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 9 aylık kız hasta 

Şikayet: 
Kaşıntı 



ÖYKÜ 
• Hastanın yüzde bacakta 3-4 aydır olan kaşıntısı 

yakınması mevcut. 
• Başka bir sağlık merkezinde hastaya D vit eksikliği 

nedeniyle rocaltrol(sentetik kalsitrol) ve kalsiyum laktat 
başlanmış. 

• İlk değerlendirmesinde; 
•  AST:47 IU/L,ALT:62 IU/L, t.bilurubin:3,68 mg/dl 

d.bilurubin:2,89mg/dl  

•  Dışkı rengi normal 
 



ÖZGEÇMİŞ 

• Zamanında 2700 gram olarak doğmuş,  
• Ameliyat öyküsü yok,  

• 18 gün Derince Eğitim Araştırma Hastanesi’nde D vit 
eksikliği nedeniyle yatışı mevcut. 
 



SOYGEÇMİŞ 

• Anne: 20 yaşında, sağ, sağlıklı 
• Baba: 27 yaşında, sağ, sağlıklı 
• Anne ve baba teyze çocukları 
• 1.çocuk: 2 yas, erkek, sağ, sağlıklı 
• 2.çocuk: hastamız 

• Ailede hastalık yok 



FİZİK BAKI 
• Tartı: 6,3 kg < 3 persantil  -2,47 SDS 

• Boy: 63 cm< 3 persantil   -3,03 SDS 

• BgA: %102 

• Karaciğer sağ lob kot altı 1cm ele gelmekte 

• Dalak ele gelmiyor. Traube açık. 
• Deri ikterik görünüm yok. Skleralar hafif ikterik 

• Kollarda kaşıntı izi mevcut. 



LABORATUVAR 



LABORATUVAR 



K vit sonrası 



LABORATUVAR 





PATOLOJİK BULGULAR 

• Kaşıntı 
• Büyüme geriliği 
• AST, ALT, ALP yüksekliği 
• GGT normal 

• Konjuge bilurubin yüksekliği 
• INR yüksekliği K vitamini yanıtlı 

• D vit eksikliği 
• Akraba evliliği öyküsü 



ÖN TANI ? 



KOLESTAZ 

• safra asitleri  

• organik anyonlar  

• fosfolipitler 

• kolesterol 

• iyonlar 

 

Safra 



KOLESTAZ 
• Safra oluşumunu ya da akımını azaltan patolojik 

duruma kolestaz adı verilir. 
 

• Konjuge hiperbilirübinemi kolestazın kullanışlı bir 
göstergesidir. 

 
• Konjuge bilirübinin totalin %15-20’sinden fazla oluğu 

(t.bilirübin >5mg/dl ise),ya da >1mg/dl olduğu 
(t.bilirubin <5mg/dl ise)durumda kolestaz vardır. 
 

• Son kılavuzlar göre her koşulda direkt bilirübin > 
1mg/dl ise kolestaz ile uyumlu kabul edilmektedir*. 

*2017 ESPHGAN ve NASPHGAN Kolestaz Kılavuzu 



Kolestaz  

Laboratuvar 
Görüntüleme 

Girişimsel işlemler 

Zamanlı Tedaviden Fayda Gören HastalıklarACİLLER 

Enfeksiyöz  
Endokrin (Hipotiroidi, Panhipopitüatarizm) 

Metabolik (Galaktozemi, Tirozinemi) 
Cerrahi ǻBA, Koledok kisti, TaşǼ 

Tam idrar tetkiki ve 
sedimentiÜSE 

Bakteri kültürleriOlgu bazında 
TORCHS serolojisiOlgu bazında 

… 
CMV yaygın bir virüs > Her 

etyolojiye eşlik edebilir! 

sT4, TSH 
Kortizol 

Kan şekeri 
… 
 
 
 

İdrarda redüktan madde 
İdrar ve serum aa 

İdrar org asitleri ve süksinil aseton 
Galaktoz 1-P Üridil Transferaz 

Ferritin, Amonyak, Laktat 
Kan gazı, anyon açığı,  

Kan şekeri, Tübülopati tetkiki … 

US 
 

BA tanısını destekleyebilir, 
normal bulunması BA 

tanısını dışlatmaz! 
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Kolestaz  

Laboratuvar 
Görüntüleme 

Girişimsel işlemler 

Kolestaz nedenleri 
 

Metabolik 
Genetik 

Endokrin 
Bilier 

Sendromik 
Enfeksiyöz 

İskemik 
Toksik 

Neoplastik 
İdyopatik 

GGT ↓ / 
normal 

PFIC 
 

Safra asit 
metabolizma 
hastalıkları 

 
ARC Sendromu 

 
«Tight junction» 
protein Ř ilişkili 

 
TALDO eksikliği 

GGT ↑ 



Safra 
kanalikülü 

Safra kanalı 

Sinüzoid 

Portal ven dalı 

Hepatik arter dalı 



Safra 
kanalikülü 







Hereditary transport defects in hepatocytes.

Trauner M , Boyer J L Physiol Rev 2003;83:633-671

©2003 by American Physiological Society

HEPATOSELÜLER 

TİP 

Safra kanal 
transport 

hastalıkları 
(PFIC) 

GGT tip ŗ ve Ř’de normal 
Tip ř’de yüksek 

Kaşıntı + 

 
 

Toksin ve 
enfeksiyonlar 



HEPATOSELÜLER TİP 
Safra asit metabolizma hastalıkları 

GGT normal 
Kaşıntı – 

Kolik asit ile tedavisi mümkün 

TJP2 Proteini 
mutasyonu 

GGT normal 



OBSTRÜKTİF İNTRAHEPATİK 
TİP 

Kistik Fibroz 
Safra kanal azlığı 
Nonsendromik: 

Viral, metabolik, genetik, bilinmeyen 
Sendromik: 

Alagille Sendromu 
Sklerozan kolanjit 
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OBSTRÜKTİF EKSTRAHEPATİK 
TİP 

Bilier Atrezi 
Koledok kisti 

Safra taşı/çamuru 
Safra kanal hipoplazisi 

Safra kanal perforasyonu 
Bası yapan kitle 
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• Bu hastanın GGT değerinin normal bulunması ve 
kaşıntısı PFIC (ilerleyici ailesel intrahepatik kolestaz) 
ile uyumludur. 
 

• Aynı zamanda tirozinemi büyük çocuklarda rikets ile 
bulgu verebileceğinden dışlanabilmesi amacıyla 
idrar organik asitlerinde süksinil aseton bakılmalıdır. 
 

• Tirozinemi karaciğer tutulumu ile prezente 
olduğunda INR düzeyinin  bilirübin değerleri ile 
orantısız olarak yüksek bulunmasıK vit yanıtsız beklenir. 
 

• Öte yandan kolestazın kendisi, yağda eriyen vitamin 
malabsorbsiyonu ile birlikte bulunduğu için ayrıca bir 
D vit eksikliği nedenidir. 
 

 



PFIC1 

• OR geçişli 
 

• 18q21-22 
üzerindeki ATP8 B1 
gen mutasyonu 

 

Pattern of the chromosome 18 
in Homo sapiens 



PFIC1 - Klinik 

• Tekrarlayan ve kalıcı sarılık atakları 
• Şiddetli kaşıntı 
• Büyüme geriliği 
• Kronik veya tekrarlayan ishal atakları 
• Pankreatit atakları 
• Pankreatik yetmezlik 



PFIC1 - Klinik 

• Sensorinöral işitme kaybı 
• Öksürük 
• Deri değişiklikleri 
 - likenifikasyon, 
 - tırnaklarda distrofi, 
 - parmaklarda çomaklaşma, 
 - hipopigmente saç 

 
Hastalar yavaş gelişen sirozla 1-2.dekatta 
kaybedilirler 
 



PFIC1 - Laboratuvar 

• Renal tübülopati 

• Ter testi yüksekliği 
• AST, ALT ,ALP yüksek 

• GGT, kolesterol normal 



PFIC2 (byler sendromu) 

• BSEP eksikliği (bile salt export protein) 
Bu proteinin işlevi hidrofobik safra asitlerinin hepatosit 
sitoplazmasından kanaliküler mebran yoluyla kanaliküle 
atılımıdır 
 

• OR  

 



PFIC2 - Klinik 

• YD döneminde başlayan persisten sarılık ve kaşıntı 
• Erken çocuklukta siroz ve karaciğer yetmezliği 
• PFIC 1 den hızlı seyirlidir. 
• Büyüme geriliği, hepatoselüler karsinom, kolanjio 

karsinom gelişebilir. 
• Extrahepatik bulgu yoktur. 



PFIC2 - Laboratuvar 

• AST, ALT, ALP yüksek 

 

• GGT, kolesterol normal 



PFIC3  

• Multidrug rezistans protein 3 eksikliği 
 

• Bu proteinin işlevi kanaliküler membrandan fosfolipit 
atılımı olup,fosfolipidler safrada eksik olunca 
hidrofobik safra asitlerinin deterjan etkisi artar. 

• Hücre zedelenmesi, kolanjit, safra taşı oluşur. 
• Bu nedenle bu grupta GGT yüksektir. 

 

 



PFIC3 - Klinik 

• Tekrarlayan /kalıcı sarılık 1ay-20 yaşta başlar. 
 

• Kaşıntı,siroz ve portal hipertansiyon bulguları oluşur. 
 

• Extrahepatik bulgusu yoktur. 

 



PFIC3 - Laboratuvar 

• GGT, AST, ALT, ALP yüksek 

 

• Kolesterol normal 

 



TEDAVİ 
Beslenme: 
 
•Kalorik gereksinim ideal ağırlığa göre önerilenin 
%125 i kadar , 
•2-3 gr/kg protein içeren, 
•toplam yağın yaklaşık %50’ı orta zincirli yağdan 
oluşan diyet verilmelidir. 
•Yağda eriyen vitaminlerin eksikliği sürekli kontrol 
edilmeli ve hasta bu vitaminlerle desteklenmelidir. 



 TEDAVİ 

Kaşıntı teavisi: 
 

•Kolestiramin:1-4 gr/gün 
•UDCA 10-30 mg/kg/gün 
•Fenobarbital:3-10 
mg/kg/gün  
•Rifampisin  5-10 mg/kg/gün 
•Antihistaminikler 
 

• Opiyat 
antagonistleri 

• Ondansetron 

• Cerrahi 

• Kc 
transplantasyonu 



HASTAMIZDA 

• Progresif familyal intrahepatik kolestaz ön 
planda düşünüldü. 

• Ursafalk 20 mg/kg/gün, Evicap 100IU 1x1, 
Polivit 2x1ölçek başlandı. 

• 2 haftada bir K vit tekrarlanacak. 

• Aşılar tamamlanacak. 
• Beslenmesi düzenlendi 

 

 

 



HASTAMIZDA 

• PFIC 1 ve 2 için genetik analiz planlandı. 
• Sağırlık açısından KBB ye konsülte edildi. 
• Egzokrin yetmezlik açısından dışkıda elastaz 

gönderildi. 

• Tirozinemi açısından idrarda süksinil aseton 
gönderilmesi planlandı 
 



 

 

 

 

 

Teşekkürler… 


