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Sikayet

8 yas 9 ay , erkek hasta,
Kusma
Karin agrisi

Kan sekeri diisiikligii

Halsizlik

Hizh nefes alip verme




Oykii

Hastanin 3 gindiur kusma, karin agrisi
sikayetleri mevcutmus.

1 gundur halsizligi artmis.
12 saattir beslenmesi iyi degilmis.

Hizli nefes alip vermeye baslamis. ,,%?
&N o




Ozgecmis

Dogum 6ncesi takiplerinde 6zellik yok.

38+5 gebelik haftasinda,2990 gr,C/S ile dogmus.

Dogduktan sonra kan sekeri diisiikliigii nedeniyle 2
gUF]I yenidogan yogun bakimda yatmis. Mama da
verilmis.

1,5 yasina kadar ailenin fark ettigi kan sekeri
dusukligl yasamamis. Anne sutu alimi kesildikten
sonra kan sekeri disukligu yeniden baslamis.

3 yasinda,3 glin ayni sebepten yogun bakimda
yatmis.




Hastanin Ozellikle enfeksiyon donemlerinde
hastaneye yatis gerektirecek tekrarlayan,ciddi kan
seker dusuklukleri oluyormus.

5 kez bilincinde kottlesme, vicutta kasiima ile giden
atagi olmus.

Bu nedenle Cocuk Endokrin, Metabolizma
bolumlerince takipliymis.

Hasta 7 yasindayken Amilaz yliksekligi nedeni
pankreatit acisindan tetkik edilmis. Destek tedavi
verilmis .Tetkiklerinde belirgin patoloji olmayip,
amilaz degerleri takiplerinde gerilemis.




Hastanin asilan takvimine uygun eksiksiz
yapimis.

Noromotor gelisimi normal.

Bilinen alerjisi yok. DlUzenli kullandigi ilag
yok.

2021 yilinda sUnnet olmus.




Soygecmis

Anne: 39 Yas, Sag, Kalp kapak hastaligi.
Baba: 38 Yas, Sag, Saglkl.

1.cocuk: 17 Yas, Kiz, Saglikl.
2.cocuk:13 Yas, Erkek, Saglikl.
3.cocuk:Hastamiz.

Anne ve baba 3. Kusak akraba.
Ek aile oykusu yok.




Vital Bulgular ve Fizik

Muayene
Ates: 36,6 derece

Kan Basinci : 110/60 mmHg (75-90 P)/

Solunum Sayisi :34 soluk /dk (90 RUG) \
uzerinde) \\ 2
7
Kalp Tepe Atimi: 93 atim/dk (10-90 P ) <
Spo2: 98 (Oda havasinda ) ‘3?)

Agirlik :27 kg(40 P) Boy:135 cm(75P)




Genel Durum: Orta - Kotu .

Biling: Acik. Oryante, Koopere. Norolojik muayenesi
dogal.

Cilt:Kuru, turgor-tonus azalmis.
Bas boyun muayenesi dogal.

Goz kureleri ¢cokuk.

Oral mukoza kuru.

Kussmaul solunumu mevcuttu. Intercostal
kaslarda cekilmeleri ve solunum eforu vard..

Dolasim sistem muayenesi dogal.
Batin rahat, Organomegali yok.
Urogenital sistem: Haricen erkek. Ek patoloji yok.




Tetkik Sonuclari

KAN SAYIMI

WBC (Lokosit) - 39070 /pL (3460- 10040)

NEU (Notrofil Sayisi) - 30020 /uL (1470 -
7340)

LYM (Lenfosit Sayisi) - 4920 /uL (1050 -
3170)

RBC (Eritrosit) - 5,28 x1076/uL (3,87 - 5,62)
HGB (Hemoglobin) - 15,70 g/dL (12,1 - 16,6)
HCT (Hematokrit) - 44,7 % (36,9 - 52,9)

PLT (Trombosit) - 521 000/uL (172 000-
380 000)




BIYOKIMYA

Achk Kan Sekeri (AKS) - * mg/dL (Dusuk)(74-106)
Kapiller Kan sekeri Low- Kapiller Keton:3,2 mmol /I
Urea - 39 mg/dL(16,6 - 48,5)

BUN (Kan ure azotu) - 18,22 mg/dL(6,00 - 20,00)
Kreatinin - 0,83 mg/dL(0,7 - 1,2)

Bilirubin, Total - 0,2 mg/dL(< 1,2)

Bilirubin, Direkt - 0,13 mg/dL(< 0,30)

Bilirubin, Indirekt - <0,9 mg/dL(< 0,9)

AST (SGOT) - 95,2 U/L(< 40)
ALT (SGPT) - 47,4 U/L(< 41)

GGT - 15 U/L(10 - 71)

ALP(Alkalen Fosfataz) - 310 U/L(40 - 129)
LDH - 521 U/L(135 - 225)

CPK - 89 U/L(< 190)




Amilaz- 135 U/L(28 - 100)

Lipaz - 8,9 U/L(13 - 60)

Protein, Total - 75,5 g/L(66 - 87)

Albumin - 49,1 g/L(39,7 - 49,4)

Globulin- 27,4 g/L(11 - 35)

Dlizeltilmis Sodyum - 127 mmol/L (136,0 - 145,0)
Potasyum (K) - 5,27 mmol/L (3,5 -5,5)

Klor (Cl) - 88 mmol/L (98 - 107)

Duzeltilmis Kalsiyum - 10,66 mg/dL (8,60 - 10,60)
Magnezyum (Mg) - 2,52 mg/dL (1,6 - 2,6)

Fosfor (P) - 6,53 mg/dL (2,5 - 4,5)

Urik asit - 13 mg/dL (3,4 - 7)

CRP -42,41 mg/L (< 5)




KAN GAZI:

pH -7,002 (7,35-7,45)

PCO2 - 16,8 mMmmHg(35-45) N=Z) )
iCa+ - 1,22 mmol/L (1,15 - 1,29) =7
Laktat - 127 mg/dL (4 - 20)
cHCO3st - ?74.0 mmol/L(22-26)
cBase(Ecf) - -29 mmol/L

Anyonik Gap (K) - 14,3 mmol/L (11 - 20)




TIT:

Renk - ACIK SARI
Bulaniklik - BERRAK
pH - 6,0 .(5,5-8)
Dansite - 1,015 .(1005-1027)
Kan - NEGATIF(-)
Lokosit - NEGATIF(-)
Glukoz - NEGATIF(-)
Protein - + mg/dL
Keton - ++ mg/dL
Nitrit - NEGATIF(-)




Patolojik Bulgular

Genellikle enfeksiyon ile tekrarlayan kan sekeri diisiikliigi
Kussmaul solunum

Anne ve baba arasinda akrabalik
Metabolik asidoz

Laktat Yiuiksekligi

Keton Yiiksekligi

Orta I\(/a da uzamis aclikta ortaya cikan kan sekeri
disukliga




On tani, Ek Tetkik??
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Klinik Seyir

Hastaya destek sivi tedavisi verildi.
(%10 defisitli %10 dekstroz ve yukseltici

sodyum bikarbonat iceren serum fizyolojige
denk)

Ileri tetkik amaclh kritik,kan ve idrar
numuneleri ayrildi.

Takiplerinde destek sivi tedavisi ile sikayetleri
ve klinik bulgularn gerileyen hasta taburcu
edildi.




Hastaya Metabolizma poliklinik kontrol
onerildi.

Hastaya takiplerinde destek tedavi olarak
misir nisastasi baslandi.

Yuksek fruktozdan kisith diyet onerildi.




Bebeklerde ve Cocuklarda
Hipoglisemiye Yaklasim

Hipoglisemi,

gelisimsel gecikmelere, 07
fiziksel ve 6grenme glgcliklerine , \\£2
6lime yol agan nobetler ve beyin h3sapfe,

neden olabilir.




Normal Glikoz Homeostazi

Ac kalmaya yanit olarak,
Instlin baskilanir,

Glukagon, kortizol, bylime hormonu ve
epinefrin aktiflesir.

Glikojenoliz, glukoneogenez, lipoliz ve
ketogenez metabolik yolaklar aktiflesir.

Ketogeneze gecis, yenidoganlarda ve
bebeklerde, eriskin ve daha buyuk cocuklara
gore daha erken aclik surelerinde gerceklesir.




Normal serum
glikoz duzeyi

70-110 mg/dL

Glukoneogenezis
Lipoliz
Karacigerde
glikojenolizis

Glukagon
salinir

Karsi
dlizenleyici
hormonlar

salinir

Glikoz
besinlerle
alinir

—

Glikoz hucreye
girer

p Serum glikoz
duzeyi

dusmeye baslar




Klinik Ozellikler

Norojenik (otonom) semptomlar
Noroglikopenik semptomlar

Tekrar tekrar hipoglisemiye maruz kalmak bu
semptomlar ortadan kaldirabilir.

Whipple Gclusi:
Hipoglisemi ile uyumlu belirti ve bulgular
Dusuk plazma glikoz konsantrasyonu

Glikoz konsantrasyonunun normallesmesi ile
semptomlarin ¢ozulmesi




-

Degerlendirme
Endikasyonlari

Yenidoganlar icin, kalici hipoglisemi
bozuklugu riski ylksek oldugundan
suphelenilenler,

Bebekler ve kucuk cocuklar icin, plazma
glukoz konsantrasyonlari <60 mg/dL olanlar,

Buyuk cocuklar icin, Whipple triadi
sergileyenler,

degerlendirilmeli.




Hipoglisemi Teshisi

Normal plazma glukozu - Yasamin ilk
haftasindan sonra, plazma glukozunun normal

araligr 70 ila 100 mg/dL'dir.
Teshis esigi —<50 mg/dLl'dir .

Tedavi hedefi - Hipoglisemik bozuklugu olan
cocuklar icin tedavi hedefi >70 mg/dL plazma
glukozunu korumaktir.

Yenidoganlar icin tedavi hedefi ,ilk 48 saat

beslenme 6ncesi>50 mgqg /dl, ilk 48 saat sonrasi
riskli bebeklerde >60 mg dl seklindedir.




Acil Yonetim

Hipoglisemiyi tetkik etmek amacli, atak
aninda, kan ve idrar numuneleri ayrilmalidir.

Bilinci yerinde hasta - Agizdan 15 g (veya
bebekler icin 0,2 g/kg) hizh etkili
karbonhidrat verilmelidir.




Bilinci degisen hasta
Ilk bolus - 2 mL/kg %10 dekstroz verilmelidir.

Dekstroz infuzyonu -Bebeklere 5 ila 6
mg/kg/dakika, daha buyuk cocuklarda 2 ila 3
mg/kg/dakika glukoz infizyon hizinda baslanmalidir.

Glukagon — Onerilen doz intramuskuler olarak 0,5

mg (<25 kg) veya 1 mg'dir (>25 kg).Glukagon

Ka nizca insulin aracili hipoglisemi suphesi olan
astalarda etkilidir.

Izleme — Plazma glukozu >70 mg/dL (3,9
mmoI/L? olana kadar her 15 ila 20 dakikada bir
izlenmelidir.




Ketotik hipoglisemi

Insilin aracilikli
bozukluklar

HiPOGLiSEMi Yag asidi oksidasyon 7))

bozukluklari

Ketoliz ketogenez
bozukluklari

Glukonegenezis
bozukluklari




Hipoglisemi Nedeninin
Dederlendirilmesinde Oyki

Basvuru yasi

Semptomlar

Tetikleyiciler :Ac kalma siiresi, shesHIk/ /!
gidalar, eszamanl hastalik, ilaclar... ™=

Gecmis tibbi gegmis: Perinatal oyka... ,,‘?2

Aile oykusu




™

Hipoglisemi Nedeninin Degerlendirilmesinde Fizik
Muayene

Antropometri

Erkek cocuklarda orta hat kusurlari ve mikrofallus veya inmemis testisler

Hipopituitarizm ve/veya biiyiime hormonu eksikligi

Hepatomegali...
Glikojen depo bozukluklari

Makroglossi, karin duvar defektleri veya hemihipertrofi...
Beckwith-Wiedemann

Hiperventilasyon...
Metabolik asidoz

Hiperpigmentasyon...
Primer adrenal yetmeazlik




Hipoglisemi Nedeninin Degerlendirilmesinde
Kritik Numuneler

Kan-Plazma glikozu, Insilin, C-peptit,
Beta-hidroksibutirat (BOHB), Serbest yag
asitleri,

Acil-karnitin profili, Serbest ve toplam
karnitinler,

Kapsamli metabolik panel, Laktat, Amonyak,
Kortizol, Buyume hormonu

Toksikoloji

Idrar -Ketonlar ve organik asitler




Hastamizin Tetkik Sonuclari

Batin US normal.

Glukagon testine gore insulin kaynakl
patoloji distnulmedi.

Kolesterol (Total) - 164,3 mg/dL (<200)
(HDL) - 60 mg/dL(40-65)

(LDL) - 91,16 mg/dL(<100)

(VLDL) - 13,14 mg/dL(5-40)

Trigliserid - 65,7 mg/dL(<150)




Amonyak- 24,7 ug/dL (27,2-102)

Tandem MS normal.

Idrar aminoasitleri normal.
Serum aminoasitleri normal.
Karnitin profili normal.




Instlin - 2,86 ulU/mL(2,6-24,9)

HOMA-IR (Hesaplama) - 0,41 (0,1:35332))) )

C peptit - 2,16 ng/mL(1,1-4,4)

Growth Hormon - 18 ng/mL(>3)




Kortizol - 8,56 ug/dL(4,82-19,5)

ACTH - <5 pg/mL(0-45)

1,4-Delta Androstenedion - < 0,30 ng/mL(0,6-3,1)
17-OH-Progesteron - 0,28 ng/mL(0,03-2,85)
Aldosteron / Renin Orani - 1,2951

Renin Aktivite - 0,04 ng/mL.h(0,06-4,69)

Renin - 6,1 ulU/mL(5,3-99,1)
Aldosteron - 7,9 ng/dL(3,7- 43,2)




Hipoglisemi Nedeninin Degerlendirilmesinde
Yardimci Tanisal Testler

Tanisal Aclik Testi
Testin baslangici -Aksam yemeginden sonra baslar.

Izleme - Glikoz >70 mg/dL oldugunda her g saatte bir,
60 ila 70 mg/dL oldugunda saatte bir ve 50 ila 60 mg/dL
oIdugunda her 30 dakikada bir yatak basi glikozu ve BOHB
alinir.

Testin bitis noktasi -

Plazma glukozu <50 mg/dL

Plazma BOHB >2,5 mmol/L
NOroglikopeni semptomlari gelistirirse
Belirli bir sGreye ulasilirsa




Glukagon stimulasyon testi - Glukagona verilen
glisemik yanit, karaciger glikojen rezervlerini gosterir.

Glukagon uygulamasindan sonraki ilk 20 dakika
icinde plazma glukozu <20 mg/dL yukselirse , test
sonlandiriimali ve cocuk beslenmelidir.

40 dakika icinde plazma glikozu =30 mg/dL artarsa,
bu uygunsuz bir glisemik yanit olarak kabul edilir ve
insulin aracih bir hipoglisemik bozuklukla tutarhidir.

40 dakika icinde plazma glukozu <30 mg/dL artarsa,
insulin aracili bir hipoglisemik bozukluk olasi degildir.




HIPOGLISEMI

Asidozis yok

l

l

Asidozis var

l

Serbest yag asiti
diizeyleri dusiik

Keton dizeyleri
diisiik

Serbest yag asiti
dizeyleri yuksek

Oral
— hipoglisemik
kullanimm

Hatah ol¢ciim

Hiperinsilinizm

Keton dlzeyleri

l

l

Serbest yag asiti

yiksek Laktat yuksek diizeyleri yiksek
Keton diizeyleri Keton dizeyleri
diisiik dustik
Ketotik Glukoneogenez
Yag asidi hipoglisemi bozukluklar Ketogenez
oksidasyon Glikojen depo Glikoien deno bozukluklar
bozukluklar: hastahklar hastajhgl tippl (Iak(t)e’:llgb)ill?rlisek
tip 0,3,6,9,11 Fruktoz 1-6
(asidoz eslik — bifogfqtg;
etmeyebilir) cksikligi
Blyume Pirtivat
hormonu karboksilaz
eksikligi eksikligi
Kortizol
eksikligi
Ketoliz
bozukluklar
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{ HIPOGLISEMI J

L KETON VAR

KETON YOK

Glukoneogenez
bozukluklari

Glikojen depo
hastaliklari

L™ ”

" Adrenal yetmezlik |

Buyume hormonu
L eksikligi )

Ketotik hipoglisemi

-

Ketoliz bozukluklari

- -

Hiperinsulinizm

Yag asidi
oksidasyon
bozukluklari

L -

Ketogenez

bozukluklari




p

Hipoglisemi

 Orta-uzun aclik |

[ahmin
edilemeyen
zamanlarda,

Beslenme sonrasi

2.5 cantten &

Kisa achk

2,5-8 saat
arasinda

8-24 saat
arasinda

Hiperinsilinizm

Munchausen by
Proxy

Glikojen depo
hastaliklari

Glukoneogenez
bozukluklari

L.

o

Yag asidi oksidasyon

bozukuluklar

|

o

Ketogenez
bozukluklari
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8 yas erkek, Hipoglisemi
Anne baba 3.‘ derece akraba

Keton yuksekligi, Metabolik As%o/z, Laktat YUksekligi, Orta-uzun
achk

N\
METABOLIK TETKIKLERI : Normal

N\
BATIN USG: Normal

N/
Genetik : FBPgeni, c.651_653delCAGIinsTAA (p. R218K)(p. Arg218Lys)
HOMOZIGOT

AN

Fruktoz 1,6 Bifosfataz Eksikligi




Fruktoz 1,6 Bifosfataz
Eksikligi

FBP1 eksikligi tekrarlayan hiperventilasyon, apne,

nobet ve veya koma ataklarina ilerleyebilen, laktik
asidoz ve ketotik hipoglisemi ile karakterize akut

krizler ile kendini gosterir.

Bebeklik doneminde uzun hipoglisemi ataklari
glbrlgj_llen cocuklarda buylime ve gelisme geriligi
olabilir.

Kesin tani FBP1 enzim eksikligi ve veya FBP1
Eenmdekl patojenik varyantlarin gosterilmesiyle
onur.

Akut kriz tedavisinde yuksek glukoz iceren
intravenoz sivil ve asidozu duzeltmek icin intraveno6z
bikarbonat tedavisi kullanilir.

Uzun dénemde yuksek miktarda fruktoz alimindan
kacinilmalidir.




Eve Gidecek Mesajlar

Bebeklerde ve cocuklarda hipoglisemi, kalici
norolojik sekelleri onlemek icin hizli tanima,
kesin tani ve tedavi gerektirir.

Tedaviyi geciktirmemek kaydiyla, glukoz
uygulanmadan 6nce tanisal test icin kan dérnegi

alinmalidir .

Hipoglisemik bozukluklar, hipoglisemi aninda
elde edilen kritik numunedeki metabolik
yakitlarin seviyelerine gore kategorize edilebilir.
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