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s COCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI YDUS 2025-2
¢eryandal 13. Soru

Asagidaki ilaglardan hangisinin hipokalemiye yol agmasi en az olasidir?
A) Furosemid

B) insilin

C) Gentamisin
D) Digoksin

E) Amfoterisin B




Hipokalemi

Yanlis 6lgiim

Potasyumun hiicre icine kaymasi

Alim azhgi

Ekstrarenal kayip

Yiksek beyaz kiire sayisi

Alkaloz (en sik hicre icine kayma nedeni)

insilin

Alfa adrenerjik agonist

Hipokalemik periyodik paralizi

Tirotoksik periyodik paralizisi

Refeeding sendromu

ilaclar (teofilin, baryum, toluen, hidroksi klorokin,
sezyum klorid (homeopatik ilac))

Anoreksiya nervoza

ishal (cocukta en sik neden)
Asiri laksatif kullanimi
Terleme

Kayexalate veya kil yemek




Renal Kayiplar

Metabolik asidoz ile beraber

Asit-baz bozuklugu olmadan

Metabolik alkaloz ile beraber

Distal ve proksimal RTA, Ureterosigmoidostomi
Diabetik ketoasidoz

Tubdler toksinler (sisplatin, amfoterisin, aminoglikozid)
intersitisyel nefrit

ATN dilirez fazi ve Postobstriktif dilirez
Hipomagnezemi

Yuksek idrar anyonu (penisilin ve penisilin deriveleri)

Liddle sendromu, Meyan koki kullanimi
Diisiik idrar kloru ile giden durumlar
-Kusma, NG aspirasyonu

-Klor kaybettiren diyare

-Kistik fibrozis

-Disuk klorlu mama

-Posthiperkapni

-Loop veya tiazid ditretik kullanimi

Yiiksek idrar kloru ve normal kan basinci ile giden durumlar
-Bartter, Gitelman, EAST sendromlari

-OD hipoparatiroidizm

-Loop ve tiazid ditiretikler

Yiiksek idrar kloru ve yiiksek kan basinci ile giden durumlar

-Adrenal adenom ve hiperplazi

-Renovaskiiler hastalik

-Renin sekrete eden timorler

-Cushing sendromu

-11 beta hidroksilaz, 17 beta hidroksilaz ve 11 beta OH steroid DHG eks.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
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Dogru Cevap: D) Digoksin

Aciklama:
Hipokalemi, ya potasyumun hiicre icine kaymasi ya da renal/gastrointestinal yolla

kaybinin artmasi sonucu gelisir.
Furosemid ve amfoterisin B renal potasyum kaybini artirir.

Insiilin, potasyumu hiicre icine sokarak serum diizeyini disurdr.

Gentamisin, tibuler hasar yaparak renal potasyum kaybina yol acabilir.

Digoksin ise dogrudan hipokalemiye yol acan bir ilac degildir. Aksine, hipokalemi
digoksin toksisitesini artirir; yani hipokalemi digoksinin sonucu degil, digoksin icin bir
risk faktorudur. Bu nedenle hipokalemiye yol agmasi en az olasi olan ila¢ digoksindir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
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Diger Secenekler Neden Yanlis?

A) Furosemid

Loop ditretik olarak Henle kulpunun cikan kolunda Na*-K*-2Cl~ kotransporterini inhibe
eder. Distal nefrona sodyum akisi artar, aldosteron etkisiyle potasyum atilimi artar.
Hipokaleminin klasik nedenlerindendir.

B) insiilin

Na*/K*-ATPaz aktivitesini artirarak potasyumun hiicre icine girisini saglar. Ozellikle DKA
tedavisinde hizli insulin uygulamasi sonrasi akut hipokalemi gelisebilir.

C) Gentamisin
Aminoglikozidler proksimal tlibuler hasar yapabilir. Bu durum potasyum ve
magnezyum kaybina yol acarak hipokalemiye neden olabilir.

E) Amfoterisin B
Renal tibuler membranlarda por olusturarak potasyum ve magnezyum kag¢agina
neden olur. Klinik olarak sik gérilen ve 6nemli bir yan etki hipokalemidir.




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




Metabohk Alkaloz Nedenlen

Klora Yamt Veren (idrar Klora < 15 mEq/L) : Klora Direngli {idrar Klora > 25 mEqg/L)

i o Baz uypulanmas

.................................................................. o

EAST sendromu: Epileps1, Ataksi, Sensor noral 1s1tme kaybr ve Tubulopaty




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
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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 dustiktuir

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.




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCIREZZES.
(e-yandal”

Alt1 glindiir devam eden ates sikayetiyle getirilen ve Kawasaki hastaligi diistiniilen
10 ayhik bir bebekte asagidakilerden hangisinin goriilmesi en az olasidir?

A) Tek tarafli purtlan konjonktivit

B) Oral ve faringeal mukozada eritem
C) El ve ayaklarda 6dem ve eritem
D) Cilek dili

E) Tek tarafli servikal lenfadenopati




KAWASAKI HASTALIGI

Orta capli damarlarn tutan, klicuk cocuklarda gorilen, mukokutanoz
lenf nodu sendromudur.

A. Enaz 5 gin sliren ates

Asagidaki durumlardan en az 4’G:

. Bilateral nonpiiriilan konjonktival konjesyon

. Orofarinks, mukoza degisiklikleri (hiperemi, cilek dili)

. Periferik ekstremite degisiklikleri (el-ayak sirtinda sislik)
. Genellikle govdede nonvezikiiler polimorfik dokiinti

. Capi1 1,5 cm’den buyiuk, tek tarafli servikal LAP

. Diger hastalik tablolarina uymayan hastalik




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCIREZZES.
(e-yandal”

Dogru Cevap: A) Tek tarafli piiriilan konjonktivit

Aciklama:

Kawasaki hastaligi, orta capli damarlari tutan, 6zellikle koroner arter tutulumu ile
onem tasiyan akut vaskiilit tablosudur. Tani icin 25 gun siren atese ek olarak klasik
klinik bulgular beklenir.

Kawasaki’'de konjonktivit:
Bilateral,
Non-piriilan,

Eksuidasiz
ozelliktedir.

Bu nedenle tek tarafli ve purlilan konjonktivit, Kawasaki hastaligi icin atipik olup en az
olasi bulgudur.
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Diger Secenekler Neden Yanlis?

B) Oral ve faringeal mukozada eritem
Kawasaki’'nin tipik mukozal bulgularindandir. Dudaklarda kizariklik-catlama,
orofarenkste yaygin eritem sik goralur.

C) El ve ayaklarda 6dem ve eritem
Hastaligin erken déneminde el ve ayaklarda sert 6dem ve eritem klasik bir bulgudur.

Subakut donemde deskuamasyon gelisebilir.

D) Cilek dili
Papilla hipertrofisine bagl ¢ilek dili, Kawasaki hastaliginda sik gorulen karakteristik bir
oral bulgudur.

E) Tek tarafli servikal lenfadenopati
Genellikle >1,5 cm, tek tarafli ve agrili olabilir. Kawasaki’nin tani kriterleri arasinda yer
alr.




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCIREZES.
(e-yandal”

|. Steril inflamatuvar kemik hastaligidir.

Il. Uzun kemiklerin siklikla metafizyal bolgeleri etkilenir.

I1l. Ates gibi sistemik semptomlar bitin hastalarda gorular.

IV. Etkilenen bolgede agri, sislik ve hassasiyet olabilir.
V. Tedavide non-steroidal antiinflamatuvar ilaclar etkili degildir.

Kronik reklirren multifokal osteomiyelit ile ilgili yukaridaki ifadelerden hangileri
dogrudur?

A) I ve lll
B)I, llveV
C)I, IlvelV
D)II, IVveV
E)IIl, IVveV
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Dogru Cevap: C) I, Il ve IV

Aciklama:

Kronik rekiirren multifokal osteomiyelit (CRMO), cocukluk caginda gorilen
nonbakteriyel, otoinflamatuvar bir kemik hastaligidir. Klinik ve patolojik 6zellikleri su
sekilde 6zetlenir:

l. Steril inflamatuvar kemik hastaligidir.

Dogrudur. CRMQO’da etken mikroorganizma yoktur; kilturler sterildir ve tablo
otoinflamatuvar mekanizmalarla iliskilidir.

Il. Uzun kemiklerin siklikla metafizyal bolgeleri etkilenir.
Dogrudur. En sik tibia, femur, klavikula ve vertebralar tutulur; 6zellikle metafizyal
bolgeler tipiktir.

IV. Etkilenen bolgede agr, sislik ve hassasiyet olabilir.
Dogrudur. Lokal inflamasyona bagli kemik agrisi, hassasiyet ve bazen yumusak doku
sisligi gorulur. Multifokal ve rekirren seyir karakteristiktir.
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Yanls ifadeler (neden dogru segeneklerde yoklar):

lll. Ates gibi sistemik semptomlar butiin hastalarda gorulir.

Yanlistir. CRMO’da ates ve belirgin sistemik semptomlar sik degildir ve tim hastalarda
gorllmez. Sistemik bulgular varsa enfeksiydz osteomiyelit ayirici tanisi giclenir.

V. Tedavide non-steroidal antiinflamatuvar ilaglar etkili degildir.

Yanhstir. NSAIii’ler ilk basamak ve ¢ogu hastada etkili tedavidir. Direncli olgularda
kortikosteroidler, DMARD’lar veya biyolojik ajanlar dusinulebilir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCIREZES.
(e-yandal”

Asagidaki tekrarlayan ates sendromlarindan hangisinde amiloidoz gelismesi en az
olasidir?

A) Ailevi Akdeniz atesi

B) TNF reseptor iliskili periyodik sendrom
C) Muckle-Wells sendromu

D) Neonatal baslangich multisistemik inflamatuvar hastalik
E) PFAPA sendromu




PFAPA
* Periodik Ates

e Genelikle 3-5 gln
e Tekrarlama her 3-4 hft

e Aftoz llser

e Klcuk, yuzeysel ve hizli diizelir

e Faranjit
» Eksudatif olabilir/olmayabilir.

 Adenopati
— Servikal
— Genelikle bilateral ve kisa sureli

Cilt, solunum sistemi, GIS ve artrit yoktur.




PFAPA Tani Kriterleri
e Peryodik ates < 5y

e USYE olmadan asagidakilerden >1 :

e Aftoz stomatit
e Servikal LAP
* Farenijit

e Siklik ndétropeni ayirici tanisi yapilmis olmali

 Asemptomatik intervaller olmall




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
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Dogru Cevap: E) PFAPA sendromu

Aciklama:

Amiloidoz, kronik ve kontrolstz inflamasyonun uzun siire devam ettigi
otoinflamatuvar hastaliklarda, 6zellikle AA amiloidozu seklinde gelisir. Bu durum,
serum amiloid A (SAA) diizeylerinin kalici olarak yliksek seyretmesiyle iliskilidir.

PFAPA sendromu (Periyodik Ates, Aftoz stomatit, Farenjit, Servikal Adenit):

Ataklar kisa sureli ve kendini sinirlayicidir,
Ataklar arasinda cocuk tamamen saghkhdir,
Kalici inflamasyon yoktur,

SAA dizeyleri surekli yliksek kalmaz,

Bu nedenle amiloidoz gelisimi beklenmez.

Bu 6zellikleri nedeniyle tekrarlayan ates sendromlari icinde amiloidoz gelismesi en az
olasi olan tablo PFAPA'dIr.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
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Diger Se¢cenekler Neden Yanlis?

A) Ailevi Akdeniz atesi

FMF, amiloidoz ile en giicli iliskili otoinflamatuvar hastaliktir. Ozellikle kolsisin
kullanilmayan veya yetersiz tedavi edilen hastalarda renal AA amiloidozu 6nemli bir
komplikasyondur.

B) TNF reseptor iliskili periyodik sendrom (TRAPS)
TRAPS’ta ataklar uzun siirer, inflamasyon daha siddetli ve kalicidir. Bu nedenle
amiloidoz riski belirgindir.

C) Muckle-Wells sendromu
CAPS spektrumunda yer alir ve persistan inflamasyon ile seyreder. AA amiloidozu,
Ozellikle tedavi edilmezse 6nemli bir komplikasyondur.

D) Neonatal baslangich multisistemik inflamatuvar hastalik (NOMID)
CAPS’In en agir formudur. Stirekli inflamasyon, yiksek SAA diizeyleri ve agir organ
tutulumlari nedeniyle amiloidoz gelisme riski yuiksektir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCOREZES.
(e-yandal”

Iki yasindaki hasta kilo alamama ve cok fazla idrar yapma nedeniyle getiriliyor. Fizik
muayenesinde buylime-gelisme geriligi saptaniyor. Vendz kan gazi incelemesinde pH
7,20, bikarbonat 8 mmol/L ve baz acigi -12 bulunuyor. Kan biyokimyasinda sodyum
140 mEq/L ve klor 125 mEq/L saptaniyor.

Bu hasta icin en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Bartter sendromu
B) Gitelman sendromu
C) Renal tubiler asidoz
D) Laktik asidoz

E) EAST sendromu
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Dogru Cevap: C) Renal tubiiler asidoz

Aciklama:

Olgu, bliylime geriligi, poliiiri, metabolik asidoz (pH 7,20, HCOs;~ 8 mmol/L, baz agigi -
12) ve elektrolit degisiklikleri (Na normal, Cl yiiksek) ile karakterizedir. Bu tablo renal
tubiler asidoz (RTA) ile uyumludur:

Metabolik asidoz: Baz acigi pozitif ve bikarbonat dusuk.

Hiperkloremik asidoz (Na normal, Cl yiiksek): Tipik olarak distal veya proksimal RTA'yi
disundurur.

Buyume geriligi ve poliuri: Kronik asidoz ve bobrek tibuler disfonksiyonunun
cocuklarda sik gorulen sonuclaridir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
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Diger Se¢enekler Neden Yanlis?

A) Bartter sendromu: Hipokalemik metabolik alkaloz ve yliksek renin-aldosteron ile
karakterizedir; burada asidoz ve yuksek klor bulunmaz.

B) Gitelman sendromu: Tipik olarak hipokalemik metabolik alkaloz, diisik magnezyum
ve dusuk kalsiyum ile seyreder; bu olguda asidoz ve hiperkloremi vardir.

D) Laktik asidoz: Genellikle pH cok daha duiisuk, baz acigi yliksek ve laktat dizeyi
artmistir; kronik biyume geriligi ile birlikte tipik degildir.

E) EAST sendromu: Epilepsi, ataksi, sensorinoral isitme kaybi ve tubulopati (Bartter
benzeri) ile karakterizedir; metabolik asidoz tipik degildir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
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Bes gunlik erkek yenidogan, karinda fark edilen kitle ve bezde kanli idrar gorilmesi
nedeniyle getiriliyor. Oykiisinden 36. haftada 3.000 g dogdugu, evde memeyi zor tuttugu,
annenin sttlinun gelmedigi, postnatal 80 saatlik iken ailenin kanli idrar ve karinda ele gelen
kitleyi fark ettigi 6greniliyor. Prenatal oyklstinde ve soy gecmisinde 6zellik saptanmiyor. Fizik
muayenesinde aktitel agirligi 2.600 g olculiyor, ikterik ve dehidrate gorinimde olan
hastanin batininda kitle palpe ediliyor. Laboratuvar incelemelerinde hemoglobin 11 g/dL,
|0kosit 12.000/mm3 ve trombosit sayisi 45.000/mm3 bulunuyor. Tam idrar tetkikinde dansite

1.030, pH 7, glukoz negatif, protein ++, kan +++, |6kosit: 4/hpf ve eritrosit 360/hpf olarak
tespit ediliyor.

|. Hastanin bobrek fonksiyon testleri ve elektrolitleri incelenmelidir.

Il. Renal ven Doppler ultrasonografisi yapilmalidir.

Ill. Kontrastli tetkiklerden kacinilmalidir.

Bu hasta icin tanisal yaklasimla ilgili yukaridaki ifadelerden hangileri dogrudur?
A) Yalnizl B)lvell C) Yalniz I D) I, Il ve lll E) I ve lll
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Dogru Cevap: D) |, Il ve 1l

Aciklama:

Olgu, yenidogan donemde makroskopik hematuri, palpe edilebilen abdominal kitle,
trombositopeni ve bobrek tutulumu ile karakterizedir. Bu tablo, 6zellikle renal ven
trombozu olasiligini distndurur:

Bobrek fonksiyon testleri ve elektrolitlerin incelenmesi (1): Bobrek tutulumu ve
trombozun bobrek fonksiyonlari Gzerine etkisini degerlendirmek icin gereklidir.

Renal ven Doppler ultrasonografisi (I1): Trombdus varligini degerlendirmek icin altin
standart ilk basamak goruntileme yontemidir.

Kontrastl tetkiklerden kac¢inilmasi (lll): Yenidoganda bobrek fonksiyonlari hentiz stabil
degilse, kontrast nefrotoksisite riski nedeniyle tercih edilmez.




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCIREZES.
(e-yandal”

Diger Secenekler Neden Yanlis?

A) Yalniz I: Doppler ultrason ve kontrast kacinmasi kritik adimlardir; sadece bobrek
fonksiyonlarini incelemek yetersizdir.

B) I ve II: Kontrastli tetkiklerden kacinmak da yenidogan doneminde 6nemli bir giivenlik
onlemidir.

C) Yalniz ll: Bobrek fonksiyonlarinin degerlendirilmesi tanisal ve takip acisindan
gereklidir; sadece Doppler yapmak eksik olur.

E) I ve lll: Doppler ultrason yapilmadan tani kesinlestirilemez; bu nedenle Il sikki da
dogru ve gereklidir.




Renal Ven Trombozu (RVT)

 Genellikle tek taraflidir. iki tarafli olursa bébrek yetmezligine ilerleyebilir.

Yenidogan ve siit cocugunda
 Asfiksi, konjenital renal ven defekti
Dehidratasyon, polisitemi
Sok
Sepsis, umblikal katater,
Diabetik anne bebegi, prematdrite

Buyuik cocuklarda

* Nefrotik sendrom, renal transplantasyon
e Siyanotik konjenital kalp hastaligi

e Kalitsal hiperkoagillopati (FV Leyden)

e Anjiografik kontrast madde kullanimi




RVT Patogenez

e Tromboz bobrek ici venoz damarlardan baslar. Ana renal vene
ve vena cava inferiora kadar ilerleyebilir.

Trombiis olusumuna katkisi olan faktorler:
e Hipoksi, endotoksin, kontrast madde - Endotel hasari

e Nefrotik sendrom, F V Leiden - Hiperkoagulabilite

* Septik sok, dehidratasyon, Nefrotik sendrom - Hipovolemi, venoz kan
akiminin yavaslamasi

e Konjenital kalp hastaligi, kronik akciger hastaligi - Polistemi




Klinik:

Ani baslayan makroskopik
hematiiri

Bobrek lojunda kitle

Yan agrisi

Hipertansiyon
Oliglri
Mikroanjiopatik hemolitik

anemi ve trombositopeni de
goralur.

Sol tarafta daha sik gorular.

Tani:
e USG'de
bobrek boyutlarinda artis

® Radyoniiklid sintigrafide

etkilenmis bobrek
fonksiyonlarinda azalma gorulur.

® Doppler akim ¢alismasi ile

tani kesinlestirilir.




RVT

* Ayirici tani: USG ile ayirici tani basariyla yapilir.
e Ayirici tanida dusiintlilecek hastaliklar

HUS

Hidronefroz

Polikistik bobrek hastaligi

Wilms timoru

Hematom, apse.

Tedavi: Destek tedavisi.
Direncli hipertansiyon varliginda nefrektomi gerekebilir.

Antikoagulan ve trombolitik tedavi tartismahdir.

Cerrahi trombektomi yapilabilir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCOREZES.
(e-yandal”

|. Hastalik cogunlukla X’e bagli kalitim gosterir.

Il. Hastalarin bir kisminda Ust solunum yolu enfeksiyonu sirasinda makroskopik
hematuri

gorulebilir.
Ill. Hastalarin cogunda yenidogan doneminde sensorinoral isitme kaybi goralir.

Cocukluk caginda goriilen Alport sendromuyla ilgili yukaridaki ifadelerden hangileri
dogrudur?

A) Yalniz |
B) Yalniz Il
C) Yalniz Il
D) lvell
E) I velll




Alport Sendromu

En sik herediter nefrit nedenidir.***

Etiyoloji de Tip 4 kollajen bozuklugu suclanmaktadir.

Vakalarin %85’i X'e baghdir.(COL4A5 geni mutasyonu :
tip 4 kollajeninin a5 zincirinde defekt yapar)

Otozomal resesif vakalarda (%10) COL4A3 ve COL4A4
gen mutasyonu sorumludur.(a3 ve a4 zincirinde defekt)

Otozomal dominant formu(%5): COL4A3 ve COL4A4 gen
mutasyonu sorumludur.(a3 ve a4 zincirinde defekt)




Alport Sendromu-Biyopsi bulgulari

Ik dekatta 151k mikroskopisinde hafif degisiklikler vardir.
Daha sonra

glomeriler mezanjiyal proliferasyon

kapiller duvar kalinlasmasi

ilerleyici glomeruler skleroz goralur.
Tubuler atrofi, inflamasyon, fibrozis ve lipid yUkli interstisyel hicreler (kdptk
hicreleri)
immiinflorasan inceleme tanisal degildir.

Elektron mikroskopta patognomik bulgu™***
Glomerul bazal membraninda diizensiz kalinlasmalar ve

lamina densada tabakalara ayrismadir(sepet gorinima).




Alport Sendromu- Klinik

Asemptomatik mikroskopik hematduri

Rekiirren makroskopik hematitiri (%50 hasta)

Sensorinoral isitme kaybi*** (gec cocukluk doneminde,
konjenital degildir)

Gozde anterior lentikonus, makiiler lekeler, korneal
erozyonlar goriilebilir. ***

Ozefagus ve trakeobronsial agacin leiomyomatozisi
gorulebilir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Dogru Cevap: D) I ve ll

Aciklama:
Alport sendromu, tip IV kollajen mutasyonuna bagli olarak gelisen genetik bir bébrek

hastaligidir ve tipik 6zellikleri sunlardir:

X’e bagh kalitim (I): Olgularin cogunlugu X kromozomuna baglidir; bu nedenle erkek
cocuklar daha ciddi etkilenir.

Ust solunum yolu enfeksiyonlari sirasinda makroskopik hematiiri (I1): Ozellikle
cocukluk caginda sik gorulen ve tipik baslangic belirtisi olan glomerutler hematuri
turaddar.

Yenidogan déneminde sensorinéral isitme kaybi (l11): isitme kaybi genellikle okul
caginda veya ergenlikte gelisir, yenidogan doneminde tipik degildir.




OCUK SAGLIGI VE HASTALIKLARI  RCOREZES.
(e-yandal”

Diger Secenekler Neden Yanlis?

B) Yalniz II: Kalitim paterni onemli bir tani kriteridir; yalnizca hematuri dogru olsa da
taniyi aciklamak icin yeterli degildir.

C) Yalniz lll: Yenidogan doneminde isitme kaybi tipik degildir; cocuklukta hematdri
daha belirgindir.

E) I ve lll: Yenidogan doneminde isitme kaybi yaygin degildir, bu ifade dogru degildir;
X'e bagh kalitim dogru olsa da Il yanlistur.




OCUK SAGLIGI VE HASTALKLAR [
(o-yanda ™

Kiz olarak yetistirilmis 8 yasindaki cocuk nefrotik diizeyde proteintri 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




TABLE 1. Genetic Forms of Nephrotic Syndrome

PROTEIN LOCATION GENE INHERITANCE PATTERN ASSOCIATED DISEASE
Mephrin 5lit diaphragm NPHST AR CNF, FSGS
FPodocin Podocyte foot process NPHS2 AR TS5, F5G5, SRNS
CD2-associated protein 5lit diaphragm CD2AP AR, AD F5G5, SRNS
ae-Actinin-4 Podocyte cytoskeleton ACTNZ AD F5(35, SRNS
Nonmuscle myosin heawy Podocyte cytoskeleton MYH9 Polymorphisms associated  FSGS5, SRNS
chain llA with increased risk for
ESRD in blacks
LIM homeobox transcription  Podocyte cytoskeleton LMXT8B AD Nail-patella syndrome,
factor 18 F535, SRS
Apolipoprotein L1 Podocyte cytoskeleton APOLT Polymorphisms associated  FSGS5, SRNS
with increased risk for
ESRD in blacks
Inverted formin 2 Podocyte oytoskeleton INF2 AD F5(35, SRNS
Transient receptor potential Podocyte cell membrane  TRPCE AD FSG5, SRNS
cation channel 6
Laminin B2 Glomerular basement LAME2 AR Pierson syndrome, DMS, CNS
membrane
Tetraspanin CD151 Podocyte cell membrane  CDI157 AR FSG5
Phosphalipase Cel Podocyte cytoplasm PLCEI/NPHS3 AR F5GS, DMS, CNS
Wilms tumor 1 Podocyte nucleus or WT1 AD Frasier syndrome, Denys-Dirash

cytoplasm

syndrome, FSG5, DMS, CNS

AD=autosomal dominant; AR=autosomal recessive; CNF=congenital nephrotic syndrome Finnish type; CNS=congenital nephrotic syndrome;

DMS=diffuse mesangial sclerosis; ESRD=end-stage renal disease; FSGS=focal segmental glomerulosclerosis; SRNS=(cortico)steroid-resistant nephrotic

syndrome.




Frasier Sendromu

Tanim:
*46,XY bireylerde gorilen tam gonadal disgenezi.
*Gec¢ baslangicl Steroid Direncli Nefrotik Sendrom (SRNS).
*Yiksek gonadoblastom riski ile karakterize klinik tablo.
*Molekuler Patoloji:
*Gen: WT1 geni.
«Mekanizma: Intron 9 splice dondr bélgesinde tek niikleotid varyantlar:.
*Sonugc: +KTS/-KTS izoform oraninda degisiklik meydana gelmesi.




Frasier Sendromu

*Renal Bulgular:

*Genellikle ergenlik doneminde baslayan nefropati (nispeten hafif fenotip).
*Ilerleyici Steroid Direncli Nefrotik Sendrom (SRNS).

*Histopatoloji: Fokal Segmental Glomeruloskleroz (FSGS).

Gonadal Bulgular:

*Primer amenore.

*Hipergonadotropik hipogonadizm.

*Bant (streak) gonadlar.

*Kritik Risk: Gonadoblastom gelisimi acisindan yuksek risk.




Frasier Sendromu

*Multidisipliner Yaklagim:

«Genetik, Endokrinoloji, Uroloji ve Psikoloji boltimlerini
iceren takim calismasi gereklidir.

*Tedavi:

*Malignite riski nedeniyle profilaktik gonadektomi dnerilir.
*Nadir Klinik Varyasyonlar (46,XY):

*Gonadal disgenezi olmaksizin Cinsiyet Gelisim Bozuklugu
(DSD) tablosu.

*Bulgular: Kuskulu genitalya, asiri yuksek gonadotropin
seviyleri, gecikmis adrenars.

Ayirt Edici Ozellik: Paratestikiiler leiomyom varhgu.




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.
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