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Otizm spektrum bozuklugu oldugu disuinulen 30 aylik erkek cocugun fizik
muayenesinde, basinin buyuk, yiziunidn uzun ve kulaklarinin kepce seklinde oldugu
goruliyor. Halasinin tremor ve ataksi nedeniyle takip edildigi 6greniliyor.

Bu hastaya tani konulmasi icin asagidaki tetkiklerden hangisinin oncelikle istenmesi
en uygundur?

A) FMR1 gen analizi
B) isitme testi

C) Idrar kan aminoasitleri
D) Kraniyal manyetik rezonans gorintuleme
E) PTEN gen analizi
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Dogru Cevap: A) FMR1 gen analizi

Aciklama:

Bu olguda klinik bulgular Frajil X sendromu ile uyumludur.

Otizm spektrum bozuklugu bulgularina ek olarak makrosefali, uzun yuz, kepce
kulaklar Frajil X icin tipik dismorfik ozelliklerdir.

Aile oykisunde halada tremor ve ataksi bulunmasi, FMR1 premutasyonu
tastyicilarinda gorulebilen FXTAS (Fragile X—associated tremor/ataxia syndrome)
tablosunu dustindurtr ve taniyi guiclt sekilde destekler.

Frajil X sendromu, FMR1 geninde CGG trinlikleotid tekrar artisi ile olusur ve otizm
spektrum bozuklugunun en sik kalitsal nedenidir.
Bu nedenle taniyi dogrulamak icin oncelikle FMR1 gen analizi istenmelidir.




o OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
@I-yandalg C 2. Soru

Diger Secenekler Neden Yanlis?

B) Isitme testi

Isitme degerlendirmesi gelisimsel gecikmesi olan cocuklarda tarama amach yapilabilir; ancak
bu hastada belirgin dismorfik bulgular ve glicli genetik sendrom dustindlren aile 6ykusi
vardir. Isitme testi taniyi koydurmaz.

C) idrar kan aminoasitleri
Bu tetkik daha cok fenilketoniiri ve diger metabolik hastaliklarin taranmasinda kullanilir. Frajil
X sendromu metabolik bir bozukluk degildir ve bu test tanisal degildir.

D) Kraniyal manyetik rezonans goriintiileme

Norogorintileme yapisal beyin anomalilerinin degerlendirilmesinde kullanilir; ancak Frajil X
sendromunda 6zgul bir MRG bulgusu yoktur. Klinik ve genetik siphe varken ilk basamak
degildir.

E) PTEN gen analizi

PTEN mutasyonlari otizm + belirgin makrosefali ile iliskili olabilir; ancak uzun yuz, kepce kulak
ve ailede FXTAS distinduren tremor-ataxi oykisu PTEN’den cok FMR1 mutasyonunu destekler.
Bu nedenle 6ncelikli test degildir.




OTIZM

* Atipik sosyal etkilesim, iletisimde bozulma ve sapma, ilgi alanlarinin kisitli olmasi ve 3
yasindan once baslangic otizmin temel ozellikleridir.

(GOz temasi kurmama, cagirildiginda bakmama, gtlimsememe vb.)

Tani klinik muayene ile konur.

Erkek cocuklarda daha sik, EEG normaldir.

e Otizm icin 6nerilen tarama zamanlari 18 ve 24. aylardir. ¢ Otizm spektrum bozuklugu ile
ayirici tanida dusuntlmesi gereken hastaliklar: Frajil-X, Prader-Willi, Smith-Lemli-Opitz,
Rett, Sotos, Angelmann, Tuberoskleroz, Norofibromatozis, Duchenne, tedavi edilmemis
fenilketonuri, konjenital kizamikgik, fetal alkol sendromu




Otizm spektrum bozuklugu ile ayirici tanida dusunulmesi gereken hastaliklar:

Otizm spektrum bozuklugu ile ayirici tanida disunuilmesi gereken hastaliklar:

Frajil-X, Prader-Willi, Smith-Lemli-Opitz, Rett, Sotos, Angelmann, Tuberoskleroz,
Norofibromatozis, DMD

Fenilketonuri, konjenital kizamikgik,

fetal alkol sendromu




Frajil X sendromu

HASTALIK

FULL MUTASYON

SEMPTOM

ADHD

Anksiyete, Asiri
hareketlilik, agresif
patlamalar

Nobetler

Bilissel bozukluk

TEDAVI VE MUDAHALE

Stimulanlar

SSRI, atipik antipsikotikler,
psikiyatrik destek

Karbamazepin, valproik acit

Psikiyatrik destek

GELECEKTE
POTASIYEL
TEDAVI

MGIuR5
antagonistleri

MGIuR5
antagonistleri

mGIuR5
antagonistleri

mGIuR5
antagonistleri




USMER

HASTALIK

PREMUTASYON

SEMPTOM

Prematlr ovaryan
yetmezlik

Intansiyonel tremor

Parkinsonizm
Kognitif

gerileme/Demans

Anksiyete, apati,
disinhibisyon,
irritabilite,depresyon

NOropatik agri

TEDAVI VE MUDAHALE

Ureme i¢in danisma, yumurta
donasyonu

Hormon replasman tedavisi
B-Blokorler

Karbidopa/levodopa

Asetil kolin esteraz inhibitorleri

Venlafaksin, SSRI

Gabapentin

GELECEKTE
POTASIYEL TEDAVi

Over dokusunun
kriyopreservasyinu




Frajil X Sendromu

e Frajil Sendromu’nun bulgularnt 3’10 CGG tekrarinin
sayisina gore degismektedir.

* Normal (<55), Premutasyon (55- 200) Full mutasyon
(>200)
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Frajil X Sendromu

 Tanis1 PCR ile konur. FMR1 gen analizi
 Tekrar sayisinin ¢ok arttigr durumlarda PCR ile tam1 konulamayabilir ve

Southern Blot isimli 6zel bir tetkikle tan1 konabilir.

 Ayrica, ¢cok nadir durumlarda kromozom analizi ile bu bélgenin kirilgan
gorulmesi ile de tan1 konabilir.




Frajil X Sendromu

Frajil X Sendromu

YUZ OZELLIKLERI
e Uzun yuz
e Belirgin, 0ne donmiis kulaklar
¢ Yilksek damak

BAG DOKUSU ANOMALILERI
e Eklem hiperlaksisitesi
e D{z taban
e Mitral valf prolapsi
e Skolyoz




Frajil X Sendromu

DAVRANIS VE KOGNISYON
e Otistik davranislar (%20-30)
e ADHD (Attetion Deficit Hyperactivity Disorder) (%80)
e Anksiyete (%70-100)
e Mental retardasyon
DIGER
® Makroorsidizm (Hipotalamik disfonksiyona bagli) (%40)
e Hipotoni
e Strabismus
e Rekdrren otitis media
® NQbet
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Adodlesanlarda polikistik over sendromu tanisi koymak i¢in asagida verilen hangi iki
bulgunun olmasi mutlaka gereklidir?

A) Oligomenore ve obezite

B) Obezite ve klinik ve/veya biyokimyasal hiperandrojenizm

C) Insiilin direnci ve oligomenore

D) Oligomenore ve klinik ve/veya biyokimyasal hiperandrojenizm

E) Oligomenore ve ultrasonografide polikistik over morfolojisi




POLIKISTIK OVER
SENDROMU

e Hiperandrojenizm,

oligoa-novulasyon ve
USG da polikistik over
gorinimu (over
volimu >10 cc, tek
overde >12 follikul)

MIH Kriterler

Higo veyva anovulasyon

wiE

Klinik veva bivaokinmyasal
hiperandrojenizm

Rotterdam Kriterleri

Androgen Excess Society

U kriterden 2 tanesinin varhg:
1. Qligo veya anovulasyon

2. Ultrasonografide poliksitik over
gariiniimil (bir overde 12 veya daha fazla
follikill ve/veya over volimiz 10 cc)

1. Klinik ve/veya biyokimyasal
hiperandrojenizm

Klinik ve/veya biyokimyasal hiperandrojenizm
ile birlikte asagidakilerden biri

Polikistik overler
veya

Oligo veya anovulasyon




%vm_t

LH diizeyinde artma, overde androjen artisi

FSH seviyelerinde azalmaya bagli follikilogenez bozuklugu

Steroidojenik enzim aktivitesinde degislklik

Ikizlerde goriilme sikliginda artis

Instilin direnci nedeniyle insilin artisi buna bagli ovaryen androjen sentezinin
uyarilmasi, seks hormonu baglayici globulinin (SHBG) azalmasi

LH/FSH oraninda artis tani kriteri degildir !!!




* Hipotalamo-hipofizer-ovaryen aks bozuklugu vardir.
e LH/FSH orani artar (LH 1%, FSH normal veya hafif J{,).
 Artmis LH - overde teka hucrelerinden androjen uretimi artar.

 Androjenler periferde aromatize olarak 6strojene donusir - kronik
ostrojen maruziyeti - anovulasyon.

e instilin direnci de hiperandrojenizmi giiclendirir.




%

75. Asagidakilerden hangisi polikistik over
sendromunun tani kriterlerinden biri degildir?

A) Hirsutizm
B) Biyokimyasal hiperandrojenizm
C) Anovulasyon

D) Oligoanovulasyon

E) Obezite




Derste cozulen
benzer soru

*]. Oligo-anovulasyon,

2. Klinik-biyokimyasal
hiperandrojenizm,

e 3. USG'de polikistik
morfoloji (bir overde

> 12 foliktl ve/veya
over volumu = 10 cc)

.
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Dogru Cevap: D) Oligomenore ve klinik ve/veya biyokimyasal hiperandrojenizm

Aciklama:

Adodlesanlarda polikistik over sendromu (PKOS) tanisi eriskinlerden farkli olarak daha
kati kriterlerle konur. Bunun nedeni, puberteye 6zgu fizyolojik degisikliklerin
(anovulatuvar sikluslar, akne, gecici hiperandrojenemi, USG’de polikistik gorinim)
PKOS’u taklit edebilmesidir.

Bu nedenle addlesanlarda tani koyabilmek icin iki temel bulgunun birlikte ve mutlaka
bulunmasi gerekir:

Oligomenore / ovulatuvar disfonksiyon (puberteden sonra persistan olmasi sartiyla)

Klinik (hirsutizm, siddetli akne) ve/veya biyokimyasal hiperandrojenizm

Ultrasonografik polikistik over gorinimu adolesanlarda tani kriteri olarak kullanilmaz,
cuinkt fizyolojik olarak sik gérulir.
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Diger Secenekler Neden Yanlis?

A) Oligomenore ve obezite
Obezite PKOS ile sik birliktelik gosterebilir; ancak tani kriteri degildir. Oligomenore tek
basina yeterli degildir ve hiperandrojenizm olmadan addlesan PKOS tanisi konulamaz.

B) Obezite ve klinik ve/veya biyokimyasal hiperandrojenizm
Obezite zorunlu bir bulgu degildir. Ayrica ovulatuvar disfonksiyon (oligomenore)
olmadan PKOS tanisi ad6lesan yas grubunda konulamaz.

C) insiilin direnci ve oligomenore
Insilin direnci PKOS patogenezinde 6nemli rol oynasa da tanisal kriter degildir.
Hiperandrojenizm olmadan tani eksik kalir.

E) Oligomenore ve ultrasonografide polikistik over morfolojisi
Adolesanlarda ultrasonografide polikistik over gorinimu fizyolojik olarak sik
goruldigu icin tanida kullanilmaz. Bu nedenle hiperandrojenizm olmadan bu
kombinasyon tani koydurucu degildir.
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Bir bucuk yasindaki kiz cocuk kalsiyum diisiikligii nedeniyle yénlendiriliyor. Oykiisiinden bir
hafta once atessiz havale nedeniyle acil servise getirildigi, kalsiyum dusukligi saptandigi ve
kalsiyum laktat baslandigi; yenidogan doneminde 1 haftalikken kisa sireli tedaviyle dizelen
kalsiyum disukligi oldugu; 3 ayliktan beri sik hastalandigi ve antibiyotik kullanildigi
ogreniliyor. Ailede benzer 6yki bulunmuyor. Fizik muayenesinde pulmoner odakta S2'de sabit
ciftlesme ve sistolik Gflirim saptaniyor. Laboratuvar incelemelerinde serum Ca 7,1 mg/dL (N:
8,2-10,7), P diizeyi 7,8 mg/dL (N: 3,5-5,7), paratiroid hormon 52 pg/mL (N: 12-67) olan
hastanin magnezyum, D vitamini ve alkalen fosfataz dlizeyleri normal sinirlarda tespit ediliyor.
idrarda kalsiyum atilimi diisiik, EKO’da ASD ve kiiciik VSD saptaniyor.

Bu hastada hipokalseminin en olasi nedeni asagidakilerden hangisidir?

A) Psodohipoparatiroidizm tip 1a

B) Kalsiyum sensing reseptor aktive edici mutasyon
C) Maternal hiperparatiroidizm

D) Hipofosfatemik rikets

E) DiGeorge sendromu
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Dogru Cevap: E) DiGeorge sendromu

Aciklama:

Bu olguda hipokalsemi ile birlikte hiperfosfatemi olmasi ve PTH’nin hipokalsemiye
ragmen belirgin yliikselmemesi (inappropriately normal), hipoparatiroidizm
tablosunu dustindurdr.

Ek olarak:

Sik enfeksiyon gecirme - T-hiicre yetmezligi (timus hipoplazisi/aplazisi)
Konjenital kalp defekti (ASD, VSD) + sabit ciftlesmis S2

Yenidogan doneminde de hipokalsemi oykisu

birlikteligi 22g11.2 delesyonu (DiGeorge sendromu) ile cok uyumludur. DiGeorge’da 3.
ve 4. farengeal pos gelisim bozuklugu nedeniyle paratiroid hipoplazisi olur -
hipokalsemi + hiperfosfatemi gorilur.




COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDZSSZO%S-Z
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Diger Secenekler Neden Yanlis?

A) Psodohipoparatiroidizm tip 1a

Bu tabloda hedef organ PTH’ye direnclidir; bu nedenle hipokalsemi ve hiperfosfatemiye karsi PTH
belirgin yiiksek olur. Ayrica tip 1a’da Albright herediter osteodistrofi (kisa 4.-5. metakarp, kisa boy,
yuvarlak ylz, obezite gibi) beklenebilir. Bu olguda PTH “yliksek beklenirken” belirgin yiksek degil ve
eslik eden immiin yetmezlik + konjenital kalp bulgulari bu taniya uymaz.

B) Kalsiyum sensing reseptor aktive edici mutasyon

CaSR aktivasyonunda “set point” diser = PTH baskilanir, hipokalsemi gelisir; ancak en tipik eslik eden
bulgu hiperkalsiiiri (idrarda kalsiyum atilimi artisi) ve buna baglh nefrokalsinoz egilimidir. Bu hastada
idrarda kalsiyum atilimi diistik. Ayrica sik enfeksiyon ve konjenital kalp defekti ile aciklanamaz.

C) Maternal hiperparatiroidizm

Annede hiperparatiroidi varsa fetlstin paratiroidleri baskilanir ve yenidoganda hipokalsemi gorulebilir;
fakat bu genellikle yenidogan donemine sinirli gegici bir durumdur. Bu olguda tekrarlayan hipokalsemi,
sik enfeksiyonlar ve konjenital kalp defekti var; maternal gecici baskilanma bunu aciklamaz.

D) Hipofosfatemik rikets

Bu hastalikta temel problem renal fosfat kaybidir - fosfor diisiik olur (hipofosfatemi). Ayrica ALP
genellikle ylkselir, D vitamini metabolizmasi etkilenebilir ve klinik rikets bulgulari beklenir. Bu olguda
fosfor yliksek, ALP ve D vitamini normal, bu nedenle uymaz.




CasR

Kanda Ca?* arttiginda, CASR aktive olur - PTH (parathormon) salgisi baskilanur.
Kanda Ca?* azaldiginda, CASR inaktive olur > PTH salinimi artar.

Bu geri bildirim mekanizmasi sayesinde plazma kalsiyum duzeyi oldukca dar bir aralikta sabit tutulur.

Kalin ¢ikan kol (TAL): CASR, burada Na*-K*-2Cl~ kotransporter (NKCC2) aktivitesini
baskilar. Boylece Ca?* reabsorpsiyonu azalir.

Toplayici kanallar: Aktive oldugunda su ve kalsiyum geri emilimini azaltir (antiditretik
etkiyi de hafifletir).

* Sonuc:
Yuksek kalsiyum — CASR aktif - daha az PTH, daha az kalsiyum geri emilimi -
kalsiyum duser.




CaSR MUTASYONLARI ve HASTALIKLAR

Loss-of Function of Mutation Ailesel Hipokalsitirik
Hiperkalsemi

Yenidogan Primer Hiperparatiroidizm

Primer Hiperparatiroidizm

GENOTIP

Heterezigot

Hom. / Het.

Hom. / Het.

SERUM Ca

Yiksek

Cok yuksek

Yiksek

Ca ATILIMI

Dasuk

Normal/Disuk

Normal/Yuksek

Gain-of Function of Mutation Otozomal Dominant
Hipokalsemi

Bartter Sendromu Tip 5

Heterezigot

Heterezigot

Disuk

Dusuk

Normal/Yuksek

Normal/Yuksek

CaSR Autoantibodies Otoimmiin Hipokalsitiri-
Hiperkalsemi

Otoimmiin Hipoparatiroidizm

Normal

Normal

Yiksek

Dusuk

Dusuk

Bilinmiyor




Hipokalsemi

Hipoparatiroidi
Gecici hipoparatiroidi
Diyabetik anne bebegi
Prematurite
Astiksi
inek sutl ile beslenen bebekler
Hiperparatiroidik anne bebegi
Dogumsal hipoparatiroidi
Di-George sendromu
sporadik/ailevi (OR, OD, X'e bagh)
Kenny-Caffey sendromu
Mitokondriyval myopatiler (Kearns-Sayre)

CasR akt mutasyonu (OD)

Edinsel Hipoparatiroidi
Otoimmun hipoparatirodi
Ailevi poliendokrinopati tip 1
Cerrahi
infiltratif hastaliklar (hemakromatoz,

Wilson, amiloidoz, sarkaidoz)

Travma, kanama
RAl tedavisi

PTH va direnc

Blomstand konrodisplazisi

Psodohipoparatiroidi (tip 1a, 1b, 1c, 2)

Psodopsodohipoparatiroidi




Hipokalsemi

Hipokalsemi Nedenleri
D vitamini eksikligi ve metabolizma boz
Mutrusyonel D vitamini eksikligi
D wvit bagimh rikets (Tip 1 ve 2)
ilaclar {antikonwvulsif)
Diger nedenler
Kalsiyum eksikligi
Mutrisyonel
Hiperkalsitri
Hipomagnezemi
Dogumsal
Malabsorbsuyon
Hipermagnezuri (Bartter, RTA, primer)
Edinsel

ABY, inf barsak hst, barsak rezeksiyonu

Diger nedenler
Hiperfosfatemi
Bobrek yvetmezligi
Fosfatverilmesi
Tumor lizis sendromu
Rabdomvyoliz

Bifosfonat tedavwvisi

Hipoproteinemi (Yalanc hipokalsemi)

ilaclar (furosemid, kalsitonin...)

Ac kemik sendromu
Ciddi hastalik

Akut rabdomvyoliz, toksik sok sendromu
Akut pankreatit, KBY

Organik asidemiler



Dogumsal Hipoparatiroidi

e DiGeorge sendromu (TBX1),konotrunkal kalp anomalileri dismorfolojik yliiz gorinima,
timik hipoplazi

e HDR sendromu (GATA3-Barakad sendromu)otozomal dominant

 (hipoparatiroidi, kardiyak defektler, sagirlik, bobrek anomalileri biyime gelisme geriligi,
immun ytm)

e Sanjad-Sakati sendromu(TBCE ) (hipoparatiroidi, Mental retardasyon, dismorfizm, iu ve
postnatal gelisme geriligi, konvilsiyon)

e Kenney-Caffey send (TBCE): (buyime geriligi, uzun kemiklerin kortekslerinde kalinlasma
ve medullada incelme-medullar stenoz)

e Mitokondriyal noromyopati (Kearns Sayre): (eksternal oftalmopleji, kardiyomyopati,
retinitis pigmentoza, sagirlik)
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Asagidaki kemik metabolizmasi bozuklugu ile iliskili hastaliklarin hangisinde DEXA
incelemesinde yuiksek kemik mineral dansitesi saptanmasi en olasidir?

A) Nefrotik sendrom

B) Osteogenezis imperfekta

C) Hiperparatiroidizm
D) Piknodizostozis

E) Hipofosfatazya
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Dogru Cevap: D) Piknodizostozis

Aciklama:
DEXA’'da yliksek kemik mineral dansitesi (BMD) saptanmasi, kemikte rezorpsiyonun

belirgin azaldigi ve kemigin sklerotik/yogun hale geldigi durumlarda beklenir.

Piknodizostozis, katepsin K (CTSK) defekti nedeniyle osteoklastlarin organik matriksi
yikamamasi sonucu gelisen bir hastaliktir. Rezorpsiyon bozuldugu icin kemikler yogun
ve sklerotik goriniir; bu nedenle DEXA’da BMD artisi en olasidir. (Klasik olarak
kemikler yogun ama kirilgandir; kisa boy, akro-osteoliz, kraniyal sttlr acikliklari gibi
bulgular eslik edebilir.)
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@I-yandalc ~ 5. Soru

Diger Secenekler Neden Yanlis?

A) Nefrotik sendrom

Nefrotik sendromda D vitamini baglayici protein ve albimin kaybi, steroid kullanimi ve sekonder
hiperparatiroidi gibi mekanizmalarla kemik kaybi egilimi olur. Sonucta DEXA’da genellikle diisiik BMD
(osteopeni/osteoporoz) beklenir; yliiksek BMD beklenen bir durum degildir.

B) Osteogenezis imperfekta

Tip | kollajen sentez kusuru nedeniyle kemik matriksi zayiftir ve kemik kalitesi dusuktir. Bu hastalarda
kemik kirilganhgi artar ve DEXA’da siklikla azalmigs BMD goruliar. Yaksek BMD, hastaligin temel
patofizyolojisiyle celisir.

C) Hiperparatiroidizm

PTH artisi osteoklast aktivitesini dolayli artirarak kemik rezorpsiyonunu hizlandirir. Uzun donemde
subperiostal rezorpsiyon, osteitis fibrosa cystica gibi bulgularla kemik mineral kaybi gelisir. Bu nedenle
DEXA’da BMD azalmasi beklenir; artis degil.

E) Hipofosfatazya

Alkalen fosfataz eksikligi nedeniyle mineralizasyon bozulur; rikets/osteomalazi benzeri tablo ortaya
cikar. Mineralizasyon kusuru oldugundan kemikler yeterince mineral depolayamaz ve DEXA’da diisiik
BMD egilimi gorulir; yuksek BMD beklenmez.




Osteoporoz

Primer Nedenler

O steogenezis imperfekta

Piknodizostoz

Ost. imperfektaya benzeyen sendromlar
Rizomelili dogumsal kirilgan kemikler
Osteoporoz-psodoglioma sendromu
Cole-Carpenter sendromu
Bruck sendromu

idiyvopatik juvenil osteoporoz

Sekonder Nedenler

Endokrin Nedenler

Tip 1 DM, Cushing, Hipotiroidi, BH eksikligi

Hipogonadizm, Turner sendromu

D vit eksikligi, hiperprolaktinemi

Sekonder Nedenler

Gastroenterolojik

Malabsorp, kronik kc hastaligi

TPN, Kistik fibrozis

MNefrolojik

Renal osteodistrofi, Fanconi, RTA
MNorolojik

Serebral P, sipina bifida, mukuler distrofi
Dogumsal met hastahklan
Galaktozemi, Gauche, FKU, Liz Prot int
ilaclar/Toksinler

Steroid, antikonvulzan, Al iceren antiasit
Rifampisin, kursun, heparin, kadmiyum,

L T4, mtx, siklosporin, GnRH analoglar,
HIV/retroviral tedavi




* Piknosidoz nadir gortlen kalitsal bir iskelet displazisidir. Temel sorun, kemik yikimindan
sorumlu osteoklast fonksiyonunun bozulmasidir; bu da kemiklerin asiri yogun ama kirilgan olmasina yol

acar.Otozomal resesif gecis
e CTSK (katepsin-K) gen mutasyonu

e Osteoklastlar var ama kollajen yikimi yetersiz - kemik remodelingi bozulur

Klinik Bulgular

* Kisa boy, Sik kiriklar (yiksek kemik yogunluguna ragmen)

Acik kalan fontaneller, genis kraniyal suturler
Mikrognati, belirgin yliz gériinimu
Akro-osteoliz (0zellikle distal falankslarda)

Gecikmis dis stirmesi, dis anomalileri




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Tiroid fonksiyon bozuklugu nedeniyle yonlendirilen 15 yasindaki erkek hastanin

laboratuvar bulgularinda serum total T4 diizeyi 15 pg/dL (N: 7-10) ve TSH diizeyi 4,1
mU/L (N: 0,3-4,5) saptaniyor.

Bu hastanin ayirici tanisinda asagidakilerden hangisinin yer almasi en az olasidir?
A) TSH salgilayan adenom

B) Tiroid hormon beta reseptor direnci

C) Ailevi disalbiminemik hipertiroksinemi

D) Serum tiroksin baglayici globin (TBG) artisi
E) Graves hastalig




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Dogru Cevap: E) Graves hastaligi

Aciklama:

Hastada total T4 yiiksek (15 pg/dL) iken TSH baskilanmamis, hatta normal-ist sinira
yakin (4,1 mU/L). Bu tablo “uygunsuz normal/yiiksek TSH ile birlikte yiiksek T4” yani
inappropriate TSH secretion paternidir.

Bu paternin ayirici tanisinda:
TSH salgilayan adenom (TSHoma)
Tiroid hormon reseptor direnci (6zellikle TRB direnci)

Baglayici protein artislari / analitik-interferans durumlari (total T4'U yikseltir ama
gercek hipertiroidi yoktur; TSH baskilanmayabilir)
yer alir.

Graves hastaliginda ise serbest/total T4 yiikselirken hipofiz negatif feedback ile TSH
belirgin baskilanir. Bu nedenle bu olgunun ayirici tanisinda en az olasi olan Graves’tir.




COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLAR|  [RER{zEe

6. Soru

@I-yandal

Diger Se¢cenekler Neden Yanlis?

A) TSH salgilayan adenom
TSHoma’da hipofiz otonom TSH salgilar. Bu yiuzden T4 yuksekken TSH baskilanmaz, normal-
yuksek bulunabilir. Klinik olarak hipertiroidi bulgulari eslik edebilir ve ayirici tanida mutlaka

dusunulur.

B) Tiroid hormon beta reseptor direnci

TRP direncinde dokular ve hipofiz tiroid hormonuna yeterli yanit veremez; bu nedenle T4
yikselmesine ragmen TSH normal ya da hafif yliksek kalabilir. Ozellikle adélesanlarda “ylksek
T4 + baskilanmamis TSH” paterninin 6nemli nedenlerindendir.

C) Ailevi disalbiiminemik hipertiroksinemi

Albuminin T4’e afinitesini artiran kalitsal durumdur. Total T4 yliksek cikar; cogu hastada gercek
hipertiroidi yoktur ve TSH genellikle normaldir. Bu nedenle bu laboratuvar paterninde ayirici
tanida yer alir (6zellikle yanhs tani/yanlis tedaviye yol acabildigi icin).

D) Serum tiroksin baglayici globin (TBG) artisi
TBG artisi total T4’U yukseltir; serbest T4 normal olabilir ve TSH cogunlukla normaldir. Bu
nedenle “total T4 ylUksek, TSH baskilanmamis” tablosunda ayirici tanida bulunur.




pe
Hipertiroidi Nedenleri
Hipertiroidi nedenleri

Dolasimdaki tiroid uyaranlan
(araves disease
Meonatal Graves disease
Thyrotropin-secreting tumor
Chonocarcinoma

Tiroidal otonomi
Toxic multinodular goiter
Toxic solitary adenoma

Congenital hyperthyroidism

lodine-induced hyperthyroicism
(Jod-Basedow)

Tiroid folukiil hasan
Subacute thyroiditis
Agnsiz veya postpartum tiroidit
Amiodarone-induced thyroiditis
Acute (infectious) thyroiditis

Patofizyolojik ozxellikler

Thyroid-uyaran immunoglobulinler
Thyroid-uyaran immunoglobulinler
Fituiter adenoma

Human koryonik gonadatropin salhinimu

TSH reseptorveya G-proteinde akt mut

TSHreseptorveya G-proteinde akt mut
TSH reseptor akt mut

Bilinmiyor

Frobable viral infection
Autoimmune

Dhirect toxic drug effects
Thyroid infection (e.g.. bactenal, fungal)




Hipertiroidi Nedenleri

Hipertiroidi nedenleri Patofizyolojik 0zellikler

EGZOJEN TIROID HORMONU TIROID HORMONUN AsIRI ALIMI

Ektopik tiroid dokusu
STRUMA OVARII TIROID DOKUSU ICEREN OVER
TERATOMU

METASTATIC FOLLICULAR BUYUK TUMORLER OTONOM FONK
THYROID CANCER GOSTEREBILIR

HQ&%‘?&BO%HE%WH&}'&F%%B%%S SR ORRH BB BRAESEOR a1 )

g econstitution inflammator Eﬁﬁ)‘ﬁq&lﬁils -immun yeniden
yapllandlrma enflamatuar sendromu) adi verilir




GRAVES HASTALIgI

Hipertiroidinin %95 inden fazlasini olusturur.
KLT gibi genetik predispozisyonu vardir.

- Kizlarda siktir(K/E 5/1).

- Cocuklarda; eriskinden daha az siklikta bulunur.

- Ensik 11-15 yas arasi, herhangi bir yasta ortaya cikabilir.

- 5vyas altinda hastalik daha siddetlidir.




GRAVES HASTALIgSI - LAB BULGULARI

sT3, sT4, total T3 ve total T4 artmistir.

TSH baskilanir, Tg artmistir

TSH res uyarici ak pozitiftir

Antitiroid antikorlar da genellikle pozitiftir = (TPO dabhil)
Radyoaktif iyot alimi artar, genellikle tani icin gereksiz

Kemik yasi ilerlemistir

HDL ve total kolesterol dusuktir




s COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
¢eryandal 7. Soru

Asagidaki primitif reflekslerden hangisinin yenidogan doneminde goriilmesi en az
olasidir?

A) Palmar yakalama
B) Arama

C) Tonik boyun

D) Parasut

E) Moro




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Dogru Cevap: D) Parasiit

Aciklama:
Primitif refleksler, yenidogan doneminde santral sinir sisteminin immaturitesini
yansitan ve belirli bir yasta ortaya cikip zamanla kaybolmasi beklenen reflekslerdir.

Palmar yakalama, arama (rooting), tonik boyun (ATNR) ve Moro refleksi yenidogan
doneminde fizyolojik olarak goriiliir.

Parasiit refleksi ise bir koruyucu (postural) refleks olup primitif refleks degildir.
Genellikle 8-9. aydan sonra ortaya cikar ve yasam boyu devam eder.

Bu nedenle yenidogan doneminde goriilmesi en az olasi refleks parasit refleksidir.




COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLAR|  REIEE{zEe

7. Soru

@I-yandal

Diger Secenekler Neden Yanlis?

A) Palmar yakalama

Yenidoganda belirgindir. El avucuna dokunuldugunda parmaklarin fleksiyonu ile yanit alinir. Serebral
korteks inhibisyonu heniz gelismedigi icin erken donemde guclidur; ilerleyen aylarda kaybolmasi
beklenir.

B) Arama (rooting)
Beslenme ile iliskili dnemli bir refleks olup yenidoganda normaldir. Yanak veya agiz kdsesine

dokunuldugunda basin uyarana dogru cevrilmesi seklinde gorulir. Beyin sapi diizeyinde organize edilir.

C) Tonik boyun refleksi

Asimetrik tonik boyun refleksi (ATNR) yenidogan doneminde gorulebilir. Bas bir yana cevrildiginde yiz
tarafindaki ekstremitelerde ekstansiyon, karsi tarafta fleksiyon olusur. 4—6 ay civarinda kaybolmasi
beklenir.

E) Moro refleksi

Yenidoganda en karakteristik reflekslerden biridir. Ani ses veya basin ani ekstansiyonu ile kollarin
abduksiyon-ekstansiyonu ve ardindan adduksiyonla sarilma hareketi gorulur. Beyin sapi ve vestibuler
sistemle iliskilidir.




PRIMITIF REFLEKSLER

Baslangig

Tam olusumu

Bitis

Palmar yakalama

Arama

Moro

Tonik boyun

parasut

28. hafta

32. hafta

28-32. hafta

35. hafta

7-8. ay

32. hafta

36. hafta

37. hafta

1. ay

10-11. ay

2-3. ay

1. Aydan sonra zayif

5-6. ay

6-7. ay

Yasam boyu

PEDIATRIK NOROLOJI




s COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
¢eryandal 14. Soru

Metabolik alkaloz etiyolojisi arastirilan bir hastada idrar klor diizeyi 5 mEq/L
saptaniyor.

Bu hasta icin en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Bartter sendromu
B) Gitelman sendromu
C) Kistik fibrozis

D) Adrenal hiperplazi

E) Liddle sendromu




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Dogru Cevap: C) Kistik fibrozis

Aciklama:

Metabolik alkalozlu bir hastada idrar klor diizeyinin diisiik olmasi (<10-15 mEq/L),
tablonun klora duyarl (saline-responsive) metabolik alkaloz oldugunu gosterir. Bu
durum genellikle ekstrarenal klor kaybi ile iliskilidir.

Kistik fibroziste, 6zellikle bebek ve cocuklarda:
Terle asiri NaCl kaybi olur

Hipokloremi ve volim kaybi gelisir

Sekonder olarak metabolik alkaloz ortaya cikar

Bobrekler kloru tutmaya calistigi icin idrar kloru dustiktiir

Bu nedenle idrar klorunun 5 mEq/L gibi ¢ok diisiik olmasi, kistik fibrozisi en olasi tani
haline getirir.




b OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
@I-yandalc ~ 14. Soru

Diger Se¢cenekler Neden Yanlis?

A) Bartter sendromu
Bartter sendromu renal tuz kaybi ile seyreder. Metabolik alkaloz gorilur; ancak bébrekten klor
atilimi devam ettigi icin idrar kloru yuksektir. Dusuk idrar kloru beklenmez.

B) Gitelman sendromu
Gitelman sendromu da renal kaynakli metabolik alkaloz nedenidir. Hipokalemi ve
hipomagnezemi ile birliktedir ve idrar kloru genellikle yliksektir. Klora duyarl alkaloz degildir.

D) Adrenal hiperplazi

Mineralokortikoid fazlaligina bagli metabolik alkalozda (6r. aldosteron fazlaligi) sodyum
tutulumu ve potasyum-klor kaybi olur; ancak bu kayip renal kokenlidir. Bu nedenle idrar kloru
diisuk degil, genellikle yuksektir.

E) Liddle sendromu
Liddle sendromunda ENaC aktivasyonu nedeniyle hipertansiyon, hipokalemi ve metabolik
alkaloz gelisir. Ancak klor kaybi bobrek yoluyla oldugu icin idrar kloru diismez.




* Bronslarda sekresyonlar cok miktarda

CFTR ve cok koyu / tikayici. Brons
sekresyonlari temizlenemiyor

mutasyonu e Ter tuzlu (terde klor miktari yiiksek)

e Safra ve pankreas sekresyonlari cok

ne yap|y0r ? koyu. Akiskanligi az. Yag ve protein

emilimi bozuluyor. Malnltrusyon
gelisir

* Pankreas fonksiYonIarl bozulup
diyabet gelisebilir

e Barsak tikanikhgi, rektal prolapsusu
riski fazla

e Kronik pndmoni (Haemophilus
influenzae, Staphylococcus aureus, P.
Aeruginosa, B. cepacia compleks)

Solunum Sistemi Hastaliklari- 1




PATOLOJI

 Ter bezlerinde reabsorbsiyon kanallarinda

e Diger butun epitel dokularda sekretuar kanallarda

e Akciger, GIS, Genitoouriner sistem, KC, safra yollari,
pankreas, Ust, alt hava yollari

cAMP aracili kanallar
Cl sekresyonundan sorumlu

Solunum Sistemi Hastaliklari- 1



PATOLOJI

e Cl sekresyonu azalir- enfeksiyonlara yatkinlik

 Na reabsorbsiyonu artar--- sekresyonlar , tikac
e Sulfat-fukoz artar--- Epitel hasari

e Ciltte ter bezlerinde reabsorbsiyon gerceklesemez asiri su ve
tuz kaybi neticesinde hipokloremik metabolik alkaloz
(psOdoBARTTER)

Solunum Sistemi Hastaliklari- 1



s COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
¢eryandal 23. Soru

Cocuklarda bronsiektaziye bagl olarak asagidakilerden hangisinin goriilmesi en az
olasidir?

A) Kronik kuru oksuruik

B) Hemoptizi

C) Egzersiz dispnesi

D) Parmaklarda comaklasma

E) Buyume geriligi




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCIREZZES.
(e-yandal”

Dogru Cevap: A) Kronik kuru okstiriik

Aciklama:

Bronsiektazi, bronslarin kalici ve irreversibl genislemesi ile seyreden, cocuklarda en sik
kronik enfeksiyon ve inflamasyon zemininde gelisen bir hastaliktir. Klinik olarak kronik
balgamli (prodiiktif) oksuriik temel bulgudur.

Bronsiektazide hava yollarinda biriken sekresyonlar nedeniyle 6ksirik islak/produktif
karakterdedir. Bu nedenle kronik kuru okstirtik, hastaligin tipik klinigi ile uyumlu
degildir ve gorilmesi en az olasi bulgudur.




b OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
@I-yandalc ~ 23. Soru

Diger Se¢cenekler Neden Yanls?

B) Hemoptizi
Brons duvarlarinda kronik inflamasyon ve neovaskiilarizasyon gelisir. Bu kirilgan damarlar
nedeniyle hemoptizi, 6zellikle ileri olgularda gorulebilen dnemli bir bulgudur.

C) Egzersiz dispnesi
Kronik hava yolu obstriksiyonu, sekresyon birikimi ve tekrarlayan enfeksiyonlar sonucu akciger
rezervi azalir. Bu durum cocuklarda egzersizle nefes darligina yol acabilir.

D) Parmaklarda comaklasma
Uzun sireli hipoksi ve kronik akciger hastaliklarinda gorilen bir bulgudur. Bronsiektazide
klasik fizik muayene bulgularindan biridir ve hastaligin kroniklestigini distndurar.

E) Bliyiime geriligi
Kronik hastalik yuku, sik enfeksiyonlar, artmis eneriji ihtiyaci ve istahsizlik nedeniyle bluyiime-
gelisme geriligi cocukluk cagi bronsiektazisinde sik gorulur.




BRONSEKTAZI

Patogenez Tani
e Tikaniklik »HRCT altin standart

* Kronik enflamasyon »PAAC grafide ise “TRAMVAY YOLU” seklinde

 Konjenital kartilaj defektleri birbirine paralel dansiteler

Klinik Tedavi

e Produktif o6kstruk v'Antibiyotikler
* Ates,

v'Solunum fizyoterapisi

Hemoptizi, : .
P v'Gerekirse rezeksiyon
Parmaklarda comaklasma

v Akciger transplantasyonu
Muayenede raller duyulur 8 P y

Solunum Sistemi Hastaliklari- 3




Bronsektazi

Akut atak kriterleri

» Major kriterler: 72 saatten daha uzun yas 6ksuruik
En az 3 gtindur giderek artan oksuruk

» Laboratuvar kriterleri: CRP >3 mg/dL; serum amiloid A >5 mg/L; serum
IL-6 >2 ng/L; notrofil oraninda artis

» Minor kriterler: Balgamda renk degisikligi; nefes almada sikinti; gogus
agrisi; raller; hisilt

2 major kriter
1 major + 1 laboratuvar kriteri

1 major + 2 minor kriter

Solunum Sistemi Hastaliklari- 3




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCIREZZES.
(e-yandal”

Cocukluk doneminde goriulen obstriktif uyku apnesi ile ilgili asagidaki ifadelerden
hangisi yanlistir?

A) 2-8 yas arasindaki cocuklarda siklikla gortlen sebep obezitedir.

B) Horlama siklikla eslik eden bir bulgudur.
C) Noktiirnal enlirezis gorilebilir.

D) Hiperaktivite ve dikkat eksikligi gorulebilir.
E) Pulmoner hipertansiyon eslik edebilir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Dogru Cevap: A) 2-8 yas arasindaki ¢cocuklarda siklikla goriilen sebep obezitedir.

Aciklama:

Cocukluk caginda obstruktif uyku apnesi (OUA) en sik adenotonsiller hipertrofiye
bagli gelisir. Ozellikle 2—8 yas arasi donemde lenfoid dokunun fizyolojik olarak biyuk
olmasi nedeniyle en sik neden obezite degil, adenotonsiller hipertrofidir.

Obezite, cocukluk cagi OUA icin bir risk faktoria olmakla birlikte ergenlik doneminde
daha on plana cikar. Bu nedenle A secenegindeki ifade yanlistir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(e-yandal“O

Diger Secenekler Neden Yanlis?

B) Horlama siklikla eslik eden bir bulgudur. .
OUA’nIn en sik ve en erken belirtilerinden biridir. Ust hava yolu obstriksiyonuna bagl
olarak gece horlamasi tipiktir ve tanida dnemli bir ipucudur.

C) Noktiirnal eniirezis goriilebilir.
OUA’da gece boyunca artmis intratorasik basing degisiklikleri ve atriyal natritretik

peptid artisi ile birlikte uyku bélinmesi olur. Bu mekanizmalar gece alt islatmaya yol
acabilir.

D) Hiperaktivite ve dikkat eksikligi goriilebilir.

Cocuklarda OUA, eriskinlerin aksine glindiiz asiri uyku halinden cok hiperaktivite,
dikkat eksikligi ve davranis sorunlari ile prezente olabilir. Bu nedenle ADHD ile sik
karisir.

E) Pulmoner hipertansiyon eslik edebilir.
Uzun sureli hipoksi ve hiperkapni sonucu pulmoner vaskiler direng artar, ileri
olgularda pulmoner hipertansiyon ve kor pulmonale gelisebilir.




OBSTRUKTIF UYKU APNESI

* Etyoloji
 Anatomik Nedenler (En sik)

* Adenotonsiller hipertrofi (en sik)

* Kraniyofasiyal anomaliler
e Mikrognati, retrognati
e Orta ylz hipoplazisi (Down sendromu vb.)

* Nazal obstriiksiyon
e Septum deviasyonu, konka hipertrofisi, koanal atrezi




USMER

ETYOLOJi

KOMPLIKASYONLAR

Alt Grup

Anatomik (En sik)

Kraniyofasiyal anomaliler

Obezite

Noromiiskiiler nedenler

Sendromik / Genetik

Enflamatuvar / Diger

Kardiyovaskiiler

Norokognitif

Biiyiime & Metabolik

Solunumsal
Orofasyal

Uyku iligkili

Ornekler / Agiklama

Adenotonsiller hipertrofi, nazal obstriiksiyon, septum deviasyonu

Mikrognati, retrognati, orta yiz hipoplazisi (Down sendromu, akondroplazi)

Boyun gevresi yaglanmasi, farengeal daralma (ergenlerde baskin)

Ust hava yolu kas tonusu azalmasi, néromiiskiiler hastaliklar

Down, Prader—Willi, mukopolisakkaridozlar

Alerjik rinit, GOR, pasif sigara maruziyeti

Pulmoner hipertansiyon, kor pulmonale, sistemik hipertansiyon

Dikkat eksikligi, hiperaktivite, 6grenme giglUgi

Blylime geriligi, GH saliniminda azalma, insilin direnci

Nokttrnal hipoksemi, hiperkapni, enfeksiyon riski
Malokliizyon, uzun yiiz sendromu

Fragmented uyku, glindiiz uyku hali, okul basarisinda diists




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCOREZES.
(e-yandal”

Bes yasindaki kiz hasta sik sinopulmoner enfeksiyon gecirme ve 2 yasindan sonra
baslayan yurimede dengesizlik nedeniyle getiriliyor. Fizik muayenesinde ataksi ve
konjonktivalarda telanjiektaziler saptaniyor.

Bu hastada asagidaki tetkiklerden hangisinin tanida en fazla yardimci olmasi
beklenir?

A) Serum lipid dizeyleri

B) Serum alfa-fetoprotein dizeyi
C) Serum E vitamini dlzeyi
D) Serum aminoasit dizeyleri

E) Serum bakir dizeyi




COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLAR|  REIER{zER:

42. Soru

@I-yandal

Dogru Cevap: B) Serum alfa-fetoprotein diizeyi

Aciklama:
Bu olguda 2 yasindan sonra baslayan progresif ataksi, sik sinopulmoner enfeksiyonlar ve
konjonktival telanjiektaziler birlikteligi Ataksi-telanjiektazi (A-T) icin tipiktir.

Ataksi-telanjiektazi, ATM gen mutasyonuna bagli gelisen bir DNA tamir bozuklugudur ve:
Serebellar dejenerasyon - progresif ataksi

Humoral ve hiicresel immiin yetmezlik - sik enfeksiyonlar

Telanjiektaziler

Malignite riski artisi
ile seyreder.

Bu hastalikta taniya en fazla yardimci olan laboratuvar bulgusu serum alfa-fetoprotein (AFP)
diuizeyinin yiksek olmasidir. AFP, A-T'de cocukluk caginda persistan olarak artmistir ve tani
acisindan oldukca ozgul kabul edilir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Diger Secenekler Neden Yanlis?

A) Serum lipid dlizeyleri
Lipid metabolizma bozukluklari bazi nérolojik hastaliklarda gorulebilir; ancak ataksi,
telanjiektazi ve immun yetmezlik triadini aciklamaz. A-T tanisinda yeri yoktur.

C) Serum E vitamini diizeyi
E vitamini eksikligi ataksiye yol acabilir; ancak telanjiektazi ve immiin yetmezlik ile

seyretmez. Klinik tablo A-T'ye cok daha 6zgudur.

D) Serum aminoasit diizeyleri
Aminoasit metabolizma hastaliklari (6rn. MSUD) erken donemde agir norolojik tablo
yapar; ancak telanjiektazi ve secici immun yetmezlik beklenmez.

E) Serum bakir diizeyi
Bakir metabolizmasi bozukluklari (6rn. Menkes, Wilson) farkli yas ve klinik tablolarla
seyreder. A-T icin tanisal degildir.




ATAKSI TELANJIEKTAZI

e Dejeneratif ataksiler icinde en sik gorulenidir
e ATM gen mutasyonlarina bagl gelisir (11. kromozomun uzun kolu)
* OR gecis gosterir

e Bu hastalik iki yas civarinda postural instabilite ve ataksi ile baslar, adélesan donemde
ambulasyon kaybina neden olur

e Alti yas civarinda ataksi oldukca ciddilesir. Bu evrede hipotoni, bradikinezi,
koreoatetoz, arefleksi ve derin duyu kaybi gibi norolojik bulgular eklenir.

HAREKET BOZUKLUKLARI




ATAKSI TELANJIEKTAZI

e Okulomotor apraksi, nistagmus vardir

e Okulokutanoz telanjiektaziler 3-6 yas arasinda baslar ve vicuda yayilir. Telanjiektaziler
konjunktiva, burun kanatlari, kulaklar, boyun ve ekstremitelerin dis yuzeylerinde
gorultr

 Cilt elastikiyetini kaybetmistir

e Bu hastalarda immuinolojik fonksiyon bozukluklari siktir (IgA, 1gG2, 1gG4, IgE seviyeleri
dusuktir) ve sik sinopulmoner enfeksiyon gorulir

HAREKET BOZUKLUKLARI




ATAKSI TELANJIEKTAZI

e Bu hastalarda lenforetiktler timor (lenfoma, l16semi, Hodgkin)
ve beyin tumoru gelisme riski normal populasyona gore 50-
100 kat artmistir

o Alfa fetoprotein duzeyleri ve 14. kromozom olmak lzere
kromozom kirik insidansi artmistir

e Hastalar pulmoner enfeksiyonlardan ya da malign tablolar
nedeniyle kaybedilir

e DERSLERDE OZELLIKLE VURGULANDI SORULURSA
ALFA FETOPROTEIN YUKSEKLIGI iLE SORULUR

HAREKET BOZUKLUKLARI



s COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
¢eryandal 43. Soru

Alice Harikalar Diyarinda sendromunun asagidaki durumlardan hangisiyle iliskili
olmasi en olasidir?

A) Gece terori

B) Aurali migren

C) Transient iskemik atak
D) Tourette sendromu

E) Narkolepsi




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Dogru Cevap: B) Aurali migren

Aciklama:
Alice Harikalar Diyarinda sendromu (Alice in Wonderland Syndrome, AIWS), algisal

bozukluklar ile karakterizedir; cocuklarda veya adolesanlarda gecici mikropsi,
makropsi, sekil ve mesafe algisinda degisiklikler gorular.

AIWS’in en sik iliskili oldugu norolojik durum migren, 6zellikle aurali migrendir.

Aurali migrende gegici kortikal disfonksiyon veya kortikal spreading depresyon ile algi
bozukluklari ortaya cikar ve AIWS semptomlari buna bagli gelisebilir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCOREZES.
(e-yandal”

Diger Se¢enekler Neden Yanlis?

A) Gece terorii
Gece teroru, NREM uyku bozuklugudur; AIWS ile dogrudan iliskili degildir.

C) Transient iskemik atak (TIA)

TIA’da kisa sureli fokal norolojik defisitler olur; AIWS spesifik algisal bozukluklari TIA ile
iliskili degildir.

D) Tourette sendromu
Tourette motor ve vokal tiklerle karakterizedir; algisal bozukluklar tipik degildir.

E) Narkolepsi
Narkolepsi, uyku—uyaniklik bozuklugu ile ilgilidir ve AIWS semptomlari ile iliskili
degildir.




AURALI MiGREN

 Migren atagindan once veya sirasinda gelisen gecici norolojik
semptomlar. Aura suresi: 5—-60 dakika

e Aura Tipleri:

e Gorsel: skotom, zigzag cizgiler, 1sik cakmalari, somatosensoriyel:

parestezi, uyusma, dil bozuklugu (daha nadir)
e Kortikal Yayilma Depresyonu (CSD) temel mekanizma
e Oksipital — parietal — temporal korteks etkilenir

e ALICE HARIKALAR DIYARINDA SENDROMU, migren aurasinin atipik bir
formu olarak kabul edilebilir




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR
(o-yanda ™

Bes yasindaki erkek hastada ani baslayan, ilerleyici distoni, koreatetoz, dizartri, rijidite
ve Ozellikle dilde istemsiz hareketler saptaniyor. Beyin manyetik rezonans gorintileme
aksiyel T2-agirlikli kesitte bilateral globus palliduslarda santralde hiperintensite ile
birlikte bilateral simetrik hipointensite (kaplan gdzi gortinimu) tespit ediliyor.

Bu hasta icin en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Dopa yanitlh distoni

B) Noronal seroid lipofuksinozis
C) Lesch-Nyhan hastaligi

D) Metakromatik lokodistrofi

E) Pantotenat kinaz iliskili norodejenerasyon




b OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
@I-yandalc ~ 44. Soru

Dogru Cevap: E) Pantotenat kinaz iliskili n6rodejenerasyon

Aciklama:
Bu olguda:

Ani baslayan, ilerleyici distoni, koreatetoz, dizartri, rijidite, 6zellikle dilde istemsiz hareketler,

Bilateral globus palliduslarda “kaplan gozii” (eye of the tiger) goriiniimii (santralde T2
hiperintensite, cevrede simetrik hipointensite),

bulunmaktadir.

Pantotenat kinaz iliskili norodejenerasyon (PKAN), nadir, otozomal resesif bir
norodejeneratif hastaliktir ve NBIA (n6rodejenerasyon ile beyin demir birikimi)
spektrumunda yer alir. Tipik ozellikler:

Cocukluk caginda distoni, parkinsonizm ve istemsiz hareketler,
Dil ve yuz kaslarini etkileyebilir,

MR’da globus palliduslarda simetrik demir birikimi - cevresinde hiperintens merkezi alan
(T2) - eye of the tiger sign, tani icin oldukca karakteristiktir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR
(o-yanda“

Diger Secenekler Neden Yanlis?

A) Dopa yanith distoni
Genellikle erken baslangi¢h, sabahlari belirgin, progresif olmayan distoni ile seyreder;
MR’da globus pallidus demir birikimi veya eye of the tiger bulunmaz.

B) Noronal seroid lipofuksinozis
Genellikle progresif norodejenerasyon, gorme kaybi, epilepsi ve mental gerilik ile

seyreder. MR’da tipik olarak kortikal atrofi ve beyaz cevher degisiklikleri gorilur, eye
of the tiger yoktur.

C) Lesch-Nyhan hastaligi

Hiperurisemi, o0zellikle kendine zarar davranislari (self-mutilation), tipik norolojik
bulgular (distoni, spastisite) ile karakterizedir. MR’da globus pallidus demir birikimi
veya eye of the tiger yoktur.

D) Metakromatik lokodistrofi
Beyaz cevher hastaligidir; tum beyaz cevherde simetrik hipointens veya hiperintens
lezyonlar gorilir. Basal gangliyon eye of the tiger gorinumu tipik degildir.




Pantotenat kinaz iliskili norodejenerasyon (PKAN,

Hallervorden-Spatz hastaligi):
Beyinde Demir Birikimi ile Giden NOorodejenerasyon

- OR gecislidir ve PANK2 geni

- Pantotenat kinaz 2 mutasyonlari ile iliskilidir

- Genellikle 6 yastan 6nce baslar

- Hizla ilerleyen distoni, rijidite, koreoatetoz ile karakterizedir

- Adolesan donemde spastisite, ekstansor plantar refleksler, dizartri ve enteklekttel gerileme
goralur

- Genellikle erken eriskinlik doneminde kaybedilirler

-MRG’de globus palidus tutulumu “kaplan g6zi” gorinuma tipiktir (demir depolanmasina bagli
dusuk sinyal intensitesi, etrafinda doku nekroz ve 6deme bagli artmis sinyal intensitesi)

NORODEJENERATIF HASTALIKLAR




DERSTE OZELLIKLE VURGULANDI

Pantotenat kinaz iliskili norodejenerasyon

NORODEJENERATIF HASTALIKLAR



OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCIREZES.
(e-yandal”

Intrauterin veya neonatal stroke (inme) geciren, fokal infarkt veya subkortikal néronal
hasar gelisen bir bebekte goriilmesi en olasi serebral palsi tipi asagidakilerden
hangisidir?

A) Spastik kuadriplejik serebral palsi
B) Spastik diplejik serebral palsi

C) Spastik hemiplejik serebral palsi
D) Ataksik serebral palsi

E) Koreatetoid serebral palsi




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Dogru Cevap: C) Spastik hemiplejik serebral palsi

Aciklama:

Intrauterin veya neonatal stroke (inme) genellikle fokal veya subkortikal alanlarda
sinirli hasara yol acar. Bu tur tek tarafli beyin lezyonlari, karsi viicutta spastik hemipleji
ile sonuclanir.

Ozellikler:

Tek tarafli motor defisit (kol > bacak)

Derin tendon reflekslerinde artis

Spastisite

El ve el parmaklarinda ince motor glicstizlik ve postir bozuklugu

Fokal lezyonlar, ozellikle MCA (orta serebral arter) dagilimi veya subkortikal beyaz
cevherdeki hasar, spastik hemiplejik tip icin tipiktir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Diger Secenekler Neden Yanlis?

A) Spastik kuadriplejik serebral palsi

Genellikle diffiiz beyaz cevher veya beyin sapi hasari sonucu gelisir. Inme gibi fokal
lezyonlarda nadirdir.

B) Spastik diplejik serebral palsi

Ozellikle prematiire bebeklerde periventrikiiler I6komalazi sonucu gérilir ve bacak
tutulumuna hakimdir. Fokal inme ile uyumlu degildir.

D) Ataksik serebral palsi
Serebellar hasar sonucu ortaya cikar. Fokal subkortikal inme ile iliskili degildir.

E) Koreatetoid serebral palsi
Bazal gangliyon hasari veya derin gri cevher lezyonlari sonucu gelisir. Fokal
kortikal/subkortikal inme genellikle bu tipi olusturmaz.




CP siniflamasi ve Major nedenleri

Motor Sendrom

Spastik dipleji (%35)

Spastik Kuadripleji (%20)

Hemipleji (%25)

Ekstrapiramidal (%15)

Noropatoloji/MRG

ePeriventriktler I6komalazi (>%70)
ePeriventrikiler kistler ve skarlar

*Periventrikiler |6komalazi
*Multikistik ensefalomalazi
eKortikal malformasyonlar

einme ( in utero/neonatal)
*Fokal enfarkt, kortikal, subkortikal hasar

Asfiksi: putamen ve talamus

Kernikterus: G.pallidus , hipokamps
Mitokondrial: G.pallidus, caudat, putamen, beyin

Sapl ENSEFALOPATILER

Major neden

*Prematurite

eiskemi

*Enfeksiyon
*Endokrin/metabolik

eiskemi /Enfeksiyon
*Endokrin/metabolik
*Genetik/Gelisimsel

*Trombofilik bozukluklar
*Enfeksiyon
*Genetik/Gelisimsel
*Perivent. Hemorajik enfarkt
*Asfiksi

eKernikterus

*Mitokondriyal
*Genetik/Gelisimsel




DERSTE SEREBRAL PALSININ PROGRESIF
OLMADIGI , TIPLERINDEN DAHA ONCE
HIPERBILLIRUBIINEMI ILE BIRLIKTE OLAN

DISKINETIK TiPIN SORULDUGU STROKE iLE
BIRLIKTE OLAN HEMIPLIJEIK TiPIN SORULACAGI
BELIRTILDI.




s COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
¢eryandal 46. Soru

Asagidaki hastaliklarin hangisinde makrosefali goriulmez?

A) Norofibromatozis tip 1

B) Bannayan-Riley-Ruvalcaba sendromu
C) Frajil X sendromu

D) Angelman sendromu

E) Cowden sendromu




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Dogru Cevap: D) Angelman sendromu

Aciklama:
Makrosefali, bas cevresinin yasa gore >97. persentil olmasidir ve bazi genetik
sendromlarda sik gorulir.

Norofibromatozis tip 1 (NF1): Cocuklukta makrosefali sik gorilir; kafatasi kemik
anomalileri ve timor olusumu ile birlikte olabilir.

Bannayan-Riley-Ruvalcaba sendromu (BRRS): PTEN mutasyonu ile karakterizedir;
makrosefali, obezite ve lipomlar tipiktir.

Frajil X sendromu: Erkeklerde 6zellikle belirgin olmak tGzere makrosefali, uzun yuz ve
prominent cene gozlenir.

Cowden sendromu: PTEN mutasyonu ile iliskili olup makrosefali sik bir bulgudur.

Angelman sendromu: Mikroensefali veya bas boyutunda normal degerler tipiktir;
makrosefali beklenmeaz.




s COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
¢eryandal 46. Soru

Diger Se¢enekler Neden Yanlis?
A, B, C, E seceneklerinde makrosefali, karakteristik veya sik gorilen bir bulgudur, bu
nedenle yanlis degildir.




e DERSTE MIKROSEFALI, MAKRODEFALI NEDENLERINI BILMEDEN
SINAVA GIRILMEMES|I GEREKTIGI SOYLENDI.




MAKROSEFALI

e Bas cevresinin >98 persentilin veya 22 SD Uzerinde oldugu
durumlara makrosefali denir

e Anatomik makrosefalinin en sik nedeni benign familial
megalensefalidir.

e Benign familial megalensefali olan bebeklerde hafif
hipotoni ve motor gelisim basamaklarinda gerilik olabilir
fakat zeka normaldir.

e Boyle bir durumla karsilasildiginda mutlaka anne ve
babanin bas cevresi 6grenilmeli ve hastanin klinigi ile
birlikte degerlendirilmelidir

e Erkek cocuklarda siktir ve otozomal dominant gecis
gosterir.

KRANIOSINOSITOZLAR,MAKROSEFALIi, MiKROSEFALI VE
HIDROSEFALI




MAKROSEFALININ BASLICA NEDENLERI:
A. Hidrosefali ya da kafa ici BOS’un arttigi durumlar:

a. Komiunikan (nonobstriiktif): Subaraknoid aralik ve ventriktller arasinda BOS
akisi serbesttir

b.Nonkomiunikan (obstriktif): BOS akis yollari tizerinde obstriiksiyon var

B. Megalensefali olan durumlar:

a. Anatomik: Dogumda makrosefaliktirler fakat IKB normaldir.

b. Metabolik: Dogumda normosefaliktirler ancak neonatal dénemde megalensefali
gelismeye baslar.

Alexander hastaligi, Canavan hastaligi, Metakromatik |6kodistrofi, Glutarik asiduri tip
1, MSUD, Tay Sachs hastaligi, Mukopolisakkaridoz

KRANIOSINOSITOZLAR,MAKROSEFALIi, MiKROSEFALI VE
HIDROSEFALI




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Sekiz yasindaki erkek hasta son 4 aydir olan omuz silkme seklinde tekrarlayici
hareketleri nedeniyle getiriliyor. Oykisiinden bilinen bir hastaligi ya da ilac kullanimi
olmadigi 6greniliyor. Norolojik degerlendirmesi normal saptaniyor. Hasta bu
davranislari istemsiz olarak yaptigini, rahatsiz oldugunu ve arkadaslarinin kendisiyle
alay etmesi nedeniyle caninin sikildigini belirtiyor.

Bu hastanin en olasi tanisi diisuniildugiinde anamnezinde asagidakilerden hangisinin
bulunmasi en az olasidir?

A) Stresle artmasi

B) Uyku sirasinda ayni sekilde devam etmesi

C) Bir suire baskilayabilmesi

D) Motor hareket dncesi omzunda duyusal degisiklikler hissetmesi

E) Bir gorevle ugrasirken azalmasi




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Dogru Cevap: B) Uyku sirasinda ayni sekilde devam etmesi

Aciklama:
Bu olgu, Tic bozuklugu (6zellikle basit motor tik) ile uyumludur. Ticler:

Istemli kontrol gibi goriinebilir, ancak tamamen istemsizdir.

Stresle artabilir (A sikki dogru olur).
Baskilanabilir bir stire (C sikki dogru olur).

Premonitory urge: Hareket dncesi omuz veya viicutta duyusal rahatsizlik hissi (D sikki
dogru olur).

Odaklanma veya dikkat gerektiren gorevlerde azalabilir (E sikki dogru olur).

Ancak, ticler genellikle uyku sirasinda kaybolur, yani uyurken devam etmez. Bu
nedenle B sikki anamnezde bulunmasi en az olasi ozelliktir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Diger Se¢enekler Neden Yanlis?

A) Stresle artmasi: Tikler, 6zellikle stres veya kaygi ile artma egilimindedir. Bu nedenle
bu 6zellik olguda sik goralur.

C) Baskilayabilme: Cocuklar tici gecici olarak baskilayabilir; bu klinikte sik rastlanan bir
durumdur.

D) Premonitory urge (duyusal degisiklikler): Tic 6ncesi omuz veya viicutta rahatsizlik
hissi duyulur ve bu hareketin yapilmasi ile gecer; klasik bir tic belirtisidir.

E) Bir gorevle ugrasirken azalmasi: Konsantrasyon ve dikkat gerektiren aktivitelerde
ticlerin sikligi azalabilir; bu da sik gozlenen bir bulgudur.




e Motor tikler:
e Kismen kontrol altina alinabilen hareketlerdir

e Heyecanla artar, zaman icinde karakteri degistirir
UYKUDA KAYBOLUR

e Shuddering atak (liirperme ataklan):

e bas, omuzlar ve govdede birkac saniye stiren hizli tremor benzeri hareketlerdir
e Siklikla beslenme ile iliskilidir

e Gun icinde cok kez olabilir

NON-EPILEPTIK PAROKSISMAL BOZUKLUKLAR




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Kiz olarak yetistirilmis 8 yasindaki cocuk nefrotik dlizeyde proteinuri nedeniyle cocuk
servisine kabul ediliyor. Fizik muayenesinde vucut agirligi ve boyu 25-50. persentillerde
bulunuyor. Meme gelisimi Tanner evre 1 ve dis genital gérinimu kiz fenotipinde olan
hastanin inguinal bolgesinde 2x1 cm boyutlarinda ele gelen kitle saptaniyor.
Laboratuvar tetkiklerinde FSH 5 IU/L, LH 0,9 IU/L ve 6stradiol <5 pg/mL bulunuyor.
Pelvik ultrasonografisinde uterus ve overler gortlmuyor. Periferik kromozom analizi
46,XY saptaniyor.

Asagidaki gen defektlerinden hangisinin bu tabloya yol agmasi en olasidir?
A) SRY

B) SOX9

C) ATRX

D) SF1

E) WT1




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Dogru Cevap: E) WT1

Aciklama:

Olgu, 46,XY gonadal disgenezi ve nefrotik sendrom ile uyumlu bir tablo
gostermektedir. Bu klinik tablo Frasier sendromu olarak bilinir ve WT1 gen
mutasyonuna bagldir:

46,XY karyotipli kiz fenotipi: Gonadlar disgenetik (streak gonad), dis genitalia kizdr.

Nefrotik diizeyde proteiniiri: WT1 mutasyonu nedeniyle gelisen podosit
disfonksiyonu sonucu ortaya cikar.

Gonad kitleleri: Disgenetik gonad veya gonadoblastom riski vardir.
FSH normal, LH dusuk, ostradiol dusuik: Gonad yetmezligi gbstergesidir.
Uterus ve over yok: Gonadlar fonksiyonel olmadigi icin hormon Uretimi yetersizdir.

WT1 mutasyonu (Frasier sendromu), bu 6zelliklerin birlesimi ile tipik bir fenotip
olusturur.




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCOREZES.
(e-yandal”

Diger Secenekler Neden Yanlis?

A) SRY: Sadece Swyer sendromu (46,XY gonadal disgenezi) ile iliskilidir;, WT1
mutasyonuna bagli nefrotik sendrom bulgusu yoktur.

B) SOX9: Campomelic dysplasia ile iliskilidir; karakteristik iskelet anomalileri vardir,
nefrotik sendrom gorulmez.

C) ATRX: X’e bagli mental retardasyon ve alfa-talasemi ile iliskilidir; gonad disgenezi ve
nefrotik sendrom tipik degildir.

D) SF1: Gonad ve adrenal disgenezi ile iliskili olabilir ancak WT1 mutasyonu kadar
klasik nefrotik sendrom ve streak gonad kombinasyonunu vermez.
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