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3 ay Kiz hasta

Sikayet: Emmeme,yetersiz kilo alimi

Ovykii: Dogdugundan beri sinirda gelisimi olan hastanin dogum kilosu
2910 grammis.1 aylikken anne sitid alimi yetersiz goraltp
beslenmesine mama eklenmis (aptamil,bebelac).3 aylikken kilosu
3400,kasektik,deri alti yag dokusu azalmis,g6z kiresi cokuk, agir
malnutre oldugu tespit edilmis.Tarafimiza basvurmadan son 2 glin
once baslayan fiskirir tarzda kusmalari olmus.Her beslenmeden sonra
oluyormus.Atesi,ishali olmamis.Bir 6nceki aya gore 200 gram
kaybettigi gorilmus.



Ozgecmis
e Prenatal:Ozellik yok.

* Natal:38h+5 glinltik,2910gr,normal yolla dogmus.

e 2 aylikken pnédmoni baslangici disunilerek antibiyotik
baslanmis.



Soygecmis

* A:31y,ss

* B:31y,ss

* Anne baba arasinda akrabalik yok.
* Kardes oykuisu yok.



Vital Bulgular(?)

* Ates:36,5C
 Nabiz:90/dk

* Solunum sayis1:48
e Tansiyon:90/60
* S5p02:98%

e Tart1:3590gr(<3p)
* Boy:54cm(4p)



F|2|k Muayene

Genel durum: Orta-lyi, bilinci acik, kasektik ve dehidrate goriinimde

* Bas-boyun: Sa¢ ve sacl deri dogal. Kafa yapisi simetrik. Boyunda kitle
yok.On ve arka fontanel acik,cokiik

e Cilt:Cilt rengi dogal.Dokuntusu,siyanoz yok.Turgor tonusu az,cillt derisi ince

e Kulak burun bogaz: Bilateral kulak zarlari dogal Orofarenks ve tonsiller
dogal. Burun tikanikhgi ve akintisi yok.

e Gastrointestinal sistem: Batin rahat. Palpasyonla defans ve rebound yok.
Hepatosplenomegali yok. Traube alani acik.

e Solunum:Her iki akciger dinlemekle solunum sesleri esit
havalaniyor.Rsolunum sesleri dogal.al ronkus yok.

Dolasim:S1 ve S2 duyuldu. Ufiirim yok.
Genitoulriner: Haricen erkek. Anomali yok.

Norolojik muayene: Bilinci acik ,Bilateral DTR aliniyor. Isik refleksi her iki
gozde var.



HEMOGRAM

e WBC-5,7 x1073/ulL
«  NEU-1,8x1073/ulL
e LYM-—4,1x1073/uL
«  RBC-4,5x1076/pL

e HGB-12,4g/dL

e HCT-34%

. MCV-761fL
PLT-373x1073/ul

BiOKiMYA

*Glukoz- 115mg/dL
*Kreatinin — 0,43mg/dL
*AST (SGOT) - 55,7U/L
*ALT (SGPT) — 18.5U/L
*ALP - 125U/L

*LDH - 260U/L
*Protein:60
*Albumin:41

*Na:123

*K:2.82

*Ca:11

*Klor::65,6

*Fosfor:4.5

*CRP:1.72

TIT

Renk - ACIK SARI
Bulaniklik - BERRAK
pH-6.5

Dansite - 1,017

Kan -

Lokosit - Negatif

Glukoz - NEGATIF(-)
Protein - Eser mg/dL
Bilirubin - NEGATIF(-) mg/dL
Keton - NEGATIF(-) mg/dL
Nitrit - NEGATIF(-)
Urobilinojen - Normal



oH - 7,82

PCO2 - 28,8mmHg
PO2 —55.3 mmHg
iCa+ - 0.95mmol/L
K:4,1 mmol/L
Na:112 mmol/L

Cl - 70 mmol/L

Glu - 96 mg/dL

Hb — 13 g/dL
Lac:14 mg/dL
cHCO3 - 49.7 mmol/L

Tiroid Fonksyon testleri
normal diizeyde

B12 ve Ferritin duzeyleri
Normal



Patolojik Bulgular ve Klinik:

* 3 aylik kiz hasta
e Kusma, Kilo alamama

* Laboratuvar:
Hiponatremi,hipoklaemi,hipokloremi

e Kan gazi: Metabolik alkaloz



On Tani?
Ek Tetkik?



Klinik Seyir

* Bartter 6n tanisi ile serviste izlenen hastanin yapilan
tetkiklerinde KF'e ait 4 gen mutasyonu saptandi ve topuk
kaninda 2 kere pozitiflik mevcuttu.



KIiSTiK FIBROZIS

Kistik fibrozis(KF) hastaligi ter bezleri, pankreas ve solunum
sistemi ,gastrointestinal ve Ureme sistemlerinin mikoz
bezlerini tutan metabolik bir hastaliktir.

Hastaligin en sik goruldiagu beyaz irkta canli dogan
bebeklerdeki insidansi 1/2500-3000 dir. Asyalilarda 1/35.000,
siyah irkta 1/15.000-20.000 gibi sikliklarda bildirilmistir.



GENETIK

e Hastalik OR olarak kalitilir.

e 70931 geni CFTR (Kistik Fibroz iletkenlik Diizenleyici)

proteini sentezinden sorumludur.

* Bugune kadar 1900’den fazla mutasyon tanimlanmistir
* En sik goriilen mutasyon (% 70, ABD ve kuzey Avrupa)
del F508dir. Turkiye’de bu mutasyon % 28,4 olarak bildirilmistir.



PATOGENEZ

 CFTR proteini, cCAMP ile aktive olan Transmembran Na ve Cl
kanallarindan sorumludur.

e Epitelyal hiicrede Cl salinimi azalmis, Na absorbsiyonu artmistir.
 Artmis sodyum absorbsiyonu, KF hicreleri tarafindan apikal
(luminal) membran boyunca amilorid’e duyarli Na iletimi artisi ve
bazolateral membranda NA-K-ATPaz aktivite artisi ile iliskilidir.

* Solunum yollarinda; sivinin izotonik hacim kaybi ile birlikte ve
azalmis mukosiliyer klirens=> Artmis bakteriyel aderens ve akciger

inflamasyonu
* Artmis inflamasyon ve enfeksiyonlar =>Bronsektazi
e GIS'de su hiicre disina cikip mukusa tabaya yayilamaz proteinden
zengin, viskoz ekzokrin sivi, proksimal biliyer ve pankreatik kanallari
tikar =>Sarilik ve sindirim bozuklugu



SINIFLANDIRMA

* |. Protein yapimi yok.KFTR gorev
yapmaz
* |l. Hucre ici trafik bozuklugu

olur,bozuk protein ER veya golgide
parcalanir * Delta F508

* |ll. Regiilasyon bozuklugu vardir.KFTR
ATP veya cAMP tarafindan aktive
edilemez.Apikal membranda

Golgi N
apparatus—r !

fonksiyon gormeyen bir KFTR vardir. N e
Ribosomes ,‘—’g} .
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W"’_"zj‘ T At

* |V. Apikal membranda CFTR yoluyla
gelisen klor tarnsportunda azalma

* V. Normal yapidaki KFTR nin yapimi
azalmistir.

* VI.KFTR nin stabilitesi bozulmustur.




Tablo 15.50 « Kistik Fibrozis Hastallgmda Klinik

Bu%gular _,

Dogum oncesi donem
- Badirsak perforasyonu

+ Ultrasonografide hiperekojenik barsak

Yenidogan donemi
« Mekonyum ileus
« Intestinal atrezi

- Uzamus direkt hiperbiluribinemi ile giden sarilik
- Abdominal ve skrotal kalsifikasyon

- Yenidoganin hemorajik hastaligi



Bebeklik ve cocukluk donemi

- Tekrarlayan akciger enfeksiyonlari

Bronsektazi

Tekrarlayan nazal polip
Pansinuzit

Kronik yagh diyare ve kilo alamama
Rektal prolapsus

Abdominal distansiyon

Kolestasis, safra tasi

Akut pankreatit

Siroz, portal hipertansiyon ve varis kanamalari
Hipoproteinemi ve yaygin édem

Distal intestinal obstruksiyon sendromu
Psodo Bartter sendromu

Hemolitik anemi (Vitamin E eksikligine bagl)

Idiyopatik intrakranial hipertansiyon (Vitamin A
eksikligine bagh)

Kserozis (Vitamin A eksikligine bagh)
Cilt dokuntuleri (esansiyel yag asidi eksikligi ile)




Adolesan ve Eriskin donemi

* Bronsektazi

* Kronik pansunizit ve tekrarlayan nazal polipler
* Hemoptizi

* |diopatik tekrarlayan pankreatit

e Siroz,portal HT ve varis kanamalari

* Gecikmis puberte

* Azospermi,infertilite

* Vaskdulitik cilt dokuntuleri



Kistik fibrozis Hastah‘gia aif klinigt;l-gular
Veya
Kistik fibrozis olan kardes dykiis
Veya
Yenidogan tarama testi pozitifligi
+
Ayri gunlerde yapilan iki 260 mEq/L ter testi sonucu
Veya
Kistik fibrozise ait 2 mutasyonun gosterilmesi
Veya

Kistik fibrozis ile uyumlu nazal potansiyel farki 6l¢imu

Ter testinde terdeki klor konsantrasyonun 60mEq/L olmasi pozitif degerdir.



Solunum sistemi Tutulumu

e KF li hastalarin akcigerleri dogumda normaldir.Ancak erken
bebeklik doneminden baslayarak tekrarlayan solunum sistemi
(bronsit,bronsiolit,pndmoniler) enfeksiyonlari ve kronik
okstruk goéralar.

e Tekrarlayan akciger enfeksiyonlari, akciger hasari ve
bronsektazi ve fibrozis ile sonlanir.

* Akciger grafilerinde erken bulgu havalanma
fazlahgidir.Hastaligin ilerlemesi ile brons duvarlarinda
kalinlasma,atelektaziler,bronsektaziler gibi radyolojik bulgular
eklenir.

* Bronsektaziler yaygin olmakla birlikte en sik st loblarda
goralur.



e Hastalarda erken yaslarda en sik S.Aureus ve H.influenza ile ve
yaslari ilerledikce P.aeruginosa(PA) ile endobronsiyal
enfeksiyonlar goralur.

* Sonyillarda KF'li hastalarda giderek artan oranda metisilin
direncli S.aures (MRSA) enfeksiyonlari gorulmektedir.

* KF'lu hastalarda solunum viruslarinin hepsi gorilmekle
beraber RSV ve influenza virtslari klinik etkileri acisindan
onem tasirViral enfeksiyonlarin ardindan bakterilerin ozellikle
PA nin solunum yoluna yerlesmesi kolaylasir.



Mantarlardan Aspergillus tirleri immunopatolojik bir
reaksiyon ile Allerjik Bronkopulmoner aspergillozis (ABPA)
tablosuna neden olabiilir.KF’li bir hastada hisilti,solunum
sistemi bulgularinda kotilesme olmasi,balgam plaklari olmasi
ve infiltrasyonda artma oldugu donemlerde akla gelmelidir.

KF’li hastalarin %30 unda nazal polip ve %90 nindan fazlasinda
pansinuzit saptanir.Nazal obstruksiyon énemli bir
sorundur.Nazal polipler genellikle cok sayida ,nazal pasaiji
tikayabilecek nitelikte ve rezeksiyondan sonra tekrarlama
egilimindedir.



Kronik Akciger Komplikasyonlari

* Atelektazi

* Pndmotoraks

* Hemoptizi

* Hipoksemi

* Pulmoner Hipertansiyon

e Kor pulmonal

* Buylumede gerilik

* Toraks 6n arka capinin artmasi
* Skolyoz,kifoz

* Parmaklarda comaklasma



Gastrointestinal Tutulum

Ekzokrin pankreas tutulumu KF li hastalarin %85 inde gorulir
ve [lU dénemde baglar.

Pankreas hastaligi pankreatik sekresyonlarin hacimlerinde
azalma ve dusuk HCO3 konsantrasyonu sonucu
gelisir.Proenzimlerin pankreas kanallarinda toplanmasi doku
hasarina fibrozise sebep olur.

Pankreas yetmezliginin tipik bulgulari yagh kaka, kot kokulu
gaz cikarma ,karin agrisi,ishal ve kilo alamamadir.

KF’'de fokal bilier siroz 6nemli bir karaciger tutulumu
bulgusudur;yasla beraber klinik bulgu verir.

KF’li hastalarin %15 inde IU donemde ince barsak
obstruksiyonu gelisir.(mekonyum ileus)

Rektal prolapsus;steatore,malnutrisyon ve tekrarlayan
Oksuruklere bagl olarak gelisebilir.



Psodo Bartter sendromu

* Terle asiri miktarda sodyum ve klor kaybina bagli olarak,eger
bu kayip yerine konulmazsa hiponatremik,hipokloremik
dehidratasyon ve metabolik alkoloz tablosu olusmasidir.

* Hastalar genellikle halsizlik,istahsizlik ve kusma ile gelirler ve
hastaligin ilk basvuru tablosu olabilir.



Endokrinolojik Tutulum

DM: 25 yas uzerindeki KF’li hastalarin %30 unda gorulir.
Gecikmis puberte
Osteoporoz

Fertilite

Kfli erkeklerin %98 i vas deferens agenezisi veya seminal vezikul
lerdeki degisiklige bagl olarak infertildir.

Kadinlarda da fertilite azlamistirBunun nedeni serviks agzindaki
mukus tikaclari ve kronik servisittir.



Solunum Sistemine Yonelik Tedavi
J Antibiyotik Tedavisi:
— Oral,parenteral ve ya inhalasyon yollari ile kullanilabilir.

— Direng gelisimini dnlemek icin kombine kullanimlari dnerilir.
— Tobramisin ve Kolistin in inhale formalari bulunmaktadir

1 Kronik Kolonizasyon Tedavisi:

 Semptomlardan bagimsiz olarak enflamasyonu azaltmak ve SFT deki
bozulmayi 6nlemek icin

e Tobramisin inh. 2*300mg 1lay verilip 1 ay ara verilmesi

] Makrolit Tedavisi:

* immunmodulator etkileri ve inflamasyonu azaltmak amaci ile

] Mukolitik Tedavi:

= Hipertonik NaCl solusyonu inh ve Purifiye edilmis rekombinant insan
deoksiribonukleaz (Pulmozyme)



Gastrointestinal Sisteme Yonelik Tedavi:

Beslenme tedavisi: Yuksek proteinli,yuksek kalorili veya yuksek
yag iceren diyet onerilir.

Pankreas enzim tedavisi: Mide asidinden korunan ve barsakta
cozunen granuller iceren preperatlar(Kreon) tercih edilir.Verilecek
ilacin miktari hastanin steatoresini kontrol altina alacak dozda
olmalidir.

Vitamin Destegi: Vit A,D,E,K ylUksek dozlarda tedaviye eklenir.
Tuz Destegi:Glinlik ek sodyum kloriir dozu 2-4 mEqg/kg’dIr.

Ursodeoksikolik Asit(UDCA):Karciger tutulumu belirgin hastalarda
kullanilan kolorektik bir safra asididir.15-20 mg/kg olarak kullanilir.



