QggSiTEs/

N
-~
D
=)
Wl
4L
) :

0, ¥,

)
2
-~
>
=
[~
S
%
(X
7994 N

Kocaeli Universitesi T1ip
Fakiiltesi Cocuk Saglig: ve
Hastaliklar: Anabilim Dal:

Cocuk Endokrinoloji Poliklinigi Olgu Sunumu

27.09.2023
Ars. Grv. Dr. Giil Ulker

Er

PSR A R A

L
1=



Olgu-1, Erkek

* Postnatal 20. gun

v'Sikayet: Kusma, halsizlik

v Oykii:

e 26 yas, G1Y1, 37. GH, DA: 2550 gr

e Son iki gundur fiskirir tarzda kusma, hareketlerinde azalma



* Dis merkezde calisan hekim olarak ;

Hasta ilk size gelmis olsa?

 tetkik ister misiniz,
* ne tetkik istersiniz,
 yvaklasiminiz nasil olur?




* Dis merkezde,
* Na:107 mEqg/L, K:7.2 mEq/L
e Kan sekeri ?
e EKG: sivri T yok.
. , KONVULSIYON
 YDYBU tedavi: Hipoglisemik
« SFyiikleme (20 cc/kg ), SFBETEIS

* idame 1/3 SF (150 cc/kg)
e Elektrolit dizelmemesi ile sevk




Fizyolojik tarti

Fizik Muayene: gt

O
* Basvuruda (20 giinluk) agirlik:2450 gr (Q.ng; -2,6 sds)
 Dogum agirligr: 2550 gr (12,51p,-1,15 sds)

* Boy:47cm (19,22 p; -0,87 sds)

* Bas cevresi: 35cm (75,8 p; 0.7 sds )

* Genel durumu orta-kotu, hipoaktif, dehidrate gérinimde

 Hafif ikterik cilt rengi

* Inleme +, akciger dinlemekle ral yok, ronkis yok.

¢ S1+S2 + ritmik. Ufirim yok. Tansiyon:55/30 mmhg (<50p)

* Gastrointestinal sistem olagan. Batin distand, bagirsak anslari belirgin.

e Genitodriner sistem: Haricen erkek bebek. Skrotal hiperpigmentasyon mevcut.
Bilateral testisler skrotumda. Gerdirilmis penis boyu:3.1 cm (3p:2 cm/97p:4.2 cm).
Eksternal Uretral mea,glans ucunda.




Soygecmis:

* Anne 29 yasinda, sag saglikli, ev hanimi
* Baba 29 yasinda, sag saglikli, isci
e 1. cocuk: Hastamiz

* Anne-baba arasi akrabalik yok. Anne baba ayni bolgeden, farkl
illerden.



Laboratuvar (20 gunluk acil basvurusu)
Testad  song

Aclik kan sekeri 54 mg/dL
e 29 UJL Kan sekeri<60 mg/dL
ALT 10 U/L
Bilirubin, Direkt 23me/dl R L
Bilirubin, indirekt 7,02 mg/dL Ure 27,82 mg/dL
Bilirubin, Total 9,25 mg/dL Urik asit 3,7 mg/dL
GGT 362 BUN 13 mg/dL
LDH 441 U/L Total, protein 60.3 mg/dL
CRP 0.07 Albumin 4,6 g/dL
Sodyum 114.6 mEg/L
Potasyum 6.22 mEq/L
Klor 80 mEq/L
Kalsiyum 9.5 mg/dL

Fosfor 5 mg/dL



Patolojik Bulgular (20 gunlik erkek bebek)

Yakinma, Muayene Laboratuvar

*Fiskiran kusma * Hipoglisemi
*Tarti kaybi * Hiponatremi
*Hipoaktivite * Hipokloremi
*Dehidratasyon * Hiperkalemi

*Hipotansiyon
*|kterik cilt rengi
 Skrotal hiperpigmentasyon



On tani,ileri tetkik ?

.Konjenital Adrenal Hiperplazi

.Psédohipoaldostrenizm (PHA)




etod s

ACTH
Kortizol

DHEA-SO4

Total Testesteron
1,4-Delta Androstenedion

17-OH Progesteron

Aldosteron

Renin / Renin akivite

136 pg/mL (0-45 pg/ml)

37,1 ug/dL (1,7-22,6 ug/dl)

: Hiperkalemi aninda
706,5 mikrogr/dL (88-356 bakilan ttkg>7 mmol/|

ug/d) olmali;<5 mmol/L ise
20,63 (0,2-0,64 ng/ml) hipoaldosteronizm

>10 ng/ml (0,3-3,3 ng/ml)

>20 ng/ml (0,07-
0,77ng/ml)

idrar kiltiird
Uriner usg

Serum yetersiz : : o
Hiperkalemi sirasinda Transtlbuler potasyum

gradienti(ttkg)

Serum yetersiz TTKG = (P osmolxU Potassium)/(PPotassiumxU osmol)




Olgu 1-Tedavi

 Sivi tedavisi (%10 dehidrate);
* 20 cc/kg SF yukleme;150cc/kg %5 dekstroz-%0.9 NaCl

* Glukokortikoid (GC)
 adrenal kriz dozunda; 150 mg/m2/glin) iv hidrokortizon es degeri metilprednisolon
* 1/4 puse, kalan 8 saatlik IV inflizyonla

* |V glukokortikoid tedavisi her giin % 25 azaltilarak oral idame doza gecildi
— 25 mg/m2/giin oral hidrokortizon 3 dozda

* Fludrokortizon (FC) (0,1 mg) 1x1, serum sale (5 mEqg/kg) (GC 50 mg/m2/glin dozuna
dusuldiginde) eklendi

5 mg Hidrokortizon (Kortizol) = 1 mg Metilprednizolon (Prednol)



Genetik

_ Genomik pozisyon HGVS ACMG Siniflandirma

CYP21A2 chr6-32008198 c.955C>T p. Heterozigot Patojenik (PVS1-
(NM_000500) (GIn319%) PP5)

CYP21A2 Chr6-32008312 c.1069C<T p. Heterozigot Patojenik (PP5-PM5-
(NM_000500) (Arg357Trp) PM1-PP2)

KAH,

21 hidroksilaz
Tuz kaybettiren tig




Olgu-2.Kardes

Autosomal Recessive Inheritance Pattern

[i '{
DADISA CARRIER i} || MOM IS A CARRIER

~/x

&/ WORKING GENE
M NON-WORKING GENE

vv' ¥x ¥ X%
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| \ {

CHILD DOESN'T HAVE CHILDREN DON'T HAVE CONDITION CHILD HAS CONDITION

CONDITION & NOT A CARRIER BUT ARE CARRIERS
75% OF CHILDREN DON'T HAVE THE CONDITION 25% HAVE THE CONDITION

* PN 0. saat bebek
* 3340 gr olarak 39+3 miikerrer C/S
* Apgar 8/9

* Dogum sonrasi solunum sikintisi ile
YDYBU’ye yatiriimis.

e kuskulu genital yapi




Fizik Muayene

Boy:48 cm ( 50-90 p)

Dogum agirhgi:3340 gram ( 50-90 p)
Bas cevresi: 35 cm ( 50-90 p)

TA: 60/30 mmhg (10-50p)

Genitouriner Sistem

* Genital hiperpigmentasyon

Skrotalize labium majuslar, altinda gonad nonpalpabl

Chorde+, fallus dorsalde 2,4 cm, ventral 1,5 cm

Inkomplet posterior flizyon,

Tek Urogenital sinds acikligi, fallus tabaninda perineye
aciliyor.

Prader : Evrel, Evre ll, Evre lll, Evre IV, Evre V
Klitoris boyutu: x mm, Klitoral indeks : Urogenital sinds

Hirsutizm: Yok Var, Seste kalinlasma: Yok Var

Yok Var
Prader Evre lll / ,Q\ j{} 2 @

aaaaa



12 puan
term
erkek
fenotipi

0 puan
disi
fenotipi

Saskia van der Straaten, et al. The External Genitalia Score (EGS): A European Multicenter Validation Study.
J Clin Endocrinol Metab. 2020 1;105(3):e222-30

Dis Genital Yapi Skoru-2020 4.5 puan
Skor Labioskrotal | Genital Uretral Sag Gonad Sol Gonad
flzyon Taberkul | Meatus Yeri | Yeri Yeri
Uzunlugu
(mm)
3 Tam flizyon >31 GT ucunda
2.5 26-30 Koronal
glanduler
2 GT boyunca
1.5 osterior <ﬁ—25 Labioskrotal | Labioskrotal
< flzyon N tabanlnd
1 10-20 Labioskrotal | inguino- inguino-
labioskrotal | labioskrotal
0.5 inguinal inguinal
0 Flizyon yok <10 Non-palpabl

Perineal <

D

on-palpabl




Patolojik Bulgular

Postnatal 0. glin bebek,

* Solunum sikintisi

* Sinirda dustk kan basinci

* Genital hiperpigmentasyon

* Kuskulu genital yapi
* Bilinen KAH tanili erkek kardes



Laboratuar
Ghodwa  eNzein

Kan Sekeri 85 mg/dI

Sodyum 131 mmol/I

Potasyum 6,41 mmol/I

Klor 108 mmol/I

Magnezyum 1,8 mg/dl

Fosfor KORTIZOL 15,39 ug/dl (1,7-22,6 ug/dl)
ACTH 463 pg/ml(0-45 pg/ml)
DHEAS 3131 ug/dl (88-356 ug/dl)
TOTAL TESTERON 8,43 ng/ml ( 0,2-0,64 ng/ml)
1,4 DELTA ANDROSTENEDION >10 ng/ml (0,3-3,3 ng/ml)
17-OH PROGESTERON > 20 ng/ml (0,07-0,77ng/ml)
ALDOSTERON ..

RENIN L



Pelvik & Abdominal USG: Karyogram

e Uterus izlenmektedir. e 46,XX
* Bilateral overler secilemed.i.

* Bilateral adrenal glandlar
belirgin hiperplazik
gorunumdedir.



Genetik
Gene | Genomikporiyon | HGYS | zgosite | ACMIG imflandrma

CYP21A2 chr6-32008198 c.955C>T p. Heterozigot Patojenik (PVS1-
(NM_000500) (GIn319%) PP5)

CYP21A2 Chr6-32008312 c.1069C<T p. Heterozigot Patojenik (PP5-PM5-
(NM_000500) (Arg357Trp) PM1-PP2)

46,xx CGB
KAH

21 hidroksilaz
Tuz kaybettiren tip




Olgu-2 Tedavi

e Hastaya adrenal yetersizlik protokoll postanatal 3.glinde baslandi.
* [dame sivi tedavi (%5 dekstroz %0.9 NaCl )

* |V GC tedavisi (50 mg/m2/gin, hidrokortizon) stres dozu

* Her glin % 25 azaltilarak 25 mg/m2/giin oral hidrokortizon 3 doza gecildi.
e Kan sekeri takibi gtinde 4 sefer ve elektrolit takibi giinde 2 sefer yapildi.
* Postnatal 8.glinde tedaviye fludrokortizon ve serum sale eklendi.

* Hasta multidisipliner cinsiyet gelisim komisyonunda tartisildi.

* 1 yasinda cocuk cerrahi tarafindan total Grogenital sintis mobilizasyonu
operasyonu oldu.



KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI




Adrenal kortekste salgilanan hormonlar

Mineralokortikoid
StAR ACTH
\ /

| Kolesterol '

P450scc l

17a hidroksilaz

Glukokortikoid Seks Hormonu

[ Pregnenolon ]

3B|HSD

17a hidroksilaz

17-20 liyaz
> [ 17 OH Pregnenolon ]

v
7~

DHEA ]

3B HSD 3B HSD

v

[ Progesteron J

21 Hidroksilaz
4

[ 11 Deoksikortikosteron ]

11B Hidroksilaz

[ Kortikosteron ]

18 hidroksilaz

|

[ 18 OH Kortikosteron ]

18 oksidaz

|

[ ALDOSTERON J

17-20 liyaz )
> [ 17 OH Progesteron J [ Androstenedion J

21 Hidroksilaz 17 B HSD

[ 11 Deoksikortizol J [ Testosteron ]

113 HidIoksilaz Aromataz

[ kOrRTiIZOL | ([ Estradiol |

enzim eksikligi, kortizol Uretimini azaltir, hipofiz bezinden

adrenokortikotropik hormonun (ACTH) salinimi uyarilir.

Devamli uyari, adrenal kortekste hiperplaziye neden olur.
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[Kolesterol ]
l e Kuskulu genital yapi yok

e Adrenal kriz

[ Pregnenolon t / < } = [ 17 OH Pregnenolont / <—>] N—. [ DHEA 1/« J

( Progesteron 1 J > [ 17 OH Progesteron 111 ]—>[ Androstenedion 11 ]

TR

| N

. l olGU2 (@@

v N/

[ 11 Deoksikortikosteron 4 / +> ] [ 11 Deoksikortizol | | /H] [ Testosteron 1 ] KIZ {&a)
l l * Kuskulu genital yapi var

[ Kortikosteron, ) lam ] [ KORTIZOL }} ] « Adrenal kriz yok

!

[ ALDOSTERON{{/ «— ]




Enzim Eksikligi

21 Hidroksilaz (Klasik Tip)

21 Hidroksilaz (Non-Klasik Tip)

11-B Hidroksilaz

17-a Hidroksilaz

3B-HSD

Lipoid Form

POR eksikligi

Klinik Bulgular
Erkek

Kiz

Virilizasyon
Tuz kaybi var/yok

Prematulr adrenar;j
Adet dizensizligi
Hirsutizm, akne

Virilizasyon
Hipertansiyon

Hipertansiyon

Virilizasyon
Tuz kaybi var

infantilim
Tuz kaybi

Virilizasyon
iskelet deformitesi

Makrogenitalya
Tuz kaybi var/yok

Prematuir adrenar;j

Makrogenitalya
Hipertansiyon

Yetersiz Virilizasyon
Hipertansiyon

Yetersiz Virilizasyon
Tuz kaybi var

Yetersiz virilizasyon
Tuz kaybi

Yetersiz virilizasyon
iskelet deformitesi

Laboratuvar Bulgulari

17-OHP 1

Renin, ACTH 1
Hiponatremi,Hiperkalemi
Adrenal androjenler {

ACTH’ya artmis 17-OH P yaniti

11 deoksikortizol ]
Renin baskilanmis
Adrenal androjenler

ACTH|

Renin |

17-OH P, DHEA |
Androjen, 6strojen l

ACTH ve renin I
DHEA, DHEAS
Androstenedion

Tuim steroid hormonlar |
ACTH ve renin |

ACTH uyarisina azalmis kortizol yanit
17-OH P, prog{steron
Androjen |



21-hidroksilaz Enzim Eksikligi

* 6. kromozomun kisa kolunda (6p21.3) CYP21 geninde otozomal resesif

kalitimla gecen mutasyon sonucu gelisir.

* Klinik bulgulari, etkilenen enzimatik basamak ve enzim eksikliginin
derecesi belirler. Enzim eksikliginin derecesine gore ciddi tuz kaybi ve
agir virilizasyondan klinik bulgu gostermeyen formlara kadar genis

klinik seyri vardir.



21 hidroksilaz eksikligi

Klinik ve lab bulgulan Klasik- tuz kaybettiren | Klasik- basit virilizan Geg baslangich

Siklik 1/14.000-1/20.000 1/50.000 1/100-1/1000

Tani yasi Ik 1 ay Ik 2 yil Cocukluk-erigkin donem
; Erkek: Normal ya da Erkek: Normal Erkek: Normal

Genital muayene makropenis

Kiz: Kuskulu genitalya

Kiz: Kuskulu genitalya

Kiz: Kliteromegali/normal

Enzim aktivitesi (%) 0 1-2 20-50
Renin Artmig Nf)rmal ya da hafif Normal
yiiksek

Aldosteron Diistik Normal Normal
Kortizol Diisiik Diistik Normal

Hipoglisemi Hipoglisemi Normal
Kan biyokimyasi Hiponatremi

Hiperpotasemi

-10.000 (ACTH
17-OH progesteron (ng/dl) | > 20.000 > 10.000-20.000 1300-10:000:( Bt
ile yiikselir)
T

Tedavi Glukolcorflkoid:: Glukokortikoid Glukokortikoid

Mineralokortikoid
Mutasyon Delesyon. ya e Nokta mutasyon Birlesik heterozigot

konversiyon




1.A.Klasik tip-tuz kaybi ile giden form

Siklik-%75

21-hidroksilaz enzim aktivitesinin tamamen kaybi sonucu kortizol ve aldosteron eksikligi

ve androjen uretiminde artis ile karakterizedir.

Kiz fetiste artmis androjenler sonucu gebeligin 7. haftasindan itibaren dis genitalya
virilize olur ve kuskulu genital yapiyla sonuclanir.

* klitoriste buytme,

* labioskrotal kivrimlarda flizyon

* tek bir Grogenital sinus (ayri bir vajen ve Uretral kanal yok, ikisinin ortak acildigl kanal)

ic genital organlar ise androjen artisindan etkilenmez, overler, fallopian tiipler ve uterus

normal gelisir.

Erkek bebekte hafif penis biiyikligi, makrogenitale olabilir. ic genital normal.



1.A.Klasik tip-tuz kaybi ile giden form

* ACTH artisina bagli her iki cinste hiperpigmentasyon gelisir.

* Mineralokortikoid eksikligi bulgulari gelisir Renal sodyum kaybi sonucu
hiponatremi, hipovolemi ve renin yuksekligi gorilir. Potasyum atilamadigindan

hiperkalemi gelisir. Metabolik asidoz ve hipoglisemi gorulir.
* Bulgular genellikle dogumdan sonraki ilk iki haftada belirgin hale gelir.

* Yenidogan doneminde adrenal kriz belirti ve bulgulari; beslenme gucligu, letariji,

kusma, ishal, zayif aglama, dehidratasyon, kilo kaybidir.

 Tani almayan olgular hiponatremik dehidratasyon, hiperkalemi, hipoglisemi,

metabolik asidoz ve hipovolemik sok ile kaybedilmektedir.



1.B.Klasik Tip-Basit virilizan form

e Siklik- %25
» Aldosteron eksikligi olmaksizin kortizol eksikligi ve androjen fazlaligi

* Kiz olgular;

* Prematur adrenars

» Agir virilize olgular erkek kimlikte (NP testis ve hipospadias)

* Erkek olgular;

 dogumda normal, izoseksliel periferik puberte prekoks (pubik killanma, makropenis, kemik

yasinda ilerleme)



1.B.Klasik Tip-Basit virilizan form

Her iki cinsiyette;

Hiperpigmentasyon

Sekonder seks karakterlerinde belirginlesme

* (erken pubik/aksiller killanma, akne, seste kalinlasma, kas gelisiminde hizlanma, hizli boy

uzamasi)

Kemik yasinin hizli ilerlemesi / koti metabolik kontrol/ eriskin boylari kisa

* Tedaviye uyumu iyi olmayan kizlarda;

* hirsutizm, adet duzensizligi ve sekonder amenore



2.Non Klasik (Gec baslangich) tip

21-hidroksilaz enziminde kismi eksiklik

Dis genital gelisim normal

Kizlarda;

* pubertede virilizasyon, akne, hirsutizm, temporal sac dokulmesi, menstruel duzensizlik

Erkeklerde;

* puberte prekoks, akne, testis buyukligu ile orantili olmayan penis buyuklugi

Olgularin bir kismi, klinik bulgular belirgin olmadigi icin tani almayabilir, taramada

yakalanabilir.



KAH-Adrenal Kriz Tedavisi

* Adrenal kriz tedavisi acildir ve test sonugclarini beklemek %ibi nedenlerle
asla geciktiriimemelidir. (Tedavi dncesi tanisal testlerin ¢alisiimasi icin kan
ornegi alinmasi gereklidir.)

* GC- hidrokortizon
* 50-100 mg/m?2 hidrokortizon bolus,
e Devaminda 50-100 mg/m2/giin inflizyon ya da 6 saatlik araliklarla

* Sivi elektrolit tedavisi
* Baslangicta 20 ml/kg bolus serum fizyolojik ilk saatte
* Hipoglisemi varsa;
* 0,5- 1 g/kg dekstroz

* Gunluk %25 azaltmalarla 2-3 giin icinde oral doza gecilir

* Hidrokortizon > 50 mg/m2/giin;
e fludrokortizon replasmanina gerek yok (hipertansiyon !)
» oral hidrokortizona gectikten sonra tedaviye tekrar eklenir .



KAH-ldame Tedavisi

* GC tedavisi; hidrokortizon 10-15 mg/m2/giin (3 dozda)

e 15-17mg/m2/glinii asmamali (biyimede baskilanma)
* Mineralokortikoid tedavisi;fludrokortizon 0,1 mg/giin (tek dozda)

* Tuz tedavisi; sodyum klorir tedavisi
» Sut cocuklarinda bobreklerin immaturitesine bagh goreceli mineralokortikoid direnci
* Anne situ ve formul stitte sodyum iceriginin disuk
e 1-2 g/glin (17-34 mmol/giin, 10 mmol/kg/giin)

e Stres dozu;
* Oral; hidrokortizon iki ya da Gc¢ kat (3 glin)
* Ates < 38,5°Cise iki kat
* Ates >38,5°Cise Uc kat
* lv; 50 mg/m2/glin



KAH -lzlem

Klinik bulgular Lab. ve Goruntileme
e Biuyime—-3ayaraile e Serum elektrolitleri, kan sekeri,lipid profili,SHBG
* (boy,agirlik,viicut kitle indeksi) e Kortizol, ACTH, DHEAS-SO4,Testosteron
 Puberte—-3 ayaraile  ACTH dizeyine gore ila¢ doz ayarlamasi yapilmaz

* (tanner evre, GPB) fakat normal/baskili ise asiri tedaviyi gosterir.

e 17-hidroksiprogesteron, Androstenedion
» 17-OHP takipte 4-12 ng/mL hedeflenir

* PRA, aldosteron (mineralokortikoid kullaniyorsa)

* Kan basinci — her vizitte-3 ay ara ile
» gerekirse tansiyon holter ile)

* Klinik hiperandrojenemi bulgulari - her vizitte ,3

ay ara ile « FSH, LH
* Genital yapi — gerektiginde * Periferik puberte— Kombine puberte prekoks
* GOz muayenesi— yillik * Pelvik USG (kiz),
e Ureme saghgi— 6 ayda bir » Scrotal USG ;(erkek, testikiler adrenal rest tm)-yillik
e KVS degerlendirilmesi— yillik * OGTT — gerekirse

e DEXA- adolesanda



Olgularimizin Klinik Izlemi

Olgu 1 Olgu 2

* 7vyas2ay * 4vyas 1l ay

* Boy:120.4 cm (-0.22 sds) * Boy:104 cm (-1.1 sds)

* Hedef Boy: 167.4 Ongoriilen Boy: 168 * Hedef Boy: 154,7 Ongdriilen Boy: 154
* Tart1:26.2 kg (0.79 sds) e Tarti:18.1 kg (-0,12 sds)

e BMI:18.1 (1.25 sds) « BMI:16.7 (0.82 sds)

* Kemik yasi:6 yas 6 ay * Kemik yasi: 6 yas

* Puberte: Evre 1 e Puberte: Evre 1

* Tansiyon:118/77 (evre 1 HT) * Tansiyon:102/75 (evre 2 diyastolik HT)

» Hidrokortizon (genkort):13.8 mg/m2/g » Hidrokortizon (genkort):13.8 mg/m2/g

* Fludrikortizon (astonin): 0.1 mg—>0.05 mg * Fludrikortizon (astonin):0.1 mg—>0.05 mg

, : 4
(tansiyon holter sonrasi kesilme ? ) « KV, gbz muayenesi istendi

e KV, gbz muayenesi istendi



17-OH Progesteron Takibi-1.cocuk 17-OH Progesteron Takibi-2.cocuk
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Turkiye'de Yenidogan KAH Taramasi

KONJENITAL ADRENAL HiPERPLAZI (KAH) AKIS SEMASI

i KAN GRNEGi i * PR : el
TUM TERM BEBEKLER iLE 232 HAFTA VE 21500 gr PREMATURE BEBEKLER 2017 ylllnda Konjenltal Adrenal HlperplaZISI pIIOt
: T T : taramasi (Konya, Kayseri, Samsun, Adana)
UYGUNSUZ KAN ORNEG UYGUN KAN ORNEG ba§|at| .
v v *2022 yilinda ise 81 ilde yapiliyor.
—— TARAMA LABORATUVARINDA
At >{ 170HP BIRINCI BASAMAK ANALIZ
\ 4
2 36 hafta ve > 2500 gr bebekler < 10 ng/ml > 36 hafta ve > 2500 gr bebekler > 10 | . . ..
[32-35 hafta ve 1500-2499 gr prematiire bebekler] [ 32-35 haf>tave i5§0\$299grpgrrem‘:tﬁree{,:bekglzmls ng/ml 1. Basamak—FIA yontemi ile 170HP
< 15ng/ml . ..
T V 2. Basamak— LCMS ydntemi ile 170HP,
AYNI GRNEKTEN iKINCi BASAMAK ANALIZ - i i i
l — ] 21-deoksikortizol, kortizol,
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PEDIATRIK ENDOKRINOLOJI KLINIGINE SEVK

170HP: 17-Hidroksiprogesteron
F: Kortizol

21S: 21-Deoksikortizol

11S: 11-Deoksikortizol

AS: Androstenedion



Akilda kalanlar!

e Otozomal resesif kalitim (akraba evliligi)

e Basvuru zamani (2-3. haftalar)

e Basvuru bulgulari; kusma, tuz kaybi, kizlarda kuskulu genitalya
* Tanida ilk adimda; sodyum, potasyum, kan sekeri bakilmali

e Adrenal prekursorlerin degerlendirilmesinde; esik degerler yas, cinsiyet,
klinik bulgulara gore degerlendirilmeli.

* |zlemde tansiyon takibi !

. Ean_lbasll.nu ylksek, laboratuvarda renin baskili oldugunda fludrokortizon tedauvisi
esilmeli

* HK dozu>50 mg/m2/giin ise FK a gerek yok.

* Yenidogan tarama programi sayesinde klinik bulgular ortaya cikmadan daha
erken tani olasi






