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14 yasinda erkek hasta

14 y1llik gecmisinde yasadig: tani siirecleri, 3 durak
halinde kisaca sunulacak.

2018 Cocuk Acil Servis basvurusu tizerinde durulacak.






[LK DURAK / HIKAYE
2.5 AYLaK

32 gestasyonel haftalik 25680g C/S ile dogan ve postnatal 2
oglin boyunca mekonyum cikisi olmayan hasta o6zel bir
hastanede cocuk cerrahisine bagvurmus.

Anal atrezi diistiniilerek faktiiltemize sevk edilmis. Kusma
yokmus, ancak distansiyon mevcutmus.

Uc giinliikken opere edilmis. Mekonyum tikaci oldugu
ogorilmis. Mekonyumlar temizlenerek 1leostomi acilmais.



Iki aylikken hiriltili solunum, beslenmeden sonra
yediklerini icerir tarzda kusmalari olmasi, subkostal
cekilmeleri olmasi sebebiyle pediatri servisine yatirilan
hasta pnomoni tedavisi almis.

10 giin sonra 2,5 aylikken 1shal sebebiyle hastaneye
basvurmus. Dogdugundan ber1 soluk gorinimde olan
hastanin kan alinan yerden kanamasinin durmamasi
tuzerine K vitamini, TDP ve eritrosit siispansiyonu
verilmis. Kolostomi kenarindan da zaman zaman
kanama oluyormus.

Kanamasi duran hasta onerilerle taburcu edilmis.



Ozgecmis:

Prenatal: Annenin 3.gebeligil. Gebeligl boyunca diizenli
doktor kontrolii ve ultrasonografi kontroli var.
Ultrasonografil kontrollerinde bir patoloji saptanmamais.
Gebelik sirasinda sigara, alkol, madde kullanimi yok. Birinci
ayda kanamasi olmus. Akinti, radyasyon maruziyeti, idrar
yolu enfeksiyonu, dokiintiili veya atesli hastalik gecirme
oykiisi yok. Plasenta previa mevcutmus.

Natal: 32 haftalik, sezaryenle, 2580 gr dogmus.
Postnatal: Dogar dogmaz aglamis. Ozellik yok.

Beslenme: Anne siiti aliyor. D vitamini ve demir aliyor.
Biiyiime-gelisme: Basini dik tutma var, anneye gilimstiiyor

Astlar: Tam



Soygecmis:

Anne: 28 yasinda, ilkokul mezunu, ev hanimi, sag-
saglikh

Baba: 33 yasinda, ilkoku mezunu, 1sc1, sag- saglikl

Anne ve baba arasinda akrabalik yok

1. cocuk: 4,5 aylikken eksitus
2. cocuk: 3,5 yasinda, sag, saghkh
3. cocuk: Hastamaz.

Ailede stuirekli hastalik:

Anneannesinin 3 cocugu eksitus, nedeni ?
Babaanne diyabetus mellitus var.



[LK DURAK
2.5 AYLaK

Fizik muayene:
Ates:36,7 °C
Bas cevresi: 35cm(<3p)
AFN: +/+
Nabiz: 148./dk Boy: 47cm(<3p)
Solunum sayi1si: 48/dk Kilo: 2970¢g (<3p)

Karinda stomasi var.

Sistem muayenelerinde 6zellik yok.



[LK DURAK / PATOLOJIK BULGULAR

2.5 AYL1K

Oykii:

Annede gebelikte kanama,

plasenta previa

Prematurite (32 GH)
Mekonyum ileusu
Stoma acgllmasi
Pnomoni

Anemi

Kanama

ishal

Soygecmis:

Kardes olumu
Akrabada kucuk bebek

olumileri

Laboratuvar:

Fizik muayene:

Bas cevresi <3p
Agirlik <3p
Boy <3p




ILK DURAK / ON TANiLAR
2.5 AYL1K




[LK DURAK
2.5 AYLaK

Tani: Kistik Fibroz

Ter test1 : Na:107mmol/L bulundu.



[LK DURAK
2.5 AYLaK

1) Pepti junior mama 3x30 cc

2) Asist suspansiyon 3x1/2 6l¢

3) Polivit suspansiyon 1x1 0l¢

4) Zinco susupansiyon 1x1.5 olc

5) Kreon kapsiil ( tedavi planlanacak)
6) Ferro sanol damla 2x4 damla

Tedavisi dizenlenda.

Cocuk gastroenteroloji ve cocuk gogiis hastaliklar: takibi
1le devam edildi.






[KINCI DURAK
ON YAS

Goruntileme yontemleriyle karacigerde nodiiller,
pankreasta yagl atrofi ve kronik karaciger
hastaligi ile uyumlu bulgular saptanda.

Eylil 2014 BT : Eylil 2014 USG:

Bilateral akciger tist lobda, sag Karaciger boyutlari normaldir,
akciger alt lob anterobazalde, sol | konturlari lobuledir.

akciger alt lob superiorda asiner | Parankim ekosu heterojen

infiltrasyonlar. 1zlenmektedir.
Sag akciger tist lob posteriorda Bulgular kronik karaciger hastaligi ile
bronsiektazi. uyumlu degerlendirildi.

Bilateral akciger list loblarda
hafif amfizem.



[KINCI DURAK / PATOLOJIK BULGULAR

ON YAS

Oykii:

Kistik Fibroz tanisi

(Delta F 508 mutasyonu)
Goruntlilemede karaciger
hastaligi ile uyumliu

bulgular

Goruntuleme:
Karaciger konturlari

lobule

Fizik muayene:

26.5kg, 24p, -0.68 SDS
127cm, 10p, -1.30 SDS
Karaciger sol lob ele
gelmiyor, sag lob 1cm
yumusak ele geliyor
Dalak ele gelmiyor
Kollateral gorulmedi

Comak parmak var

Laboratuvar:

Gamaglobulin %12

INR 1,09

Albimin 44g/dL

Total bilirdbin 0,5 mg/dL
Direkt bilirtbin 0,1 mg/dL
Indirekt bilirtibin 0,4 mg/dL



[KINCI DURAK
ON YAS

19.02.2014 Karaciger biyopsisi:

Kistik fibrozis tanisiyla takipli hastanin karaciger
biyopsisi yapildi.



MAKROSKOPI : Buytugi 1,7 em kiiciigii 0,1 cm
uzunlugunda 5 adet doku parcasi. 1/Y

MIKROSKOPI :Kesitlerde dogal lobtiiler yapisi genelde
korunmus karaciger dokusunda 9 adet portal bolge 1zlenmektedir.

Portal bolgelerinbazilarindaizlenen polimorfoniikleer 16kositlerin
eslik ettigl yangisal infiltrasyon ve duktular proliferasyon
1zlenmektedir.

Parankimde kupffer hiicre hiperplazisi tek tiikk makrovezikiiler
yaglanma hepatositlerde buzlu cam goriniimi vardir.

Mason Trikrom boyasinda portal bélgelerde genisleme, porto-
portal, fibrozis ve ucu kor sonlana fibroz septalar izlenmektedir.

Retiikiilin boyasinda catinin genelde korundugu izlenmektedir.

Orcein boyasinda bag dokusu artimi olan yerlerde belirgin elastik
1if artimi 1zlenmektedir.



TANI: KARACIGER, TRU-CUT BIOPSI : Portal
bolgelerde genisleme, belirgin duktuler proliferasyon

Polimorfoniikleer 16kositlerden zengin yangisal infiltrasyon
kupffer hiicre hiperplazisi ucu kor sonlanan fibroz septalar
porto-portal fibrozis alanlar:

YORUM: Sitokeratin7 boyasinda yaygin duktuler
proliferasyon alanlariizlenmektedir.

Histopatolojik bulgular "Kistik Fibrozis"in karaciger
tutulumuile uyumludur.



[KINCI DURAK
ON YAS

o Tana:

Kistik fibroz

Karaciger tutulumu







UCUNCU DURAK
ONDORT YAS

Diskilayamama ve karin sisligi yakinmasai ile
bagvurdu.

Cocuk Acil Servis’e yatirilda.



UCUNCU DURAK
ONDORT YAS

o Ayakta diiz karin grafisi




UCUNCU DURAK
ONDORT YAS

11 Ekim 2018 BT:

Karaciger parankimi heterojendir. Konturlar: lobule
1zlenmektedir. Kronik karaciger hastalig: ile uyumlu
degerlendirildi.

Ince barsak anslarinda yaygin ileus ile uyumlu
dilatasyon ve hava-sivi seviyelenmes1i mevcuttur.

Sag alt kadranda yer yer feces bulgusu izlenmektedir.
Barsak anslari arasinda ve pelviste serbest sivi izlendi.
Pankreasta yagli atrofi mevcuttur.



UCUNCU DURAK / PATOLOJIK BULGULAR

ONDORT YAS

Oykii:
Fizik muayene:

Kistik Fibroz tanisi
Karinda belirgin sislik ve
(Delta F 509 mutasyonu)

. I hassasiyet
Karaciger tutulum oykusu
Digkilayamama ve karin Gériintiilleme:
sisligi
Acil Servis yatig Ince barsak anslarinda

yaygin ileus ile uyumlu
dilatasyon ve hava-sivi
seviyelenmesi

mevcuttur.

Laboratuvar:

Na:141,5 mmol/L
K:4,6 mmol/L
Cl:106,1 mmol/L
AST: 44,9 U/L
ALT: 53,7 U/L
Alb: 36,74 g/L



UCUNCU DURAK / ON TANILAR
ONDORT YAS




UCUNCU DURAK
ONDORT YAS

o Tana:

Kistik Fibroz
Karaciger tutulumu
Distal Intestinal Tikanma Sendromu (DIOS)

_I_

Allerjik Bronkopulmoner Aspergilloz (Son 2 ay icinde)




KISTIK FIBROZIS




Kistik fibrozis; transmembran regiilatuar
protein geninin mutasyonu ile ortaya ¢cikan
otozomal resesif gecis gosteren bir genetik
hastaliktir.

Kistik fibrozisin sikligi toplumlar arasinda
degiskenlik gostermektedir. Beyaz irkta
1/2500 1ken Afrika kokenli Amerikalilarda bu

oran 1/17 000, Asyalilarda 1/31000’e kadar
dismektedir.
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Simdiye kadar 1500’in tizerinde mutasyon
belirlenmistir. %66 AF508 saptanmistir.
(fenilalanin kodonunda ticli niikleotid delesyonu,
508.pozisyon)

Cogu vakaya yenidogan doneminde
1mmunreaktif tripsinojen yiiksekligi ile tani
konulur.
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CTFR, solunum yolu, pankreatik kanallar,
karaciger kanallari, barsak, ter bezler1 ve vas
deferensin epitel hiicrelerinde bulunur.

Kloru hiicre disina transfer eden hiicre membran
kanallarini acar.
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UREME ORGANLARI

AKCIGER

PANKREAS







Kistik fibrozda gastrointestinal sistem cogunlukla
etkilenir. Mekonyum ileusu en erken
komplikasyondur. Distal Intestinal Obstriiksiyon
Sendromu ise her yasta goriilebilmekle birlikte
genelde adolesan donemde gozlenir.
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GASTROINTESTINAL SISTEM BULGULARI

v Mekonyum 1leusu

v Distal intestinal obtriiksiyon sendromu (DIOS)
v Rektal prolapsus

v Tekrarlayan pankreatit ataklar

v Biliyer siroz

Malniitrisyon

Bliylime geriligi

Hipoproteinemai

Kabizlik

Gastroozefagial refliit ve Ozefajit

<N X X X X

Kolon fibrozisi



HEPATOBILIYER KOMPLIKASYONLAR:

v Karaciger fonksiyon testlerinin asemptomatik
yiuksekligi

v Neonatal kolestazis
v Hepatik steatozis

v Fokal biliyer siroz
v Multilobiiler siroz
v Kolelithiasiz

v Mikrosafra kesesi

v Sklerozan kolanjit



MEKONYUM ILEUSU

Mekonyum ileusu, yenidogan doneminde barsakta kismi ya da
tam obstriiksiyonla karakterizedir.

Kistik fibrozlu hastalarin %10-20’sinde gozlenir.
Gec tani alirsa prognoz kotii olabilir.

Intrauterin dénemde pankreas yetmezligine bagli olabilir,
diger risk faktorleri hentiz tanimlanmamistir.

Mekonyum koyu ve yapigskandir, bu daha cok yiikselen
albiimin ve elektrolit diizeylerine bagli olarak mekonyumun
1cerdigl su mikaterinin azalmasiyla olur.
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Mekonyumda koyulasma daha ¢ok terminalileumda olur ve
barsakta kismi/tam tikanikliga yol acar.

Barsak distali, koyulasmis mekonyum sebebiyle daha ince
gorinimde iken proksimali dilatedir.

Dilate olan barsak volvulus ve perforasyon riski tasir.

Antenatal barsak perforasyonu mekonyum peritonitine ve
peritoneal kalsifikasyonlara neden olur.

Antenatal volvulusise ileal atreziye sebep olur.
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DISTAL INTESTINAL OBSTRUKSIYON
SENDROMU

Kistik fibrozlu hastalarin yaklasik %17-24’tinde
gozlenir.

Her yasta goriilebilmekle birlikte adolesan ve
eriskin donemde daha sik gorilmektedir.

Mekonyum 1leusu gelismis olan hastalarda risk
daha fazladir.
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DIOS icin ESPGHAN tani kriterleri:

Ayakta direkt batin grafisinde ince barsakta hava-
s1v1 seviyesl ve/veya safrali kusma ile olan tam
intestinal tikaniklik

[leocekal bolgede tortulu kitle

Batinda agr1 ve/veya distansiyon

Tam DIOS: 1+2+3
Kismi1 DIOS: 2+3

The NASPGHAN Fellows Concise Rewiev of Pediatric
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Risk faktorleri:

Pankreas enzim terapisinde yetersizlik
Opiatlar ve antikolinerjik ajanlar
Dehidratasyon

Asir1 yagh beslenme

Hentluz aciklanamayan genetik yatkinlik
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Tani; 1y1 bir 6yku ve fizik muayeneye dayanair.

Kramp seklinde karin agrisi, batinda distansiyon,
safrali kusma ve anoreksi gozlenebilir.

Alt sag kadranda muayenede kitle ele gelebilir.

Ayakta direkt batin grafisinde ince barsakta hava-
s1vl seviyeleri, 1leum ve cekumda beklemis gayta
(granuler opasite seklinde) gozlenebilir.

USG ve BT taniya yardimcidir.
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Kismi DIOS’ta Polietilen Glikol iceren 1zotonik sivi
agizdan veya nazogastrik katater araciligiyla
verilir.

Lavajin sonunda digki coziiliir, agr: ve kitle
kaybolur.

Su bazli kontrast icerikli enemalar veya N-Asetil
Sistein daha az siklikla kullanilmaktadar.

Akut siirecten sonra enzim tedavisi diizenlenir, sivi
tiketimi arttirilir, 1ifli gidalar tiikettirilir ve
osmotik laksatifler recete edilir.

The NASPGHAN Fellows Concise Rewiev of Pediatric

Gastroenterology, Hepatology and Nutrition -2011



Distansiyon ve safrali kusmanin eglik ettigi DIOS’ta
diger komplikasyonlar: dislamak gerekir.

Obstriiksiyon varliginda veya lavaj tedavisinin
faydasiz oldugu kismi obstriiksiyonda, gastrografin
enemalar yardimci olabilir.

Direncli vakalarda USG ile invajinasyon varlig:
arastirilmalidir.

Tekrarlayan vakalarda laparotomi gerekebilir,
appendektomi de uygulanir.
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DIOS’a eslik edebilen durumlar:
Apandisit
Invajinasyon
Volvulus
Kabizlik
Ince barsak perforasyon ve fistiilleri
Kolon striktiirleri
Pankreatit
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KF’li cocuklarin giinliik kalori gereksinimlerini belirlemek
1cin degisik formiiller 6nerilmistir. En basiti saglikh
cocuklaricin 6nerilen giinlik enerjinin %110-200 kadarinn
verilmesidir.

KF hastalarinda enerjinin %15-20’s1 proteinden, %35-451
yagdan (%10-15 ¢coklu doymamis yag asitlerinden-PUFA)
ve kalani karbonhidratlardan gelmelidir.



Asagidaki durumlarda pankreas enzim replasman
tedavisinin (PERT) baslanmasi onerilir:

- Pankreas yetmezligi ile iligkili 2 mutasyon olan tiim
bebekler

- Fekal elastaz diizey1 <200 mcg/gr ya da objektif pankreas
yetmezligi kanitlari olan bebekler (yagli- pis kokulu, cok
saylda digkilama, kilo almada yetersizlik)

-Stiphe gotliirmez malabsorpsiyon bulgu ve semptomlar: olup
test sonuclari beklenen bebekler



PERT kapsiiller: acilarak mikrokiirecikler
bebeklerde az miktarda su/mama/anne stitii/veya
meyve puresi ile karigtirilip verilir.
Karistirilacak besinin pH deger1 <5,5 olmalidir;
yogurt, elma puresi, meyve suyu bu amacla
kullanilabilir. Kiiclik cocuklarda kapsiil icerigi
verilirken yemegin lizerine serpilmemeli veya
yemekle karigstirilmamalidir. Enzimler yemegin
basinda verilir.



KF’li cocuklarda semptomatik vitamin A ve E eksiklikleri
bildirilmistir. Yenitani almis bebeklerde yagda eriyen
vitaminlerden bir ya da daha fazlasinin eksikligi vardair.

KF'li cocuklar 6nerilen dozlarda yagda eriyen vitamin A, E,
D ve K almali, bunun yaninda yaslarina uygun suda eriyen
vitaminlerile desteklenmelidir.

Kan diizeyleri normal olan bebek ve cocuklarda klinik bir
endikasyon olmadikca diizeylerin yillik olarak kontrol
edilmesi yeterlidir.



Yagda eriyen vitaminler icin onerilen
giinlik dozlar :

Yas Giinliik doz dnerisi

- A @) E (I0)* D (W) K (mg)
0-12 ay 1.500 40-50 400 0,305
1-3wl 5.000 80-150 400-800 0,305
4-8wl 5.000-10.000 100-200 400-800 0.3-0.5
=8yl 10.000 200-400 400-800 0.3-0.5




Pankreatik yetmezlik degerlendirmesi icin en pratik ve yaygin
olarak kullanilan yontem diskida pankreatik elastaz-1
diizeyinin olcimudiir. I1k 2 haftada erigkin diizeyine ulasir.
Duyarliligi ve 6zgtuilltigli yuksektir. Normal diizey1 >200
pg/gram digkidir. Pankreas yetmezligi saptanmayan hastalarda
daha sonra geligebilecek pankreas yetmezligi agisindan yilda
bir kez fekal elastaz-1ile izlenmelidirler. Ishal ya da kilo kaybi
olan hastalarda bu ol¢ciimler daha sik yapilabilir. Fekal elastaz
diizeyl enzim tedavisinden etkilenmez, fakat enzim
tedavisininin yeterliligini de gostermez.



Pankreatik yetmezligi olan hastalarda
beslenmenin temelin1 PERT olusturur.

Mikrokiirecikler pH>5,5-6 olmadikca acilmazlar.
Boylelikle enzimin midede acilmasi ve
1maktivasyonu onlenir.



Ter Testi

Dogumdan sonraki i1lk 24 saatte ter elektrolit diizeyleri
saglikli YD’da gecici olarak ytiksek olabilir

Hayatin 1lk 2 giinliinden sonra yiiksek ter testi diizeyleri
taniy1 dogrular

Ancak; optimal degerlendirme icin hastanin yasi en az
1k1 haftalik ve

tartis1 da i1ki kilogramin lizerinde

olmalidar.

Terde Cl konsantrasyonu olc¢iilir



KISTIK FIBROZIS
TARAMA PROGRAMI

o Kaynak:T.C. SAGLIK BAKANLIGI TURKIYE HALK SAGLIGIKURUMU, KISTIK ‘
FIBROZIS YENIDOGAN TARAMA TESTIILE TANI ALAN HASTALARI
IZLEME REHBERI - 2015




Kistik fibrozis yenidogan tarama programi
01.01.2015 1tibari i1le iilkemizde baslamais
bulunmaktadir. Topuk kanindan alinan
orneklerde immun reaktif tripsinojen (IRT)
olcimi yapilmakta, IRT degeri belirlenen
diizeyin tizerinde bulunan bebekler 2. kez topuk
kanindan IRT 6l¢ciimu icin cagrilmaktadir. Iki
IRT degeri de belirlenen esik degerin tizerinde
cikan bebekler ter testi yapan merkezlere
yonlendirilmelidir.



Ter test1 sonucuna gore hastalar 3 gruba
ayrilmakta ve 1zlem ve tedavileri buna gore
yapilmaktadir. Ter testinin uygun teknikle
yapilmasi,dogru yorumlanmasi ve hastanin
uygun sekilde yonlendirilmes:1 bu tarama
programinin basarisinda temel noktalardir. Ter
test1 pozitif olan bebekler ve ter testi ara degerde
cikan bebekler KF merkezi tarafindan
degerlendirilmeli ve gerekli takip ve tedaviler:
yapilmalidir. Bu asamalarda genetik inceleme
dahil bircok 1lave tetkikler yapilabilir.



Terde klor

olcumu

Terde

Yas
gruplari

Ik 6 ay

6 ay ve
uzeri

Her yas

konduktivite grubu

olciimii

Ter testi
negatif

(KF olasilig:
cok diistik)

<30 mmol/L

<40 mmol/L

<50 mmol/L

Ara deger
(test tekrari
gerekir)

30-59 mmol/L

40-59 mmol/L

50-89 mmol/L

Ter testi
pozitif
(KF
tanisini
destekler)

>60 mmol/L

>60 mmol/L

>90 mmol/L




Immun Reaktif Tripsinojen 6l¢climiiniin;
Yalanci pozitiflik sebepleri:

-Hipoksi, solunumsal veya fizyolojik stres

-Diisiik APGAR skoru, organ hasar:

-Trizomi1 13,18,21

-Renal disfonksiyon

-Hipoglisemi

-Kagidin kontaminasyonu

-Tas1iyic1 durumu

-Erken ornek toplama
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Yalanci negatiflik sebepleri:
-Normal pankreas fonksiyonuyla giden KF genetik varyanti
-Gec etkilenmis pankreatik yetmezlik

-Mekonyum ileusu
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Terde Klor 6l¢ciimiiniin;

Yanlis pozitiflik sebepleri:
-Anoreksiya nervosa
-Addison hastaligi
-Nefrojenik Diabetes Insipidus
-Hipotiroidizm

Yanlis negatilik sebepleri:
-Odem
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Yenidogan tarama testi negatif cikan ya da
tarama testi pozitif ciktig: halde ter testi negatif
cikan hastalarda da yasamin ilerleyen yillarinda
KF ortaya cikabildiginden, 1lerleyen zamanlarda
KF klinik bulgular: gosteren hastalar bu acidan
degerlendirilmelidir.



o Tegekkiirler...




