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Olgu 
 

• Ϯ aylık, erkek hasta 

 

YakıŶŵa  
• Öksürük  

• Kilo alamama 

• Sarılık 

• Solukluk, Halsizlik 



• DoğuŵdaŶ itiďareŶ tartı alıŵı 390 gr olan hasta  
ciltte sararma, halsizlik ve kilo alamama şikayetleriyle 
Sakarya Üniversitesi EAH’Ŷe ďaşvurŵuş.  

 

• Hemoglobininin 3,6 gr/dl tespit edilmesi üzerine kan 
traŶsfüzyoŶu yapılŵış. 
 

• Total bilirubin 8,15 mg/dl, direkt bilirubin 3,8 mg/dl, 
Albumin 1,9 gr/dl saptaŶŵış. 
 

• Etiyolojik seďepler araştırılŵış ve geŶetik tetkikler 
göŶderildiği söyleŶŵiş. 
 

• GeŶellikle sıvı, sarı ve yapışkaŶ dışkılayaŶ hastaŶıŶ,             
10 gün önce açık sarı-ďeyaz reŶkte dışkılaŵası olŵuş. 
 

• 2 kez 45 mg/dL’ŶiŶ altıŶa iŶeŶ hipoglisemisi gözleŶŵiş. 
 

Öykü 



• HastaŶıŶ yatışı devaŵ ederkeŶ ara ara olaŶ 
kentöz öksürüğü ďaşlaŵış. 

• Verilen destek tedavi ile genel durumu iyiye giden 
hasta, çoĐuk gastroeŶteroloji ďiliŵ dalı olaŶ ďir 
ŵerkeze ayaktaŶ polikliŶik ďaşvurusu yapŵası 
öŶerilerek taďurĐu edilŵiş. 

• ÇoĐuk gastroeŶteroloji polikliŶiğiŵizde görüleŶ, 
hemogram ve ďiyokiŵya testleri değerleŶdirileŶ 
hastaŶıŶ tetkik ve tedavi aŵaĐıyla servisiŵize 
yatırılŵasıŶa karar verildi. 
 

 

Öykü 



 

• ϯϯ. haftada, ϭϲϬϬg  S/C ile düŶyaya gelŵiş. 
• 10 gün küvözde kalŵış. 
• ϯϱ güŶlükkeŶ, ϯ güŶ süreyle dış ŵerkezde sarılık 

ŶedeŶiyle yoğuŶ ďakıŵ yatışı olŵuş. 
• Taburcu olduktan 20 gün sonra (postnatal 48.günde)  

öksürük, Điltte sararŵa ve kilo kayďı seďeďiyle 
yeŶideŶ ayŶı ŵerkeze ďaşvurŵuş. 

• Gebelik süresince takipli. 

• Sürekli kullaŶdığı ilaĐı yok. 
• Ameliyat öyküsü yok. 

 

Özgeçŵiş 



 

• Anne : ϯϯ yaş, ev haŶıŵı, sağ-sağlıklı  
• Baba : ϯϲ yaş, işçi, sağ-sağlıklı 

 

• Anne baba arasında akrabalık mevcut. (Baba, annenin 

annesinin kuzeni)  Ailede bilinen genetik hastalık yok. 
 

• 1. çocuk : ϴ yaş, kız, sağ-sağlıklı  
• Ϯ. çoĐuk : ϱ yaş, erkek. sağ-sağlıklı  
• ϯ. çoĐuk : Hastaŵız 

Soy geçŵiş 



Fizik Bakı 
• Ateş: 36,9°C 

• Naďız: 148/dk 

• SoluŶuŵ sayısı: 44/dk  

• Oksijen satürasyonu: %98 

• Kan ďasıŶĐı: 75/50 mmHg (50-90persantil) 

 

• Boy: 49 cm (<3 persantil, -3,20 SDS) 

• Kilo: 2,49 kg (<3 persantil, -3,94 SDS) 

• BÇ: 36 cm (<3 persantil, -2,66 SDS) 

 

 



• Genel Durum: Orta, ďiliŶç açık, zayıf, halsizlik ŵevĐut. 
 

• Cilt:  Soluk ve ikterik görüŶüŵde. Deri altı yağ dokusu 
azalŵış, karıŶ Đildi ŵuayeŶesiŶde pili oluşuŵu mevcut, 
mukozalar nemli. 
 

• Baş-Boyun: Orofarenks normal ve postnazal akıŶtı yok.                                         
 

• KVS: Kalp ritŵik, Sϭ, SϮ doğal Sϯ yok. Üfürüŵ yok.                                             
 

• Solunum Sistemi:  HavalaŶŵa eşit, ral-ronküs yok, 
aralıklı öksürük mevcut. Ekspriyum uzaŵış. 

Fizik Bakı 



 

• GİS: KarıŶ rahat; hassasiyet, defaŶs, rebound yok. 
KaraĐiğer sağ loď ϰ-5 cm, sol lob 2-3 cm palpe 
edilebiliyor. Dalak ele gelmiyor. 

 

• Nöromotor Sistem: Doğal, kas güĐü Ŷorŵal, gelişiŵi 
yaşıyla uyuŵlu. Moro, emme, yakalama refleksleri 
mevcut. 

 

• Genitoüriner Sistem: GörüŶüŵ doğal, hariĐeŶ erkek. 
 

Fizik Bakı 



Laboratuvar 
Biyokimya    
• KaŶ şekeri: ϭϱϮ ŵg/dL 
• AST: 60,6 IU/L 
• ALT : 24,7 IU/L 
• GGT: 419 IU/L 
• LDH: 329 IU/L 
• ALP: 320 IU/L 
• Total Bilirubin: 4,54 mg/dL 
• Direkt Bilirubin: 2,41 mg/dL 
• T.protein: 4,12 g/dL 
• Albumin: 2,93 g/dL 
• Na: 136,8 mEq/L 
• K: 4,69 mEq/L 
• Ca: 8,7 mEq/L 
• CRP: 0,27 mg/dL 

Hemogram 

• Beyaz küre: 12.684/mm3 

• Nötrofil : 3.365/mm3 

• Hemoglobin : 9,17 gr/dl 

• Hemotokrit : 22,57 

• Trombosit sayısı: 255.600/mm3 

• Sedimentasyon: 6 mm/h 

Koagülometre 

• PT: 13,2  sn 

• INR: 1,01 

• APTT: 18,7 sn 
 

Tiroid fonksiyon testleri normal. 

KaŶ Gazı 
•   pH: 7,401 
•   pCO2: 38,3 
•   pO2: 68,4 
•   cHCO3: 23,3 



  



Patolojik Bulgular: 

• Sarı Đilt reŶgi 
• Bilirubin, GGT ve Transaminazlarda artış 

• Solukluk, halsizlik, anemi 

• Malnutrisyon, kilo alaŵaŵa, gelişŵe geriliği 
• Cilt altı yağ dokusuŶda azalŵa 

• Hipoalbuminemi 

• Aralıklı kentöz öksürük 

• Grafide havalaŶŵa artışı 
• AŶŶe ďaďa arasıŶda akraďalık öyküsü 





 

Solunum sistemi ve gastrointestinal sistem 

başta olmak üzere birçok sistemi etkileyen, 
çocuk ve genç erişkinlerde  

yüksek morbidite ve mortalite ile karakterize 

kalıtsal bir hastalıktır. 
 

Kistik Fibrozis 

ErkeŶ yaşta  görüleŶ ekzokrin pankreatik yetmezlik 
vakalarıŶıŶ çoğuŶdaŶ soruŵludur, çoĐuklarda 

şiddetli kroŶik akĐiğer hastalığıŶıŶ aŶa ŶedeŶidir.  



EŶ sık Kuzey Avrupa, Kuzey Aŵerika ve Avustralya/YeŶi ZelaŶda ďeyaz Ŷüfusta görülür.  
Genel prevalans, değişŵekle ďirlikte yaklaşık ϯ,ϱϬϬ ĐaŶlı doğuŵda ϭ'dir.  

EPİDEMİYOLOJİ 



GENETİK 
• Hastalık OR olarak kalıtılır.  
• 7q31 geni  CFTR (Kistik Fibröz İletkenlik Düzenleyici) 

proteini sentezinden sorumludur. 

• CFTR mutasyonları; Akciğer, karaciğer, pankreas, GİS, 
genital sistem ve ter bezlerinde semptom verir. 

 Bugüne kadar 1900’den fazla mutasyon tanımlanmıştır 
 En sık görülen mutasyon (% 70, ABD ve kuzey Avrupa) 

del F508’dir. Türkiye’de bu mutasyon % 28,4 olarak 
bildirilmiştir. 

 Pankreas için fenotip ile genotip arasında açık bir ilişki 
varken pulmoner tutulum için bu gösterilememiştir 

 KF’lu çoğu hasta (%85) pankreatik yetmezlikle giden 
mutasyon taşır. Pankreatik fenotip hem beslenme hem 
de prognoz açısından belirleyicidir. 
 



PATOGENEZ 
• CFTR proteini, cAMP ile aktive olan Transmembran Na ve Cl 

kanallarından sorumludur.  
 

• Epitelyal hücrede Cl salınımı azalmış, Na absorbsiyonu artmıştır. 
  

• Artmış sodyum absorbsiyonu, KF hücreleri tarafından apikal 
(luminal) membran boyunca amilorid’e duyarlı Na iletimi artışı ve 
bazolateral membranda NA-K-ATPaz aktivite artışı ile ilişkilidir. 
 

• Solunum yollarında; sıvının izotonik hacim kaybı ile birlikte ve azalmış 
mukosiliyer klirens Artmış bakteriyel aderens ve akciğer 
inflamasyonu Artmış inflamasyon ve enfeksiyonlar Bronşektazi 
 

• GİS’de su hücre dışına çıkıp mukusa tabaya yayılamazproteinden 
zengin, viskoz ekzokrin sıvı, proksimal biliyer ve pankreatik kanalları 
tıkar Sarılık ve sindirim bozukluğu 



SINIFLANDIRMA 

I. Proteinin bozuk sentezi 

II. Endoplazmik retikulum/Golginin 
genetik ďozuklığu ve proteiŶ değiş-
tokuşuŶda ďozukluk* Delta F508 

III. Düzenleme defekti sonucu azalŵış 
membran kanal aktivitesi: ATP/cAMP 
tarafıŶdaŶ aktive edilŵeŵiş CFTR 

IV. Apikal membranda CFTR yoluyla klor 
geçirgeŶliğiŶiŶ azalŵası 

V. Ekleŵe kusurları ile CFTR'nin  
azaltılŵış üretiŵi  
 

Azalŵış 
CFTR 

Defektif 
CFTR 

İŶaktif 
CFTR 



KLİNİK 
İNFANT ÇOCUK ADÖLESAN 

SİNOPULMONER 

•Enfeksiyon •Alerjik Bronkoulmoner   
Aspergillozis 
•Sinüzit 
•Nasal Polip 

•ABPA 
•Hemoptizi 
•Pnömotoraks 
•SoluŶuŵYetŵezliği 
•Sinüzit, Polip,Anosmi 

GASTROİNTESTİNAL 

•Fetal ekojen ďağırsak 
•Mekonyum ileus 
•PaŶkreas yetŵezliği 
•Rektal prolapsus 

•Distal intestinal Obst. 
•intussusepsiyon 
•Hepatik steatoz  
•Biliyer fibrozis 
•Rektal prolapsus 

•Distal intestinal Obst. 
•intussusepsiyon 
•Biliyer fibrozis, siroz 
•Sindirim sistemi kanseri 
(adenokarsinoma) 

RENAL, ENDOKRİN, DİĞER 

•Dehidratasyon 
•Hiponatrremik hipokloremik 
•metabolik alkaloz 

•Böbrek taşı 
•Hiponatrremik hipokloremik 
•metabolik alkaloz 

•GeĐikŵiş puberte, osteoporoz,  
•KF ilişkili DM, Artrit, Vaskülit 
•Böbrek taşı, ďöďrek yetŵezliği 
•Doğuŵsal vas deferens yokluğu 
•Hipertrofik Osteoartropati 
•Hiponatrremik hipokloremik 
•metabolik alkaloz 



KİSTİK FİBROZİS DÜŞÜNDÜRECEK BULGULAR 

YeŶidoğaŶ dönemi Süt çoĐukluğu Çocukluk ve adölesan 

 
Akraďalık, 

 
Kardeş ölüŵü 

 
 Mekonyum ileusu 

 
 Mekonyum peritoniti 

 
Perforasyon 
 
 Obstrüktif sarılık 

 

Büyüŵe geriliği 

Pis kokulu gaita 

Tekrarlayan solunum 

yolu eŶfeksiyoŶları  

Anemi ve ödem, 

Pseudo Bartter 

sendromu 

Rektal prolapsus 

Öpülünce tuzlu tat 

Tekrarlayan wheezing, öksürük, 
pürülan balgam 

 
Nazal polipozis 

 
Kronik sinüzit 

 
AstIm 

 
Çomak parmak 
 
Hemoptizi 

 
Biliyer siroz 

 
Mekonyum ileusu benzeri sendrom 

 
DM 

 
Puberte tarda, İŶfertilite 
 



TANI KRİTERLERİ 
• KF'nin bir veya daha fazla tipik fenotipik özellikleri: 

– Kronik sinopulmoner hastalık 
– Karakteristik gastrointestinal ve beslenme anormallikleri 
– Tuz kayďı seŶdroŵları 
– Obstrüktif azospermi 

veya 
• Kardeşte kistik fibroz öyküsü 
veya 
• Pozitif yeŶidoğaŶ tarama testi 

 

+ 
 

• EŶ az Ϯ kez yüksek ter klorür koŶsaŶtrasyoŶu saptaŶŵası 
veya 
• CFTR geŶiŶdeki ŵutasyoŶlarıŶ taŶıŵlaŶŵası 
veya 
• Nazal epitel iyon transportunda karakteristik anormalliklerin in vivo 

gösterimi 



Gastrointestinal Tutulum 
• Pankreatik yetmezlik, pankreatit  

• Hepatobiliyer hastalıklar(neonatal kolestaz, hepatik steatoz) 

• Gastroözefageal reflü 

• Mekonyum ileusu 
(%80-ϵϬ’ı KF taŶısı alır, KF’lularıŶ %ϭϬ’uŶda doğuşta mekonyum ileusu vardır.Ϳ 

• Distal intestinal obstruksiyonu, Kaďızlık  
(Pankreas yetŵezlıği ile ďirliktelik sık. KaďızlıktaŶ farkı sigmoid koloŶdaŶ ďaşlaŵaŵasıͿ 

• Fibroz kolonopati  
(Yüksek doz pankreas enzim replasman tedavisi alaŶlarda arttığı gösterilŵiş.Ϳ 

• İŶtussepsiyoŶ ;%ϭ sıklıktaͿ 

• Apandisit 

• İŶĐe barsakta ďakteri aşırı çoğalŵası 
• İŶtestiŶal polipozis ve kolon kanseri 

• Rektal prolapsus 

 



PANKREAS YETERSİZLİĞİNİN 
DEĞERLENDİRİLMESİ VE YÖNETİMİ 

• Pankreatik yetmezlik, kistik fibrozun eŶ sık 
gastrointestinal komplikasyonudur.  

 ;HastalarıŶ %ϴϱ'iŶi etkiler.Ϳ 
• Daha şiddetli olaŶlarda akĐiğer hastalığı ďirlikteliği 

daha sık. 
 

• Genetik: 

 F508del, N1303K, G542X ve G551D genleri erken 
ďaşlaŶgıç riskiŶi artırır. Genotipik ilişki, pankreatik 
yetmezlikte güçlüyken, pulmoner hastalıkta zayıftır. 

 

 

 



• Patogenez: 

o CFTR mutasyonu  

o Pankreatik sekresyoŶlarıŶda ďikarďoŶatıŶ azalŵası 

o Enzimatik aktiviteŶiŶ eksikliği ;asidik ortaŵͿmalabsorbsiyon 

o Pankreatik enzim eksyağ malabsorbsiyonu yağlı dışkılaŵa 
(steatoreͿ ve A,D,E,K vitaŵiŶ eksikliği 

 

• Klinikte; 

 Yağlı, sık sık, yuŵuşak kitle haliŶde, kötü kokulu dışkılaŵa, 
 Abdominal distansiyon, 

 Pankreatit ya da paŶkreas dokusuŶuŶ ilerleyiĐi yıkıŵı ile eŶdokriŶ 
işleviŶiŶ kayďı soŶuĐuŶda KF ile ilişkili diyaďet, 

 Büyüŵe geriliği ile karşıŵıza gelir. 



TaŶı Testleri 
• Fekal Elastaz Düzeyi: PaŶkreas yetersizliğiŶiŶ ďaşlaŶgıç taŶısı ve paŶkreas 

ekzokrin fonksiyon indeksini sunar. <200 mikrogr/gr= pankreatik yetmezlik  
;+Ϳ Tek ŶuŵuŶe yeterli, özel saklaŵa koşulu yok, eŶziŵ replasman tedavisinin 

kesilmesini gerektirmez. 
(-Ϳ  Tedavi etkiŶliğiŶi ve hafif/orta yetŵezliği gösterŵez. 

 
• Dışkı yağıŶıŶ ölçüŵü: Replasman tedavisiŶiŶ yeterliliğiŶi ďelirleŵek ve yağ 

eŵiliŵiŶiŶ izleŶŵesi içiŶ kullaŶılır.  
ϳϮ saatlik  toplaŶaŶ ŶuŵuŶede yağ atılıŵı/yağ alıŵı:  
6 aydan küçük bebekte>%15, 6 aydan büyük>%7 ise patolojik. 
(-Ϳ  Toplaŵa işleŵi zordur. TedaviŶiŶ kesilŵesi gerekir.Hepatobiliyer, mukozal ve 

pankreatik yağ malabsorbsiyon ŶedeŶleriŶi ayırt ettirŵez.  
 

• Direkt testler: Pahalı ve invazivdir. Sekretin ile paŶkreasıŶ uyarılŵasıŶdaŶ 
sonra, duodenal aspiratlarıŶ eŶdoskopi yoluyla toplaŶŵası.  

Pik bikarbonat konsantrasyonu< 80 mEq/L= pankreatik ekzokrin yetmezlik 
 
 



Tedavi Yönetimi 
• Pankreatik enzim replasman tedavisi (PERT) : 

 

• Pankreas enzimleri lipaz, proteaz ve amilazı içereŶ hayvaŶ 
paŶkreası ekstraktlarıdır. Çoğu eŶziŵ preparatı, eŶziŵi ŵidede 
asitle yıkıŵa karşı koruyaŶ pH'ye duyarlı ďir ŵadde ile kaplaŶŵış 
granüller ya da mikroküreler biçimindedir. Kaplama duodenumun 
alkali ortaŵıŶda çözüŶür ve eŶziŵ serďestleşir. 
 

• KliŶiği KF ile uyuŵlu hastalara, potaŶsiyel faydaları ve uyguŶ dozda 
gösterilŵiş zararı ďuluŶŵaŵasıŶdaŶ ötürü, geŶetik ya da kesiŶ taŶı 
ďekleŵeksiziŶ tedavi ďaşlaŶŵası öŶerilŵektedir. 
 

• PERT'in etkiŶliği gastrointestinal sistem pH'sıŶdaki değişkeŶliklere 
ďağlı olarak hastadaŶ hastaya ya da ayŶı hastada zaŵaŶla 
değişeďilir. Mide asidiŶiŶ ďaskılaŶŵasıŶıŶ tedavi veriŵliliğiŶi 
artıraďilir. 
 

• EŶziŵleriŶ farklı koŶsaŶtrasyoŶlarıŶı içereŶ formülasyonlar ve 
preparatlar mevcuttur. 



 



DozuŶ ayarlaŶŵası: 
• İlaç mikroküre içereŶ kapsüllerdeŶ oluşur. Büyük çoĐuklar ve 

yetişkiŶler geŶelde kapsülü yutar. Küçük çoĐuklar ve ďeďeklerde 
eŶziŵler, kapsül açılıp mikroküreler gıdaya serpiştirilerek verilir. 

• Pankreatik eŶziŵleriŶ dozajı, hasta ağırlığı veya diyet yağıŶıŶ 
alıŵıŶa göre foŶksiyoŶu göstereŶ lipaza göre ayarlaŶır. 
 

• Ağırlık teŵelli yöŶteŵ: BaşlaŶgıç dozu: 
<ϰ yaş Her öğüŶ ϭϬϬϬü lipaz/vüĐut ağırlığı;kgͿ 
>ϰ yaş Her öğüŶ ϱϬϬü lipaz/vüĐut ağırlığı;kgͿ  
 
• Yağ esaslı yöŶteŵ: Bilinen miktarda formül mama veya NG tüp 

ile beslenen hastalar için uygundur.  
Dozu: ϭϮϬ ŵl forŵül ŵaŵa veya aŶŶe sütü ďaşıŶa ϮϬϬϬü lipaz 

 
(Maks.doz: Öğün başı2500ü lipaz/kg veya 10,000ü lipaz/kg/gün) 

 



Vitamin Takviyeleri 

Yaş Rutin Dozu Doz artışı  Maksimum Doz 

0-12 ay 400-500 500-1000 2000 

1-ϭϬ yaş 800-1000 1600-3000 4000 

11-ϭϴ yaş 800-2000 1600-6000 10000 

Vitamin D3 (ünite) 

Kalsiyum, Fosfor, Magnezyum ve K vitamini (mg) 

Yaş Ca P Mg K vit 

0-6 ay 200 100 30 0,3-0,5 

7-12 ay 260 275 75 0,3-0,5 

1-3 yaş 700 460 80 0,3-0,5 

4-ϴ yaş 1000 500 130 0,3-0,5 

9-13 yaş 1300 1250 240 0,3-0,5 

14-18 yaş,E 1300 1250 410 0,3-0,5 

14-ϭϴ yaş,K 1300 1250 360 0,3-0,5 



Hastaŵıza döŶersek; 

 

 

• Kolestazı işaret edeŶ kliŶik ve laboratuvar ďulguları ŵevĐut olaŶ 
hasta, olası etiyolojik ŶedeŶler açısıŶdaŶ araştırıldı. 
 

• Anamnezi deriŶleştirileŶ hastaŶıŶ yeŶi doğaŶ taraŵalarıŶda KF 
açısıŶdaŶ şüpheli pozitif testi olduğu öğreŶileŶ hastaya yeterli 
terleŵesi sağlaŶaŵadığı içiŶ ilk etapta ter testi yapılaŵadı. 
 

• Takibinde kolestaz yapaŶ diğer ŶedeŶler taraŶdı.  
 

• Hastada ACTH, kortizol, TFT, açlık kaŶ şekerleri takiďi, kaŶ gazı ve 
koagülasyon testleri Ŷorŵal sıŶırlarda saptaŶdı. Kolestaz 
etiyolojisinde öncelikle Kistik Fibrozis düşüŶüleŶ hasta olası 
metabolik aĐiller açısıŶdaŶ da test edildi. 
 

• Yeterli kaloriyi anne sütü ile alamayan hastaya ek olarak NG ile 
Peptijunior mama verildi. ϭϱϬkĐal/kg/güŶ hedefiŶe ulaşıldı. 
 

• GüŶlük tartı, kalori, AÇT; haftalık Albumin ve elektrolit takiďi yapıldı. 



 

• Pankreatik yetŵezliğiŶe yöŶelik ϰϬϬϬü/güŶ dozda Kreon ve 
A,D,E,K vitamin replasŵaŶı verildi. 
 

• Öksürük şikayetiŶe yöŶelik NFA kültürü yollaŶdı ve ϱ güŶ süreyle 
Azitromisin verildi. Kültür sonucunda Pseudomonas aeruginosa 
üremesi saptanan hastaya çocuk enfeksiyon önerisiyle Seftazidim 
verildi. TedaviŶiŶ ilk haftasıŶdaŶ itiďareŶ öksürük şikayetiŶiŶ 
kesildiği, soluŶuŵuŶ rahatladığı gözleŶdi. 
 

• Takibinde heŵograŵı ϳ’ye kadar düşeŶ hastaŶıŶ periferik yayma 
incelemesinde heŵatolojik patoloji saptaŶŵadı, ES verildi. 
 

• Dış ŵerkeze yollaŶaŶ fekal elastaz tayini için yollanan gaitada 
elastaz düzeyi 25 mikrogr/gr (<100: ciddi ekzokrin pankreas yet.) 
saptaŶaŶ hastaŶıŶ Kreon dozu 6000ü/kg/güŶ’e çıkarıldı.  
 

• Sonraki takiplerinde hastaya uygulanabilen ve 2 kez tekrar edilen           
ter testi: 77 ve 80 mmol/L ďuluŶdu. Kilo alıŵı ve geŶel duruŵu  
iyi olan hasta poliklinikte takibi devam etmek üzere taburcu edildi. 
 

 
 



 


