COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLAR!  REIIAPIZZ.
@'-yandal 44. Soru

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

Bu hasta icin en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Dopa yanith distoni

B) Noronal seroid lipofuksinozis
C) Lesch-Nyhan hastalig

D) Metakromatik |6kodistrofi

E) Pantotenat kinaz iliskili n6brodejenerasyon
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Beyin demir depolanmasi ile birliktee:-yandal
norodejenerasyon

* Aseruloplasminemia
* Karacigerde demir birikimi
e Kore,distoni, parkinsonizm, psikiyatrik bulgular, DM
* Serum demiri dusuk, ferritin yuksek (850-4000)
* Tedavi; Desferrioksamin

* Pantotenat kinaz iliskili n6rodejenerasyon
= 6 yas alti distoni, rijidite, koreoatetoz,spastisite

* Mr: bazal ganglionlarda demir birikim, globus pallidus hipointensite
(kaplan goza)

CEVAP: E SIKKI
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Alti yasindaki asemptomatik kiz cocugun kontrol amacli yapilan serum biyokimyasi
incelemesinde Urik asit diizeyi cok disiik (0,02 mg/dL) bulunuyor. Oz gecmisinde ve
fizik muayenesinde herhangi bir anormallik bulunmayan, gelisimi ve bilissel kapasitesi
normal olan cocugun 15 yasindaki agabeyinin bobrek tasi nedeniyle ameliyat oldugu
ogreniliyor.

Bu hasta icin en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Izole ksantin oksidoreduktaz eksikligi
B) Molibden kofaktor eksikligi

C) Purin nukleozid fosforilaz eksikligi

D) Lesch-Nyhan sendromu

E) izole siilfit oksidaz eksikligi
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poGRUCEVAP: ASKKL Ksantin oksidaz eksikligi e:yandal
e Tip 1;
» jzole ksantin oksidaz eksikligi
e Tip 2;
e jzole ksantin oksidaz+aldehit oksidaz eksikligi
 Tip 3;

e Ksantin oksidaz, aldehit oksidaz ve sulfit oksidaz eksiktir
* En yaygin neden Molibden eksikligidir

e O.resesif kalhitihir
e Her Uc¢ tiptede plazma darik asit <1 mg/dl

 Tedavi;
* Tipl ve tip 2 prognoz iyidir, dusuk purinli diet+sivi alimi
 Tip 3; c PMP infUzyonu etkindir




COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLAR|  RCUIAEZCZ:
@l-yandal 59. Soru

Akcaagac surubu idrar hastaliginda olusan norolojik bulgulardan sorumlu aminoasit
asagidakilerden hangisidir?

A) Lizin

B) LOsin

C) Fenilalanin
D) Alanin

E) Glutamin
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= Dalhl zincirli a-ketoasit dehidrogenaz eksiktir.
* Ela,B,E2 ve E3
* E3 (dihidrolipoamid dehidrojenaz)
- Konj. laktik asidoz, 2-ketoasiduri, 2-ketoglutarik asiduri
 Dalli-zincir-2 ketoasid dehidrojenaz (BCKD) kinaz ve fosfataz
* Valin, L&sin, I1zoldsin yikilamaz. (alloizoldsinde yikselir)
—K * Beyne asil toksik olan losindir.

= Hafif ketonuri, hipoglisemi olabilir

* Enzimin kofaktoru tiamin pirofosfattir (B1).
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Liziniirik protein intoleransinda asagidakilerden hangisinin goriilmesi en az olasidir?

A) Bayume geriligi

B) Osteoporoz

C) Pulmoner alveolar proteinozis
D) Hemofagositik sendrom

E) Kardiyomiyopati
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Lizinurik protein intoleransi

.
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 Anne sutu ile beslenen infantlar genellikle bulgu vermeazler

* Formul mama, proteinden zengin ek gidalarla bulgular ortaya cikar
e Klinik bulgular; (g
e Beslenmeyi reddetme, buyume geriligi, kisa boy
e Subkutan yag dokusuyla birlikte ince ekstremiteler
e Hepatosplenomegali
* Hiperamonyemi
e Pulmoner fibrozis, alveoler proteinozis (gec donem bulgusu)
* Proksimal tubulus disfonksiyonu, progresif glomerulonefrit
e Kolay morarma, kanama bozukluklari, kiriklar \~
* Anemi, I6kopeni, trombositopeni | -~
DOGRU CEVAP: E SIKKI
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