay 8yas4day 6yas8ay 7yas3ay
Kemik yasi 12yas 6ay 11 yas 6yas 11l ay 8yas4ay
Boy 139 cm 137,7cm 120cm 130,4 cm
Boy SDS 1,26 1,5 0,1 1,21
Viicut agirhgi 40 46,9 26 32,4
Viicut agirhg SDS 1,12 2,5 0,98 1,63

VKi (kg/m2) 20,8 24,7 18 19,08

VKi SDS 1,59 2,58 1 1,36
Hedef Boy 177,5 163,9 168,5 158
Hedef Boy SDS 0,21 -1,99 0,92 -0,87
OEB 170,5 171 157,5 160,4
Tanner evresi 3 1 2 3

Basal LH (mIU/mL) 1,2 0,09 0,29 1,21
Basal FSH (mIU/mL 0,41 1,85 2,52 5,45
Basal E2 (pg/mL) _ _ <5 14,9
Bazal Testosteron (mg/L) 0,13 0,12 _ _

Pik LH on LHRH test (mlU/mL) 15 7,49 23

VKi: viicut kitle indeksi,OEB: Ongériilebilir eriskin boy,LH: Lutein/e§t7'_rici hormon,FSH: Folikiil uyarici hormon,E2:
Estradiol,SDS: Standart Deviasyon sapma
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[PP-140]

Primer Over Yetmezligi ve Uzun Boy Birlikteligi Olan Olgu

Avydilek Dagdeviren Cakir!, Umran Cetingelik?, Ahmet Ucar®

1Saglik Bilimleri Universitesi, Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, istanbul
2Saglik Bilimleri Universitesi, Sisli Hamidiye Etfal Egitim Ve Arastirma Hastanesi,Tibbi Genetik, istanbul

Primeroveryetmezligi (POY)gelenekselolarakmenstriiasyonun40yasindan dnce kesilmesiolaraktanimlanir. Tanisi, yliksek
serum FSH seviyeleri (genellikle 40 IU/LUnin Gzerinde) ile dogrulanir. Toplumda 30 yas altinda POY sikliginin % 0,1 oldugu
bilinmektedir. Burada, Xkromozomundakiyapisalanomaliyeikincil olarak uzun boyve POY birlikteligi olan bir olgu sunuldu.

Olgu

On (¢ yas yedi aylik kiz olgu, sekonder amenore ve uzun boy nedeni ile basvurdu. Aralarinda ikinci dereceden kuzen
evliligi olan anne-babanin ikinci cocugu olarak miadinda dogan olgunun 6zgecmisinde ve soy ge¢cmisinde 6zellik yoktu.
Antropometrik degerlendirmesinde; boy 177 cm ( +2,9 SD), viicut kitle indeksi 23,3 kg/m2 (+1.01SD) idi. Hedef boyu 171
cm (+1,35 SD) idi. Kemik yasi 13 yas ile uyumlu idi. Puberte degerlendirmesi Tanner Evre 3 ile uyumlu olan olgunun, fizik
muayenesinde kifoskolyoz disinda 6zellik yoktu. Laboratuvar degerlendirmesihipergonadotropik hipogonadizm (FSH: 43,7
mIU/L, LH: 25 mIU/L, E2:35.8 pg/ml, AMH: <0,01 ng/ml) ile uyumlu idi. Serum androstenedion, dehidroepiandrosteron-
silfat, testosteron, 17-hidroksiprogesteron, prolaktin seviyeleri ve tiroid fonksiyon testleri normaldi. Uzun boy nedeni
ile olgunun GH-IGF-1 ekseni degerlendirildi ve IGF-1 diizeyinin normal oldugu gorildi [304ug/L ( SDS: -0.44 )]. Pelvik
ultasonografide hipoplazik uterus ve streak yapida overlerizlendi. Karyotip analizinde X kromozomunailiskin derivatif yapi
[46,X,der(X)(Xpter->Xq22::Xp11.2->Xp22.3)] saptandi, ardindan yapilan mikroarray analizi ile Xp22.3p11.2 bdlgesinin
trizomisi, Xq22.2928 bolgesinin monozomisi teyit edildi. Olguya POY tanisi ile 0strojen replasman tedavisi baslandi.
Sonug

Bu bildiride, derivatif X kromozumundan kaynakl uzun boyun eslik ettigi POY olgusu sunuldu. Parsiyel Xp duplikasyonu
ve parsiyel Xq delesyonuna neden olan bu yapisal X kromozom anomalisi olduk¢a nadirdir. Bildirilen olgularda, uzun boy
ve over yetmezliginin birlikteligi mevcuttur. Olgumuzda da olan uzun boy yapisina derivatif X kromozomu Uzerindeki
SHOX geninin (Xp22.33) duplikasyonu ile eslik eden gonadal 6strojen eksikliginin neden oldugu diisinilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Primer Over yetmezligi, Uzun boy, SHOX duplikasyon, Derivatif X kromozomomu
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[PP-141]

Polikistik Over Sendromu Tanili Adolesanlarda Klinik ve Laboratuvar Bulgularinin Degerlendirilmesi

Eren Er?, Aysun Ata?

15.B.U. Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, izmir
25.B.U. Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi, Adana

Giris-Amag: Polikistik over sendromu (PKOS), Ureme c¢agindaki kadinlarin %7-10'unu etkileyen yaygin bir
endokrinolojik bozukluktur. Adet dlizensizlikleri, hiperandrojenizm, obezite, hirsutizm, psikolojik ve psikosekstel
morbidite ile karakterize heterojen bir durumdur. Bu calisma, anti-Millerian hormon, inhibin A, inhibin B,
ultrasonografi bulgulari agisindan PKOS ile obezite ve insiilin direnci arasindaki iliskiyi arastirmayi amacglamaktadir.
Gerec-Yontem: Bu retrospektif kesitsel calismaya, Adana Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Klinigi’'nde
Ocak 2020- Arahk 2021 tarihleri arasinda basvuran, Rotterdam kriterleri ile PKOS tanisi alan 41 adolesan
kiz dahil edildi. Hormonal ve biyokimyasal degerlendirmelerle birlikte hastalarin demografik verileri
dosyalardan elde edildi. insilin direnci (HOMA-IR) ve serbest androjen indeksi (FAI) hesaplandi.
Bulgular: Hastalarin ortalama yasi 15,6241,43 yil, ortalama ilk menars yasi 11,98+1,32 yil idi. Hastalarin %68,2 ‘si
fazla kilolu veya obezdi. Oligomenore (%90,2) en sik basvuru sikayeti iken, bunu hirsutizm (%63,4) izledi. Hirsutizm
olan PKOS'lular ile olmayan grup karsilastirildiginda inhibin-B diizeyi acisindan anlamli fark saptandi. (66145 ng/dl’e
karsi 107137 ng/dl;p:0,038). Ultrasonografi bulgulari PKOS ile uyumlu olan grup ile olmayanlar karsilastinldiginda
AMH duzeyi agisindan anlamh fark bulundu. (11,0£7,3 mcg/Le karsi 5,9+2,8 mcg/L;p:0,032). Fazla kilolu veya obez
olan PKOS’lular ile normal kilolu olan grup karsilastirildiginda HOMA-IR (5,0+6,2’e karsi 1,5+0,65;p:0,009) ve ilk adet
yasl (11,3+1,3 yilI’ e karsi 12,7£0,75 yil;p:0,008) agisindan fark anlamli idi. HOMA-IR diizeyi yiksek (>2.5) PKOS’lular
ile normal olan grup karsilastirildiginda serbest T4 dizeyi agisindan anlamli fark belirlendi. (0,8310,09 ng/dl’ e karsi
0,88+0,07 ng/dl;p:0,049). Hastalarin %60’sina kombine oral kontraseptif, %20’sine ise metformin tedavisi baslanmisti.
Sonug: Polikistik over sendromu, kadinlarda kronik oligo-anovulasyon, hiperandrojenizm ve polikistik overler ile
karakterize yaygin bir endokrinopatidir. Bu ¢alismada, inhibin-B yliksekligi, hirsutizmi olan PKOS’lularda daha 6n planda
iken, AMH yuksekligi, primordial folikll havuzunun boyutunu dogrudan yansitmasi nedeni ile, ultrasonografi bulgulari
PKOS ile uyumlu olan grupta anlamh yiksek saptandi. Bu konuda prospektif ve daha fazla hasta katiliminin oldugu
calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: adolesan, anti-Miullerian hormon, inhibin-B, Polikistik over sendromu
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Ailevi idiyopatik Hipogonadotropik Hipogandizm TAC 3 Mutasyonu:

Aysen Aksoy Genc?, Enver Simsek?, Can Aydin?

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Eskisehir
2Adiyaman Universitesi Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji, Adiyaman

Giris:

Gecikmis puberte erkek hastalarda 14 yasinda testis voliminin <4 ml olmasidir. Erkek hastalarda gecikmis
pubertenin 2/3’Gni vyapisal biiyiime puberte gecikmesi (YBPG) olusturmaktadir. ilk basvuruda hastalari
hipogonadotropik hipogonadizmden ayirmak zor olabilmektedir. Ayrintili aile hikayesi ve fizik muayene
ayirict  tanida yol gostericidir. Hastalarin izlemi ve genetik tetkikler ile etiyoloji aydinlatilabilmektedir.

Olgu:

17 vyas erkek hasta gecikmis ergenlik, penis kiliclklGgl, ince ses ve sakal cikmamasi sikayeti ile poliklinigimize
basvurdu. Puberte tarda olarak degerlendirilen hastanin 6zgecmisinde miadinda C/S ile 3200 g dogdugu, postnatal
anne yanina verildigi 6grenildi. Kaza, travma 6ykiisi olmayan hastanin kronik hastaligl yoktu. Soyge¢misinde anne
menars yasinin 18 oldugu, hastanin abisininde gecikmis ergenlik ve penis kiglklugl nedeniyle izlenmis oldugu, dede
ve dayida benzer hikayenin oldugu 6grenildi (Sekil 1). Fizik muayenede VA:81 kg (90 P +1,33 SDS), boy:180 cm (73P
+0,62 SDS), VKi:26 (86P +1,09 SDS), GPB:5,5 cm, aksiller killanma var, pubik evre 3, testis voliimleri 5-5 cc olarak
degerlendirildi, viicut oranlari olagan degerlendirildi. Hasta koku alma duyusunun normal oldugunu belirtti. Yapilan
tetkiklerde FSH 3.06 mIU/mL, LH 0.842 mIU/mL, total testosteron 9.16 ng/dL hemogram, biyokimya, TFT, prolaktin
degerleri normal saptandi. Kemik yasi 16,5 yas ile uyumlu saptandi. Genetik inceleme ile Kallmann sendromu
dislandiktan sonra izole normozmik hipogonadotropik hipogonadizm icin genetik panel ¢alisildi. Hastada TAC 3 geninde
€.239G>A degisimi heterozigot saptandi. Yapilan genetik incelemede annede de ayni mutasyon oldugu gozlendi.
Hastaya HCG analogu haftada 3 kez im uygulanmaya baslandi. izlemde testis volimleri 12-15cc
olan hastanin sesi kalinlast, sakallari c¢ikmaya basladi. Hastanin  klinik takibi devam etmektedir.

Tartisma:

Yapisal bliyime puberte gecikmesi ile karisan hipogonadotropik hipogonadizm ayrimi zor olabilmektedir. Her ikisinde de
aile hikayesi mevcutken YBPG ile boy kisaligi, kemik yasi geriligi eslik etmesi beklenmektedir. Hastanin soyagacinda hem
kadin hem erkeklerde benzer 6ykiiniin olmasi idiyopatik hipogonadotropik hipogonadazim tanisina yonlendirdi. Genetik
inceleme sayesinde hastanin tanisi netlestirildi. Klinik izleme yol gosterici oldu.

Anahtar Kelimeler: Hipogonadotropik hipogonadizm, mikropenis, TAC 3 mutasyonu
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Sekil 1

Soyagaci
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Pandemi Oncesi ve Pandemi Donemi Tani Alan Puberte Prekoks ve Hizli ilerleyen Puberte Olgularinin Karsilastirilmasi

Secil Cakir Giindogan?, Aylin Kiling Ugurlu?, Fatih Glrbiiz?, Gonul Buyikyilmaz?!, Gondl Yardimci?, Abdurrahman Bitkay?,
Emre Ozer?, Keziban Toksoy Adigiizel', Emregiil Isik’, Pinar Kocaay?, Derya Tepe!, Mehmet Poyraz?

'Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara
2Ankara Yildirim Beyazit Universitesi, Ankara Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Ankara

Giris:

Yapilan calismalarda pandemi doneminde puberte prekoks ve hizli ilerleyen puberte konusunda bir artis
oldugu ve bunun da Ozellikle sedanter yasam, evde kalinan slrede artis ile obezitenin artmasi ve mobil
cihaz kullanim siirelerinin uzamasi ile iliskilendirildigi bildirilmistir. Bu c¢alismada klinigimizdeki puberte
prekoks nedeniyle tani alan hastalarin pandemi sireciyle hastaliklarinin iliskili durumu degerlendirilmistir.

Metod:

Klinigimizde Puberte Prekoks/Hizli ilerleyen puberte tanisi ile izlenen kiz hastalar pandemi 6ncesi
Agustos  2019-Subat 2020 (Grupl), pandemi donemi Agustos 2020-Subat 2021 (Grup2-uzaktan
egitim) ve pandemi donemi Agustos 2021-Subat 2022 (Grup3- vylzylize egitim) olacak sekilde g
gruba ayrilarak klinik, laboratuvar ve radyolojik bulgulari agisindan retrospektif olarak karsilastirildi.

Bulgular:

Toplam495kizhastacalismayaalindi.Pandemidncesivepandemiddnemindekiolaraktoplam3gruparasindaPuberteprekoks
tanilihastalarin basvuruyasi, kemik yasive LHRH testindeki pik LH degerleriile ultrasonografideki uterus boyutlariarasinda
farksaptanmazken, hizliilerleyen puberte hastalarindataniyasive uterusboyutlarindafarksaptandi(Tablo1). Hem puberte
prekoks hastalarinin, hem de hizli ilerleyen puberte tanili hastalarin viicut kitle indeksi SD degerleri degerlendirildiginde
literattrden farkli sekilde pandemidéneminden etkilenmedigi, aralarinda pandemiile birartis olmadigi saptandi. Pandemi
Oncesine gore pandemi doneminde basvuran hasta sayilari her iki puberte grubunda yaklasik 2 kat arthigl gozlendi.
Ancak 6zellikle viicut agirligi ve VKi SD degerleri degerlendirildiginde, bu artisin nedeni ile iligkili bir durum saptanmadi.

Sonug:

Puberte prekoks ve hizli ilerleyen puberte tanili hastalarin pandemi doneminde klinigimize basvurularinda bir artis
oldugu soylenebilir. Ancak literattirden farkli sekilde bu artisin, klinigimizdeki hastalarda obezitedeki artis ile bir iliskisinin
olmadigi degerlendirilmistir. Bunun nedenlerinin ileride yapilacak ¢alismalarla saptanmasi miimkin olabilir.

Anahtar Kelimeler: obezite, over boyut, pandemi, puberte prekoks, uterus boyut
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Pandemi dncesi ve pandemi sonrasi basvuran Puberte Prekoks ve Hizl ilerleyen Puberte tanili olgularin 6zellikleri

) Pandemi Pandemi 1. Pandemi 2. p
Puberte Prekoks  Total(N:144) | iN:33)%23  VI(N:60)%42  VII(N:51)%35  degeri
Basvuru yasi (yil) 7,310,7* 7,4+0,5* 7,310,9* 7,3%+0,5%* 0.39
Tedavi yasi (yil) 7,5+0,7* 7,6+0,5* 7,4+1%* 7,5+0,5* 0.703
Vicut agirhgi (sds)  0.9+1* 1.16+1.14* 0.85+1* 0.96+0.99* 0.4
Boy (sds) 1.08+0.99* 1.17+1.14* 1.07+0.97* 1.03+0.93* 0.816
VKi (sds) 0.57+1.02* 0.77+1.07* 0.45+1.06* 0.57+0.93* 0.377
FSH (U/L) 4.55(1.1-12) 5.3(1.8-12) 4.4(1.3-11.6) 4.2(1.1-11.6) 0.232
LH (U/L) 0.5(0.1-5.6) 0.6(0.2-3) 0.5(0.1-5.6) 0.4(0.1-4.7) 0.036
Ostrodiol( pmol/l)  26(8.2-99)  25(15-50) 29(8.2-99) 26(12-88) 0.871
LHRH
Pik FSH 15.5(1.8-48) 16(8.2-27) 15(7.5-48) 14.1(8-23.5) 0.125
Pik LH 12;49 11.1(4.9-31.4) 13.8(4.9-43.5)  9.8(5-40) 0.096
LH/FSH 0.7(0.3-5.9) 0.8(0.4-1.9) 0.75(0.3-2.3) 0.6(0.3-5.9) 0.517
Kemik yasi (yil) 8,8(5-12) 8,8(5,4-12) 8,8(5-11) 8,8(6,8-11) 0.799
Uterus (mm) 28(13-59) 26(16-59) 29(16-57) 29(13-50) 0.048
Sag over hacmi (cc) 2.5(0.5-19.7) 2(0.5-19.7) 2(0.5-7.8) 2.9(0.9-8.6) 0.003
Sol over hacmi (cc) 2.1(0.7-8.1) 1.8(0.7-5.4) 2(0.8-8.1) 2.7(0.9-6.8) 0.017
Endometriyum — 50.6.5)  0(0-6.5) 0(0-4) 0(0-3.5) 0.225
(mm)
Hizli ilerleyen Total(N:351) Fiande.mi Pandemi 1. Pandemi 2. p -
Puberte Oncesi(N:65)%19  Yil(N:134)%38 Yil(N:152)%43 degeri
Basvuru yasi (yil) 8,5+0,5* 8,5+0,5* 8,75%0,6* 8,5+0,6* 0.004
Tedavi yasi (yil) 8,8+0,4* 8,8+0,4* 8,9+0,5* 8,8+0,4* 0.206
Vicut agirhgi (sds) 1+1.1%* 0.97+1.1%* 0.95+1.17* 1.05+1.04* 0.735
Boy (sds) 0.9+1.15*  0.84+1.21* 0.8+1.25%* 1.06+1.03* 0.131
VKI (sds) 0.74+1%* 0.79+0.88* 0.77+1.06* 0.7+0.99* 0.807
FSH (U/L) 5.3(0.7-19)  5.28(0.7-17.2) 5.35(1.3-19) 5.1(0.7-11.8) 0.522
LH (U/L) 1.1(0.05-49) 1(0.1-7.3) 1.2(0.1-49) 1.1(0.05-6.1) 0.076
Ostrodiol( pmol/l)  32(12-345)  30(12-345) 34(12-257) 30(12-91) 0.273
LHRH
Pik FSH 14(5.4-41) 14.1(5.4-30) 15(7.5-27) 14(6.8-41) 0.821
Pik LH 11(3.2-93)  8.5(4.4-47) 9.4(4.8-78) 12(3.28-93) 0.111
LH/FSH 0.9(0.1-3.6) 0.8(0.3-1.7) 0.7(0.3-3.6) 0.9(0.1-3.4) 0.099
Kemik yasi (yil) 10,5(6-13)  10,5(6,8-12,5) 20,5(6-13) 10,7(7,8-13) 0.136
Uterus (mm) 35(15-67)  28(15-51) 35(15-67) 36(14-66) <0.001
Sag over hacmi (cc) 2.9(0.5-24) 2.5(0.6-10.5) 2.7(0.54-24) 3.1(1-10.5) 0.107
Sol over hacmi (cc)  2.6(0.5-20)  2.4(0.5-6.5) 2.5(0.5-20.2) 2.9(0.9-8.4) 0.099
Endometriyum(mm) 0(0-17) 0(0-6) 0(0-17) 0(0-12) 0.178

Ortanca(minimum; maksimum), diger veriler *ortalama + SD olarak verilmistir.
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Prematiire Adrenarsl Olgularinin Retrospektif Olarak Degerlendirilmesi

Gulay Can Yilmaz!, Havva Nur Peltek Kendirci?, Emre Demir?

!Mugla Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bolim{i
2Hitit Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghigi ve Hastaliklari ABD Cocuk Endokrinolojisi Klinigi
3Hitit Universitesi Tip Fakiiltesi Biyoistatistik ABD

GIRIS VE Amac: lizole prematiire adrenars normal varyant bening bir durum gibi goriinsede, kemik
yasinin ilerlemesi, santral puberte prekoksu tetiklemesi ve intrauterin programlanma ile metabolik
sendrom olusma riski nedeniyle dikkatli izlenmesi gereken bir durumdur. Bu c¢alismada, prematire
adrenars  olgularin  antropometrik,  klinik ve laboratuar verilerinin  degerlendiriimesi  amaclandi.
OLGULAR VE Yéntem: Ocak 2015- Ocak 2020 tarihleri arasinda Hitit Universitesi Erol Olcok EAH ve Mugla EAH, Cocuk
Endokrinolojisi Kliniginde prematiire adrenars tanisi ile takip edilen 104 olgu ¢alismaya dahil edildi. Retrospektif
olarak hastalarin hastane bilgi yonetim sistemine kayith oksolojik, laboratuar ve radyolojik verileri kullanildi.
Bulgular: Ortalama yasl 7,17+,94 (3,3-8,9) yil olan 104 hasta calismaya dahil edildi. Olgularin %90,3’G (n=94) kiz,
%9,7’si (n=10) erkek, kiz/erkek orani 9,4 idi. Dogum agirhg1 bilinen 81 olgunun %18,3’lGinde (n=15) SGA, dogum
haftasi bilinen 85 olgunun %13,9’iinde (n=15) prematiire dogum Oyklisi vardi. Basvuru yasi ortalama 6,6+1,09
yas idi. Olgularin %74,1’inde (n=80) evre 2 pubik killanma, %18,5'unda (n=20) evre 3 pubik killanma mevcuttu.
Aksiller killanma %54,6’sinda (n=59) aksiller killanma saptandi. Tum kizlarda evre 1 telars vardi ve erkeklerin
testis hacimleri 4 ml’nin altindaydi. Ortalama VKi SDS ve boy SDS sirasiyla 0,48 + 1,14 ve 0,42 + 1,00 idi. Olgularin
%19,4’tinde (n=20) fazla kilo, %11,1’inde (n=12) obezite saptandi. Ortalama Kemik yasi 7,6 £1,09 yil ve kemik yasi
ilerlemesi 0,4310,96 yil idi. DHEA-s diizeyi kronolojik yas (r=0,275 p=0,005), kemik yasi (r=0,413, p=0,000) ve kemik
yas! ilerlemesi (r=0,201, p=0,041) ile pozitif, gebelik haftasi ile negatif korelasyon gosterdi (r=-0,343, p=0,002).
Sonug: Calismamizda prematiire adrenarsin kizlarda 9,4 kat daha sik oldugunu, kemik yasinin prematire adrenarsli
cocuklarda tlimli ileri oldugunu ve DHEA-S dizeyi ile kemik yasi arasinda pozitif korelasyon, gestasyonel yas ile negatif
korelasyon oldugunu saptadik.

Anahtar Kelimeler: Prematir adrenars, SGA, Pubars
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Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauser Sendromunun Trombositopeni Radius Yoklugu Sendromu ile Birlikteligi: Nadir Bir
Olgu

Eda Mengen?, Gozde Onay?, Seyit Ahmet Ucaktiirk!

'Ankara Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi Bolimu, Ankara
2Ankara Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi ve Hastalilari Ana Bilim Dali, Ankara

Mayer—Rokitansky—Kuster—Hauser (MRKH) sendromu, insidansi 4000-5000 kadin dogumda
1’dir ve uterus, serviks ve vajinanin Ust {gte ikisinin agenezisi olarak tanimlanir. Trombositopeni-
radius yoklugu (TAR) sendromu, her iki basparmagin varligina ragmen bilateral radius yoklugu ve
genellikle gecici olan trombositopeni ile karakterize, nadir gorilen otozomal resesif bir hastaliktr.
Olgu: 15 yas 2 ay TAR sendromlu kiz hasta primer amenore ile bolimimize basvurdu. TAR sendromuna yonelik
yapilan genetik analizde 1921.1 (144.1-144.3 Mb) mikrodelesyonu mevcuttu. Anne baba arasinda akrabalik vardi
(hala-dayi ¢ocuklari). Fizik muayenede vicut agihgl 66 kg (1.43 SDS), boyu 158 cm (-0.66 SDS), vicut kitle indeksi 26.4
kg/m2 (1.74 SDS) idi. Sag Ust eksterimite kisa ve sag el bileginde radial deviasyon mevcuttu. Puberte muayenesinde
bilateral meme evre 5, pubik killanma evre 5, aksiller killanma mevcut, kliteromegali yoktu. Vajen agikhgi gérilemedi.
Hormonal analiz normal olarak degerlendirildi. Tam kan sayiminda, PLT 174 (150-450) 1079/L idi. Ultrasonografi ve
MRI taramasi uterus, serviks ve vajen olmadigini ortaya c¢ikardi. Kromozom analizi normal 46, XX karyotipi gosterdi.
Tartisma: Mayer—Rokitansky—Kuster—Hauser sendromu ile atipik prezentasyonlu TAR sendromu birlikteligi olan ¢cok nadir
bir olgu tespit ettik. MRKH sendromu primer amenorenin ikinci en sik nedenidir. Bu vaka, literatlirde bu iki sendromun
birlikteligi olarak bildirilen ¢ok az vakadan biridir.

Anahtar Kelimeler: Mayer—Rokitansky—Kuster—Hauser, Trombositopeni, Radius Yoklugu

Sag on kol grafisi ve Pelvik MRI

Radius yoklugu, ulna kisa ve sag el bileginde radial deviasyon mevcut. MRI taramasi uterus, serviks ve vajen
izlenmemistir.
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Santral Erken Puberte Tanisi Alan Kiz olgularda Kraniyal Goériintiileme Bulgulari

Esin Eyican?, Fatma Ozglic Comlek?, Hiimeyra Yasar Kostek?, Necdet Siit?, Filiz Tuttinciiler Kkenlit

Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali,Edirne
2TC Saglik Bakanligi, Gaziantep Cengiz Gokcek Kadin Dogum ve Cocuk Hastaliklari Hastanesi,Gaziantep
3Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi, Biyoistatistik ve Tibbi Bilisim Anabilim dali,Edirne

Giris: Kiz cocuklarinda SEP siklikla idiyopatik olmasina karsin, organik lezyonlari dislamak amaciyla halen SEP
tanisi alan tim kizlara kraniyal goriintileme yapilmaktadir. Bu ¢alisma klinigimizde SEP tanili kiz olgularda
kraniyal gorintileme bulgularini ve organik patolojiyi ongérme belirteglerini saptamak amaciyla yapildi.
Gere¢ ve Yontem. Calisma TUTF Cocuk Endokrinolojisi polikliniginde Nisan 2010 -Mayis 2022 tarihleri arasinda
SEP tanisiyla kraniyal gorlntileme vyapilan kiz olgularin geriye donlk incelenmesiyle yapildi. Olgularin izlem
dosyalarindan tani aninda yas, boy SDS, VKi SDS, bazal LH, FSH ve E2 diizeyleri, KY ve kraniyal MRG sonuglari
kaydedildi. Kraniyal MRG bulgulari SEP tani oncesi bilinen bulgu, yeni saptanan ve SEP’le iliskili lezyon (organik
SEP), SEP iliskisiz insidental bulgu ve normal bulgu (idiyopatik SEP) olarak tanimlandi. idiyopatik SEP ve
organik SEP gruplari antropometri, hormonal degerler, KY ve kranial MRG bulgulari agisindan karsilastirildi.
Bulgular: Olgularin ort tani yasi 6.8 + 0.9 yil ve ort kemik yasi 8.7 +1,4 yil olup 18 olguda (%21.6) kraniyal
gorintilemede patolojik bulgu vardi. Bu olgularin %6’si (5 olgu) SEP 6ncesi bilinen bir lezyon, %6’s1 (5 olgu) SEP iliskili
yeni lezyon, % 9.6’sI (8 olgu) ise SEP iliskisiz rastlantisal yeni lezyona sahipti. SEP iliskili yeni lezyonlar hamartom (3
olgu) ve araknoid kist (2 olgu) idi. SEP iliskisiz insidental yeni lezyonlar; hipofiz mikroadenomu (5 olgu), Rahtke kleft
kisti (2 olgu) ve Chiari malformasyonu (1 olgu) idi. Patolojik MRG bulgusu olan 6-8 yas grubunda 14 olgu (%78), 6
yas altinda 4 olgu (%22) vardi. idiyopatik SEP ve organik SEP gruplari arasinda tani aninda yas, KY, agirlik SDS, boy
SDS, VKi SDS, bazal FSH diizeyleri benzerdi. Bazal LH diizeyi organik SEP olgularinda anlamli yiiksek bulundu (Tablo).
Sonug: Calismada SEP tanih kiz olgularda yalnizca 6 yas alti degil, 6-8 yas grubunda da kraniyal gériintilemede patolojik
bulgular saptanmis ancak 6ngori 6l¢iti belirlenememistir. Bu nedenle SEP tanisi alan tim kizlarda kraniyal goriintileme
yapilmahdir.

Anahtar Kelimeler: santral erken puberte, kranial goriintiileme, kiz
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idiyopatik SEP ve organik SEP tanili gruplarin karsilastiriimasi

Bulgular idiyopatik SEP tanili grup Organik SEP tanili grup "
ort + SDS (normal + insidental) (n=73) (bilinen + yeni patoloji) (n=10

Tani yasi ort. 7,29+0,86 6,56%1,52 0,104
Kemik yasiort.  8,74+1,38 9,15+2,1 0,158
Agirlik SDS 1,03+1,21 0,45+1,14 0,109
Boy SDS 0,8+1,22 0,40+1,85 0,213
VKi SDS 0,80+1,06 0,63+0,89 0,639
Bazal FSH(IU/L) 3,51%2,68 2,94+2,09 0,524
Bazal LH (IU/L) 0,61+0,67 1,48+0,84 0,004
Bazal E2(pmol/L) 23,17+14,33 25,16 +17,5 0,058

P*: ki kare testi kullanildi.
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[PP-147]

Prematiir adrenarsh olgularda eriskin boy ve eriskin boya etki eden faktorler

Osman Oguz Demir?, Dogus Vuralli?, Hande Nur Karavar?, Merve Cantiirk?, Nazh Géng?, Alev Ozdn?

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara
?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

Giris-Amag: Prematlr adrenars (PA) kizlarda 8 yasindan oOnce ikincil cinsiyet 06zellikleri olmaksizin aksiller
ve/veya pubik killanmanin goérilmesidir. PA'nin  eriskin boya etkisine iliskin az veri vardir. Bu c¢alismada
amag¢ PA tanisi ile izlenen olgularin eriskin boyu ve eriskin boya etki eden faktorleri degerlendirmektir.
Gere¢ ve Yontemler: PA tanisi ile izleme alinan ve eriskin boya ulasmis 34 kiz c¢alismaya dahil edildi.
Adrenars ile basvurabilecek puberte prekoks, konjenital adrenal  hiperplazi ve adrenal timor
dislandi.  Olgularin  tanida takvim yasi, kemik vyasi, boy-SDS, hedef boy-SDS, VKi-SDS, DHEAS, izlemde
puberte baslama vyasi dosyalardan geriye donik elde edildi.Tim olgularin eriskin boylari kaydedildi.
Bulgular: Olgularin sikayetlerinin baslama yasi, tani yasi (TY), kemik yasi (KY) sirasiyla 6.7+1.4 yil, 7.5¢£1.2 yil ve
8.1+1.2 yildi. Olgularin %69.7’sinde pubik killanma evre 2, %18.2’sinde evre 3’tl. %12.1’i yalnizca aksiller killanma ile
basvurdu.Tanida boy ve VKi-SDS’leri sirasiyla 0.6+0.8 ve 1.0+0.6’ydi. Tanida tiim olgularda DHEAS >= 35 pg/dl olup
ortalama 71.1+35.2 pg/dl idi.Olgularda telars ortalama 9.2+0.8 yasta ve tanidan 1.7+ 1.1 yil sonra, menars 12.0+0.8
yasta basladi. Ortalama hedef boy(HB)-SDS’leri -0.2+0.8, tanida tahmini eriskin boy (TEB)-SDS’leri -0.3+0.8 ve eriskin
boy(EB)-SDS’leri 0.3%1.0 idi. Olgularin EB-SDS’leri HB-SDS'lerine benzerdi(p:0.216). EB-SDS ile HB-SDS ve TEB-SDS
arasindaki fark sirasiyla 0.5£0.9 ve 0.6+1.1 idi. Eriskin boy-SDS'yi etkileyebilecek olasi faktorler:tani yasi, tanida kemik
yasl ileriligi(KY-TY), tanida pubars evresi, basal DHEAS dizeyi, telars yasi, menars yasi, HB-SDS tek yonlu regresyon
analiziyle incelendiginde anlamli ¢ikan faktorler (tani yasi, tanida kemik yasi ileriligi, HB-SDS) coklu regresyon analizi
ile tekrar degerlendirildi. EB-SDS’i etkileyen en énemli iki faktérden HB-SDS’nin pozitif, tanida kemik yasi ileriliginin
(KY-TY) negatif korelasyon gosterdigi saptandi(sirasiyla standardize B katsayisi 0.624 ve -0.547;r2=0.697;p=0.001).
Sonug: Prematir adrenarsli olgularda tanida kemik yasi takvim yasina gore ileri olsa da bu olgular hedef boylarina benzer
normal eriskin boya ulasmaktadir.Bu olgularda eriskin boyu etkileyen en 6nemli faktorler hastanin genetik potansiyeli ve
tanida kemik yasinin takvim yasindan ne kadar ileride oldugudur.

Anahtar Kelimeler: Eriskin boy, kemik yasi, prematir adrenars
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[PP-148]

Erken Meme Gelisimi Olan Olgularda Obezite Varligi Tani ve Yonetimde Farka Neden Oluyor mu?

Emrullah Arslan?, Arzu Jalilova?, Betiil Ekici?, ilke Bas?, Siikran Darcan’, Damla Géksen?, Samim Ozen®

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi ve Diyabet Bilim Dali
2Ege Universitesi Tip Fakiiltesi cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali

Giris: Fazla kiloluluk ve obezite sikhigindaki artis ile puberte baslangi¢c yasinda erkene kayma iliskilendirilmektedir.
Amag:Cocuklukcagindafazlakilolu/obeziteileerkenmemegelisimivesantralpuberte preokoksarasindakiiliskiyibelirlemek.

Gere¢  Yontem: Erken meme gelisimi ile basvuran 402 kiz olgu calismaya alindi.
Sekiz yasindan o©6nce meme gelisimi baslayan, Delta kemik vyasi (KY-TY)> 1,5 vyil, 6ngorilen eriskin boy
(OEB) < hedef boy ve izlemde azalmasi, uterus uzun ¢api>35mm, over hacmi>2ml, bazal LH>0.3 mlU/mL
olgular SPP kabul edildi. Bazal LH dizeylerinin yeterli olmadigi olgularda GnRH testi pik LH yanii >5mlU/mL
pubertal kabul edildi. Olgular VKi SDS’sine gére; normal kilolu/zayif, fazla kilolu ve obez olarak siniflandirildi.

Sonuglar: Olgularin %74’tG normal kilolu ve zayif, %15’i fazla kilolu, %11’i obezdi. Normal kilolularin 17’si (%5.6), fazla
kilolularin dérdii (%6), obezlerin ikisi (%5) menars ile basvurmustu (Tablo 1). GnRH testi yapilan 71 hastada LH piki
3,75 mlU/mL (2.7-8.1) ve %33’l fazla kilolu veya obezdi. Fazla kilolu, obez veya normal kilolu/zayif gruplar arasinda
GnRH kullanma orani arasinda fark yoktu. Gruplar arasinda basvuru anindaki boy SDS (p<0.001), FSH (p<0.001), GnRH
uyari testinde pik LH yaniti (p:0.003) anlamli fark mevcuttu. Obez grubun normal kilolu/zayiflara gére basvuru boylari
uzun(p<0.001), kemik yas! ile takvim yasi arasindaki fark daha fazla (p:0.013), basvuru FSH degerleri daha duslk
(p<0.001), GnRH uyari testinde pik LH degerleri daha duslkti (p:0.003). Benzer sekilde obezlerin fazla kilolulara goére
bazal FSH (p:0.002), ve GnRH testinde pik LH degerleri (p:0.003) daha dusliktl; ancak basvuru boy SDS’leri arasinda
klinik anlamh bir fark olsa da Bonferroni diizeltmesi sonrasi istatiksel anlamliligi yakalayamamisti(p:0.02). Basvuru
anindaki puberte evresi hem VKi (r:0.261, p<0.001) hem de VKi SDS (r:0.128, p:0.009) pozitif korelasyon géstermekteydi.

Sonug: Bazal LH seviyeleri, tanida birinci basamak test olmakla birlikte, GnRH uyari testinde obezlerin daha disik tepe

LH yanitlarinin yanlis negatif sonuca yol disinilmelidir. Obezlerde kemik yasi ileriligi puberte prekoksda tahmini eriskin
boyu hesaplamayi zorlastirir.

Anahtar Kelimeler: Obezite, Puberte Prekoks, Kemik Yasi, Tahmini Eriskin Boy
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Tablo 1: Normal kilolu, fazla kilolu ve obezlerin basvuru ozellikleri

Normal Kilolu/Zayif Fazla Kilolu Obez

(n:299) (n:60) (n:43)
Basvuru yasi, yil 8.5 8.5 8 0.17
Agirhk SDS 0.5 1.9 3.00 <0.001
Boy SDS 0.6 1.2 1.6
VKi SDS 0.4 1.7 2.3
Basvuru puberte evresi 2 2 2 0.3
Delta kemik yasl, yil 1.0 1.25 1.5 0.033
Bazal LH, mIU/mL 0.52 0.39 0.41 0.15
Bazal FSH, mIU/mL 2.6 2.7 1.6 0.005
Ostradiol, pg/ml 20 20 20 0.6
Uterus uzun Ekseni, mm 33 34.5 34 0.6
Sag over hacmi, ml 1.8 1.7 1.8 0.8
Sol over hacmi, ml 1.7 1.8 1.8 0.8
Tedavi baslama yasi, yil 9.3 8.7 7.7 0.03
GnRH uyarisina pik LH yaniti, miU/ 44 54 27 0.003

mL
*Veriler ortanca olarak verilmis olup istatiksel degerlendirme Kruskal-Wallis testi ile yapilmistir.
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[PP-149]

46 XX Cift SRY Mevcut Erkek Olguda Leyding Hiicreli Timor Birlikteligi

Merve Gulli, Suat Tekin, Doga Tirkkahraman

S.B.U. Antalya Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Klinigi

GIRIS:

46 XX Testikliler Cinsiyet Gelisim Bozuklugu (CGB), 46 XX karyotipine sahip bireylerin erkek fenotipine
sahip olmasidir. Erkek cocuklardaki prevalansi 1/20000°dir. SRY geni bipotansiyel gonadin testis yoninde
gelisiminde rol alir. SRY geninin X kromozomuna veya nadiren otozomal bir kromozoma translokasyonu
sonucu gergeklesir. Klasik olgularda jinekomasti, mikropenis ve hipergonadotropik hipogonadizm, daha hafif
vakalarda ise eriskin donemde sadece infertilite olabilir. Leydig hicreli timorler testikller seks kord stromal
timorlerin en sik gorilen formudur ve Y kromozom varligi CGB olan bireylerde timor gelisim riskini artirir.
Olgu:

16,8 vyas erkek olgu iki yildir memede bliyime, son 1 aydir sag testiste sertlik sikayetiyle (roloji
poliklinigine basvurdu. Sag testisinde kitle olmasi Uzerine radikal orsiektomi vyapildi. Jinekomasti
nedeniyle klinigimize yonlendirilen hastanin  fizik muayenesinde sol testis: 10 ml/ sag testis
opere, PSL: 7.5 cm, pubars evre 5 olarak saptandi. Penoskrotal bolgede labial kalintilar mevcuttu.
Laboratuvarda 6tiroid, Beta-hCG ve AFP normal, prolaktin: 51.8 pg/L (2.6-13), total testesteron: 0.79
pug/L (1.7-7.8), estradiol: 12 ng/L (<15), LH: 3.75 U/L (1.2-8.6), FSH: 5.54 U/L (1.2-19.2) olarak saptandi.
Histopatoloji sonucunda seks kord stromal tumoér mikst tip (%99 alanda leyding hicreli timoér, %1
alanda granulosa timor) saptanan hasta c¢ocuk onkoloji bolimince evre 3 olarak degerlendirildi
ve kemoterapi rejimine baslandi. Karyotip 46 XX, FISH analizi SRY c¢ift pozitif olarak saptandi.
Son kontrolde prolaktin: 16.4 pg/L, total testesteron: 3.8 pug/L, estradiol: 22 ng/L, LH:
7426 U/L, FSH: 87.39 U/L olarak saptandi. Aylik testesteron enanthate tedavisi planland.
Sonug:

Takiplerimizde leyding hicreli timor tanisi alan, gift SRY pozitifligi olan, tamamen erkek fenotipindeki 46 XX testikiler
CGB olan bireyi pediatrik olarak ilk, diinyada ikinci vaka olmasi nedeniyle sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: cinsiyet gelisim bozuklugu, ¢ift SRY pozitifligi, leyding hiicreli timor
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olguda jinekomasti
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[PP-150]

BMP15 geninde novel bir mutasyona bagl primer overyen yetmezlik saptanan ayni aileden iig olgu

Fatma Yavuzyilmaz?!, Recep Eroz?, Ilknur Arslanoglu?

Diizce Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari AD, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Diizce
?Diizce Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik, Diizce

GiRIS:

Bone Morphogenetic Protein 15 (BMP15), yumurtalik fonksiyonununda rolii olan faktorlerdendir. Oositten salgilanarak
folikil bliylimesi, olgunlasmasi ve apopitozun dnlenmesinde rol oynar.

OLGU 1:

15 yasinda kiz, menars sonrasi 1 yildir adet gorememe sikayetiyle basvurdu. Fizik muayanesinde viicut agirhgi:73,5 kg (98
p), boy:165,5 cm (73 p), VKi:26,83 kg/m2 (96 p), meme gelisimi Tanner evre 3 ile uyumluydu. Tetkiklerinde LH:26 mIU/L,
FSH:61 mIU/mL, Estradiol: <5 pg/ml saptandi. Pelvik USG, MR ve diagnostik laparoskopide uterus ve over boyutlari yasa
gore beklenenden kiiclk saptandi. Hormon replasman tedavisi baslandi. Kromozom analizi 46 XX olarak sonuglandi.
Array CGH analizinde olasi patojen 20 p 12.1 (14764577-14909565) 0,1 MB’lik heterozigot delesyon saptandi. Anne ve
babasinda array analizinde delesyon saptanmadi. Tum ekzom sekanslamada BMP15 geninde daha dnce tanimlanmamis
primer overyen yetmezlikle iliskili homozigot c.610C>T p.Arg204* degisiklik saptanmistir. Anne baba arasinda 1.

derece kuzen evliligi mevcut olup aile segregasyon analizinde anne ve baba ayni mutasyon igin taslyici saptanmistir.
OLGU 2:

indeks olgunun kuzeni 14,5 yasinda ergenlik gecikmesiyle basvurdu. Fizik muayanede viicut agirhgi:78 kg (99p),
boy:158 cm (29p), VKi:31,5 kg/m2 (99 p), meme gelisimi tanner evre 3 ile uyumluydu. Tetkiklerinde LH: 33 mIU/L,
FSH: 55 mIU/L, E2 <55 IU/L saptandi. BMP15 dizi analizinde homozigot c.610C>T p.Arg204* degisikligi saptandi.
OLGU 3:

Olgunun primer overyen yetmezlik 6ykilsu olan halasinda BMP15 dizi analizinde indeks olguda saptanan degisiklik
(c.610C>T p.Arg204* ) heterozigot olarak saptandi.

Sonug:

indeks olgumuz tizerinden ayni ailede 3 bireyi etkilemis BMP15 geninde novel bir mutasyon saptanmistir. indeks olguda
array’de saptanan delesyon primer overyen yetmezlikle iliskili bulunamamistir. Olgu 1 ve 2 fertilite beklentisiyle oosit
freezing islemi planlanarak Kadin Dogum takibine alinmistir. indeks olgunun in vitro fertilizasyon ydntemi ile cocuk sahibi
olan bir kuzeni mevcut olup hedef bolge dizi analizi istenmesi planlanmistir. Mutasyonu heterozigot olarak tasiyan olgu
3’Un etkilenmis olmasi saglam X kromozomunun inaktivasyonuna baglanmistir.

Anahtar Kelimeler: BMP15, novel, primer overyen yetmezlik
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[PP-151]

inmemis Testis, Mikropenis ve N6romotor Gelisme Geriligi: HUWE1 gen mutasyonu

Yasemin Denkboy Ongen?, Orhan Gériikmez?, Halil Saglam?, Erdal Eren?

ITC SBU Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Bursa
2Bursa Sehir Hastanesi, Tibbi Genetik, Bursa
3Bursa Uludag Universitesi, Cocuk Endokrinoloji BD, Bursa

Giris: inmemis testis (iT) cocuklarda %2-8 siklikla en sik goriillen dogumsal genital anomalidir. Tek tarafli IT siklikla izole
olmakla birlikte, ¢ift tarafli oldugunda birgok hastalik ve ¢coklu anomaliler eglik edebilmektedir. Eslik eden mikropenis,
hipospadias ve diger hormon eksiklikleri tanida 6nemlidir. Bu bildiride inmemis testis, mikropenis ve néromotor gelisme
geriligi olan bir olgu sunulacaktir. Olgu: 6,5 yasinda erkek inmemis testis, mikropenis ve néromotor gelisme geriligi ile
basvurdu. Ozgecmisinde mikropenis ve inmemis testisin yenidogan déneminden beri oldugu, yenidogan déneminde
hipoglisemi, hipotiroidi bulgularinin olmadigi, izleminde néromotor gelisme geriligi nedeniyle kraniyal MR gorintilemesi
yapildigi ve vermis hipoplazisi saptanmasi lizerine Joubert Sendromu &n tanisi ile izleme alindig1 6grenildi. iki yasinda
inmemis testis nedeniyle opere edilmisti. Fizik muayenesinde tart1:28,2 kg (1,18 SDS) boy:130,5 cm (1,55 SDS) VKi:16,56
kg/m2 (0,45 SDS) testis volim bilateral 1 cc skrotum icinde, skrotum hipoplazik, gomull penis mevcut, gerili penis
boyu 3,5 cm (<-2,5 SDS) saptandi. Karyotip analizi 46,XY ve SRY pozitif olguda, 6n-hipofiz tetkikleri, AMH, 17-OH
progesteron diizeyi ve 1 mcg ACTH uyari testine kortizol yaniti normal saptandi.HCG uyari testinde testosteron yaniti
yetersiz saptandi. Hipofiz MR’da hipofiz hipoplazik saptandi. Koku alimi normaldi. Noromotor gelisme geriligi, vermis
hipoplazisi, okulomotor apraksi ile yapilan klinik ekzom analizinde olgunun inmemis testis ve mikropenis bulgularini
da aciklayabilecegi distinilen HUWEI geninde klinik 6nemi bilinmeyen hemizigot ¢.2788G>T degisimi saptandi.
Konfirmasyon icin segregasyon analizi ve 3 ay diisiik-doz testosteron tedavisi ile yanit degerlendirmesi planlandi. Sonug
ve Tartisma: Hipogonadizm bircok gen mutasyonu ile karsimiza ¢ikabilen inmemis testis ve mikropenis klinigi ile karsimiza
¢ikan bir hastaliktir. Olgumuzda degisimi saptanan HUWE1 geni daha dnce 21 olguda boy kisahgi, tipik yliz gorliniim,
mikrosefali-makrosefali, hipotoni, dusik 1Q, konusma glglugi ve ozellikle 3 olguda inmemis testis ve mikropenis ile
bildirilmistir. Bu varyantin olgunun bulgularini agiklamasi nedeniyle patojenik oldugu ve 6zellikle ek norolojik bulgulari
olan olgularda nadir hipogonadizm nedenleri arasinda akla gelmesi gerektigi vurgulanmak istenmistir.

Anahtar Kelimeler: Mikropenis, inmemis Testis, N6romotor Gelisme Geriligi, HUWEI geni
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[PP-152]

46,XX,der(X)del(X)(g13.2q28)dup(X)(p22.33g13.2) Karyotipine Sahip Primer Over Yetmeazligi Olgusu

Ozge Kopriiliit, Hilmi Tozkir?

Tekirdag Dr. ismail Fehmi Cumalioglu Sehir Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi
2Namik Kemal Universitesi, Tibbi Genetik A.B.D.

Amag: Turner sendromu, X kromozomunda kayip veya yapisal anomalilerden kaynaklanan fenotipik olarak
heterojen bir bozukluktur. Yasayan kadinlarda 1:2500 siklikla goralir. Buglne kadar X kromozomu ile
ilgili olarak pek ¢ok yapisal anomali tanimlanmistir. Olgularda etkilenen kromozomal bolgeye gore farkli
klinik tablolar gorilebilir. Genetik analiz tekniklerinin gelisimi, bu olgulardaki kromozomal anomalilerin
tanimlanmasini  kolaylastirmistir. Bu c¢alismada, puberte bulgularinin baslamamasi nedeniyle basvuran bir
olguda saptadigimiz X kromozomunun nadir goriilen kompleks vyapisal anomalisini sunmayr amagladik.
Olgu: 13yas10aylikkizolgu, memebiiyiimesinin baslamamasinedeniyle poliklinigimize basvurdu. Ozgecmisinde miadinda
normal spontanvajinalile sorunsuz dogum dykisiiolan olgunun soygecmisinde anne-baba sag saglikliidi, ailede perinatal/
neonatal/infantil 8lim veya infertilite 6ykusi yoktu. Hastanin fizik bakisinda agirlik: 54 kg (+0,17 SDS), boy: 150,3 cm
(-1,68 SDS), kan basinci: 108/62 mmHg ve sistemik bakilari olagandi. Meme gelisimi Tanner evre 1 ile uyumluydu. Genital
muayenesinde pubik killanma Tanner evre 2, aksiller killanmasi yoktu. Kliteromegali izlenmedi. Turner stigmatlari yoktu.
Hastanin laboratuar incelemesinde kan sayimi, iyonlar, bobrek ve karaciger fonksiyon testleri normaldi.
Hormon profilinde FSH 46 miU/ml, LH 17 mlU/ml, ostradiol <5 ng/dl. Kemik yasi 13 yil ile uyumluydu.
Pelvik USG’sinde ‘Uterus lojunda 5 mm uterusa ait olabilecek vyapi izlendi, overler goriintiilenemedi’.
Hastanin karyotip analizi 46,XX,der(X)del(X)(q13.2928)dup(X)(p11l.1p22.3) ile uyumlu bulundu.
Nadir gorilen bu vyapisal kromozomal anomalinin neden olabilecegi; gonadal disgenezi, isitme
kaybi ve otoimmun hastaliklar acgisindan yapilan muayene ve tetkiklerde patoloji saptanmadi;
aralikli izlem planlandi. Olguya puberte indiiksiyonu amaciyla oral Ostrojen replasmani basland.
Sonug: Kromozom analizi, gecikmis puberte ile basvuran olgularda 6nemli ve yol gosterici tani testlerinden biridir.
46,XX,der(X)del(X)(q13.2928)dup(X)(p11.1p22.3) yapisal X kromozom anomalisi olduk¢a nadir gordlir. Turner
sendromunun fenotipik bulgulari her zaman gérilmeyebilir. Over yetmezligi, otoimmunite ve isitme bozukluguna neden
olmakla birlikte gonadal disgeneziler agisindan dikkatli olunmalidir.

Anahtar Kelimeler: Gonadal yetmezlik, kromozomal anomali, hipergonadotropik hipogonadizm
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Karyotip; 46,XX,del(X)(q13.2928)dup(X)(p22.33q13.2)
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[PP-153]

Kallman Sendromunu Tanisi Alan Hasta: Yeni Mutasyon

Seyran Bulut?, Rabia Meral®, Eren Ert, Bumin Nuri Diinda?

Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi
?Katip Celebi Univeristesi

Pubertekiz¢ocuklarinda10-11yaslarindabaslayiportalama4,9+1,2yildatamamlanmaktadir.Primeramenoreisemenarsin
16yasinakadargorilmemesidir.Hipogonadizm;etiyolojisinderoloynayanetkeninbulundugudiizeyegbrehipogonadotropik
hipogonadizmve hipergonadotropik hipogonadizmolmakiizereikianagruptaincelenmektedir.intrauterindénemde GnRH
salgilatan néronlarin, olfaktor sinirlerle birlikte hipotalamusa gd¢l KAL genive anosmin-1 tarafindan yapiimaktadir. Ayrica
anosmin-1 Purkinje hiicrelerinin olusumunda da eksprese olmaktadir. Bu genlerin mutasyonlarinda Kallman sendromu
gelisir. Hipotalamik hipogonadizmin en énemli nedenidir. Hiposmi/anosmi ile birlikte hipogonadotropik hipogonadizm
gorilur. Son yillarda KAL1 geninin yani sira FGF8, FGFR1, PROK2 ve PROKR2 genleri de sorumlu tutulmaktadir (1-5).
16,9 yasinda kiz hasta klinigimize adet gérememe sikayeti ile basvurdu. Hastanin 6z gecmisinde ve soygecmisinde bir
ozellik yoktu. Hastanin yapilan fizik muayenesinde viicut agirligi: 61 kg (0,55 SDS) boy:151 cm (-1,99 SDS) hedef boyu:
157 cm (-1,04 SDS) kemik yasi 16 yas ile uyumluydu. Hastanin meme gelisimi evre 1, pubik killanmasi evre 4 ve aksiller
killanmasi ise vardi. Hastanin ilk degerlendirilmesinde, meme baslarinin ayrik, cubitus valgusunun oldugu goraldi.
Hastanin ilk basamak tetkiklerini yapildi. FSH: 2,57 mIU/ml, LH:0,71 mIU/ml E2:11,4 olarak sonuglandi. Hastanin
karyotipi 46 XX olarak bulundu. Pelvik USG’sinde uterus 14x7x40 mm, bilateral overler viziielize edilemedi. Hastanin
LHRH testinde pubertal yanit elde edildi. Hastada bu mevcut bulgularla hipotalamik hipogonadotropik hipoganadizm
tanisini dislinildid. MRI'Inda organik bir patoloji saptanmadi. Diger 6n hipofiz hormonlarinda normal sinirlardaydi.
Hastaya Ostrojen replasmani ile baslandi. Hipogonadotropik hipogonadizm panelini gonderildi. Hastanin FGFR-1 geninde
8. Kromozomda c.2261G>A varyant gozlendi. Genetik veri tabanlarinda bildiriimemis olup 6nemi bilinmeyen mutasyon
olarak sonuglanmistir. FGFR-1 geni hipotalamik amenore ile iliskili olarak degerlendirilmektedir. Hastanin diger genetik
sonucunda ise AMHR2 geninde ¢.362G>A varyanti tespit edilmistir. Bu da veri tabanlarinda bildirilmis bir varyant degildi.
Onemi bilinmeyen mutasyon olarak degerlendirildi. AMHR2 geni persistan Miillerian kanal sendromu ile iligkili bir gendir.
Kiz cocuklarinda ise prematiir over yetmezligi ile iliskili bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: Primer amenore, Kallman Sendromu, FGFR-1
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[PP-154]

46 XY Gonadal Disgenezi ile Basvuran ve Bilateral Disgerminom Tanisi Alan 15 Yasinda Kiz Olgu

Seyran Bulut?, Rabia Meral?, Eren Er!, Bumin Nuri Diindar?

Tepecik Egitim Arastirma Hastanesi
2Katip Celebi Universitesi

Swyer sendromunda hastalar addlesan donemde primer amenore, gecikmis puberte yakinmalariyla poliklinige
basvururlar. Hastalarin %10-20’sinde SRY geninde fonksiyon kaybina rastlanirken, %80-90'ninda ise SRY geninde
mutasyona rastlanmaz. Swyer sendromu olan hastalarda disgenetik gonaddan malignite gelisme olasiligi %20-30’dur. En
sik rastlanan malignitelerise gonadoblastom ve disgerminomlardir. Yas gruplarina gore malignite insidansi degismektedir.
15 yasta malignite riski %5 iken 40 yasinda risk %50’ye ¢ikmaktadir. Bu nedenle hizli tani koymak ve saptanirsa disgenetik
gonadlarin ¢ikarilmasi 6nemlidir.15 yasinda kiz hasta klinigimize adet gorememe sikayeti ile basvurdu. Fizik muayenesinde
meme gelisimi ve pubik killanmasi evrel’di. Kan basinci normotansifti ve diger sistem bakilari olagandi. Klitoromegalisi
yoktu ve vajinal agikligi vardi. Bilateral gonad palpe edilmedi. Hastanin alinan laboratuar degerleri FSH:123.3 U/L (0,3-
10 U/L), LH:52.5 U/L (0,3-31 U/L), Estradiol: 1.23 ng/ml (15-350 ng/ml) bulundu ve hipergonadotropik hipogonadizm
dislintldi. Hastanin bakilan pelvik USG ‘sinde uterusun hipoplazik oldugu ve boyutlarinin da 5x4.5x33 mm saptandi.
Hastanin karyotipi 46 XY olarak sonuglandi. Batin MRI ¢ekildi ve uterusun hipoplazik oldugu, over ya da testise ait
goriinim olmadigi rapor edildi. Hastamiz icin cinsiyet konseyi diizenlendi. Konseyde genetik olarak 46 XY olan hastanin
psikiyatrik olarak kendini kiz cinsiyette hissettigi kanaatine varilarak laparoskopik olarak saptanan gonadlarin eger
disgenetik saptanirsa ¢ikarilmasi ve bu gonadlardan da karyotip calisiimasi planlandi. Disi cinsiyet karari verildi. Hastanin
laparoskopisi sirasinda bilateral disgenetik gonada rastlandi. Gonadlardan karyotip calistirildi. 46XY karyotip olduklari
gorildi. Patolojiye gonderilen orneklerde bilateral disgerminom ile uyumlu sonuglandi. Evre 2 disgerminom olmasi
nedeniyle metastaz taramasi icin PET ¢ekilmesi, ardindan da kemoterapi almasi planlandi. Hastanin tanisi agisindan 46
XY cinsiyet gelisim bozukluk panelinde mutasyona rastlanmadi. Daha ileri inceleme agisindan WES calisildi. Hastada SOX
8 geninde 3. Ekzonunda c.718G>A degisimi heterozigot ve FRAS1 geni 4. intronunda ¢.309+11T>C degisimi heterozigot
varyantlar tespit edildi. ClinVar ve Varsome veri tabanina gore klinik olarak 6nemi bilinmeyen (VUS) mutasyon olarak
rapor edildi. Bu mutasyonlar daha 6nce bildiriimeyen mutasyonlardir.

Anahtar Kelimeler: Swyer Sendromu, Gonadal disgenezi, Disgerminom
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[PP-155]

Yeni Tanimlanan Bir mutasyonla 46 XY Cinsiyet Gelisim Bozuklugu ve Malignansi

Seving¢ Odabasi Glines?, Onur Akint, Deniz Torun?, Erman Atag?

1SBU Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji B&limii
2SBU Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali
3SBU Giilhane Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Onkoloji Bolimii

Giris: 46 XY cinsiyet gelisim bozuklugu (CGB) olgularinda androjenizasyonun azalmasina baglh olarak gonadal
disgenezi veya testikiler regresyon gorilmektedir. Olgularin biiyik bir kisminda genetik etiyoloji saptanamamaktadir.
Olgu: 16 yas kiz hasta, adet gormeme sikayetiyle basvurdu. Meme gelisimi 13 yasinda baslayan hastanin 6zge¢misinde
ozellik yoktu. Anne-baba arasinda akrabalik yoktu. Viicut agirligi: 59 kg (0,39 SDS), boy: 159,5 cm (-0,5 SDS), meme Tanner
evre 3, pubars Tanner evre 4, irogenital aciklik haricen disi goriinimdeydi. Hormonal degerlendirmede LH ve FSH yiiksek,
AMH ve estradiol diistkti. Pelvik USG’de uterus hipoplazikti. Pelvik MR’da uterus 17*5 mm, overler secilemedi. FISH
analizinde karyotipi 46 XY saptanan hasta CGB Konseyinde degerlendirildi. Disi kimlikte yetistirilen olguda malignasi riski
olmasi nedeniyle sistoskopi+tanisal laporoskopi yapilmasina karar verildi. Sistoskopide kor sonlanan vajen izlendi. Gonad
punch biyopsi sonucunun ‘solda streak gonad, sagda disgenetik gonad ve fokal gonadoblastoma’ olarak raporlanmasi
Uzerine hastaya bilateral gonadektomi yapildi. Olgunun SRY, SF1, SOX9, NROB1, DMRT delesyon/mutasyon analizini
negatifti. Tim ekzon dizi analizinde DHX37 geninde yeni tanimlanan ‘c.1294-9G>A intronik heterozigot mutasyon’ tespit
edildi. Segregasyon analizinde babada ayni mutasyon saptandi. Hormon replasman tedavisi baslanan olgu takibe alind..
Sonug: DHX37 (DHEA-box DNA helikaz 37) geni RNA transkripsiyonu, ribozom biyogenezi ve yikimi gibi bircok gérevde
rol alan RNA helikaz proteinini kodlar ve CD8 T hucrelerinin regiilasyonunda rol alir. DHX37; ribozom Uretimindeki
bozukluklar, kanser (T hicrelerinde bozulmus anti-timor cevabi) gelisimi ve ribozomopatiler adi verilen genetik
hastaliklarin olusumunda rol almaktadir. DHX37’'nin gelismekte olan testis dokusunda eksprese oldugu bilinmekle birlikte,
DHX37 mutasyonu ile gonadal gelisim arasindaki iliski net olarak agiklanamamaktadir. Mutasyonlu olgularda klinik
tablo kriptoorsidizmden tamamen disi fenotipe kadar oldukga genis bir yelpazede yer almaktadir. DHX37 ekspresyonun
endometrial, servikal ve meme kanseri gibi bazi malignansilerde arttigi bilinmekle birlikte, gonadoblastom gelisimindeki
etkisi tam olarak bilinmemektedir. CGB etiyolojisinde rol oynayan yeni genlerin saptanmasi, altta yatan biyolojik
mekanizmalarin anlasiimasi, olgularin tanisinin konmasi, hastalarin uygun klinik izlem ve tedavisi agisindan énemlidir.

Anahtar Kelimeler: 46 XY cinsiyet gelisim bozuklugu, DHX37, gonadoblastom
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Tablo 1. Olgunun Laboratuvar Degerleri

sT4 (0,8-2,2 ng/dl) 1,09
TSH (0,6-5,5 uU/ml) 2,06
FSH (mIU/ml) 1,09
LH (mIU/ml) 27
Estradiol (ng/dl) <20
Total testosteron (ng/dl) 0,74
ACTH (10-60 pg/ml) 17
17-OH Progesteron (0.03-0.82 ng/ml) 1,07
11-DOC (20-155ng/dl) 3,86
DHEAS (34-129 ug/dI 345
Androstenedion (42-100 ng/dl) 243
Kortizol (3- 21 ug/dl) 19
AMH (<8.6 ng/ml) 0,097
AFP (0-9 ng/ml) 1,23

B-HCG <0,05



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-156]

Biyolojik ilag kullanan jiivenil idiyopatik artritli kiz olgularin over rezervinin degerlendirilmesi

Yavuz Ozer!, Mehmet Yildiz2, Hande Turan?, Giirkan Targin, Dilek Bingdl Aydin', Aybiike Giinalp?, Fatih Haslak?, Elvan
Bayramoglu?, Sezgin Sahin?, Amra Adrovi¢?, Kenan Barut?, Ozgiir Kasapgopur?, Olcay Evliyaoglu®

listanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi BD, istanbul
?jstanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Romatolojisi BD, istanbul

Amag¢: Romatizmal hastaliklarda over rezervi, hastalik aktivitesi, otoimmiinite ve tedavilere bagli olarak
azalabilir.  Glincel tedavilerden biyolojik ilaglarin etkinlik ve glvenligi tartisiimaktadir. Serum AMH
diizeyi, over rezervinin degerlendirilmesinde en o©nemli biyobelirtectir Bu g¢alismada juvenil idiyopatik
artrit’li (JiA) kizlarda, biyolojik ilag tedavisi ile over rezervi arasindaki iliskiyi degerlendirmek amaclandi.
Yontemler: Yaslari 8-21 yil arasinda degisen JIA'll kiz olgu, saghkli kontroller ile demografik verileri, klinik
ozellikleri, aldiklari tedaviler ve hormon profilleri (AMH, LH, FSH ve 6stradiol) acilarindan karsilastirildi.
Bulgular: Calismaya JIA'l 81 ve 49 saghkl kiz dahil edildi. Hastalik alt tipine gére dagilim; 46 (%56,8) oligoartikiiler
JIA, 22 (%27,2) poliartikiiler JIA, 6 (%7,4) sistemik JIA ve 7 (%8,6) entezite bagl artrit idi. Olgularin ve kontrol
grubunun ortalama yas (13,5+3,2’e karsi14,4+2,4yil), viicut agirhg SDS, boy SDS ve VKi SDS'leri arasinda anlamli fark
yoktu (p > 0,05). Ortalama JIA tani yasi ve hastalik siiresi sirasiyla 6,6+4,2yil ve 6,59+4,0yil idi. JiA’li olgular sadece
metotreksat (MXT) kullanan (n=32) ve MXT ile birlikte biyolojik ilag (MTX+BA) kullanan (n=49) olmak (izere iki grupta
degerlendirildi. Gruplar arasinda menars yasi (12,7+0,9a karsi 13,9+1,14yil), menstrual siklus uzunlugu (29,2+1,98’e
karsi 30,3%3,86giin) ve menstirasyon slresi (5,23+1,09'a karsi 5,2+1,17gin) acilarindan fark saptanmadi (p>0,05).
Ortalama AMH degerleri MTX kullananlarda 3.42+2.19ng/ml, MTX+BA kullananlarda 3.35+1.65ng/ml ve kontrollerde
3.35+1.65ng/ml idi. Ortalama AMH dizeyleri agisindan gruplar arasinda anlamh fark bulunmamakla (p=0,11) birlikte
JIAl kizlarin %7,4’tinde (n=6) over rezervinin azaldigi belirlendi. MTX kullanan 3 olgu ve MTX+BA kullanan 3 olguda
AMH diizeyleri 1,1 ng/ml’nin altindaydi. LH, FSH ve 6stradiol diizeyleri JiA olgulari ve kontrollerde benzerdi (p > 0,05).
Sonuglar: Calismamiz tedavi alan JIA'li olgularda ortalama serum AMH serum dizeylerinin saghkli kontroller ile farkl
olmadigi belirledi. Ancak AMH duizeyi kritik diizeyin altinda kalan olgu ¢alisma grubunda bulunmasina ragmen saglkli
kontrollerde tiim olgularda AMH kritik diizeyin (zerinde idi. Bu konuda hastaligin kendisinin ve tedavi se¢ceneklerinin
degerlendirildigi daha kapsamli calismalara ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: AMH, biyolojik ilag, jlivenil idiyopatik artrit, over rezervi
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[PP-157]

SF-1 Mutasyonuna Bagli Puberte Bozuklugu

Pinar Kocaay, Derya Tepe, Keziban Toksoy Adigiizel

Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinoloji, Ankara

Giris

Cinsiyet gelisim bozukluklari (CGB), kromozomal, gonadal veya anatomik cinsiyetin gelismesinde bozuklukla ortaya
¢ikan, nadir bir durumdur. Cogu zaman CGB’nin altinda yatan neden, gonadal veya steroidojenik yollari diizenleyen bir
gen veya genlerdeki mutasyonlardir. 46,XY CGB ‘ye nedenlerden biri NR5A1’in heterozigot mutasyonlaridir. NR5A1 geni
tarafindan kodlanan steroidojenik faktér-1 (SF-1), adrenal ve gonad gelisiminde rol aldigi kadar steroidogenezde yer
alan genlerin transkripsiyonunda da 6nemli bir rol oynar. Fenotipik spektrum wolfian ve millerian kanallarin gelisim
derecesine bagli olarak oldukga genistir. Hastalar normal kadin dis genitalya, hipospadias, inmemis testis ve cogunlukla
kuskulu genitalya ile basvurabilirler. Burada puberte doneminde tani alan SF-1 mutasyonu olan bir olguyu sunuyoruz.

Olgu

Obezite, hipertansiyon, hepatosteatoz nedeniyle takip edilen 16 yas erkek hastada son 1 yildir testis voliimlerinin
10/10 ml, penis gergin boyunun 6 cm oldugu ve pubertal ilerlemenin olmadig farkedildi. Ozge¢cmisinde zamaninda
dogdugu, hipospadias ve bilateral inmemis testis nedeniyle opere edildigi 6grenildi. Ebeveynleri arasinda akrabalik
yoktu. Yapilan laboratuvar incelemesinde FSH 23,5 U/L, LH 14,3 U/L estradiol 28,0 ng/L AMH 0,74 pg/L total
testosteron 3,21 ug/L dihidrotestosteron 389 pg/mL ACTH 32,0 pg/mL kortizol 10,8 olarak saptandi ve 5 alfa
rediktaz eksikligi ekarte edildi. Kromozom analizi 46 XY olan hastanin androjen reseptdr gen analizi negatifti.
CGB gen panelinde NR5A1 heterozigot patojenik varyant saptandi. Genetik aile taramasi devam etmektedir.
1 yidir izlenen hasta 17 yas 8 aylikken kontrole geldi. Testis volimleri 10/12ml idi. FSH26,6U/L LH 11,9U/L
total testosteron 4,04ug/L saptandi. Testosteron dlzeyi normal olan hastanin takibine ilagsiz devam ediliyor.

Sonug

Cinsel gelisim bozuklugu nedenlerinin erken dénemde tespit edilmesi, etkilenen olgularin takip ve tedavisinin
yonetiminde oldukg¢a 6nemlidir. Atipik dis genitalya veya puberte bozukluklarinda NR5A1mutasyonu akilda tutulmalidir.
Olgularda adrenal yetmezlik zaman icinde gelisebilir. Bu nedenle 46,XY CGB’de genetik nedenin belirlenmesi, ailelere
danismanlik verilmesi ve uzun sireli takip 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: 46, XY cinsiyet gelisim bozuklugu, SF-1
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[PP-158]

LHCGR Geninde Mutasyon ile iliskili Puberte Bozuklugu

Keziban Toksoy Adigiizel, Derya Tepe, Pinar Kocaay

Ankara Sehir Hastanesi Cocuk Endokrinoloji, Ankara

Giris

Leydig hiicre hipoplazisi (LCH) erkek cinsiyet gelisim bozukluguna neden olan otozomal resesif kalitimli nadir bir durumdur.
Luteinize edici hormon/koryonik gonadotropin reseptorii (LHCGR) genindeki inaktive edici mutasyon nedeniyle ortaya
cikar. 46 XY, hafif etkilenmis olgularda mikropenis ve/veya hipospadias veya sadece infertilite gorulebilir, siddetli
formunda kadin dis genitalya ortaya ¢ikabilir. 46 XY olgularda AMH salgilanmasiyla wolfian yapilar gelisir ancak pubertede
sekonder cinsiyet karakterleri gelismez. 46 XX olgularda ise dis genitalya normaldir, puberte gecikmesi, oligomenore,
ovaryan kist ve infertilite ile hastalar basvurabilirler. Olgularda LH yliksektir. Bazal ve hCG stimiilasyonunda testosteron
diizeyleri duslktlr. Burada puberte doneminde tani alan LHCGR inaktive edici mutasyon saptanan olguyu sunuyoruz.

Olgu

14 yas 2 aylik erkek hasta memelerde sislik, peniste kiiciikliik sikayetleri ile basvurdu. Ozgecmisinde 6zellik olmayan
hastanin, ebeveynleri arasinda 1. derece akrabalik vardi. Agirligi 52 kg(SDS: -0,2),boyu 152 cm(SDS: -1,39) idi.
Bilateral jinekomastisi olan hastanin sol testis 2 ml sag testis 2 ml, penis gergin boyu 4,5 cm ol¢tldi. FSH 14.29 U/L,
LH2.41 U/L, estradiol < 20 ng/L, total testosteron 0.51 ug/L, AMH 1.29 ng/mL saptandi. Kemik yasi 13 yas 9 ay ile
uyumluydu. LHRH stimilasyon testinde pik FSH 27.24 mIU/MI, pik LH 15.96 mlU/mL testeron 0.47Ug/| saptandi.
Kromozom analizi 46, XY saptanan hastanin cinsiyet gelisim panelinde LHCGR (NM_000233.4): ¢c.1979>T (p.tHR660
[IE)heterozigot mutasyon saptandi. Aile taramasinda babasinda da ayni LHCGR gen mutasyonu saptandi. 3,5
yildir izlemi devam eden ve son kontrolde 17 yas 9 ay olan hastanin testis voluimleri 5/8ml idi. Pubertesi baslayan
ancak duran hastanin FSH 17U/L, LH5.2U/L, testesteron 3.48 ug/L olarak geldi. Hastanin izlemi devam etmektedir.

Sonug

Cinsiyet gelisim ve puberte bozukluklarinda 6zellikle akraba evliliginin sik oldugu bélgelerde, LHCGR inaktive edici
mutasyonlari akla gelmelidir. Uygun cinsiyet secimi, rekonstriktif cerrahi ve hormonal tedavi agisindan uzun siireli ve
multidisipliner yaklasim gerektirir.

Anahtar Kelimeler: 46XY, LHCGR, leydig hiicre, kuskulu genitalya
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Bilateral inmemis Testisin Nadir Bir Nedeni Persistent Miillerian Duct Sendromu

Nurcan Beyazit, Asl Bestas, Edip Unal

DICLE UNIVERSITESI TIP FAKULTESI

GIRIS: Persistent Miillerian Duct Sendromu (PMDS), nadir gériilen bir genetik hastalik olup, miilleriyan yapilarin (Uterus
fallop tupleri, vajenin st kismi) gerilememesi ile karakterize 46, XY cinsiyet farklilasma bozuklugudur. Dis genital yapinin
normal erkek fenotipinde oldugu, ancak milleriyan yapilarin devamliligi ile goriilen, cogunlukla otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir, ancak bazi olgularda otozomal dominant ve X'e bagli gecis de literatiirde bildirilmistir. 46, XY bireyde;
cogunlukla anti-milleriyan hormon (AMH) ve AMH reseptor 2(AMHR2) gen mutasyonlari sonucu ortaya ¢ikmaktadir. Bu
olgudabilateralinmemistestisnedeniilecocukcerrahihekimitarafindanyapilangirisimsirasindamilleriyanyapilarin(Uterus
ve fallop tupleri) fark edilmesi sonucu cocuk endokrinolojisine yonlendirilen ve PMDS tanisi konulan bir olgu sunulmustur.
Olgu: hastanin oykusilinden; on-bir aylik erkek hastanin bilateral inmemis testis nedeniyle cocuk cerrahi kliniginde opere
edildigi sirada uterus ve tubalarin fark edildigi ve operasyon sirasinda gonadal yapilardan biyopsi alinarak poliklinigimize
yonlendirildigi 6grenildi. Hasta postoperatif 4. glinlinde poliklinigimize basvurdu. Fizik muayenesinde; viicut agirligi:
9.7 kg (-1,63 sds), boy: 82 cm (-0.67 sds), gerdirilmis penis boyu: 4.5 cm ve her 2 testis palpe edilemedi. Pelvik USG'de;
her 2 testis, uterus-tuba ve overler gorintilenemedi. Laboratuvar incelemelerinde; FSH: 0,773 mlU/ml, LH: 0,147
mIU/ml, Total testosteron: 0,025< ng/ml, 17 hidroksiprogesteron: 2.54 ng/ml, AMH: 23> ng/ml (5-265) Dheas:0,1<,
E2:5<, ACTH:34 pg/ml, Kortizol: 8.3 pg/dl idi. Hastanin karyotip analizi 46, XY olarak raporlandi. Gonad biyopsisinin
normal testis dokusu ile uyumlu oldugu bildirildi. Olguda mevcut klinik ve laboratuvar bulgularla PMDS diisinild.
Hastanin AMH dizeyinin normal olmasi nedeniyle AMHR2 gen mutasyonu c¢alisildi. Genetik analiz sonucunda AMHR2
geninde daha 6nce bildirilmis olan ¢.24G>A (p. W8X) nonsense (anlamsiz) mutasyonu homozigot olarak saptandi.
Sonug: PMDS erkeklerde siklikla inguinal herni veya inmemis testis operasyonlari sirasinda fark edilen, nadir goriilen
bir durumdur. Bilateral inmemis testis ile basvuran olgularin ¢cocuk cerrahisinden dnce mutlaka ¢ocuk endokrinolojisi
kliniklerinde degerlendirilmesi gerekmektedir

Anahtar Kelimeler: inmemis testis, ingiiinal herni, Miilleriyan yapi
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Mini Pubertede Kombine Gonadotropin Tedavisi

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

Medeniyet Universitesi Prof. Dr. Siileyman Yalgin Sehir Hastanesi,Cocuk Endokrinoloji Bélimdi, istanbul

Giris:

Konjenital hipogonadotropik hipogonadizm (KHH), hipofizer gonadotropin hormonlarinin yeterli salgilanmamasindan
kaynaklanan nadir bir klinik tablodur. Yenidogan doéneminde KHH’li erkek hastalarda kombine gonadotropin
tedavisinin temel amaci penis boyutunu arttirmak ve testis biyiimesini saglamaktir. Ozellikle bu dénem igin
kaliplasmis hormon replasman tedavi protokolleri olusturulmamistir. Calismamizda GNRHR (gonadotropin
salgilayici hormon resept6r) geninde mutasyon saptanan hastaya mini puberte doneminde baslanan kombine
folikil uyarict hormon (FSH) ve insan koryonik gonadotropin (hCG) indlksiyon tedavi izlemi sunulmustur.

Olgu:

Besaylik erkek hasta poliklinigimize mikropenis nedeniile ydnlendirildi. Ozge¢cmisinde in vitro fertilizasyon (IVF) gebelikten
miadinda 3580gr olarak dogdugu ve ebeveynleri arasinda 1. derece akrabalik oldugu 6grenildi. Babasinda azospermi
oykisi mevcuttu. Fizik muayenesinde boyu 64,5 cm (32 p), vicut agirhgi 7,3 kg (40 p), testisler 0.5/0,5 ml skrotumda
ve gerili penis boyu:1cm olarak 6l¢tildi. Diger sistem muayeneleri dogaldi. Hastanin tetkiklerinde rutin biyokimyasal
tetkikleri ve tiroid fonksiyonlari normaldi. LH<0,3 IU/L, FSH:0,5 IU/L, Anti Mulleriyan hormon (AMH):29,4 (15-243 ng/
ml), 17 hidroksiprogesteron:0,18 ug/L, dihidrotestosteron (DHT):60 pg/ml, testosteron<2,5 ng/dl, inhibin B:46 (198413
pg/ml) olarak saptandi. Hipofiz MR normaldi. Genetik panelde (NGS); GNRHR geninde ¢.528C>A ekzon 2 de homozigot
mutasyon saptandi. Hastaya 7 aylikken kombine FSH (2,5 IU/kg/gtin) ve hCG (1001U/glin) haftada 2 kez subkutan olarak
baslandi. Hastanin 11 aylikken yapilan son muayenesinde uzama hizi normal, testisler 1cc/1cc skrotumda ve gerili penis
boyu:2,3cmolarakél¢tildi. AMH:23 ng/ml, LH:0,51U/L, FSH:2,3 IU/L, testosteron<2,5 ng/dl, inhibin B:249 pg/ml saptandi.

Sonug:

Yapilan ¢alismalar yenidogan déneminde KHH’li erkek hastalarda kombine gonadotropin tedavisinin sertoli hiicre
proliferasyonunu ve seminifer tiibillerin blylmesini uyararak klasik androjen tedavisinden daha Ustin olabilecegini
duslindirmektedir. Bebeklik doneminde hormonal miidahalenin ireme fonksiyonu lzerindeki uzun vadeli faydalarini
belirlemek icin daha fazla sayida ¢alismaya ihtiyag vardir.

Anahtar Kelimeler: HIPOGONADOTROPIK HIPOGONADIZM, HORMON REPLASMAN TEDAVISi, MiKROPENIS



ULUSAL PEDIATRIK
XXVI ENDOKRINOLOJI :
= VE DIYABET KONGRESI

XXI. DIYABET EKiBi KURSU / VIII. PEDIATRIK ENDOKRINOLOJIYE GiRiS KURSU / lll. GENETIK KURSU

26 - 30 Ekim 2022 « Titanic Deluxe Otel, Antalya

[PP-161]

Cinsiyet gelisim farklihginin eslik ettigi de novo TRAF7 gen mutasyonu olgusu

ilknur Pinar Dayioglu®, Emine Ayca Cimbek!, Ayberk Tiirkyilmaz?, Semiha Bekfilavioglu®, Aysel Yildiz Boyraz!, Hilal
Karabag Citlak®, Gulay Karagtizel*

IKTU Cocuk Endokrinoloji BD Trabzon
2KTU Genetik AD Trabzon
3KTU Cocuk Allerji-immiinoloji BD Trabzon

GIiRIS: CAFDADD sendromu (Cardiac, Facial, and Digital Anomalies with Developmental Delay ) kromozom
16p13’de bulunan TRAF7 genindeki mutasyonlarla iliskili, multisistemik bir bozukluktur. Bazi hastalarda
cinsiyet gelisim farkliigi da gorulebilir. Burada de novo TRAF7 gen mutasyonu olgusu sunulmustur.

Olgu: iki aylikken atipik yiz gériinimi nedeniyle birimimize yoénlendirilen olgunun 37 hafta, 3200 gr dogdugu,
solunum destegi ihtiyaci nedeniyle yogun bakim Unitesinde 13 giin izlendigi 6grenildi. Agirhg1 4.7 kg (15. p), boyu 54
cm (7. p) idi. Fizik muayenesinde frontal kabariklik, mikrognati, mikroftalmi, basik-genis burun koki, hipertelorizm,
epikantus, cekik goz, duslik kulak, belirgin yanaklar, brakisefali, kisa boyun, ylksek damak, asimetrik pektus
ekskavatus, hipoplazik meme baslari, sol inguinal herni, sag retraktil testis, sol inmemis testis, skrotal hipoplazi,
bifid skrotum, el parmaklarinda kontraktirler, ayak parmaklarinda Ust Gste binme, pes planovalgus mevcuttu. Goz
muayenesinde sag optik atrofi, isitme testinde isitme kaybi tespit edildi. EKO’da; patent duktus arteriozus, patent
foramen ovale, biklspit aorta, asendan aorta dilatasyonu, koroner arter c¢ikis anomalisi ve mitral valv prolapsusu
tespit edildi. izleminde tiim gelisim basamaklarinda geriligi ve karyotipi 46, XY olan hastaya 3 yasinda bilateral
orsiopeksi ve bilateral ingunal herni onarimi ile 8 yasinda PDA kapatma operasyonu yapildi. Mevcut klinik bulgular
ile OHDO sendromu sliphesi ile arastirilan MED12 geninde ve Jacobsen sendromu slphesi ile arastirilan 11g23MLL
geninde mutasyon saptanmadi. Tim ekzom dizi analizinde TRAF7 geninde heterozigot mutasyon saptandi.

Sonug: Sendromik cinsiyet gelisim farkliliklari anamnez, fizik muayene ve laboratuvar bulgulari ile bltiincil olarak

degerlendirilmelidir. Cinsiyet gelisim farkliligi ile basvuran, gelisme geriligi ile birlikte, kalp, yliz ve parmak anomalilerinin
eslik ettigi olgularda TRAF7 gen mutasyonu akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: TRAF7, cinsiyet gelisim farklihgi, gelisim geriligi, epikantus, kalp anomalileri
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46 XY Cinsiyet Gelisim Bozuklugunun Nadir Bir Nedeni: MAP3K1 Geninde Novel c. 3247 C>G (p.Leu1083Val) Heterozigot
Varyant

Ebru Misirli Ozdemir?, Feride Fiisun Tahmisgioglu Bucak?, Umran Cetingelik®, Aydilek Dagdeviren Gakir?, Simge Eren?,
Mustafa Ozdemir!, Ahmet Ucar!

1Sisli Hamidiye Etfal SUAM, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, istanbul _
*Bagcilar Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Klinigi, Istanbul
3Sisli Hamidiye Etfal SUAM, Tibbi Genetik Klinigi, Istanbul

Giris

Cinsiyet gelisim bozukluklari (CGB), kromozom vyapisi, gonadlar ya da anatomik yapidaki anomalilere bagli
gelismektedir. Cinsiyet gelisim bozukluklarinin sikhg 1/4500- 1/5500 olarak bildirilmektedir. MAP3K1 genindeki
patojenik varyantlarin, 46 XY CGB’de kismi gonadal disgenezinin sik nedenlerinden biri oldugu ve testis gelisiminde
gorevli SOX9 ekspresyonunun azalmasina ve pB-katenin ekspresyonunun artmasina yol acthgl gosterilmistir.

Olgu

Aralarinda birinci derece kuzen evliligi olan anne babanin birinci cocugu olarak 2400 gr agirliginda term dogan olgu
18 ayhk iken kuskulu genital yapi nedeniyle poliklinigimize yonlendirilmis idi. Fizik bakida dismorfik yiz bulgular
(bastk burun koki, cokik gozler, hipoplastik mandibula), kardiyak degerlendirmede mezokardiyak odakta 3/6
pansistolik Gflirim{ ve polidaktilisi var idi. Genital degerlendirmede penoskrotal hipospadiasi ve belirgin kordisi olan
olgunun dorsal fallus 2 cm, ventral fallus: 1,2 cm idi. Skrotumu hipoplazik olup testisler inguinal kanal yerlesimli idi.
Antropometrik degerlendirmede agirlik 9,68 kg (-1,91 SDS), boy 78 cm (-1,47 SDS) idi. Skrotal ultrasonografide testis
boyutlari sagda 0,7 ml, solda 0,5 ml idi. Pelvik ultrasonografisinde mllerian yapi yok idi. Karyotip analizi 46XY olup kan
biyokimyasinda serum Na ve K dl¢limleri normal aralikta idi. Duglik doz ACTH uyari testine serum kortizol yaniti yeterli
(21,6 mcg/dL) idi. Ug giin IM hCG (1000 U/3 giin) uygulamasina serum Testosteron (2,5 ng/dL), dihidrotestosteron
(1142pg/ml) yanitlari da yeterli bulundu. Serum anti-mullerian hormon diizeyi (32,5 ng/ml) ve inhibin B diizeyi (40,7
pg/ml) normalin alt sinirinda idi. 46XY CGB gen panelinde patolojik varyant saptanmadi ve kromozomal mikroarray
incelemesi normaldi. Tim ekzom dizi analizinde, MAP3K1 geninde heterozigot c. 3247 C>G (p.Leu1083Val) varyant
saptandi. Segregasyon analizi devam etmektedir. Olgumuza I|ki yasinda bilateral orsidopeksi yapildi. En son
yapilan skrotal ultrasonografide testis parankim ekojenitesi normal bulunmus olup izlemine devam edilmektedir.

Sonug
46 XY CGB olgularinda molekiiler genetik tani olgunun gonadal fonksiyonlar ve gonadal malignite riski agisindan takip

surecinin sekillenmesine katki saglayabilir. Kismi gonadal disgenezinin ayirici tanisinda MAP3K1 geninde patojenik
varyantlar akilda tutulmahdir.

Anahtar Kelimeler: Cinsiyet gelisim bozukluklari, Gonadal disgenezi, MAP3K1
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insiilin reseptor geninde saptanan yeni bir heterozigot mutasyon: Hiperinsiilinemik hipoglisemi olgusu

Semra Bahar Akin', ilker Tolga Ozgen?, Biilent Uyanik?

1Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Bilim Dali

Girig

insiilin reseptorii (INSR) genindeki mutasyonlar genellikle insiilin direnci ve hiperglisemi ile ilerler. Bununla birlikte,
hiperinstlinemik hipoglisemiye (HH) neden olan nadir heterozigot INSR gen mutasyonlari da tanimlanmistr.
INSR genindeki yeni bir varyant mutasyona bagl hiperinsiilinemik hipoglisemili bir olgu sunulmustur.

Olgu sunumu

13 aylk erkek hasta, tim viicutta kasilma sikayetleri olmasi lzerine Olglilen kan sekeri diisiik olmasi Uzerine
tarafimiza yoénlendirilmis Ozgecmisinde; term spontan vajinal yolla 3900 gr dogan 6zge¢misinde o6zellik yoktu.
Hasta 1 ay once benzer ndbet 6ykisli mevcuttu. Soy gecmisinde; anne baba sag saglikliydi, akrabalik 6ykisi yoktu,
Baba biylme hormonu tedavisi gormisti iris kolobomu vardi. Antropometrik ol¢iimleri; Boy: 78 cm (SDS: 0,24),
agirhk: 12,1 kg (SDS: 1,08), bas cevresi: 45 cm (SDS: -0,37) normal izlendi. Hastanin yapilan fizik muayenesinde 6n
fontonel 0,5*%0,5 cm acik, uzatilmis penis boyu 3.5 cm, testisleri bilateral palpabl mevcuttu, diger sistem muayeneleri
normaldi. Hipoglisemik durumda iken (glukoz: 35 mg/dL) bakilan laboratuvar degerleri tabloda verilmistir. Ayrica
hastanin metabolik tetkikleri (tandem, kan aminoasit, idrar organik asit, idrar rediktan madde) normal saptandi.
Hipoglisemi aninda bakilan kortizol 3,9 ug/dL (dustk) ve insilin 7,6 uU/mL (ytksek) olmasi nedeniyle hastaya
es zamanli olarak hidrokortizon ve diazoksit tedavisi baslandi. Pankreatik anomali incelenmesi icin batin
ultrasonu istendi, normal saptandi. Genetik sonucu, INSR NM_000208.2 Ekzon 20 c.3634G>A p. Vall212lle
yeni bir mutasyon saptandi. Takipleri sirasinda olgllen bazal kortizol degeri 16.2 ug/dL olmasi ve genetik olarak
inslilin reseptdor mutasyon saptanmasi (zerine, hidrokortizon tedavisi kesilerek diazoksit tedavisine devam
edildi. Hastanin kan seker yakin takip edilmekte, diyabete donlsim acisindan izlemi devam edilmektedir.

Sonug

Sonugolarak olgumuzda hiperinsulinemik hipoglisemiye yol agan heterozigot INSR gen mutasyonu saptandi. Hipoglisemik
hastalarda hiperinsilinizm etyolojisinde INSR mutasyonlari nadir oldugundan ve saptanan degisikligin yeni bir mutasyon
olmasi nedeni ile olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: INSR mutasyonu, Hipoglisemi, Hiperinsulinemik Hipoglisemi
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Tablo 1:Hastanin hipoglisemi durumda bakilan tetkikleri

Hormon tetkikleri Hasta sonuclari Referans Araliklari
Amonyak 114 ug/dl (31-123) ug/dl
insulin 7,6 uU/mL (2,4-23,3)uU/mL
Kortizol 3,9 g/dL 1,7-14,4ug/dL
C-peptid 1,68 ng/mL (0,78-5,19) ng/mL
Blyime Hormonu 4,1 ng/mL 0,10-6,20) ng/mL
Laktik asit 11,8 mg/d| (4,5-19,8) mg/d|
Adrenokortikotropik hormon 12,5 pg/mL <46pg/mL

Tiroid stimulan hormon 0,69 ulu/mL  0,66-4,75 ulU/mL
Tiroksin 12,1 pmol/L 15-20,4 pmol/L

insulin like growth faktér binding protein 3 3,04 pmol/L 15-20,4 pmol/L
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Post-prandial hiperinsulinemik Hipoglisemi: Ozafagus atrezisi

Ebru Gok!, Leyla Kara®, Ugur Berber?, Ulkii Giil Siraz!, Nihal Hatipoglu®, Mustafa Kendirci?, Selim Kurtoglu?

Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Cocuk Endokrinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri
2Bagcilar Medipol Mega Universite Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji ve Metabolizma Hastaliklari Ana Bilim Dali, istanbul
3Memorial Kayseri hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Ana Bilim Dali, Kayseri

Giris

Postprandiyal hiperinsilinemik hipoglisemi; vagotomi, piloroplasti, gastrojejunostomi gibi cesitli mide cerrahisi
prosediirlerinden sonra gézlenen bilinen bir komplikasyondur. Ozofagus atrezisinin onarimini takiben hastalarda gastrik
motoraktivitebozuklugugelisir, beslenmesonrasiasiriinsulinsalgilanmasinanedenolur. Tedavide pismemis misir nisastasi,
pektin,oktreotid,akarboz,diazoksitvebeslenmerejimlerinindegistiriimesigibiseceneklerolmasinaragmenyoénetimizordur.

Olgu

Antenatal takiplerinde agir polihidroamnioz ve 6zafagus atrezisi saptanan kiz hasta, miadinda 2800 gr normal
yolla dogdu. Anne ve babasi amca cocuklari idi ve ailede diyabet Oykisi yoktu. Yenidogan doneminde 6zafagus
atrezisi nedeniyle opere olan ve 8 aylikken beslenememe, yutma glgligl nedeniyle servise yatirildigi donemde
hipoglisemi saptandi. Muayenesinde; agirligi 5 kg (-3.84 SDS); boyu 62 cm (-2.53 SDS); boya gore agirhk
%81 bulundu, Ozellikle postprandiyal dénemde &zellikle kan sekeri dusikligi (46 mg/dl) oldugu gérildi.
Tetkiklerinde kan sekeri: 33 mg/dl iken keton negatif, insulin: 153 mlU/ml, c-peptit: 5.38 ng/ml, kortizol: 21.4 ug/
dl, biilyime hormonu: 4.53 ng/ml saptandi, metabolik tetkikleri normal idi. Ozafagus cerrahisi sonrasi gelisen
hiperinsulinizm olarak degerlendirildi. Batin ultrason normal saptandi. Ekokardiyografide ince PDA+ PFO mevcuttu.
Karbonhidrattan kisith, protein ve yagdan zengin diyet 6nerildi. Takibinde kan sekeri dusuklikleri (44-54 mg/dl)
devam etti. Ailenin sik aralikli veya drip ile beslenmeyi kabul etmemesi tzerine diazoksit tedavisi (5 mg/kg) baslandi.

Sonug

Postprandiyal hiperinsiilinemik hipoglisemi; hipoglisemik nébetler gibi yasami tehdit eden semptomlar ile akut olarak
ortaya cikabilir veya asemptomatik olabilir. Bu nedenle, ameliyat sonrasi donemde risk altindaki vakalarin bu yoénden
incelenmesi 6nemlidir, erken tani ve tedavi ciddi hipoglisemi kaynakli beyin hasarini dnleyebilir.

Anahtar Kelimeler: 6zafagus atrezisi, hiperinsulinemik hipoglisemi, dumping
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ABCC8 geninde Novel Mutasyon Saptanan Bir Konjenital Hiperinsiilinizm Olgusunda Uzun Siireli izlem

Aslihan Arasli Yilmaz?!, Zehra Aycan?, Aysegiil Zenciroglu?, Yusuf Hakan Cavusoglu*, Sema Apaydin®, Senay Savas
Erdeve!, Semra Cetinkaya®

1SBU, Ankara, Dr.Sami Ulus Kadin Dogum ve Cocuk Saghgi ve Hastaliklari EAH, Cocuk Endokrinolojisi Klinigi
2Ankara Universitesi, Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali

3SBU, Ankara, Dr.Sami Ulus Kadin Dogum ve Cocuk Saghgi ve Hastaliklari EAH, Yenidogan Klinigi

*Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Cerrahisi Anabilim Dali

SBU, Ankara, Dr.Sami Ulus Kadin Dogum ve Cocuk Saghgi ve Hastaliklari EAH, Patoloji Klinigi

Giris: Konjenital hiperinsilinizm pankreatik beta hiicrelerindeninsilinsaliniminin disreglilasyonu sonucu gelisen, degisken
genetik etiyoloji, histopatoloji ve klinik fenotipe sahip heterojen bir hastaliktir. Yenidoganlarda ve bebeklerde kalici
hipogliseminin enyaygin nedenidir.Bu sunumda medikal tedaviye direngli olup; pankreatektomiyapilan ve ABCC8 geninde
yenimutasyonsaptanan,erkentanivetedaviyeragmenagirnorolojiksekelgelisenbirolgununuzundénemizlemisunulmustur.
Olgu: 33 yasindaki saglikli anneden, term, sezaryanla, 3760 gram dogan, yedi giinliik kiz bebek nébet gecirmesi nedeni
ile degerlendirildiginde direncli hipoglisemilerinin olmasi lzerine klinigimize sevk edildi.Hipoglisemi aninda bakilan
glukoz 33 mg/dl, instilin 13 mlU/L, keton negatif bulundu. Sevk sirasinda glukoz infuzyon hizi 12 mg/kg/dk, diazoksid
10 mg/kg/giin ve steroid tedavileri almakta idi. izleminde direngli hipoglisemileri devam eden olguda; steroid kesilerek,
tedavisi dlizenlendi. Diazoksid 15mcg/kg/gun,hidroklorotiyazid 7,5 mg/kg/gin, nifedipinimg/kg/glin,oktreotid 40
mcg/kg/gin dozunda verilmesine ragmen;kan sekeri degerlerinin guivenli araliklarda tutulmasi glcliikle saglanabilen
olguya 67 ginlikken totale yakin pankreatektomi yapildi.ABCC8 geni intron 14’de c.2041-25 G>A aberrant ‘splicing’
yeni mutasyon homozigot olarak saptandi.izleminde diazoksit, oktreotid ve hidroklorotiyazid ile kan sekerleri giivenli
aralikta tutulabildi. Bir buguk yasinda iken, akut gastroenterit nedeniyle acil servise gotirilen olgunun oral alimi iyi
oldugu igin 6nerilerle evine gdonderildigi, sonrasinda evde genel durumunun bozuldugu, hipernatremik dehidratasyon,
sok ve akut boébrek yetmezligi tablosunda dis merkez yogun bakim (nitesinde izlendigi, sonrasinda direncli ndbetleri
icin Ucli antiepileptik tedavi baslandigl ve serebral palsi klinigi gelistigi 6grenildi. Manyetik rezonans goriintilemesi;
hipoglisemiye sekonder degisikliklerle uyumlu bulundu. izleminde 2,5 yasinda oktreotid tedavisi, 7,5 yasinda diger
tedavileri kesildi ve kan sekeri sorunu saptanmadi. Olgu halen 11 yas 10 aylik olup, palyatif bakim destegi almaktadir.
Sonug: Konjenital  hiperinsillinizmde  gecikmis  tani, bu  olgularin  yetkin  merkezlere  geciken
sevki, hastanede kalis siresinin uzamasi; norolojik sekel gelisiminde rol oynayan en Onemli
gostergelerdir.  Bununla  birlikte bu olgularin  uzun doénem izleminde araya giren enfeksiyon
donemlerinde hipoglisemiden korunmalari, mutlaka hastaneye yatirilarak izlenmeleri, hasta izlem karti tasimalari son
derece 6nem tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: hiperinsilinemik hipoglisemi, nérolojik sekel, izlem
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[PP-166]

Rastlantisal hiperkaleminin nadir bir nedeni: KLHL3 geninde homozigot yeni varyasyona bagli psédohipoaldosteronizm
tip 2 tanisi alan bir olgu

Esin Eyican®, Hiimeyra Yasar Kostek!, Hakan Giirkan?, Nese Ozkayin?, Filiz Titiinciler Kékenli*

Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali,Edirne
?Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim Dali,Edirne
3Trakya Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nefrolojisi Bilim Dali,Edirne

Giris: Klinik bulgulari hipertansiyon, hiperkalemi, hiperkloremik metabolik asidoz ve hiperkalsiliri olan
psodohipoaldosteronizm(PHA)tip2otozomalkalitilanvebdbregindistaltiibiilislerindeiyontasinmasindansorumluWNK1,
WNK4,KLHL3ve CUL3genlerinde patojenikvaryasyonlarabagliolusannadirbirhastaliktir. Buradahipertansiyongelismeden
rastlantisal hiperkalemisonucuKLHL3 geninde homozigotyenivaryasyonunabagliPHAtip2 tanisialanbirolgusunulmustur.
Olgu: 9.5 yasinda kiz olgu bas agrisi ve bulanti yakinmasiyla basvurdugu dis merkezde hiperkalemi saptanmasi lizerine
klinigimize gonderildi. Ozge¢misinde zamaninda 3600 gram dogdugu, kronik bir hastalik ve ilag kullanimi olmadig
ogrenildi. Soygecmisinde akraba evliligi ve saglikh 3 kardesi vardi. Anne ve teyze antihipertansif tedavi aliyordu. Basvuru
muayenesinde agirlik SDS: 1.1, boy SDS: 0.81, VKi SDS: 0.96, KB: 110/ 70 mmHg (50p), cilt rengi dogal, sistem bulgular
olagan, dis genital yapi normal ve prepubertaldi. Laboratuvar incelemesinde; serum Na: 125 mEqg/L, K:6.3 mEq/L, Cl
113mEqg/L, vendz kan gazi PH: 7.23, HC0O3:16.9 mmol/L, PCO2: 39 mmHgidi. Tam idrar tetkiki, bobrek ve karaciger islevleri
normaldi. Serum ACTH (47.4 pg/ml), kortizol (15.4 ug/dl), ve 170HP (0.32ng/ml) dizeyleri normaldi. Aldosteron (72.4
pg/ml) normal, PRA (< 0.4ng/ml/saat) ise baskiliydi. Spot idrarda Ca/cr orani (0.42) yuksekti. Kan basincinin 24 saatlik
izlemive renal USG normal saptandi. Primer adrenal yetmezlik ve izole mineralokortikoid eksikligi dislanan olguda belirgin
hiponatremi, hiperpotasemi, hiperkloremik metabolik asidoz, hiperkalsitiri bulgulari ve normal aldosteron dizeyi ile
baskili PRA bulunmasi nedeniyle PHA tip2 tanisi distintldi. Olguya oral hidroklorotiazid tedavisi (12.5 mg/giin) baslandi.
Tedavinin 5. glini serum elektrolitleri ve kan gazi normal bulundu. Genetik analiz sonucu KLHL3 geninde ¢.1258G>A
(p.Glu420Lys) homozigot yeni bir varyasyon bulundu. Bu varyasyon ACMG-2015 olcitlerine gore in-siliko analizde
“klinik 6Gnemi bilinmeyen” olarak tanimlanmisti. Anne, baba ve 2 kardeste ayni varyasyon heterozigot olarak saptandi.
Sonug: PHA tip2 kliniginin dnemli bulgusu olan hipertansiyon ¢ocukluk ¢aginda gorilmeyebilir. Bu nedenle nadir bir
hastalik olmasina ragmen PHA tip2 hiperkalemi ayirici tanisinda akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Hiperkalemi, Metabolik asidoz, Psédohipoaldosteronizm tip 2, KLHL3 geni
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[PP-167]

KATNIP genindeki mutasyonun neden oldugu Hipofiz Sapi Kesinti Sendromu: Olgu Sunumu

Semra Bahar Akin?, ilker Tolga Ozgen?, Biilent Uyanik?

Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali
2Bezmialem Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Bilim Dali

GIRIS

Hipofiz sapi  kesinti sendromu(PSIS), pituiter stalkin yoklugu veya ince olmasi, ektopik posterior
hipofiz glandi ve hipoplastik veya aplastik anterior hipofiz glandi ile karakterize olan hipofiz
glandinin  konjenital bir anomalisidir. Vakamizda nadir gorilen bu sendroma bir 6rnek sur\%%_‘

12 aylik erkek hasta, inmemis testis operasyonu sonrasi ¢ocuk Urolojisi tarafindan tarafimiza yonlendirilmisti.
Ozgecmisinde; term spontan vajinal yolla 3250 gr dogan hastanin sarilik nedeniyle 2 giin yenidogan yogun bakim
yatis oyklisii mevcuttu. Soy gecmisinde; anne baba sag saglikliydi, akrabalik dykisu yoktu, annenin bir 6nceki gebeligi
anomali nedeniyle sonlandiriimisti. Antropometrik 6l¢ctimleri; Boy: 67 cm (SDS: -2,08), agirlik: 10,2 kg (SDS: 0,65), bas
cevresi: 45 cm (SDS: -0,37) normal izlendi. Hastanin yapilan fizik muayenesinde frontal bossing, saclar seyrek, testis
volimleri 1/1 ml, uzatilmis penis boyu 1.5 cm, inmemis testis operasyon izi mevcuttu, diger sistem muayeneleri
normaldi. Laboratuvar incelemelerinde santral hipotiroidi, prolaktin eksikligi, dlisiik IGF-1 ve IGFBP3 seviyeleri saptandi.
Hastanin 6l¢lilen bazal kortizol diisiik saptanmasi Gizerine hastaya 1 mcg synacthen®ile ACTH uyari testi yapildi.Kortizol piki
20,3ug/dl saptanan hastada adrenal yetmezlik tanisi dislandi. HCG stimulasyon testi sonrasinda; Total Testosteron 3,28 ng/
ml, DHT:330,81 pg/ml normal olarak saptandi. BH uyari testleri;1 test pik BH:0,12 ng/ml, 2 test pik BH:0,55 ng/ml olarak
distk saptandi. Coklu hipofizer hormon bozuklugu olan hastadan kontrastli hipofiz magnetik rezonans goriintilemesi
istendi.Emptysellaveektopiknérohipofizsaptandi.Hastaningenetikincelemesiyapildi. KATNIP(NM_0,15202,5)c1461g>A,
KATNIP(NM_0,15202,5)c4035delCcompoundheterozigotmutasyonsaptandi. BumutasyongenetikveritabanindaJoubert
sendromu ile uyumlu oldugundan, hasta norolojik etkilenim agisindan ¢ocuk néroloji izlemine alindi. Hastanin santral
hipotiroidisiicin |- tiroksin 25 mcg/g, Mikropenis icin androstanolone, BH eksikligi icin somatotropin tedavilerine baslandi.
SONUC

Sonug olarak olgumuzda nérolojik herhangi bir bulgu olmamasina karsin, ¢oklu hipofiz hormon eksikligine neden olan
KATNIP genindeki yeni bir mutasyonun yol actigi nadir goriilen Joubert sendromu vakasi sunulmustur. PSiS vakalarinda
genetik paneller hazirlanirken mevcut geninde panellere katilmasinin yararli olacagini diistintiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Hipofiz sapi kesinti sendromu, KATNIP, Joubert Sendromu
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\ FAKULTESI 1

ANKARA
\f‘

Tablo 1: Hastanin Hormon tetkikleri

Hasta sonuglari
Hasta sonuglari ¢

Hormonal tetkikleri Hormonal tetkikleri (Referans
(Referans Araliklar)
Araliklar)
Tiroksin 11,14 insulin like growth faktér 0,673mg/L (SDS:-
(1,4-19,4pmol/L) binding protein 3 2,08)
Tiroid stimulan hormon ?T;Ig)e (0,88-5,42 ulU/ Total Testosteron ;Ol')la (0-4,92ng/
Kortizol 6,8 (0,54-15,9 ug/dl) Dihirotestosteron :n(i;i'm (<50pg/
Adrenokortikotropik T 0,09 (56,6-
hormon 9,8 (<46pg/ml) Antimllerian Hormon 495ng/ml)
. 0,82 (3,9-31,45ng/ St : 0,18(1,5-
Prolaktin ml) Folikiil stimulating Hormon 12,4mlU/ml)
Insilin benzeri biyime 29,7 (0-129 ng/ml Luteal Hormon 0,06 mIU/ml

faktorii 1 SDS (: -2,42)
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[PP-168]

Saglikh Tiirk Cocuklarinda Metakarpal Kemiklerdeki Psédoepifiz Prevalansi ve Ozellikleri

Mustafa Gok?, Sebla Giines?, Ahmet Anik?

!Aydin Adnan Menderes Universitesi, Radyoloji Ana Bilim Dali, Aydin/Tiirkiye; Sydney Medical School & School of
Health Sciences, Faculty of Medicine and Health, University of Sydney, NSW, Australia
2Aydin Adnan Menderes Universitesi, Pediatri Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Aydin/Tiirkiye

GIRIS-AMAC

Psddoepifiz (PE), kemiklerin epifizyel olmayan uglarinda; 1.metakarpal (MK) kemigin basinda ve 2-5. MK kemiklerin
bazallerinde yer alan ¢entik ve yariklardir. Kemigin normal gelisimi sirasinda ortaya ¢ikabilmekte ve fiziyal ossifikasyonun
normal varyanti olarak kabul edilmekle birlikte Down sendromu, hipotiroidi gibi hastaliklarda da goriilebilmektedir.
Ayrica gorlintl olarak da kemik kirigi ile karisabilmektedir. Literatlirde Turk gocuklarinda PE ile ilgili herhangi bir prevelans
calismasi mevcut degildir. Bu calismadaki amag; 5-15 yas arasindaki saglikl Tirk cocuklarinda PE sikligini arastirmakdir.
YONTEM VE GERECLER

Bu calismaya Aydin Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi’nde 2015-2021 yillari arasinda sol el bilek grafisi
cekilmis olan 5-15 yas arasindaki 1071 hasta dahil edilmis olup, kayitlari geriye donik olarak incelendi. Travma ve kirik
hikayesi, agir boy kisaligi, biyime hormonu-IGF1 aks bozuklugu, konjenital anomaliler, iskelet displazileri, hipotiroidi,
genetik sendromlar (Down sendromu vd.) ve goriintl kalitesi degerlendirme icin yeterli olmayan hastalar ¢alisma

disi birakildi. Kas-iskelet radyolojisi alaninda deneyimli radyolog tarafindan grafiler toplamda 3 kez olmak lzere farkl
zamanlarda degerlendirildi. Kemigin sadece bir korteksini tutan centik ve yariklar parsiyel PE, her iki korteksi tutanlar
komplet PE olarak kabul edildi.

BULGULAR

Calismaya alinan hastalarin %65,9’u (n=706) kiz; ortalama yas 9,5 +* 2,6 [9,0 (5,0 — 15,0)] idi. 221
(%20,6) hastada PE gorilip, erkeklerde (%27,1) kizlara (%17,3) goére daha sik oldugu saptandi
(p<0,001). Parsiyel PE’nin sikhg, komplet PE’'ye gore yiksek olarak saptandi (Resim 1,2; p<0,001).
SONUGLAR

Saghkli Tark cocuklarinda PE sikhginin arastirildigi ilk ¢calisma olan calismamizin ve literatirdeki diger calismalarin
sonuglari saglikh ¢ocuklarda parsiyel PE prevelansinin yiksek oldugunu, bu yapilarin gegici oldugunu, herhangi bir
semptoma neden olmayip normal metakarpal gelisimi etkilemedigini gbstermektedir.

Anahtar Kelimeler: Komplet, Metakarpal, Parsiyel, Psédoepifiz
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Resim 1

Resim 1: 1. metakarpal kemikte tek korteksi tutan parsiyel psédoepifiz (resim A; okun ucu) ve 2. metakarpal kemikte
her iki korteksi tutan total psédoepifiz (resim B; okun ucu)
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[PP-170]

Frajil X Sendromlu Olgumuzda Daha Once Bildirilmemis Bir Birliktelik: Santral Diyabetes insipidus

Giilcin Arslan, ibrahim Mert Erbas, Hiiseyin Anil Korkmaz, Ozlem Nalbantoglu, Tarik Kirkgdz, Giilin Tabanli, Niliifer Uyar,
Behzat Ozkan

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

Amag: Frajil X sendromu, FMR1 geninde Ucli nikleotid tekrari ile ortaya cikan, dismorfik bulgular ve zeka geriligi
ile karakterize, X’e bagl kaltilan nadir bir genetik hastaliktir. Bu hastalikta hipofiz fonksiyon bozukluklarinin
eslik edebilecegi bildirilmis olsa da sonuglar c¢eliskilidir. Deneysel c¢alismalarda, FMR1 geni etkilenmis
hayvanlarda bazi beyin bodlgelerinde vazopressin sentezinin azaldigl gosterilmistir ancak literatirde Frajil
X olgularinda vazopressin eksikligi sonucu gelisen santral diyabetes insipidus birlikteligi tanimlanmamistir.
Burada, Frajil X sendromu ile santral diyabetes insipidus birlikteligi saptanan bir olgu sunulmasi amaglanmistir.
Olgu: 4 yildir Frajil X sendromu tanisiyla takipli 6 yas 2 aylik erkek olgu, 5-6 aydir sliregelen ¢ok suicme (3,6 L/m2/giin) ve
sik idrar ¢citkma sikayetleriyle basvurdu. Miadinda 3500 gr sorunsuz dogum 6ykuisii olan olgunun ailesinde kronik hastalik
oykustyoktu. Antropometrik 6lctimlerinde agirhigi31kg(2,4SDS), boyu121,5cm(1,1SDS), viicutkitleindeksi21kg/m2 (2,2
SDS) saptandi. Fizik muayenesinde dehidratasyon bulgusu saptanmadi; prepubertal olan olgunun sistem bakilariolagandi.
Hastanin aclik kan sekeri, elektrolitleri, karaciger, bdbrek ve tiroid fonksiyon testleri, HbAlc, kortizol degerleri normal
sinirlardaydi. Tamidrartahlilinde idrar dansitesi 1003, idrar pH 5,5 saptandi. Su kisitlama testi sonucunda santral diyabetes
insipidusolarakdegerlendirilenolgununcekilenhipofizmanyetikrezonansgoriintlilemesindendrohipofizsinyaliizlenmemis
olup adenohipofiz yas ile uyumlu normal saptandi. Hastaya santral diyabetes insipidus tanisi konularak desmopressin
tedavisi oral yoldan 4 mg/kg/giin dozunda baslanarakizleme alindi. Olgunun diger 6n hipofizhormonlarinormal saptandi.
Sonug: Frajil X sendromlu olgularda politiri ve polidipsi yakinmalari ile basvuru halinde santral diyabetes insipidus
gelismis olabilecegi akilda tutulmali ve hastalar bu agidan degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Diyabetes insipitus, Frajil X sendromu, poliiiri, polidipsi
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Endokrinolojik Problemi Olan Cocuklarda COVID-19 Asilarinin Erken Donem Yan Etkilerinin Arastiriimasi: Tek Merkez
Deneyimi

ibrahim Mert Erbas?, irem Ceren Erbas?, Gozde Akin Kagizmanli?, Kiibra Yiiksek Aciniklit, Ozge Besci', Korcan Demir?,
Ece Bober?, Nursen Belet?, Ayhan Abaci?

Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, izmir
2Dokuz Eyliil Universitesi, Cocuk Enfeksiyon Hastaliklari Bilim Dali, izmir

Giris: Hormonlarin sistemik islevleri dikkate alindiginda, endokrinolojik bozukluklarin veya
tedavide kullanilan ilaglarin  COVID-19 asilarina  yaniti  etkileyebilecegi dlsinilse de bu konuda
cocuk ve adolesan vyas grubuna ait veri bulunmamaktadir. Bu c¢alisma ile, endokrinolojik problemi
olan ¢ocuklarda COVID-19 asilari  sonrasi gorilen yan etkilerin  ortaya konulmasi amaglanmistir.
Gere¢ ve Yontemler: Bu kesitsel c¢alismaya Ocak-Mayis 2022 tarihleri arasinda  bolimiimuize
basvuran ve endokrinolojik hastalik nedeniyle en az alti aydir takip edilen 12-18 vyas grubu hastalar
ile ayni yas grubunda saghkli gonullilerden COVID-19 asisi [BNT162b2 mRNA veya inaktif asi]
yaptirmis olanlar dahil edildi. Asi sonrasi vyasadiklari yan etkiler anket formu ile degerlendirildi.
Bulgular: Calismaya ortanca yaslari 15,5 (25-75p: 14,1-16,9) yil olan %56,3’0 kiz toplam 160 kisi dahil edildi (85 hasta,
75 saghkli kontrol). Endokrinolojik tanilar arasinda en sik tip 1 diyabet (%41,1), obezite (%21,2) ve hipotiroidi (%17,6)
mevcuttu. ilk dozda mRNA asisi ile asilananlarda yan etki sikligi inaktif asiya gére daha yiiksekti (p=0,015). ilk veya ikinci
doz ile yan etki sikhig1 hasta ve kontrol grubunda benzerdi (sirasiyla p=0,879 ve p=0,495) (Sekil 1), en sik lokal bulgular
goruldi. Herhangi bir endokrinolojik tedavi alan ve almayan olgular arasinda da yan etki sikliklari benzerdi (p>0,05). Her iki
dozda sistemik bulgular arasinda en sik halsizlik/yorgunluk, miyalji ve ates goriildi ve sikliklari kontrol grubu ile benzerdi
(p>0,05). Endokrinolojik problemi olan gocuklarda ilk dozda yan etki yasayanlarin %70,5’i ikinci dozda da yan etki bildirdi
(p=0,851). Tip 1 diyabetli hastalarin sekizi ilk, dordi ikinci dozda hiperglisemi, bir hasta ise ikinci dozda hipoglisemi yasadi.
Levotiroksin tedavisi alanlarin hicbirinde ilk dozda miyalji goriilmedi (p=0,034). Bunun disinda diger yan etkilerin gérilme
sikliklari endokrin hastaligi olanlarda tanidan ve kullanilan ilagtan bagimsiz olarak her iki asi dozunda benzerdi (p>0,05).
Sonug: Bu ¢alismada, endokrinolojik problemi olan ¢ocuk hastalarda COVID-19 asilarinin erken donem yan etki profili
saglkli cocuklarla benzer bulundu. Hastalia 6zgli komplikasyonlar agisindan hastalarin bilgilendiriimesi gerektigi
gosterildi.

Anahtar Kelimeler: BioNTech, CoronaVac, diabetes mellitus, koronaviriis, pandemi
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Hasta ve kontrol gruplarinda asilara gére yan etki sikliklarinin karsilastiriimasi.
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[PP-172]

Norofibromatozis Tip 1 ve Turner Sendromu Birlikteligi Olan Olgu

Berna Singin, Zeynep Donbaloglu, Ebru Barsal Cetiner, Bilge Aydin Behram, Hale Unver Tuhan, Mesut Parlak

Akdeniz Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Antalya

Giris: Norofibromatozis Tip 1 (NF-1) klinik bulgulari cocukluk ¢aginda baslayan ve pek ¢ok sistemi etkileyen otozomal
dominantgecislibirhastaliktir.BircokendokrinproblemézellikledeblylimevepubertesorunlariNF-1’eeslikedebilmektedir.
Turner sendromu (TS) X kromozomlarinin birinin  yoklugu veya vyapisal anormalligine bagh gelisen
bir seks kromozom anormalligidir Bu sendromda bir ¢ok sistem degisik derecelerde etkilenmesine
ragmen, boy kisaligi ve gonadal yetmezlige bagli hipogonadizm en sik karsilasilan  durumlardir.
Olgu: 9 yasinda NF-1 tanisi ile takip edilen kiz olgu boy kisaligi nedeni ile cocuk endokrin poliklinigine basvurdu.
Miadinda, sezaryen ile, 3750 gr dogdugu Ogrenildi. Dogdugundan beri olan, tim vicutta yaygin, koyu renkli
lekelenmeler nedeni ile basvuruldugunda 6 yasinda NF-1 tanisi almisti. Babasinda NF-1 tanisi oldugu ve 33 yasinda
intrakranial timor nedeni ile ex oldugu 6grenildi. Fizik muayenede boy 108,9 cm (SDS: -4,07), agirhk 20,4 kg (SDS:
-2,15), vicut kitle indeksi 17,2 idi (SDS: 0,3). Kubitus valgus, yele boyun, duslik ense sac ¢izgisi, ayrik meme baslari,
vicutta yaygin cafe au lait lekeleri, aksiller ve inguinal ¢illenme mevcuttu. Pubertesi Tanner evre 1’di. Laboratuvar
testlerinde 6zellik yoktu. Kromozom analizi 45X [12] / 46X, del (X) (p11.2) [18] olarak sonuglandi. Goriintilemelerinde;
ekokardiyografi ve renal ultrasonografi (usg) normaldi. Pelvik usg’de uterus boyutlari 36x15,5x8,5 mm ve endometrium
cizgi seklinde, bilateral overler vizualize edilemedi. Hipofiz manyetik rezonans goriintilemesi (MRG) empty sella ile
uyumluydu. Beyin MRG’de hamartomato6z lezyonlar mevcuttu. Optik gliomu olmasi nedeni ile vinkristin ve karboplatin
tedavisi aldi. Hipergonadotropik hipogonadizm tedavisi igin Ostrojen replasmani baslandi. Boy kisaligina yonelik
olarak blylime hormonu tedavisi agisindan hasta degerlendirildi, aileye tedavi riskleri anlatildi. Aile tedaviyi istemedi.
Sonug: NF-1’in TS ile birlikteligi nadirdir. TS ve NF-1 hastalarinin endokrin problemler ve komplikasyonlar agisindan
yakin takip edilmesi gerekmektedir. Olgumuzu TS ve NF-1 birlikteligi oldugu icin ve Turner benzeri semptomlari olan her
hastanin cafe au lait makdlleri agisindan dikkatle incelenmesi gerektigini vurgulamak icin sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: Norofibromatozis Tip 1, Turner sendromu, Cafe au lait makdilleri, Optik gliom
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[PP-173]

Prepubertal Jinekomastinin Nadir ve Tedavi Edilebilir Bir Nedeni: Biiyiik Hiicreli Kalsifiye Sertoli Hiicreli Tiimor

Gozde Akin Kagizmanl®, Ozge Besci!, Kiibra Yiiksek Acinikli®, Gil Seker?, Elif Yasar?, Yesim Oztiirk?, Korcan Demir?, Ece
Bober?, Ayhan Abaci?

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, izmir
2Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Gastroenterolojisi Bilim Dali, izmir
3Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Radyolojisi Bilim Dali, izmir

Giris: Sertoli hucreli timorler (SHT), prepubertal jinekomastinin nadir goriilen nedenlerinden biridir. Bu
timorlerin - %401 Peutz-Jeghers Sendromu (PJS) veya Carney kompleksi ile beraber bulunabilmektedir.
Blylk hicreli kalsifiye Sertoli htcreli timorler, PJS'de gorilen SHT’lerin bir alt tipidir. Bu tlimorlerdeki
aromataz enzim ekspresyonu jinekomasti ve kemik vyasinin ilerlemesine neden olabilmektedir.
Olgu: Sekiz buguk yasinda erkek hasta her iki memede sertlik yakinmasi ile basvurdu. Miadinda ve normal agirlkta
dogdugu o6grenilen hastanin ebeveynleri arasinda akrabalik yoktu. Blyilkannesi ve teyzesi kolon kanseri olan hasta,
alt1 aylikken endoskopik muayene sonucunda PJS tanisi almisti. Kilosu 1,7 SDS, boyu 3 SDS ve VKi 0 SDS idi. Bukkal
mukozada iki adet koyu pigmenter lezyon vardi. Tanner evre 2 ile uyumlu bilateral jinekomastisi mevcuttu. Testis
volimleri bilateral 4 mL, pubik killanma Tanner evre 1 idi. Tam kan sayimi, karaciger, bobrek ve tiroid fonksiyon
testleri normal sinirlardaydi. Hormonal incelemeler sonucunda, folikil stimtlan hormon 0,53 mlU/L (N: 1,3-19,3),
|uteinizan hormon 0,05 mIU/L (prepubertal:<0,3), total testosteron 0,02 ng/mL (prepubertal:<=0,02), estradiol 32
pg/mL (N:<20), estron 24 pg/mL (N: 5-17), prolaktin 6,56 ng/mL (N: 3-14,7), androstenedion: <0,3 ng /mL (N: 0,6-
3,1), insan koryonik gonadotropini <0,5 mIU/mL (N: <5,3) bulundu. Kemik yasi 10,5 yas ile uyumluydu. Yillik biyime
hizi 9 cm/yil olarak saptandi. Skrotal ultrasonografide en blyUgi 3 mm olan bilateral multifokal kalsifikasyonlar
gorildi. Anastrozol (1 mg/giin) tedavisi baslandi. izlemde jinekomastisi tamamen gerileyen hastanin 13 yasindaki
muayenesinde boy 178,1cm (2,3 SDS), sag testis 15 mL, sol testis ise 12mL idi. Kemik yasi 15 yas ile uyumlu
bulundu. Anastrozol tedavisinin kesilmesinden alti ay sonra jinekomastinin tekrarlamasi Uzerine ilaca yeniden
baslandi. Skrotal ultrasonografide kitle gézlenmedi, kalsifikasyonlarin en blyik 4 mm boyutlarinda oldugu goérild.
Sonug: Prepubertal jinekomasti ile basvuran PJS tanili hastalar, SHT'ler agisindan arastirilmalidir. Blyik hicreli kalsifiye
Sertoli hicreli timor lehine bulgular oldugunda biyopsi gerekmeyip, tedavide jinekomastinin gerilemesi ve iskelet
maturasyonunun geciktirilmesi icin aromataz inhibitorleri tercih edilebilir.

Anahtar Kelimeler: anastrozol, Bliylk hiicreli kalsifiye Sertoli hiicre timord, jinekomasti, Peutz-Jeghers sendromu
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[PP-174]

Ge¢ Baslangigh Hiperinsiilinemik Hipoglisemi

Esma Ebru Altun?, Murat Hakki Yarar?, Fatma Dursun?, Heves Kirmizibekmez!

115.B.U. Umraniye Egitim ve ArastirmaHastanesi, CocukEndokrinolojisi Klinigi
22S.B.U. Umraniye Egitim ve ArastirmaHastanesi, Tibbi Genetik BD

GIRIS: Hiperinsilinemik hipoglisemi (HH), pankreatik B hiicrelerinde kan glikozundan bagimsiz olarak diizensiz insiilin
salinimina bagli gelisir ve tekrarlayici hipoglisemiye neden olur.Yenidogan ve siit ¢ocuklarinda israrli hipogliseminin
en sik sebebidir.Kalict HH, genellikle pankreasin beta hiicrelerinden insilin salgilanmasini diizenleyen genlerdeki
varyasyonlardan kaynaklanir.KATP’nin SUR1 ve Kir6.2 alt birimlerini kodlayan ABCC8 ve KCNJ11 genlerindeki varyantlar
kalici KHH’nin en sik nedenidir.Konjenital hiperinsiilinemik hipoglisemi tedavisinde amag¢ kan glukoz seviyesini
givenli sinirlarda tutmak ve hipoglisemi ataklarini dnlemektir.Konjenital hiperinsilinemik hipoglisemili olgularda
molekiler genetik analiz sonuclarina gére tedaviye yanit ve prognoz konusunda 6ngori sahibi olunabilmektedir. ABCC8
geninde daha 6nce tanimlanmamis heterozigot varyasyon saptanan hasta nadir bir olgu oldugu icin sunulmustur.

Olgu: ikiyasina kadar bilinen bir hastaneye yatis dykiisii olmayan erkek hasta gecirdigi febril konvulziyon ve status nedeniyle
yogunbakimayatiriimis,yatisisirasindahipoglisemisifarkedilmisti.Hasta38Wc/sile3170gramolarakdogmustu.Ebeveynleri
arasindaakrabalik olmayan hastaklinigimize alindiginda hipoglisemileritekrarladi.Hastadan kan sekeri49mg/dlikenalinan
insulin degeri 4mul/L,c-peptid 1,4pmol/L,beta-hidroksibutirat negatifti. Laboratuvarinda baska anormallik saptanmadi.
Hasta gec¢ baslangich hiperinsilinemik hipoglisemi tanisi aldi.Diazoksid tedavisi baslanarak hipoglisemileri kontrol altina
alina hastanin ABCC8 geninde daha 6nce tanimlanmamis, heterozigot, c.2164C>T (p.Leu722Phe) varyasyonu saptandi.

Sonug: Geg baslangich hiperinsilinizm nadirdir ve neonatal/infantil vakalarin aksine fenotipik prezentasyonu daha
degisken olabilir.Bu ¢ocuklarda, dzellikle klinik belirtiler hafif oldugundan aralikli hipoglisemik ataklar taniyi zorlastirir.
Cok sayida yeni yanls anlamli KATP mutasyonu icin, ek klinik veya fonksiyonel test bilgisi olmadan, mutasyonun baskin
mi yoksa ¢ekinik mi olacagini ve baskinsa diazokside yanit verip vermedigini tahmin etmek su anda mimkiin degildir.
ABCC8 geni,ayni zamanda MODY, tip 2 diyabet ve gestasyonel diyabet ile iliskili bulunmustur.Genotipe dayali fenotipin
dogru ve zamaninda tahmini, kalici hipoglisemiye maruz kalmayi sinirlamak ve dogustan HH’li bebeklerde ve ¢cocuklarda
ndbet ve kalici beyin hasari riskini azaltmak igin gcok 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Diyabet, Hiperinstlinemi, MODY
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[PP-175]

COCUKLUK CAGI HiPOFiziTiNiN DEGERLENDIRILMESINDE PRATIK BiR YONTEM: Hipofiz Sapi/Baziler Arter Orani

Ayca Torel Ergar?, Kubra Arslan?, Mehmet Ali Yinang®

1Ufuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji BD, Ankara
2Ufuk Universitesi Tip Fakdiltesi,Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Ankara
3Ufuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji ABD, Ankara

Cocukluk cagi hipofiziti (CCH) oldukca nadir gézlenen, tanimlanmasinda glclikleri olan ve ¢ok degisik semptomatoloji
gosteren bir antitedir. Ozellikle pubertede hipofizde gozlenen fizyolojik bu degisiklikleri hipofizitten ayirt etmek
onemlidir. Primer hipofizit, hipofiz bezinin fokal veya diffiiz destriiksiyonu ile karakterizeyken sekonder hipofizit
hipofize komsu lezyonlar veya sistemik hastaliklarla ortaya c¢ikmaktadir. Puberte basta olmak Uzere cesitli fizyolojik
durumlarin ve bir¢ok hastaligin hipofiz bez boyutlarini etkiledigi dikkate alindiginda; gerek fizyolojik bliyiimelerin
ayirt edilmesinde; gerekse hipofiz bezinde bilylimeye neden olan hastaliklarin tanisinin konulmasi son derece
onemlidir. Baslangicta bulgu vermeyen hipofizit ileride agir tablolara yol acabilir. Bu yazida farkh sikayetletlerle
poliklinigimize basvuran ve yapilan arastirmalarda hormonal fluktuasyon gosteren, hipofiz MR’da hipofiz bezi
boyutlarinda artis saptanan doért adélesan olgunun tani, ayirici tani, izlemi literatir 1siginda tartisilmasi amaglanmistir.

Hipofizit olgularinda, hormonal anormallikler ve hipofiz bezinin boyutun biylmesinin yani sira dnemli bir bulgu da
infindibulum kalinhgindaki artistir. Kilo fazlahgi, halsizlik, hipotiroidi ve anoreksiya gibi ‘non-spesifik’ 6zelliklerle basvuran
olgularimizda etiyolojik arastirma esnasinda hipofizde boyut artisi saptanan ve bu nedenle hipofizit 6ntanisi diisiiniilen
birinci, Gglinct ve dordiinct olgumuzda PS/BA boyutunun normal olusu hipofizitten ziyade pubertenin etkisini
distndirmastir. Nitekim alinan diger hormon degerlerinin de kisa siirede normallesmesi bu taniyr desteklemektedir.
Benzer sekilde kilo fazlaligi ve prolaktin yiksekligi sikayetle basvuran ikinci olgumuzda ise MRG’de hipofiz boyutunun
yuksek olmasinin yaninda PS/BA oran artisi ve tekrarlanan hormonal degerlerinde dalgalanmalarin belirgin olmasi bizi
hipofizit tanisina daha ¢ok yaklastirmistir. Bu olgular vesilesi ile hipofizit siphesi olan olgularda kontrastsiz MRG’de PS/
BA oraninin taniyi desteklemesinin yaninda tedavi kararini vermede son derece yararli olacagini diisinmekteyiz.

Anahtar Kelimeler: adolesan, Hipofizit, Hipofiz stalk/baziller arter orani
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Olgu Bilgileri ve Sagittal MR kesitinde Hipofiz Stalk/Bazillar Arter Orani Olgiimii
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Sekil1- Sagittal MR kesitinde PSBA oram olgtibnesi
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[PP-176]

iki Olgu Nedeniyle “Kabuki-Like Turner Sendromu”

Irmak Dicle Sargin?, Fatma Dursun?, Yasemin Kendir Demirkol?, Heves Kirmizibekmez?

1Sbii istanbul Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinoloji Klinigi
2Shii istanbul Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Genetik Klinigi

OLGU-1:Boy kisaligi ve amenore sikayetiyle basvuran 16 yasindaki kiz hastanin kilosu -2,62 SD, boyu -4,21SD,
puberte Tanner evre-1,haricen kiz idi. iri gdzler, uzun palpebral fissurler, genis kavisli-giir kaslar, biiyiik-belirgin
kulaklar, kisa kolumella, blyuk-armut burun, parmaklarda fingerpad, disiik ense sac¢ cizgisi ve 4.-5. metakarplarda
kisahk mevcuttu.Akraba evliligi olmayan aileden term, 2500gr (-2,3 SD),SGA olarak dogmustu. Biyokimyasal
tetkikleri normalken FSH: 97.86lU/L LH: 20.95IU/L, Estradiol:<10pg/ml bulundu.Turner Sendromu (TS) 06n
tanisiyla istenen karyotip 46, X, i(X)(q10)[15]/45,X[6] mozaik TS ile uyumlu bulundu. Hafif mental geriligi olan ve
fenotip olarak Kabuki Sendromunun (KS) 6zelliklerini tasiyan hastaya Kabuki-like Turner Sendromu tanisi kondu.
OLGU-2:Kolestaz nedeniyle 26 glinliikken yenidogan servisine yatirilan, akraba evliligi olmayan anne-babadan 35.GH’nda
1950gr(-1,9SDS),SGA dogan bebekte mikrognati, belirgin burunve kulaklar,sag el 4.parmakta klinodaktili, genis veiri5.ayak
parmagi, parmaklarda fingerpad saptandi. Mikroarrayde X delesyonu saptanmasi lizerine yapilan karyotip incelemede
46,X,r(X)(p11.2921.1)[27]/45,X[3] bulundu.Hasta mozaik TS tanisiyla takibe alindi. 11 aylikken hipoglisemileri nedeniyle
bakilankansekeri39mg/dLikeninslin2.51U/L, kandaketonnegatifveglukagontestiyanitipozitifolanhastayahiperinsilinizm
tanisiyla diazoksit baslandi. Hasta klinik ve fenotip 6zellikleri nedeniyle Kabuki-like Turner Sendromu tanisi aldi.
KS baslica 2 tipe ayrilir. KS-tip2 Xpl1l.3 psédootozomal bodlgedeki KDM6A genindeki mutasyonlar sonucu
olusur. Bebeklik déneminde gegici hiperinsilinizm, boy kisaligl, timh mental retardasyon ve dismorfik fasyal
bulgulari vardir.Literatirde TS tanisi almis ancak fenotipik o6zellikleri KS ile 6rtisen nadir olgular tanimlanmis
olup Kabuki-like Turner Sendromu olarak isimlendirilmistir. Mekanizma net olmamakla beraber Xp11.3 (zerinde
lokalize KDMG6A haployetersizligi sorumlu tutulmaktadir. Olgu-2’de de saptanan hiperinsilinizmin KDM6A
haployetersizliginin pankreas farklilasmasi sirasinda epigenetik degisimi bozmasi sonucu gelistigi 6ne surtlmustar.
Kabuki-like Turner Sendromlu hastalarin timiinde olgularimizda tanimladigimiz fasyal 6zellikler hakimdir. SNP-array
ile bakildiginda KS’na neden olabilecek patolojik bulgu saptanmamis olup Kabuki-like Turner Sendromunun genetik
alt yapisi arastirilmaya devam edilmektedir. Bu iki olgumuzu sunarak literatlire katki saglamak ve Kabuki like Turner
Sendromuna dikkat gekmeyi amagladik.

Anahtar Kelimeler: boy kisaligi, hiperinstlinizm, kabuki like turner sendromu, KDM6A
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[PP-177]

COCUKLUK CAGI POLiURI - POLIDiPSi BOZUKLUKLARINA YAKLASIM; Bes Olgu Nedeniyle

Ayca Torel Erglr?, Fatma Simsek?, Kiibra Arslan?

1Ufuk Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji BD, Ankara
2Ufuk Universitesi Tip Fakdiltesi,Cocuk Sagligi ve Hastaliklari ABD, Ankara

Cocukluk c¢aginda sodyum-su metabolizmasinda (SSM) gozlenen bozukluklar c¢ok farkhh nedenlerle ortaya
cikabilmektedir. SSM bozukluklari ¢ocuklar-da poliuri, polidipsi, oligliri, hipodipsi ile klinige yansimaktadir.
Son vyillarda serum co-peptin dizeyleri ile ilgili yapilan calismalar i1siginda serum co-peptin dizeyi bu tir
hastaliklarin yaklasiminda umut verici rol oynamaktadir. Bu yazida; cesitli nedenlere bagli SSM bozuklugu
olan 5 farkli olguda tani ve tedavi vyaklasimlarinin literatir eslig§inde sunulmasi uygun gorilmustdr.

Nobet gecirme (olgu-1), politiri-polidipsi (olgu 2,4,5), idrar miktarinda azalma (olgu-3) gibi ¢esitli yakinmalarla ile Pediatrik
Endokrinoloji bélimiimize basvuran 5 olgu calismaya dahil edildi. Tum hastalarin detayli antropometrik incelemesi ve
fizik muayeneleri yapildiktan sonra hospitalize edilerek 24 saatlik aldigi, ¢ikardigi takipleri yapildi. Serum osmolaritesi,
idrar osmolaritesi hesaplandi. 24 saatlik idrar sodyum ekskresyonlari hesaplandi. Hiponatremiye eslik eden idrar Na
atihminin > 150 mEg/L olmasi natrilrezis olarak kabul edildi. Politiri saptanan olgularda UOsm/serum OSm orani 1.5
Uzerinde olmasi normal olarak degerlendirildi.1.5 altinda olan olgularda susuzluk testi (6saatlik) yapildi Susuzluk sonrasi
ADH dizeyleri alindiktan sonra vasopresin testi uygulandi.Tum olgularda hipofiz ve kraniyal MRI gérintiilemesi yapildi.

Olgu 1’e serebral tuz kaybi, Olgu 2 ve 4 te santral Di, Olgu 3’e uygunsuz ADH, Olgu 5’e psikojenik polidipsi tanilari
konuldu. MR gorintilemede Olgu 1'de subdural hematom, Olgu 2’de nérohipofiz hipoplazisi ve parlak nokta
kaybi, Olgu 3’de yaygin kranial ve hipofizer hemoraji, Olgu 4’de hibernoma saptandi. Olgu 5'in MR’I ise normaldi.

Cocukluk cagi SSM bozukluklari yasami tehdit etmesi nedeniyle acil tani ve tedavi gerektiren bozukluklardir. Bu
sendromlarin ayirici tanisi yapilirken su kisitlama testi ve desmopressin testlerinin yeri tartisiilmaz nitelikte olmakla
birlikte son arastirmalar co-peptinin degerini vurgulamaktadir. Ozellikle kiiciik cocuklarda daha invaziv bir metod olan
su kisitlama testinin yerini alabilecegini savunan gorusler vardir. Bu olgular vesilesi ile bu ¢alisma politri-polidipsi ile
basvuran cocuklarda serum copeptin diizeyinin tani ve tedavi yaklasiminda yeri olabilecegini disindirmustir.

Anahtar Kelimeler: diyabetes insipitus, kranial kitle, politri, polidipsi, serebral tuz kaybi
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Olgularin Mr goriintiileri ve co-peptin algoritmasi

Sekil-1 (olgu-2) Sekil-2 (olgu-4)

Sekild. Cocukluk ¢adi serum copeptin dizey algoritmasi
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olgu bilgileri
Olgu 1l Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4 Olgu 5

Yas 5 3 14 20 ay 6

Cinsiyet Erkek Kiz Erkek Kiz Erkek

Puberte P1 P1 P4 P1 P1

Agirhik (kg) 25(25-50P) 11,5(3-10P) 35(<3P) 10,34(25-50P) 22.3 25-50p)

Boy (cm) 115(50-75P)  90(10-25P) 155(25-50P) 86,5(75-90P) 130 cm (90-97p)

BMI(kg/m2) 18,9(90-95P)  13,5(3-10P)  14,5(<3P)  13,77(0,59) 13.2(10-25p)

cok suicme idrar ¢ok suicme .

Sikayet Nobet gecirme ¢ok idrara miktarinda ¢ok idrara FOk suicme gok

idrara ¢tkma
cikma azalma ¢ctkma

Polidri simin (cc/ 02 975 1890 900 1606

gun)

ldrar cikist (cc/ - 5764 2000 600 2900 3600

gun)

Serum

Osmolarite 223 289 277 275 296.1

(mosm/L)

idrar Osmolarite 5 49 350 75 415.9

(mosm/L)

Uosm/Sosm 3.15 0.16 1.26 0.27 1.4

Sususzluk sonrasi

Serum ADH - <0.5 pmol/L - <0.5 pmol/L 9.36 pmol/L-

dizeyi

Desmopressin

sonrast Uosm/ - - - 0.95 1.35

Sosm (2. saat)

Desmopressin

sonrasi Uosm - - - >%50 <%10

artisi

Sa'ptan?n Kafa Travmasi L(—'j‘nfOSIl"lk Kafa Hibernom Psikojenik

etiyoloji Histiyositoz Travmasi

Tani STK SDI UADH SDI PPD
kilo takibi,

. Fludrokortizon . Sivi kisitla- . pota:syumdan
Tedavi desmopressin desmopressin  zengin beslen-
ve Na masi . .

me, psikiyatri
danisimi

Tablo-1 Olgularin genel 6zellikleri ve biyokimyasal degerleri
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[PP-178]

IGSF1 Novel Varyant Tespit Edilen Santral Hipotiroidi Testikiiler Genisleme Olgusu

Emre Sarikaya’, Leyla Kara?, Firat Ozcelik?®, Ebru Gok2, Ugur Berber?, Ulkii Giil Siraz2, Munis Diindar?, Nihal Hatipoglu?

1SBU Derince Egitim ve Arastirma Hastanesi Cocuk Endokrinolojisi Birimi
2Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali
3Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Ana Bilim Dali

GIRIS:

imminoglobulin siiper aile Gyesi 1 (IGSF1), IGSF1 tarafindan kodlanan bir plazma membran glikoproteinidir.
Patojenik I/GSF1 varyantlar, X'e bagh IGSF1 eksikligi sendromuna (MIM #300888) neden olur. Tanimlanmis
olgulardaki karakteristik ozellikler arasinda santal hipotiroidi, normal veya artmis testikller genisleme ile uyumsuz
gecikmis pubertal testosteron artisi ve eriskinlikte makroorsidi bulunur. Ayrica prolaktin eksikligi, gecici parsiyel
blylime hormonu eksikligi, dikkat eksikligi ortaya cikabilmektedir. Nadir gorilen IGSF1 eksikligi sendromunun
fenotip ve genotip spektrumuna katki yapmak icin novel IGSF1 varyanti tespit edilen olguyu burada sunuyoruz.
Olgu:

Yasamininilk ayindan itibaren hipotiroidi tanisiile takip edilen ve 38 hafta 2850 g dogum 6ykiisi olan hasta merkezimize ilk
kez 6 yas 10 aylikken basvurdu. Ebeveynlerde akrabalik ve tiroid bozuklugu yoktu. ilk muayenesinde agirhgi 35,7 kg (2,51
SS), boyu124,4cm (0,58SS), VKi 23,1 kg/m2 (2,8 SS) idi. Fizik muayenesinde 6zellik olmayan hastanin testis voliimleriikiser
ml olup puberte bulgulari Tanner evre 1 ile uyumluydu. Takibinde takvim yasi 7 yil 2 ay iken muayenede testisler dorder
ml, pubars Tanner evre 1 tespit edildi. Kemik yasi 6,5 yas ile uyumluydu. Levotiroksin tedavisine ara verilerek bakilan
hipofizer hormon degerlendirmesinde TSH: 4,17 mU/L (0,5-4,5), sT4: 0,6 ng/dL (0,91-1,64), sT3: 3,67 pg/mL (2,5-3,9),
ACTH: 36,2 pg/mL(12-65), kortizol 8,16 pug/dL, prolaktin: 0,37 ug/L(4,1-18,4), FSH: 1,53 U/L, LH< 0,3 U/L, total testosteron
< 2,5 ng/dL tespit edildi. Disiik doz Synacthen uyari testinde kortizol piki 23,1 pg/dldi. Hipofiz MR gériintiilemede
hipofiz ylksekligi 4,5 mm idi. Hastada santral hipotiroidi, hipoprolaktinemi, testosteron yiiksekligi olmaksizin testikiler
genisleme varligi sebebiyle IGSF1 eksikligi sendromu distnilerek yapilan genetik degerlendirmede IGSF1 geni
(NM_001170961) ekzon 15’de muhtemel patojenik ¢.2869 2870del p.(Arg957Glyfs*14) novel varyant tespit edildi.
Sonug:

TSHB, TRHR, IGSF1, TBLX1, IRS4 genlerindeki patojenik varyantlar santral hipotiroidi ile iliskili tanimlanmis tek gen
bozukluklaridir. Santral hipotiroidi, testosteron artisi olmaksizin testikiiler genisleme ve hipoprolaktinemi birlikteligi olan
olgularda IGSF1 eksikligi sendromu akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Hipoprolaktinemi, IGSF1, Makroorsidi, Testikiiler Genisleme, Santral Hipotiroidi
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[PP-179]

Klinik ve Laboratuvar Ozellikleri ile Otoimmun Poliglandiiler Tip 1 Tanili Hastalarin Degerlendirilmesi: Olgu serisi

Ummahan Tercan, Melek Yildiz, Sikran Poyrazoglu, Firdevs Bas, Feyza Darendeliler

istanbul Univeristesi, istanbul Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrin Bilim Dali,istanbul

Giris: OPS tip 1 [Otoimmin poliendokrinopati-kandidiyazis-ektodermal displazi (APECED)] nadir gorulen bir
hastalilk olup AIRE (Autoimmune regulator, otoimmiin dlzenleyici) genindeki mutasyonlar sonucu ortaya
cikabilmektedir. Klasik olarak kronik mukokutan6z kandidiyazis, primer hipoparatiroidizm ve otoimmin adrenal
yetmezlikten olusan (¢ baslca bilesenden ikisinin varligi ile tanimlanir. Eslik eden sorunlar icerisinde; farkli
zamanlarda ortaya c¢ikabilen otoimmun tiroidit, Graves hastaligi, tipl diabetes mellitus, hipergonadotropik
hipogonadizm, vitiligo, alopesi areata, dental enamel ve tirnak distrofisi, pernisiydz anemi bulunmaktadir.

Amag: OPS tip1 tanili hastalarin uzun dénem takibinde otoimmun hastalik komponentlerinin ortaya ¢ikis zamani, klinik
bulgular ve genetik analiz sonuglarinin degerlendirilmesidir.

Gereg-Yontem: Klinigimizde 2009-2022 yillari arasinda OPS tip1 tanisi konulan toplam 4 hastanin retrospektif olarak,
dosya kayitlari incelendi. Basvuru ve takibi sirasindaki klinik bulgulari, otoimmun hastalik ortaya ¢ikis zamani ve
genetik analiz sonuglari kayit altina alindi.

Bulgular: Hastalarin bazi klinik ve hastalik komponentleri Tablo 1’de 6zetlenmistir. Hastalarin 2’si kiz, 2’ erkek olup tani
yaslari 4,1 ile 17 yas arasinda degiskenlik géstermekteydi. Ortalama takip siiresi 6,6(3-9,5) yildi. 3 aileden 2’sinde AIRE
mutasyonu saptandi. Bunlardabirindeinsilico analizde patojenik olarak tanimlanan otozomal dominant(OD) kalitilan AIRE
¢.1020 C>G p.Cys340Trp heterozigot mutasyon, her iki kardeste ise AIRE 3. intronda ¢.464-3C>G homozigot olasi patojen
mutasyon mevcuttu. Her iki kardeste hipoparatiroidi ilk 5 yas altinda ortaya ¢ikmis ve yillik baylime hizlarindaki diisme
nedeniyle yapilan degerlendirmede bilylime hormon eksikligi saptanmisti. Kiz kardeste adrenal yetmezlik gelismemisti.
Mutasyon saptanan bir diger hasta 17 yasinda adrenal yetmezlikle basvurup seyrinde alopesi totalis ortaya cikti. AIRE
geninde mutasyon bulunmayan hastamizda ise 10 yas (izeri saptanan hipoparatiroidi ve otoimmun hipotiroidi mevcuttu.

Sonuglar: AIRE geninde OD veya otozomal resesif kalitim modeli gosteren patojenik varyantlar saptanabilir. Otoimmun
hastaliklar ilk 5 yas altinda olusabilecegi gibi ergenlik doneminde veya daha gec olarak ortaya cikabilir. Ayni mutasyona
sahip aile bireyleri arasinda fenotip farkhliklar gdzlenebilir. Bu hastalarin yakindan takibi ve ortaya ¢ikabilecek sorunlarin
yonetimi 6nem tasimaktadir

Anahtar Kelimeler: otoimmun poliglandiler sendrom tip 1, AIRE, otoimmun hastalik
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Tablo1: OPS tip1 vakalarinin klinik 6zellikleri

Aile 1 1 2 3
Hasta 1 2 3 4
Cinsiyet E K E K
Basvuru yasi (yil) 9 14,2 17 10,8
Tani yasi (yil) 4,1 3,5 17 10,8
izlem siiresi (yil)* 8 3 6 9,5
Hipoparatiroidi tani yasi 41 35 i 108
(yil)
Primer Adrenal yetmezlik 11 i 17 i
tani yasi (yil)
Mukokutanoz bulgular, Alopesi totalis Dental Enamel Alopesi totalis,
tani yasi (yil) Ektodermal distrofi, 7,4 hipoplazi, 14 23,3
Hipotiroidi tani yasi (yil) - - - 10,8
Blylme hormonu
eksikligi, tani yasi (yil) 11,5 12,5

c.1020 C>G
Genetik analiz . c.464-3 C>G
AIRE c.464-3 C>G homozigot homozigot p.Cys340Trp saptanmadi

heterozigot
olasi patojen

olasi patojen

in silico analiz olasi patojen

*klinigimizdeki izlem siiresi
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[PP-180]

Cushing hastaligi tanisinda inferior petrosal siniis 6rnekleme isleminin nadir bir komplikasyonu: Beyin sapi enfarkt

K. Cansu Sahin', Meltem Buhur Pirimoglu?, Muhittin Bodur?, Salih Giiler3, Caglar Odek®, Erdal Eren?, Halil Saglam?, Omer
F. Tarim?

Bursa Uludag Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Bursa
2Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk N&roloji Bilim Dali, Bursa
3Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji Bilim Dali, Bursa
“Bursa Uludag Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Yogun Bakim Bilim Dali, Bursa

Giris: Bilateral inferior petrosal sinis orneklemesi, Cushing hastaligi ile ektopik ACTH {ireten timor ayriminda
ve Cushing hastaligi disliniilen ancak hipofiz adenomu saptanamayan veya hipofiz adenomu capi 6 mm’den
kiicik olgularda hemihipofizektomi acisindan lateralizasyonun tespitinde faydali bir tanisal incelemedir.

Olgu: Bir yildir kilo aliminda ve tliylenmede artis, adet gormeye baslamama yakinmalariyla basvurdugu dis merkezden
Cushing sendromu 6n tanisiyla yonlendirilen 13,5 yasinda kiz hasta, bilinen bir hastaligi ve ila¢ kullanimi, 6z ve soy
gecmisinde 6zellik yoktu. Fizik muayenesinde agirlik 1,7 SDS, boy -1,5 SDS, VKi 2,41 SDS, KB: 135/90 mmHg, Cushingoid
gorinim ve hirsutizm mevcut (FGS: 15) ve puberte evre 5’ti. Laboratuvar incelemeleri tablo 1’de belirtilen hastanin MR
gorintilemesinde hipofiz glandi sol lateral kesiminde yaklasik 3,5 mm ¢apinda mikroadenom ile uyumlu gevre hipofiz
parankimine gore daha az boyanan odak izlendi. Hipofizer adenomun lokalizasyonunun dogrulanmasi amaciyla CRH
uyarisiyla bilateral inferior petrosal sinls 6rneklemesi yapilmasi kararlastirildi ancak petrosal sinlslerde ileri derecede
spazm nedeniyle petrosal siniislere girilemedi ve islem sonlandirildi. islem sonrasi bas dénmesi, kusma, ¢ift gérme
yakinmalari baslayan hastanin nérolojik muayenesinde ekstremitelerde motor defisit olmaksizin sol periferik fasiyal
paralizi, horizontal ve vertikal nistagmus, 6glirme refleksinde kayip ve gévde ataksisi saptandi. Gorlintiilemelerinde
kanama bulgusu izlenmeyen hastada sol bulbopontin bileskede akut-subakut enfarkt ile uyumlu difflizyon kisitlanmasi
saptandi. ilgili bélimlerle konsiilte edilerek hastanin IV hidrasyonu artirildi, anti-6dem tedavi, aspirin ve enoksaparin
baslandi. Yutma glicligl nedeniyle ilk iki hafta nazogastrik sondayla beslenme yapildi. Enfarkt sonrasi ilk glinlerde ciddi
govde ataksisi nedeniyle ayaga kalkamayan hasta izlemde fizik tedaviyle birlikte yardimla ayaga kalkmaya ve ylriimeye
basladi. 20. giinde destekle yiiriiyebilen ve oral beslenebilen hasta taburcu edildi. izleminde ataksi ve fasiyal paralizisi
oldukgca hafifleyen hastanin diplopi ve 6giirme refleksi kaybi devam etmektedir. Ug aylik tedavi sonrasi MR incelemede
enfarkt alaninda ge¢ subakut-kronik dénemle uyumlu goériinim saptanan ve MR anjiyografisi normal bulunarak
antikoagiilan tedavileri kesilen hasta transsfenoidal cerrahiye hazirlanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Bilateral inferior petrosal siniis 6rneklemesi, Cushing hastaligi, enfarkt
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Tablo 1

Bazal aglik kortizol: 22,9 pg/dL - ACTH: 32,7 ng/L

24 saatlik idrarda kortizol atilimi: 103 mcg/m2/gtin

Gece vyarisi serum kortizolu: 14,8 pg/dL

Dusuk doz deksametazon supresyon testi kortizol: 9,8 ug/dL

TSH: 1,53 mU/L Serbest T3: 2,45 ng/L Serbest T4: 0,88 ng/dL Prolaktin: 7,68 pg/L
FSH: 0,13 IU/L LH: 0,09 1U/L Estradiol: 17 ng/L

17-OHP: 2,5 ng/mL Androstenedion: 3,8 ng/mL DHEA-S: 459,9 ug/dL Total Testosteron: 0,46 pg/L
Aclik serum glukoz: 88 mg/dL insiilin: 16,9 mIU/L HbAlc: %5,4

Trigliserit: 125 mg/dL LDL: 56 mg/dL HDL: 50 mg/dL Kolesterol: 131 mg/dL
Yiksek doz deksametazon supresyon testinde kortizol: 1,4 ug/dL ACTH: 12 ng/L
Hastanin laboratuvar incelemeleri ve dinamik testleri
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[PP-181]

Nadir hipertansiyon nedeni; Paraganglioma olgusu

Emel Hatun Aytac Kaplan?, Seyithan Ozaydin?, Ziimriit Kocabey Siitgii

'basaksehir cam ve sakura sehir hastanesi, cocuk endokrinoloji, istanbul
2hbasaksehir cam ve sakura sehir hastanesi, cocuk cerrahisi, istanbul

Giris: Paragangliomalar sempatik ve parasempatik sinir agindan koken alan noéroendokrin tiimorlerdir. Adrenal
medulla kaynakli olanlar feokromasitoma adini alir. Hipertansiyon ve buna bagh bas agrisi, terleme, sicak
intoleransi sik bulgulardir. Hipertansiyon siirekli veya epizodik olabilir. Takip ve tedavisinde hipertansiyonun
kontrol altinda tutulmasi 6nemlidir. Kitle rezeksiyonu sirasinda olusabilecek komplikasyonlar agisindan
dikkatli olunmalidir. Kalitsal veya sporadik gen mutasyonlari noroendokrin timorlere sebep olabilir. Burada
hipertansiyon ile tani alan ve SDHB geninde mutasyon saptanan bir paraganglioma olgusunu sunduk.
Olgu: 17 yasinda kiz hasta. Acil servise 3 glin 6nce baslayan kusma karin agrisi ile basvurdu. Hipertansiyon saptanmasi
Uzerine tetkik edildi. Boyu 158 cm (-0,81 sds), kilosu 44 kg (-2,2 sds). Kan basinci 160/100 mmgh idi. Ultrasonda ¢olyak
trunkus diizeyinde sol preaortik alanda pankreasi 6ne iten 6x5 cm boyutunda heterojen solid kitle, MR goriintiilemede
surrenal glanddan sinirlari net ayirt edilemeyen, nekrotik, hemorajik, solid kitle tespit edildi. Hipertansiyon ve batinda
kitle nedeniyle 6n planda feokromasitoma duisinilerek tetkik edildi. CA 15-3, CA 19-9, CA 125, AFP, HCG, VMA,
NSE degerleri normaldi. Plazma metanefrin 51,1 pg/ml(N:<90), normetanefrin 2842 pg/ml(N:<253) idi. Hastanin
hipertansiyonu kontrol altina alininca elektif kosullarda opere edildi. Kitle tam olarak rezeke edildi. Postop tansiyon
takipleri medikal tedaviye gerek olmaksizin normal seyretti. Katekolaminler normal diizeye geldi. Patolojisi paraganglioma
ile uyumlu olan hastanin genetik tetkikinde (timoérden ve periferik kandan bakilan) SDHB geninde heterozigot,
muhtemel patojenik, c.649C>G (p.Arg217Gly) varyanti saptandi. Periferik kanda KIF1B geninde 6nemi belirsiz c.1966C>A
heterozigot varyant tespit edildi. Multiple timorler agisindan yapilan diger goriintiilemelerde patoloji saptanmadi.
Sonug: Hipertansiyon etyolojisinde nadir de olsa paraganglioma ve feokromasitoma akilda tutulmalidir. Genetik
mutasyon tespit edilenlerde gelisebilecek malignitler agisindan olgunun takibine devam edilmelidir.

Anahtar Kelimeler: batinda kite, hipertansiyon, paraganglioma
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[PP-182]

Familyal Hiperkolestorelemili Tiirk Cocuklarinda Genotip Ve Fenotip Ozelliklerin Arastiriimasi

Murat Karaoglan?, Glilper Nacarkahya?, Mehmet Keskin?, Talip Kerem Marangoz?

!Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinoloji, Gaziantep
2Gaziantep Universitesi Tip Fakiiltesi,Tibbi Genetik Anabilim Dali, Gaziantep

Arkaplan/Amag: Ailesel hiperkolestorelemi otozomal dominant kalitilan dusik dansiteli kolesterolin (LDL-K)
belirgin yuksekligi ile karakterize 6nemli kardiyovaskiiler sorunlara yol acabilen ¢ocukluk ¢agindan baslayan birikimli
bir bozukluktur. Olgularin blyik ¢ogunlugu LDLR geninde patojenik varyanttan kaynaklanir. Bu ¢alisma familyal
hiperkolestorlemi tanili Tirk cocuklarinda genotip ve fenotip 6zellikleri ortaya koyan genis bir kohort galismasidir
Gerec¢-Yontem: Calisma tek merkezli retrospektif bir calismadir.Calismaya familyal hiperkolestorelemi tanisiile izlenen 111
¢ocukdahiledildi. TUmg¢ocuklardan LDLRgeninde patogenikvaryantanaliziSanger dizilemeyontemiile galisildi. Olgularlipid
profili,kardiyakbulgular, lipidaferezininetkinligigibiklinik 6zellikleragisindandegerlendirildivegenotipileiliskileriarastirildi
Bulgular: Olgularin 60 kiz idi(%54). Ortalama tani yasi: 7.31+3.77 idi. Hastalar ortalama 6.31%2.41 izlem yilina sahip
idi. Olgularin 11’i ksantom yakinmasi ile basvurmustu. Ortalama lipid profilleri asagidaki sekilde bulundu:Total
kolesterol (TK):414.32+305.12,trigliserid:578.45+259.45mg/d|,LDL-K: 237.05+251.54mg/dI, ylksek dansiteli lipoprotein
(HDL):61.42+27.75mg/dl. Hastalarin 17’sine lipid aferezi uygulanmakta idi. Hastalarin 18’inde(%16.2) heaptosteatoz,
22’inde(%19.8) ekokardiyografide kardiyak bulgular saptanmisti. Hastalarin 32’inde (%28.8) LDLR geninde patojenik
varyant saptandi. En sik saptanan varyantlar W577R(10 hastada), p.Thr766GInfs(bes hastada) ve D129V(dort hastada)
idi. Birer hastada ise ABCG8 ve APOB varyantlari saptandi. Patojenik varyant olan hastalarda ortalama TK, LDL-K daha
yuksek dizeylerde idi ve bu olgularda kardiyak bulgular ise daha sik saptandi, sirasiyle (p=0.005, p=0.003, p<0.001).
Kardiyak bulgusu bulunan hastalarda otralama TK, LDL-K daha yiksek saptandi (p=0.02,p=0.003). Patojenik varyant
pozitif ve negatif hastalarin tani yaslari arasinda fark saptanmadi. Lipid aferezi sonrasi LDL —K -dlizeyindeki ortalama
azalma %62.31+13.25 iken bu oranlar TK i¢in %62.42+4.55, trigliserid icin %62.45+22.68 olarak gergeklesmis idi.
Sonug: Bu calisma familyal hiperkolestorelemili Turk cocuklarinda genotip fenotip oOzellikleri raporlayan genis bir
kohorttur. Bulgular, TK ve LDL-K diizeylerininin patojenik varyant pozitifligi ve kardiyak bulgular ile olan glglu illigkiini
ortaya koymaktadir. Ek olarak, molekiler taninin hastaligin kardiyovaskiler olaylari 6ngérmede, erken tani, tedavi ve
onlemede 6nemli yararlar saglayacagini géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: familyal hiperkolesterolemi, LDL, lipid aferezi, kardiyak komplikasyonlar
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SCNN1G geninde yeni mutasyon saptanan psédohipoaldosteronizm tip 1 olgusu

Fatma Dursun?, Ayse Yasar?, Ozlem Akgiin Dogan?, Heves Kirmizibekmez!

1SB Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi
?Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi, Tip Fakiiltesi

Amag:

Psddohipoaldosteronizm (PHA) hiponatremi, hiperkalemi ve metabolik asidozla seyreden,renal tubil hicrelerinde
aldosterona periferik yanitsizlik sonucu olusan tuz kaybi tablosudur. Ug tip olan PHA; tipl ve tip3 tuz kaybettiren,
tip2 tuz tutan formudur. Tip 1 PHA otozomal dominant (sporadik-renal form) ve otozomal resesif (sistemik form)
olmak Uzere iki tipi vardir. Sistemik form en agir formdur. Epitelyal sodyum kanalindaki(EnaC)li¢ subunitten:Alfa
subunit(SCNN1A),Beta subunit(SCNN1B),Gamma subunitlerin(SCNN1G) birinde fonksiyon kaybi yapan homozigot
mutasyon sonucu meydana gelmektedir. Ailevi 6zellikteki primer psodohipoaldosteronizm tipl olgusunun nadir
goriilmesi, mortalitesinin ylksek olmasi ve diger tuz kaybiyla giden hastaliklarla karisabilmesi nedeniyle sunulmustur.
Gereg-Yontem:

Aralarinda birinci derece kuzen evliligi olan ebeveynlerden, term 3500gr spontan vajinal yol ile dogan dokuz ginlik kiz
hastasolunum sikintisive dolagim bozuklugu sebebiyle yenidogan yogun bakim tinitesinde entiibe takip edilmis. Yatisindan
itibaren potasyumyiiksekligive sodyum diistikligli olan hastanin degerlerinde diizelme olmayinca 40 giinliikken tarafimiza
yonlendirildi. Hastada kuskulu genital yapi ve hiperpigmentasyon yoktu.Diger sistem muayeneleri olagandi. Laboratuvar
incelemede Na:120meg/L, K:6.4meq/L, diger biyokimya degerleri normal, kan gazi pH:7.35, pC02:32.5, HCO3:18
saptanan hasta hiponatremik dehidratasyon, adrenal yetmezlik 6n tanilariyla yatirildi. Adrenal yetmezlik agisindan yapilan
tetkiklerinde kortizol:3,4ug/dL, ACTH:15pg/mL idi. Hastaya standart doz Synacten® uyari testi yapildi. Kortizol 60.dk:53.1
ug/dL,17-hidroksi progesteron 60.dk: 9.6 ng/mL, renin: 2381.6miu/mL, aldosteron: 1377.9pg/ml saptandi.Bu duruma
eslik edebilecek renal anomaliler agisindan yapilan renal ultrasonografi normaldi.Mevcut klinik ve laboratuvar bulgular ile
konjenital adrenal hiperplazi dislandi. Psddohipoaldosteronizm tip1 6n tanisiyla hastadan SCNN1A, SCNN1B ve SCNN1G
genleriyeni nesil dizi analizi yontemiyle dizilendi. SCNN1G geninde daha énce tanimlanmamis ekzon 2 ve 3 de homozigot
delesyon saptandi. Planlanan uygun sivi tedavisi sonrasi sodyum ve potasyum diizeyleri normal sinirlarda saptandi. Su an
2,5 yasinda olan hastanin hiponatremi ve hiperpotasemisi oral kayekselat® ve serum sale tedavisi ile kontrol altina alind..
Sonug:

infantlarin biyokimyasal tetkiklerinde hiponatremi, hiperpotasemi ve metabolik asidoz saptandiginda, tuz kaybi ile giden
KAH yaninda PHA tanisi da goz 6ninde bulundurulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Psédohipoaldosteronizm tip 1, tuz kaybi, yenidogan
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Silver-Russell Sendromuna Neden Olan Paternal Kékenli IGF2 Geni Varyanti Ve Tip 1 Diyabetes Mellitus Birlikteligi

Nihan Solmaz, Yasemin Kinali Cetin, Sinem Nalcaci, Esra Doger, M. Orhun Camurdan

Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Cocuk Endokrinoloji Bilim Dali, Ankara

GIRIS

Silver-Russell sendromu (SRS), genetik ve epigenetik degisimlerin neden oldugu, nadir, klinik ve genetik olarak
heterojen bir sendromdur. Pre/postnatal biyime geriligi, goreceli makrosefali, licgen yuz ve viicut asimetrisi ile
klinik tani konulabilir. Molekiler testler, SRS hastalarinin ancak %60'inda taniyi dogrulayarak, alt gruplarin o6zel
yonetimini saglar. Vakalarin %40-50’ sinde, paternal 11p15.5 ‘deki imprinting merkezinin metilasyon kaybi; %5-
10’ unda ise maternal 7.kromozomun uniparental dizomisi (UPD(7)mat) gorilir. Geriye kalan idiyopatik SRS’
lerin klguk bir kismi ise Upd(20)mat, upd(16)mat ve CDKN1C ve IGF2’'deki mutasyonlar ile iliskilendirilmistir.
OoLGU

8y9/12ay, kiz olgu, boy kisaligi nedeniyle klinigimize basvurdu. Oykiisiinde, dis merkezde 5 yildir hipotiroidi tanisiyla takip
edildigi, 2ay 6nce tipl diyabetes mellitus (DM) tanisialdigi ve L-tiroksinile subkutaninslin kullandigi 6grenildi. SGA dogum
oykusl olan hastanin viicut agirligi 18.8kg (<3p, -2.51 SDS), boyu 117.1cm (<3p, -2.46 SDS) idi. Annesi 142.7cm, babasi
157.5cm, hedefi 143.6 (-3,3 SDS) idi. Fizik muayenesinde licgen yiiz, belirgin alin, distk kulak ve ense sac ¢izgisi ile cubitus
valgusuvardi.PubertesiTannerevre3’ti. Uzamahizidisikvebazal IGF1ve IGFBP3diizeyleri-2SDSidi. Dismorfizmnedeniyle
genetik olarak degerlendirilen hastanin karyotipi 46XX, SHOX ve array analizi normaldi. Boy kisaligi panelinde IGF2 geninde
€.97C>Theterozigotmutasyonsaptandi.Bumutasyonboykisaligidisinda, paternaloldugundaSRSileuyumluydubunedenle
yapilan segregasyon analizinde babada da ayni mutasyon saptandi. Hastaya SRS, catch-up SGA tanilariyla BH baslandi.
SONUC

Kromozom 11p15.5 Uzerindeki imprinting merkezinde yerlesen ve yalnizca paternal alleden eksprese edilen IGF2 geni,
vicut ve plasental blylimede 6nemli rol oynar. Bu genin epimutasyonlarinda IGF2 ekspresyonu bozulur ve dogum
Oncesi-sonrasi blylime yetersizligi ile karakterize SRS gorulir. Bu olguda, IGF2 geninde SRS ile iliskisi tanimlanan bir
varyant sunulmustur. ilgin¢ olarak su ana kadar literatiirde SRS ve metabolik hastalik birlikteligi icin, erken dénemde
hipoglisemi, eriskin donemde tip 2 DM tariflenmisken, hastamiz SRS-Tip1l DM birlikteligi bildirilen ilk olgudur.

Anahtar Kelimeler: Silver russel sendromu, IGF2, tip1 diyabetes mellitus
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Panhipopituitarizmin Nadir Bir Nedeni: Hipofiz Sapi Kesi Sendromu

Ugur Berber, Ebru Gok, Leyla Kara, Ulki Giil Siraz, Nihal Hatipoglu

ERCIYES UNIVERSITESI TIP FAKULTESI COCUK ENDOKRINOLOJi ABD

GIRIS

Pituitary sap kesi sendromu (PSIS), arka hipofizin ektopisi veya yoklugu, kesintili hipofiz sapi ve 6n hipofiz hipoplazisi

ile tanimlanan hipofiz bezinin gelisimsel bir anomalisidir. Kraniyal manyetik rezonans (MR) ile tani konulabilen PSIS ‘nin
sadece % 5’nde genetik bir sebep gdsterilebilir. izole bilyiime hormonu eksikligi veya birden fazla 6n hipofiz hormonu
eksikligi birlikteligi gorilebilir.

OoLGU

ilk kez 14 yasinda boy kisaligi nedeni ile bagvuran kiz olgunun 1750gr dogdugu bilinen bir hastaligi olmadigi 6grenildi.
Anne baba arasinda akrabalik olmayan hastamizin ilk muayenesinde agirlik 19.7kg(-9.32SDS), boy 107.2cm(-10.01SDS),
boya gore agirlik(Bga) 114%, puberte evrel ve vicutoranlari normaldi. Biyime hormonu eksikligi ile birlikte sekonder
adrenal yetmezlik ve santral hipotiroidi tespit edildi tedavileri baslandi. Tetkiklerinde prolaktin 4,84 ng/mL(3,6-12),
bazal gonadotropin degerleri prepubertal sodyum 140mmol/L(135-145) idrar dansitesil016 olarak tespit edildi. ilk
hipofiz MR’da adenohipofizde hipoplazisi mevcuttu. Kemik yasi 9-10 yas ile uyumluydu. Takiplerinde LH-RH testi sonucu
hipogonadotorpik-hipogonadizm ile uyumlu olmasi (izerine Ostrojen tedavisi eklendi.Bliyime hormonu baslandiktan
sonra yillik ortalama 8 cm uzamasi mevcut olup 18 yasindaki son muayenesinde vicut agirhgr 29.1kg(-6.84 SDS), Boy
132.8cm(-5.16 SDS), Bga101% aksiler killanma yok, pubik killanma evre 2, meme gelisimi tanner evre 3 olarak saptandi.
Multiple hipofizer hormon eksiklikleri i¢in yapilan genetik analiz SLX4/NM_032444/EKZON 10, c.2153T>G p.(1718ser),
missense, heterozigot, 6nemi bilinmeyen varyant ve SLX4/NM_032444/EKZON 2, c.4774G<T p.(val1592phe), missense,
heterozigot, 6Gnemi bilinmeyen varyant olarak raporlandi. Anne ve baba herbir mutant allel icin herterozigottu.
Hipofiz MR’da hipofizer stalk izlenmedi, nérohipofiz parlakligi secilemedi ayrica adenohipofiz hipoplazisi mevcuttu.
Literatlir taramasinda SLX4 geninin en stk Fankoni Aplastik Anemisi ile birlikteligi oldugu icin tetkikleri planlandi.
SONUC

Pituitary sap kesi sendromu, multiple hipofizer hormon eksikliginin dnemli bir nedenidir. Yenidogan dénemi ve bebeklik
déneminde, PSIS'nin belirti ve semptomlari genellikle belirgin olmamasi nedeni ile tani gecikebilir. Literatlirde PSIS'ye
yol acabilecek bir¢cok genetik neden tanimlanmistir. Ayni zamanda Fanconi aplastik anemisine neden oldugu bilinen
SLX4 geni ile iliskili PSIS’lu vaka ¢ok nadirdir.

Anahtar Kelimeler: Fankoni, Hipofiz sapi kesi sendromu, Panhipopituitarizm
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Kistik fibrozis hastalarinda viicut kompozisyonu degerlendirilmesi dnemli midir?

Halime Nayir Biiyiiksahin?, Onur Gézmen?, ismail Giizelkas', Nagehan Emiralioglu’, Hanife Avci3, Zeynep Alev 0z6n?,
Deniz Dogru Ersoz?

'Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklari Bilim Dali, Ankara
?Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Ankara
3Hacettepe Universitesi Tip Fakdiltesi Biyoistatistik Anabilim Dali, Ankara

Amag: Kistik fibroziste (KF) beslenme durumu klinik sonuglar ve sag kalim ile iliskilidir. Viicut kiitle indeksi (VKi)
beslenme durumu degerlendirmesinde kolay hesaplanabilmesi nedeniyle klinik pratikte en sik kullanilan yontemdir.
Viicut kompozisyonu beslenme durum degerlendirmesinde ikinci bir yéntemdir ve VKi normal ancak yagsiz viicut
kiitlesi dusiik KF’lilerde degerli olabilir. Bu ¢alismada KF'li hastalarda BEi ydéntemli 6lciimlerle viicut kompozisyonu
degerlendirilerek 6zellikle VKi normal KF'lilerde viicut kompozisyonunun solunum fonksiyonlarini nasil etkiledigiincelendi.
Gereg¢-Yontem: Mart — Mayis 2022 tarihleri arasinda ayaktan basvuran 8-18 yas arasi 75 KF hastasinin dosyalarindan
glukoz toleransi, kronik solunum yolu kolonizasyon durumu, akut pulmoner alevienme sikligl, hastaneye yatis verileri elde
edildi. Viicut agirligi ve boy élciildii. Biyoelektrik impedans (BEi) analizi, spirometre ile solunum fonksiyon testi yapildi.
Bulgular: FEV1 z skoru yilda birden fazla pulmoner alevlenme gecirenlerde, son 1 yilda hastaneye yatanlarda ve kronik
solunumyolukolonizasyonuolanlardadigerKF’'lihastalardanistatistikselanlamlisekildedistkti (sirasiylap<0,001,p<0,001,
p=0,002). FEV1 z skoru ile VKi z skoru ve yagsiz kitle indeksi (YKi) z skoru arasinda istatistiksel anlamli ve orta kuvvette bir
iliski saptandi (sirasiyla rs:0,45, p<0,001, rs:0,53, p<0,001). YKi< -1 SDS olan bireylerin %42’sinde VKi normaldi (-1SDS<VKi
SDS<+1SDS). Kronik solunum yolu kolonizasyonu ve pulmoner alevlenme nedenlihastaneye yatisagisindan diizeltildiginde
YKizskorunda1standartsapmalikartisin FEV1zskorunda0,37 standartsapmalik birartisanedenoldugugoriildii (p=0,001).
Sonug: YKi disiik bireyler VKi ile saptanamadigindan ve YKi z skoru pulmoner fonksiyonlarla iliskili oldugundan
biyoelektrik impedans ile viicut kompozisyonu degerlendirilmesi hem beslenme durum hem de pulmoner fonksiyonlar
acisindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, Viicut kompozisyonu, Yagsiz kiitle indeksi
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ABCC8 Geninde Novel Varyant Saptanan Konjenital Hiperinsiilinemik Hipoglisemi Olgusu

Gozde Girpinar, Fatih Kilci, Esra Kogyigit, Filiz Mine Cizmecioglu Jones

Kocaeli Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dal

Giris: Pankreas B hicrelerinden insilin sekresyonunun diizenlenmesinde rol alan genlerdeki mutasyonlar
konjenital hiperinsilinizmin genetik temelini olusturur ve 1/25.000-50.000 siklikta gorular. KATP kanalinin iki
major proteini olan SUR1 ve Kir6.2'yi kodlayan ABCC8 ve KCNJ11 genlerindeki mutasyonlar kalici konjenital
hiperinsilinemik hipogliseminin (KHH) en sik nedenleridir. Dominant inaktive edici ABCC8 mutasyonlarinin
resesif mutasyonlardan ayrildigi nokta diazoksite cevap vermesidir. Burada ABCC8 geninde heterozigot
novel varyant saptanan, diazoksit ve hidroklorotiyazidin sinerjistik etkisinden faydalanilan olgu sunulmustur.

Olgu:  Aralarinda  uzaktan  akraballk  olan  saghkli  ebeveynlerin 3. ¢ocugu, 36. gestasyon
haftasinda 3800 gr olarak dogan erkek bebek solunum sikintisi ile  yenidogan  yogun
bakim Gnitesinde yatarken inatgi hipoglisemileri nedeniyle 2 aylikken degerlendirildi.

Agirlik 6300 gr (-0,11 SDS), boy 57,5 cm (-1,41 SDS), bas ¢evresi 39 cm (-1,29 SDS), sistem muayeneleri dogal, dismorfik
goériinimu yoktu. Hipoglisemi sirasinda alinan kritik kan 6rneginde plazma glukoz 36 mg/dL iken keton negatif; serum
instilin 12,6 mIU/L, c-peptid 3,54 ng/mL, kortizol 18 ug/dL, blyliime hormonu 21,5 ug/L saptandi. Glukagona pozitif glukoz
yaniti olan hastada glukoz inflizyon hizi 15 mg/kg/dk ‘ya ¢ikildi. KHH tanisi ile diazoksit 5 mg/kg/g 2 dozda baslandi, 1srarli
hipoglisemiler nedeniyle 10 mg/kg/gin’e kadar cikildi. Skrotal 6dem gelismesi Gizerine yapilan Ekokardiyografisi normal
saptandi. Tedaviye hidroklorotiazid eklendi, normoglisemi saglanirken skrotal 6dem diizeldi. izlemde hipertrikozu olan
hastanin diazoksiti uygun dozda almadiginda hafif orta hipoglisemileri tekrarladi. Ancak uygun dozda diazoksit tedavisi
alirken hipoglisemisi olmayan hastanin izleminde 8. ayinda hidroklorotiyazid tedavisi kesildi. Olguda ABCC8 geninde
novel heterozigot, olasi patojenik varyant (c.4532T>C,p.lle1511Thr) saptandi. Segregasyon analizi devam etmektedir.
Noromotor gelisimi normal, 11 aylik olgu 7,5 mg/kg/gin diazoksit tedavisiyle normoglisemik seyretmektedir.

Sonug: Hastamizda heterozigot dominant kalitim paterniyle uyumlu inaktive edici mutasyonun kalici KHH’ye neden
oldugu disinulmustar. Molekiler genetik testlerin ulasilabilir olmasi hipoglisemilerin kesin tanisinin konulmasi ve aileye
genetik danismanlik verilmesi agisindan degerlidir. Ayrica tedavi yaklagiminda énemi olup diazoksite yanitl olgularda
sivi retansiyonu acisindan hidroklorotiyazid eklenmesi hiperinsilinemiye karsi da sinerjistik etki gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: ABCC8, hipoglisemi, hidroklorotiyazid
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Berardinelli Seip Konjenital Lipodistrofili Olgu

Aysel Yildiz Boyraz!, Semiha Bekfilavioglu?, Emine Ayca Cimbek?!, Ayberk Tirkyilmaz?, Gilay Karaglzel*

Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi B.D
2Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik A.D

Giris: Berardinelli Seip Konjenital Lipodistrofi (BSCL) lipoatrofi ile karakterize ve BSCL2 genindeki
mutasyona bagli otozomal resesif gecisli nadir bir hastalikar. insilin  direnci ve diyabet,
hipertrigliseridemi, alkolik olmayan vyagh karaciger hastaligi, gonadotropik eksen islev bozuklugu gibi
endokrin ve metabolik komplikasyonlara yol agar. Burada BSCL tip 2 tanisi alan olgu sunulmustur.
Olgu: Kilo alamama sikayetiyle genel pediatri poliklinigine basvuran 5 aylik kiz hasta hipertrigliseridemi nedeniyle konsiilte
edildi. Oykiisiinden dogumdan itibaren istahi iyi olmasina ragmen kilo alamadig, anne ve baba arasinda akrabalik oldugu,
miadinda, 2050 gr olarak dogdugu 6grenildi. Fizik muayenede; agirhgi 5 kg (<3. p) agirlik SDS -2.5, boyu 65 cm (60. p),
boy SDS 0.27 idi. Fasiyal dismorfi, licgen yiiz, antevert ve blylk kulaklar, mikrognati, cilt alti yag dokusunda belirgin
azalma dikkat cekmekteydi. Hemogram, karaciger-bébrek fonksiyon testleri ile tiroid fonksiyon testi normal, trigliserit
3795 mg/dl ve leptin dlizeyi <0.7 ng/ml idi. Hidrasyon ve yagdan fakir diyet ile trigliserit dlizeyinde 267 mg/dl’ e kadar
azalma gorildi. izlemde hiperglisemisi ve hiperinsiilinemisi olmayan hastanin karaciger fonsiyon testlerinde bozulma
ve batin ultrasonunda hepatosplenomegali saptandi. Tum Ekzom Dizileme ydntemiyle BSCL2 geninde homozigot
mutasyon gosterildi. EKO’ da sekundum atrial septal defekt izlendi. Hastanin klinik izlemine devam edilmektedir.
Sonug: Lipodistrofi sendromlari ciddi metabolik komplikasyonlarla iliskili, olduk¢a nadir bozukluklardir. Ozellikle belirgin
cilt alth yag dokusu kaybi olan hipertrigliseridemi saptanan dsik kilolu olgularda Jeneralize Konjenital Lipodistrofi
sendromlari akla gelmeli, olgularin erken tani ile metabolik ve biyime iliskili faydali etkileriyle metreleptin tedavisi
yoniinden degerlendirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Hipertrigliseridemi, Konjenital Lipodistrofi, Lipoatrofi
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Yenidoganin Hiperinsiilinemik Hipoglisemisi ile iliskili Nadir Bir Durum: insiilin Reseptér Heterozigot Mutasyonu

Ganimet Oner?, Esra Déger?, Yasemin Kinali Cetin?, Canan Tiirkyilmaz?, Giilsim Kayhan3, Mahmut Orhun Camurdan?,
Aysun Bideci!

Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji BD, Ankara
2Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Yenidogan BD, Ankara
3Gazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik ABD, Ankara

Girig: insiilin reseptdér (INSR) genindeki mutasyonlar degisik derecelerde insiilin direnci ve hiperglisemi ile
iliskilidir. Hiperinsilinemik hipoglisemiye yol agan otozomal dominant heterozigot INSR mutasyonlari genellikle
yetiskinlerde ve cocuklarda tanimlanmistir. Yenidogan doneminde ise oldukgca sinirh sayida vaka bildirilmistir.
Olgu: Bir glinlik kiz hasta, yasaminin 1.saatinde hipoglisemi (kapiller kan sekeri: 22 mg/dL) saptanmasi lizerine tarafimiza
danisildi. Ozgecmisinde; annenin gebeligin 20. haftasinda COVID enfeksiyonu gegirdigi ve 22.haftadan itibaren hastanin
fetal ultrasonografisinde gelisim geriligi oldugu 6grenildi. 38 hafta, 2465 gr dogan hastaya desatlire olmasi nedeniyle
entlbeedilipsirfaktantedavisiverilmisti. Yenidoganyogunbakim initesinde solunum destegive antibiyotik tedavisialarak
izlenen hastanin hipoglisemisi nedeniyle mayisindeki glukoz infizyon hizi 12 mg/kg/dk’ya kadar ¢ikartildi. 24.saatinde
hipoglisemisinin tekrar gorilmesi tizerine alinan kanlarinda kan sekeri: 41 mg/dL, keton: 0,4 mmol/L, instlin: 13,6 pulU/
mL, c peptit: 7,3 ng/mL, kan gazi: asidoz yok, kortizol ve biyime hormonu cevaplari yeterli olarak goruldii. Sonuglar
hiperinsulinemik hipoglisemiile uyumluydu. Hastaya diazoksit (5 mg/kg/glin) ve hidroklorotiyazid (2 mg/kg/giin) baslandi.
Hastanin hipoglisemilerinin devam etmesi lzerine diazoksit dozu arttirildi (17,5 mg/kg/glin). Enteral beslenmesinin
arttirlilmasiyla dekstroz igerikli mayisi kademeli azaltilarak 7.glinlinde tamamen kesildi. Tam enteral beslenen ve kan sekeri
izleminormoglisemik seyreden hasta 35.glinlinde taburcu edildi. Sonrakitakip sirasinda diazoksit dozu yavas yavas azaltildi
(Mevcut son dozu: 5 mg/kg/glin). Hastanin yapilan tim ekzom dizileme analizinde INSR geninde, heterozigot c.885C>A(p.
Asn295Lys) varyanti (missense mutasyon) saptandi. Ebeveyn analizinde annede de ayni varyant bulundu. Annenin
beden kitle indeksi normaldi, hipoglisemi semptomu yoktu. Hafif hirsutizm disinda baska insilin direnci bulgusu yoktu.
Sonug: INSR genindeki homozigot veya birlesik heterozigot mutasyonlarinin yenidoganda hiperglisemi ve hipoglisemi
ataklarina neden oldugu bildirilmistir. Heterozigot mutasyonla iliskili yenidoganin hiperinsilinemik hipoglisemisi
ise oldukga nadir gortilmektedir. Bu olgu ornegiyle daha ok eriskinlerde insiilin direnci ve diyabetes mellitus olarak
karsimiza ¢ikan heterozigot mutasyonunun aslinda genis bir fenotipe sahip olabilecegi ve bu hastalarin genetik analizinin
ve uzun sireli takibinin 6nemi vurgulanmaktadir.

Anahtar Kelimeler: hiperinsilinemik hipoglisemi, instlin reseptori, yenidogan
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Pediyatrik bir hastada Nekrobiyozis Lipoidika

Ufuk Ozkaya', Fatma Kutsal?, Elif izci Giilliit, Cem Mete!, Gizem Ozcan’, Giilden Yildirim?, Leyla Akin*, Hasan Murat
Aydin?

119 Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinolojisi Bilim Dali, Samsun
219 Mayis Universitesi Tip Fakiiltesi, Patoloji Bilim Dali, Samsun

Nekrobiyozis lipoidika (NL), genellikle ekstremitelerin alt kissminda gorilen nadir bir kronik graniilomatdz dermatittir [1,2].
Nekrobiyozislipoidikanintiimyasgruplarindadiyabetikhastalardakiprevalansi%0.3-1.2'dir;dahacoktip 1diyabetlihastalar
dagorulir[1,2].Etiyolojidediyabetikhastalardagorilenmikroanjiyopatikdamardegisikliklerininkollajendejenerasyonuna
yol actigl ve ardindan dermal inflamasyon gelisimine katkida bulunabilecegi varsayilmaktadir[4]. Hastaligin ortalama
baslangi¢yasi 20-30yasarasidirve kadinlardahasiketkilenir[1,2]. Tip 1 diyabetli pediatrik hastalardaise NLdahada nadirdir
ve bupopilasyondakiprevalansi%0.06 olaraktahmin edilmektedir[3]. NUninensikgorilen komplikasyonu tilserasyondur;
mindr travmalardan sonra bile %35’e varan oranda lilserasyon gelisebilmektedir. Nadiren, NL lezyonlari icinde skuamoz
hicreli karsinom (SCC) gelistigi bildirilmistir[4,5]. Cocuklarda bildirilen az sayida nekrobiyozis lipoidika vakasi vardir.

Sekiz yil 6nce tip 1 diabetes mellitus tanisi almis 17 yasinda bir kiz olgunun alinan anamnezinde insdlinlerini dizenli
yapmadigi, kontrollerine dizenli gitmedigi ve kan sekeri reglilasyonunun bozuk oldugu 6grenildi. Hastanin HbAlc
diizeyi % 8,5 (4,0-6,0) saptandi. Fizik muayenesinde her iki bacak 6nylziinde eritematdz nodiler dokunti dikkati ¢cekti.
Nekrobiyozis lipoidika stphesi ile deri biyopsisi yapildi (alt ekstremiteler ). Pretibial lezyonlarin patolojisi nekrobiyozis
lipoidika olarak raporlandi.

Tip 1 diyabetli cocuklarda ozellikle alt ekstremitelerde yavas blyliyen yama tarzi eritemli plaklar goruldiiginde,
nekrobiyozis lipoidika ayirici tanida distntlmelidir. Béylece bu hastalarin ileride gelisebilecek nefropati ve retinopati
gibi diger 6nemli diyabetik mikroanjiyopatik komplikasyonlardan ve ayrica skuamdz hicreli karsinom gibi malign
donlisimlerden korunmasina yardimci olabiliriz.

Anahtar Kelimeler: Cocuk, graniilamot6z dermatit, nekrobiyozis lipoidika, tip 1diyabet
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idiyopatik santral diyabetes insipitus tanisiyla izlenirken gérme kaybi ile basvuran bir olgu

Ozgecan Demirbas?, Hilal Susam Sen?, Ahsen Basaran?

!Afyonkarahisar Devlet Hastanesi, Cocuk Endokrinolojisi, Afyon
2Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk Onkolojisi, Afyon
3Afyonkarahisar Saglik Bilimleri Universitesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Ana Bilim Dali, Afyon

Giris: Santral diyabetes insipitus antiditiretik hormonun eksikliginden kaynaklanan ve nadir gérilen bir su metabolizmasi
bozuklugudur.Burada idiyopatik DI tanisi ile izleminin 4. yilinda germinom tanisi almis bir olgu sunulacaktir.Olgu: On bir
yasinda erkek olgu son bir haftadir gelisen gérme kaybi ile acil servise basvurmus.Son bir haftadir kitap okuyamiyor
son iki giindiir merdiven inemiyormus.Oz ge¢cmisinde akraba olmayan anne babadan ilk cocuk olarak 3800 gram term
dogdugu ve 7 yasinda baslayan ¢ok su icme, sik idrar yapma ve gece yatagini islatma sikayeti ile basvurup santral DI tanisi
aldig1 6grenildi. O tarihte beyin manyetik rezonans (MR) incelemesi normal saptanarak idiopatik santral DI tanisi ile
desmopressin baslanmis.Dis merkezde degerlendirilen olgunun nérolojik muayenesinde bilateral dis alani goremedigi
tespit edilmis.Laboratuvar incelemesinde TSH:0,038 1U/ml, st4:0,9 ng/dl, ACTH: 13 pg/ml, kortizol: 6,9 mcg/dl, Acth
uyari testi kortizol 0. dk, 30.dk, 60. Dk sirasiyla; 13,6, 29 ve 30 mcg/dl, prolaktin: 17 LH:0mlu/ml, total testosteron:
7 ng/dl, 1gf-1:24 ng/ml saptanmis.Kranial MR: Hipofiz sol yarisindan baslayan sellar suprasellar bolgeyi dolduran ve
intrakranial uzanimi olan 35*40 mm boyutunda heterojen kontrastlanma gdsteren kiazmay: infiltre eden kitlesel
lezyon olarak raporlanmis. Kitlenin eksizyonel biyopsi sonucu disgerminom olarak raporlanmasi tzerine kemoterapi
almak lizere merkezimize olgu yonlendirildi. Olgunun g6z muayenesi total skotom tespit edildi.Bleomisin, sisplatin ve
etoposid tedavisi baslanan olgunun 1. ay kontoriinde MR incelemesinde kitlede tamamen gerileme saptandi. Sol gézde
total skotomu devam eden olgunun sag gozde gérmesi dlizeldi. Baslangica gére desmopressin ihtiyacinda azalma oldu.
Sonug: Calismalarda idiyopatik santral DI sikligi %30-50 olarak bildirilmektedir. Bir calismada %54 idiyapatik DI tanisi alan
olgularin %96’sinin izleminde altta yatan nedenin saptanabildigi gorilmistiirGerminom santral DI tanisi olan olgularin
%3-67'sinde etyolojik neden olabilmektedir. Olgularin %64’ linde tanida gecikme olabildigi bu nedenle hipofiz MR’da kitle
gorinmeyen ve hipofiz sapinda kalinlasma gozlenen olgularda ilk 2 yil 6 ayda bir goriintileme tekrari 6nerilmektedir.Bu
olgu idiyopatik DI olgularda kraniyal gériintiilemenin araliklarla tekrar edilmesinin 6nemini hatirlatmistir.

Anahtar Kelimeler: Germinom, Santral diyabetes insipitus, skotom
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Boy Kisaligi ile Bagvuran Tartismali Bir Mikroduplikasyon Sendromu Olgusu

Sare Betiil Kaygusuz!, Mustafa Gokoglu?

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

Giris

Karsilastirmali genomik hibridizasyon (CGH) ¢alismalari, mental retardasyon ve konjenital anomalilerde genetik
etyolojiyi belirlemeye yonelik yaklasimi 6nemli 6l¢lide degistirmistir. Tarafimiza otoimm{in poliglanduler sendrom 6n
tanisi ile basvuran ve Xp22.31’in mikroduplikasyonunu saptanan olgu, klinik spektrumu tanimlama ve bu hastalarda
endokrin degerlendirmenin irdelenmesi amagli sunulmustur.

Vaka

5 yas 9 aylik erkek hasta tarafimiza immiin yetmezlik, mukokutan6z kandidiyaz ve blylime gelisme geriligi nedeni ile
basvurdu. Polihidramnioszis nedenli 35.gh’ da 2100 gram olarak dogan hasta neonatal donemde duodenal atrezi, 2
yasinda veziko-Ureteral darlik nedenli opere olmustu. Basvuruda agirligi:13,25 kg (SDS: -3,47), boyu:95,3 cm (SDS: -4,15)
idi. Tirnaklarda onikomikozis, ciltte epidermolisis biilloza ile uyumlu lezyonlari mevcuttu. Nistagmus, fotofobi, sinorfisis,
diizince dudak, uzun filtrum, hipertelorizmi gdzlenmekte idi. Elleri kliglik idi ve pes planusu mevcuttu. Gelisimsel pediatri
degerlendirmesinde dil ve ince motor alanlarinda gelisimsel gerilik saptandi. Hastanin tetkiklerinde rutin biyokimya
tahlilleri normal sinirlarda idi. Anemi ve hipotiroidisi saptanan hastanin replasman tedavileri baslandi. ACTH, kortizol,
parathormon ve prolaktin degerlerinormal sinirlarda saptandi. IGF 1: 55.4 ng/mL (-1.98 SDS), IGFBP-3: 2.55 mcg/mL (-0.65
SDS) idi. Kemik yasi 3 yas ile uyumluydu. Hastanin dis merkezde yapilan AIRE tim gen dizi analizi ve tim ekzom dizileme
analizi normal olarak sonuc¢lanmisti. Yapilan CGH-array analizinde Xp22.31 bolgesinde 1.55 Mb delesyon saptandi.

Sonug

Literatlirede Xp mikroduplikasyonlari, familyal vakalarda asemptomatik bireylerin de olmasi ile ilk zamanlar bening
degisimler olarak tanimlanmistir. GliniimUzde artan vaka sayisi ile mikroduplikasyonun fenotipe yansimasinin, degisken
ekspresyon,azalmispenetrasyonveXinaktivasyonugibicesitligenetikmekanizmalardanetkilenebildigidiisiniiimektedir.Xp
mikroduplikasyonusondénemdementalgerilik, fasyaldismorfizmverenalanomalilerbastaolmakiizere cesitlianomalilerle
iliskilendirilmistir. Ginimiizde duodenal atrezi, epidermolisis ve immuin yetmezlikle basvuran olgu tanimlanmamistir.
Xp22.31 duplikasyonlarinin patojenitesi tartisma konusu olmaya devam etmektedir, klinigin ve duplike olan gen
fonksiyonlarinin aydinlatilmasi i¢in detayli vaka tanimlamalari ve fonksiyonel ¢alismalara ihtiya¢ duyulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Xp mikroduplikasyon, epidermolisis bullosa, boy kisalig, immun yetmezlik, duodenal atrezi
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Tip 1 Diyabetli Adolesanlarda Diyabet izlem ve Yonetimine Covid-19 Pandemisinin Etkileri

Fatma Nur Geng, Nurdan Yildinim, ilknur Kizilkaya, Semra Cetinkaya

Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Dr. Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Saglik Uygulama ve Arastirma
Hastanesi, Ankara

Giris: Tip 1 diyabet (TIDM) adolesanlarin baslica kronik hastaliklari arasindadir. Tim dinyay! etkileyen Covid-19
pandemisinde alinan zorunlu 6nlemler, TIDM olgularinda izlemi ve yasam tarzini etkilemistir. Bu dénemde, sosyal
izolasyonun; instlin, beslenme, egzersiz, uyku, kisisel bakim ve kaygi diizeyleri lizerine etkileri ve teletip hizmetleriile ilgili
pek cok ¢alisma yapilmistir. Calismamizda izlemimizdeki TADM’li adolesanlarda Covid-19 pandemisinin diyabet izlem ve
yonetim Uzerine etkilerinin degerlendirilmesini ve pek ¢ok ¢alisma parametresini bir arada degerlendirmeyi amacladik.

Materyal-Metod: Calismaya 10-24 vyas araliginda >=3 vyillik T1DM’li olgular dahil edildi. Olgularin
sosyodemografik  ozellikleri, tani, tedavi, izlem, metabolik kontrol parametreleri dosya bilgilerinden
alindi. Covid doénemi 15.03.2020-15.03.2021 olarak alindi. Covid déneminde diyabet yonetimi ile ilgili
durum degerlendirmesi icin insllin, beslenme, egzersiz, uyku, kisisel bakim ve kaygl dilzeyleri, teletip
hizmetleri acisindan olusturulan anket rutin poliklinik kontrolleri sirasinda hasta ve ailelerine doldurtuldu.

Bulgular: Calismaya 50 olgu (25’i kiz) dahil oldu. Olgularin diyabet sireleri 3,34+7,8 (3-14) yil idi. Anket sonuglarindan,
pandemiddéneminde olgularin; yillik kontrol sikhklarinin %33 azaldigi, %14’lGnin Covid19 enfeksiyonu gegirdigi, Covid-19
gecirenlerin %38’inde kan sekeri regililasyonu&hipoglisemi nedeniyle hastaneye yatis gerektigi, ek mortalite&morbidite
gelismedigi, 14'tinlin teletip hizmeti aldig1, %30’unda kan sekeri 6l¢iim sikliginin degistigi, %6’sinda insilin dozu atlandig,
yaklasik %30’unda ek doz yapma sikliginin ve insilin uygulama saatlerinin degistigi, %50’sinde insiilin uygulama ve kan
sekeriizleminin bozuldugu, %16’sinda sensor kullaniminin birakildigl, %17’sinde pompa tedavisine ara verildigi, %34’iinde
beslenmeuyumununazaldigl, %38’inde 6glinatlandigl, %24’Ginde hazirgidatiiketimininarthigl, %48’inde egzersizinazaldigl,

cu.

%48’'inde uyku dizeninin degistigi, %32’sinde 6zbakim degisikligi oldugu, %50’sinde kaygi bozuklugu gelistigi saptandi.

Sonug: Covid déneminde T1IDM’lu adolesanlarin yaklasik yarisinda kaygi, egzersiz ve uyku diizeninin bozuldugu; Ucte
birinde 6glin, ek doz, 6z bakim degisikligi oldugu, kontrole gelmedigi, teknoloji kullanimini biraktigi; olgularin dortte
birinde hazir gida tiketiminin arthg tespit edildi. TIDM’li adolesanlarin Covid-19 pandemisi gibi, oldukga siradisi
durumlarla bas etme becerilerinin arttirilmasi gerektigi sonucuna varildi.

Anahtar Kelimeler: Tip 1 Diyabet, Covid-19, Adolesan Sagligi
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Tip 1 Diyabetli Cocugu Olan Ailelerin Covid-19 Asisiyla ilgili Diisiince Ve Tutumlarinin Degerlendirilmesi

ilknur Kizilkaya, Senay Savas Erdeve

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

Giris: ilk olarak Cin Halk Cumhuriyet’inde ortaya cikan, Covid-19 pandemisi, bulasici bir hastaliktir. Covid-19 asisinin
yeni bir asi olmasi, daha dnce ¢ocuklara uygulanmamis olmasi nedeniyle uygulanmasinda bazi zorluklar yasanmistir. Bu
calismada Tip 1 diyabetlicocugu olan ailelerin Covid-19 asisiylailgili distince ve tutumlarinin degerlendirilmesiamaclandi.
Materyal-Metod:  Calismaya  12-18 vyas arasinda, Covid-19 asist  tanimlanmis Tip 1  diyabetli
cocuklarin aileleri dahil edildi. Tip 1 diyabetli g¢ocuklarin ailelelerine 01.01.2022-01.06.2022 tarihleri
arasinda Covid-19 asisi ile ilgili disincelerini ve kaygilarini saptamak amaciyla anket uyguland.
Bulgular: GCalismada 85 Tip 1 diyabetli olgunun (44 erkek, 41 kiz) ebeveynlerine anket uygulandi. Olgularin
yaslari 15,14+1,73 ve diyabet sireleri 5,07+3,87 (1-16) yildi. Son 1 yilda kontrole gelme sayilari 4,35+2,05
(1-10) idi. Annelerin %62,4’G ilkogretim, %24,7’si lise, %11,8i Universite mezunu, babalarin %50,6s
ilkogretim, %23,5'i lise, %25,9’u Universite mezunuydu. Ailelerin %44,7’si asgari Ucretle gecimini sagliyordu.
Diyabetli ¢ocuklarin 15’i (%17,6) anket uygulanmadan once Covid-19 enfeksiyonu gecirmisti (%20’si semptomsuz,
%66,7'si hafif semptomlarla, %13,3’l agir semptomlarla). Covid-19 enfeksiyonu sirasinda %53,3’lnln kan sekerleri
ylksek seyretmis, %46,7’sinin kan sekerlerinde degisiklik olmamisti. Covid-19 asisi ile ilgili anket sorularina
verilen yanitlarda ailelerin %40’'nin asi hakkinda danismanlik aldigi (%79,4’Giniin doktordan, %17,6'sinin diyabet
egitim hemsiresinden, %1,2’sinin diger ailelerden) belirlendi. Diyabetli ¢ocuklarin %88,2’sinin anne ve babasi
asl olmus, ailelerin %82,4’G asinin koruyucu oldugunu distniyor ve %64,7'si cocuguna asi yaptirmist. Ailelerin
%41,2’sinin asi hakkinda kaygilari oldugu, kaygilarin sebebi olarak %67,6’sinin asi etkisinden emin olmadigl,
%32,4’tnun asinin ileride baska saglk problemlerine neden olacagini diisiindiigl belirlendi. Asi yaptirmayan 10
(%11,8) ailenin %50’sinin asiyr glvenilir bulmadigl, %26’sinin kararsiz kaldigi, %10’nun ¢ocugunun istemedigi,
%6,7’sinin ¢ocugun yasindan dolayl kaygl duydugu, %6,7’sinin ¢ocugunun daha Once covid gecirdigi saptandi.
Sonug: Tip 1 diyabetli cocugu olan ailelerin kararsizlik yasamalarina karsin %64,7’lik bir kesiminin Covid-19 asisini
cocuklarina yaptirdiklari belirlendi. Calismamizda Covid-19 asisi hakkinda danismanlik alim orani %40 saptandigindan,
kaygilarin azaltilmasi icin ailelere Covid-19 enfeksiyonu ve asisi hakkinda bilgilendirme yapilmasi gerektigi sonucuna
varildi.

Anahtar Kelimeler: Covid-19 Asisi, Covid-19 Enfeksiyonu, Tip 1 Diyabet
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Tip 1 Diyabetli Cocuk ve Addlesanlarda Akdeniz Diyetine Uyumun Glisemik Kontrol Uzerine Etkisi

Tugce Kartal', Sema Uveyik?, Cigdem Bozkir?

ICukurova Universitesi Hastanesi
2inéni Universitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi Beslenme ve Diyetetik B6Iimi

Amag: Tip 1 Diabetes Mellitus (T1DM), pankreas beta hiicrelerinin immiin aracili yikimi nedeniyle insilin Gretiminin
yoklugu ile karakterize kronik otoimmiin bir hastaliktir. Tip 1 Diabetes Mellitus’lu hastalarda zayif glisemik kontrol,
kardiyovaskiler hastalik (KVH) riskini artirmaktadir. Tip 2 Diabetes Mellitus’lu bireylerde Akdeniz diyetine (AD)
uyumun, KVH riskini azalttigl ve glisemik kontroll iyilestirdigi yapilan calismalarla kanitlanmistir. Bu calisma ile
TIDM’li cocuk ve addlesanlarda AD’ye uyumun glisemik kontrol Gzerine etkisini degerlendirmek amaclanmistir.
Gereg¢-Yontem: Kesitsel tanimlayici tipte planlanan bu calismanin verileri Nisan-Mayis 2022 tarihleri arasinda
Cukurova Universitesi Hastanesi Cocuk Diyet poliklinigine basvuran 46 T1IDM tanili hastadan elde edilmistir. Hastalarin
demografik bilgileri, biyokimyasal bulgulari, antropometrik olctimleri ile birlikte AD’ye uyumlari degerlendirilmistir.
AD’ye uyumlarinin degerlendirilmesinde Akdeniz Diyet Kalite indeksi (KIDMED) &lcegi kullaniimistir. AD’ye uyum
diizeyi; KIDMED toplam puani >=8 olanlarda iyi, 4-7 puan araliginda olanlarda orta ve <=3 puan olanlarda ise kot
olarak degerlendirilmistir. Verilerin analizi SPSS 22 paket programi ile yapilmis, anlamlilik diizeyi p<0,05 kabul edilmistir.
Bulgular: Arastirma grubunun yas ortalamasi 12,9+3,6 (5,0-18,0) yil ve %58,7’si erkek idi. Beden kiitle indeksi (BKi)
z skorlari degerlendirildiginde %39,1’inin -1 SD ve altinda, %43,5’inin -1 SD ile +1SD araliginda, %17,4’lGnin ise +1SD
Uzerinde oldugu gorildi. Diyabet yasi 3,1+ 2,9 (3 ay- 12 yas) yil olarak belirlendi. Hastalarin %54,3’iniin AD’ye uyumlu
oldugu tespit edildi. Hastalardan AD’ye orta diizeyde uyumlu olanlarin HbAlc degerleri (9,1t 2,7), iyi diizeyde uyumlu
olanlardan (7,8 £ 1,6) anlamli olarak ylksekti (p <0,05). AD’ye uyum diizeyine goére aclk glukoz, aclik insiilin ve HOMA-IR
degerlerinin farklilig istatistiksel olarak anlamli bulunmadi (p> 0,05). Arastirma grubunun KIDMED puan ortalamalari
7,4+ 1,8, HbAlc ortalamalari 8,5t 2,3 olup aralarinda negatif yonde anlamli bir korelasyon saptandi (p<0,01).
Sonug: AD, insan saghigini ve refahini koruyan siirdirilebilir bir diyet modeli oldugundan, TADM’li cocuk ve addlesanlarda
metabolik kontroli iyilestirmek igin tedavi protokolline eklenebilir.

Anahtar Kelimeler: Tip 1 diyabet, akdeniz diyeti, metabolik kontrol
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[DPP-004]

TiP 1 DIYABET, COLYAK HASTALIGI ve MUKORMIiKOZiS BiRLIKTELIGINDE BESLENME YONETiMi: OLGU SUNUMU

Tugce Kartal', Sema Uveyik?, Cigdem Bozkir?

ICukurova Universitesi Hastanesi
2inéni Universitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi Beslenme ve Diyetetik B6Iimi

Giris: Tip 1 diyabet (T1DM) ve c¢olyak hastaligi en sik gorilen pediatrik otoimmiin bozukluklardir.
invaziv mukormikozis nadir gérillen ancak mortalitesi yiiksek bir fungal enfeksiyondur. Siklikla diyabetik
ketoasidozlu, hematolojik  malignensili veya kok hiicre transplantasyonu vyapilan immunsiprese
hastalarda gorilmektedir. Bu sunumda, T1DM ve c¢olyak hastahgl birlikteligi olan ve invaziv mukormikozis
enfeksiyonu gorilen olgunun basarih diyet tedavisine iliskin 0Ozellikler ve uygulanan tedavi paylasiimistir.
Olgu: 4 yildir TIDM ve ¢olyak hastaligi birlikteligi ile takipli olan 16 yas kiz hasta, gecirdigi Covid-19 enfeksiyonu
sonrasi sol yanak tarafinda hissizlik, uyusma sikayeti ve sol gbz kapaginin acllmayacak derecede kapanma
sikdyetiyle acile basvurmasi sonucu ileri tetkik ve tedavi icin ¢cocuk enfeksiyon servisine yatirildi. Olgunun basvuru
anindaki vicut agirligi SDS’si -0.51, boy uzunlugu SDS’si ise -0,75 idi. Patoloji sonucu mukormikozis ile uyumlu
geldi. Agiz yaralari nedeniyle oral yoldan beslenmekte giclik cekmekteydi. 2350 kkal/glin enerjilik (eneriji
dagilimi: %53 karbonhidrat, %18 protein, %29 yag), glisemik indeksi disiik beslenme onerilerini iceren beslenme
programi dizenlendi. Hastaya R3 normal diyetine ek olarak iki farkh oral beslenme destek Uriiniiniin kombine
kullanimi 6nerildi. Uriinlerden birincisi diyabetin yonetiminde kullanilan 2x200 mL, ikincisi ise yara iyilesmesini
hizlandirmak icin kullanilan glutamin, antioksidan vitamin ve mineraller bakimindan zengin beslenme destek Gruni
idi. Hastanin takiplerinde agiz yaralarinin iyilestigi gortlmis ve diyet ile ilgili herhangi bir problem yasanmadi.
Tartisma-Sonug: T1IDM ve ¢olyak hastaligi birlikteligi olan bireylerde, yeterli diizeyde makro-mikro besin 6gesi ve
enerji iceren, glutensiz diyet tedavisi diizenlenmelidir. Bu hastalarda karbonhidrat sayimi egitiminin metabolik kontroli
iyilestirdigi iyi bilinmektedir. Yara iyilesmesini saglayabilmek i¢in hastalarin beslenmesinde pozitif nitrojen dengesini
saglayacak besin 6gelerine ve 6zellikle yiksek proteine yer verilmelidir. Ancak, proteinler yara iyilesmesini saglamak icin
tek basina yeterli olmadigindan beraberinde enerji ve hidrasyon desteginin de saglanmasi gerekmektedir. Diyetle alimin
yetersiz oldugu durumlarda oral beslenme destek trtnlerinin kullanimi tedavinin basarisi agisindan dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: agiz yarasi, ¢olyak, diyet tedavisi, tip 1 diyabet
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Olgunun bagvuru ani ve sonrasi biyokimyasal parametreleri

Biyokimyasal parametreler Basvuru Ani Tedavi Sonrasi

Aclik kan glukozu 166 mg/dL 115 mg/dL
HbAlc % 12,6 % 7,4
Albumin 30,09g/L 302g/L
Total protein 57,9 g/L 66,3 g/L
CRP 70,6 mg/L 8,14 mg/L

Sedimantasyon hizi 64 mm/saat 43 mm/saat
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Tip 1 Diyabetli Cocuklari Siddetli Hipoglisemi Geciren Annelerin Deneyimleri: Kalitatif Calisma

Serra Muradoglu?, Gl Yesiltepe Mutlu?, Tugba Gokge!, Ecem Can?, Elif Eviz?, Stkrl Hatun?

Kog¢ Universitesi Hastanesi
2Kog Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Bilim Dali

Amag: Siddetli hipoglisemi glukagon uygulamasi veya diger acil midahaleleri gerektiren bir olay olarak
tanimlanmakta olup, midahaleyi yapan ebeveyn oldugu kadar diyabetli birey icin de travmatik olabilmektedir.
Bu calismada; Tip 1 diyabetli cocuk ve ergenlerin yasadigi siddetli hipoglisemi esnasinda ve sonrasinda, annelerin
yasadiklarini sorgulayarak ailenin etkilenimlerini ve bu sireci yonetme becerilerini degerlendirmeyi amacladik.

Yontem: En az 1 vyildir Tip 1 diyabet tanisi ile takip edilen vyaslari 4-15 arasinda degisen 14 c¢ocugun
anneleri ile yari yapilandiriimis kalitatif gorismeler vyapildi. Bu g¢alismada c¢ocugun vyasi, surekli glukoz
izleme (SGI) cihazi kullanimi ve takip edildigi hastanenin tirl degiskenlerinde cesitlilik sagland.

Bulgular: icerik analizi kullanilarak analiz edilen gériismelerde bes ana tema saptandi: Siddetli hipoglisemi semptomlari,
durumun yonetimi, etkileri, gelecek kaygilari ve dneriler. Siddetli hipoglisemi semptomlari arasinda bagirma, epilepsi
benzerikasiima, viicudun sarsilmasi, bos bakislarve garip seslertarif edildi. Durumunydnetimil2 annetarafindan glukagon
uygulamasiyla yapildi. Anneler cocuklarinin siddetli hipoglisemi yasadigi sirasindaki hislerini cocuklarini kaybetme, panik
ve caresizlik olarak tanimladilar. Siddetlihipogliseminin ebeveyn tizerindekiuzunsireli etkileriolarak korku, stireklikontrol,
uykusuzluk ve kaygi belirtilirken, gocuklarda hipoglisemi korkusu belirtildi. Annelerin en biiyiik gelecek kaygisi gocuklarinin
yalnizken siddetli hipoglisemigecirmeleriydi. Anneler bu deneyimlerinden yola ¢cikarak diger ebeveynlere sakin olmalarini,
bilgilenmelerini ve kontrolde kalmalarini; diyabet ekiplerine ise ailelere siddetli hipoglisemi semptomlari hakkinda daha
cok bilgi vermelerini, glukagon enjeksiyon uygulamalari yaptirmalarini ve yillik diyabet egitimleri yapmalarini 6nerdi.

Sonuglar: Siddetli hipoglisemi olaylari tip 1 diyabetli cocuklarin ebeveynlerini olay sirasinda ve uzun vadede derin
bir sekilde etkilemekte, diyabet yonetimi ile ilgili tutumlarini degistirmekte, bir tiir “post travmatik stres bozuklugu”
yaratmaktadir. Siddetli hipoglisemi yonetimi icin aileler hipoglisemi semptomlari, glukagon uygulamasi ve stres yonetimi
konularinda bilgilendirilmeye ve destege ihtiya¢ duymaktadir.

Anahtar Kelimeler: Glukagon uygulamasi, Posttravmatik stres bozuklugu, Siddetli Hipoglisemi
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Katihma Bilgileri

Cocugun
Katimcilar = . . Yas T}D . Teknoloji Haft.a‘llk Qegirilgn Bilir\cinin
(K) Cinsiyet (il Suresi Kullanim Gfeglr|lfen . $|Fidet!| . Yerine o Kurum

(Ay) Hipoglisemi  Hipoglisemi  Gelme Siresi

(Dakika)
K1 Kiz 7 28 Yok 2 1 3 Ozel
K2 Kiz 9 48 SGI 7 1 15 Ozel
K3 Erkek 9 84 Yok 4 5 45 Ozel
K4 Kiz 5 13 SGi 7 1 5 Ozel
K5 Erkek 15 25 Yok 2 3 60 Ozel
K6 Erkek 6 19 Yok 4 1 60 Ozel
K7 Kiz 12 50 SGi+Pompa 7 4 15 Ozel
K8 Erkek 9 51 Yok 3 1 15 Devlet
K9 Kiz 12 48 Yok 8 1 4 Devlet
K10 Erkek 10 14 SGi+Pompa 5 1 1 Devlet
K11 Kiz 11 109 Yok 3 3 1 Devlet
K12 Kiz 11 19 Yok 4 3 60 Devlet
K13 Erkek 14 74 SGi 4 9 6 Devlet
K14 Kiz 4 8 SGi 1 1 2 Devlet
Ortalama 9.5 42 4.4 2.5 20.9
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Covid-19 Pandemisi Yeni Tani Tip 1 Diyabetes Mellitus Vakalarinin Basvuru Ozelliklerini Degistirdi mi?

Kader Yeni, Ozlem Kara, Hamide Ayyildiz, Yasemin Denkboy Ongen

SBU Bursa Yiiksek ihtisas Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Endokrinoloji Departmani

Giris

ilkkezKasim 2019tarihinde Cin’de ortayacikanvetiimdiinyayayayilan Covid-19 enfeksiyonu Diinya Saglik Orgiitiitarafindan
pandemi olarak ilan edilmistir. Pandemi 6nleme kapsaminda bir¢ok kisitlamalarin getirilmesi, pandemi hastanelerinin
kurulmasi, ayaktan ve yatakli servislerin azaltilmasi bircok kronik hastaligin takibinde sorunlara neden olmustur. Ozellikle
bulas riski nedeni ile hastaneye basvurular azalmistir. Burada pandemi dncesi donem ile pandemi doneminde yeni
tani almis Tip 1 diyabetes mellituslu (TLIDM) ¢ocuklarin basvuru anindaki klinik ve laboratuar bulgularini karsilastirdik.

Metot
Basvurusu Kasim 2019 —Mayis 2022 tarihleri arasi olan hastalar pandemi dénemi (PD), Mayis 2017-Ekim 2019 tarihleri

arasindaki hastalar ise pandemi 6ncesi (PO) olarak ayrild. iki grubun basvuru anindaki demografik, antropometrik,
klinik ve laboratuar 6zellikleri karsilastirildi.

Bulgular

Calismada son 5 yilda yeni tani alan toplam 317 hastanin verileri degerlendirildi. Hastalarin 144’{i (%45) PO dénemde tani
alirken173’i(%55)PD’detanialmisti.Pandemidncesidonemdetanialanlarin72’si(%50),PD’deise 96's1(%55) erkekti(p=0,36).
Ayrica her iki dénemde prepubertal hastalar fazlaydi ve bir fark yoktu [sirayla PO 86’s1 (%59), PD 99’u (%57)]. Basvurudaki
oksolojik dzellikleri her iki ddnemde benzerdi. Hastalarin gelis sekilleri degerlendirildiginde DKA ile tani alan hasta PO 75
(%52)iken PD102(%59)idi(p=0,25). Bagvurudakilaboratuarbulgularidegerlendirildiginde PDHbA1cdiizeyleri,POdéneme
gore daha fazlaydi (sirasiyla 13+2,5;12,5+2,33; p=0,002). Ayrica PD c-peptit diizeyi, PO déneme gore daha yiiksek bulundu
(sirasiyla0,53+0,09; 0,46+0,4; p=0,03). Diyabet otoantikor titreleri, insiilin, kan sekeri dizeyleri her iki donemde benzerdi.
Sonug

Yapilan birgok calismada PD, TIDM insidansinda ve DKA goriilme sikhiginda artis olmasina ragmen ¢alismamizda siklik ve
gelis sekilleri benzerdi. Dikkat ceken bulgu olarak PD gelis HbAlc diizeyleri ve c-peptit diizeylerinin fazla olmasi uzun sireli
hiperglisemiye maruz kalmalarini gostermektedir. Bu durum beta hiicre hasarinin yavas ilerledigini distindiirmektedir.
Patolojik diizeyde yapilan galismalar ile Covid-19 enfeksiyonu ve beta hiicre hasari arasindaki iliskinin aydinlatilacagi
kanaatindeyiz.

Anahtar Kelimeler: c-peptit, Covid-19, diyabetik ketoasidoz, Tip 1 diyabetes mellitus
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Karaciger ve Bobrek Tutulumu Olan Monojenik Diyabetlerde HNF1B Mutasyonu Akla Gelmeli

Behive Sarikaya Ozdemir!, Semra Cetinkaya®, Senem Esen!, Burce Orman’, Aslihan Arasli Yilmaz!, Giilseren Sahin?,
Mehmet Bulbll3, Mustafa Kilig?, Abdullah Sezer®, Senay Savas Erdeve!

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

’Gastroenteroloji

3Nefroloji

‘“Metabolizma

>Genetik

Giris: HNF1B geninde mutasyonlar ¢oklu sistem tutulumu ile karakterize monogenik diyabete neden olur. HNF13
geni bobrek, karaciger, pankreas, genitolriner epitel ve akcigerde eksprese edilir ve bu gendeki mutasyonlarin neden
oldugu diyabete bobrek tutulumu (sikhkla kistik bobrek hastaligi), karaciger fonksiyon testlerinde bozukluk, Grogenital
malformasyonlar, hipomagnezemi ve hiperirisemi degisen diizeylerde eslik eder. Burada karaciger ve bobrek tutulumu
olan ve bu nedenle karaciger ve bobrek biyopsileri yapilmis iki olguda MODY tanisina giden sire¢ paylasilacaktr.
Gereg-Yontem: Diyabetik ketoasidoz klinigi ile dis merkezde tani alan iki erkek olgu izlem amach klinigimize basvurdu.
On bir yas alti aylik olan birinci olguda diyabet otoantikorlari negatifti, karaciger fonksiyon testlerinde (KCFT) yukseklik
(ALT:180 U/L, AST:198 U/L) mevcuttu. KCFT yuksekligi icin dis merkezde arastiriimis ve karaciger biyopsisi yapiimisti.
Karaciger biyopsisinde yaygin sitoplazmik seffaflanma ve minimal makrovezikiler steatoz saptanmisti. Ultrasonografide
(USG) karacigerde grade 0-1 steatoz, sol bobrekte kortikal milimetrik ekojenite, EKO’da ince koroner AV fistiil vardi. Skrotal
USG’de sagda 23x13 mm boyutlarinda kordon kisti saptanmis ve opere edilmisti. Hastanin izlemi sirasinda kreatinin
degerlerinde yiikselme oldu, nefroloji béliimii izlemine girdi. ikinci olgu 8 yasinda tani almisti. Dis merkez izleminde
proteiniri, hematiri gelismesi (izerine bobrek biyopsisi yapilmis, fokal segmental glomeriloskleroz tanisi almis, nefroloji
bolimd izlemine girmisti. Bu olgunun 11 yasinda KCFT’lerinde yikselme baslamisti. Olgu 12 yas 10 aylikken klinigimizde
izleme girdi. Fokal segmental glomeriiloskleroz, karaciger fonksiyon testlerinde bozukluk, USG’de karaciger parankim
ekosunda grade 1-2 artis, pankreas hipoplazisi ve sinirda hiperiirisemi olan olgunun babasinin diyabet tanisinin oldugu,
ablasinin zihinsel engelli oldugu 6grenildi.Her iki olgunun monojenik diyabet olabilecegi diisiintldi (Tablo 1). Genetik
incelemede birinci olguda HNF1B mody c.703 C>T p.Arg235Trp, ikinci olguda HNF1B mody c.545-68_71dupTGTC
heterozigot saptandi. Her iki olguda insilin tedavisinden oral antidiyabetik tedaviye gecisin denenmesi planlandi.
Sonug: Tip 1 diyabet tanisi ile izlenilen olgularda 6zellikle tanidan sonra erken donemde bobrek tutulumunun gelismesi
durumunda veya karaciger fonksiyon testlerinde bozukluk durumunda HNF1B geninde mutasyona bagli monojenik
diyabet akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: MODY, HNF1B, karaciger, bobrek
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HNF1B mutasyonuna bagh monogenik diyabetli olgularin klinik, laboratuvar, radyolojik karakteristikleri ve biyopsi

bulgulari
OLGU 1 OLGU 2
Yas 17 yas 2 ay 15vyas 7 ay
Cinsiyet Erkek Erkek
Diyabet Tani Yasi 11 vyas 6 ay 8 yas
Diyabet Tani Sekli  Diyabetik ketoasidoz Diyabetik ketoasidoz
Akrabalik 6ykisi _ +
Ailede diyabet * . +
Svkiisii Hala, annenin amcasi, anneanne, Baba
Y bilyiikbaba
Divabet Anti adacik negatif Anti adacik negatif
Ot‘gan ckorlan Anti GAD negatif Anti GAD pozitif
Anti insiilin negatif Anti insiilin negatif
Boy (cm) /sds 164,7/ -1,55 149,3/-3,39
Z(‘j‘:”t Agrigi(ke)/ ¢35 08 48,9/-1,8
VKi (kg/m?)/sds 18,9/-1,46 21,94/+0,09
Puberte Evresi Evre 5 Evre 3
+

KCFT yikseklik mevcut
Karaciger Tutulumu Karaciger Biyopsisi: Yaygin sitoplazmik
seffaflanma ve minimal makrovezikiler

+
KCFT yukseklik mevcut

steatoz
Abdominal Karaciger grade 1-2 steatoz S;::Jgg;eggf;;ekir_;cﬁ;; parankim
Ultrasonografi Sol bébrekte kortikal milimetrik ekojenite . .
Pankreas hipoplazisi
+
Bsbrek Tutulumu + Proteindiiri ve hematuri
Kreatinin degerlerinde ylkselme Bobrek Biyopsisi: Fokal segmental
glomeriloskleroz
Skrotal Sag inguino-skrotal bileskede 23x13mm
Ultrasonografi boyutlarinda kordon kisti i
Ekokardiyografi ince koroner AV fistiil Normal
Hiperirisemi _ +

Hipomagnezemi + +
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