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Olgu 
1 günlük, erkek hasta 

Yakınma 
Morarŵa ,ağızdaŶ köpük gelŵesi, soluŶuŵ güçlüğü,  
ağızdaŶ kaŶ gelŵesi 



Öykü 
• DoğuŵuŶu izleyeŶ ilk saatler içiŶde ağızdaŶ köpük gelŵesi, ŵorarŵa ve 

kasılŵa? şikayetleri  olŵası üzeriŶe doğduğu dış ŵerkezde yeŶidoğaŶ yoğuŶ 

ďakıŵ üŶitesiŶe alıŶarak kısa süreli izleŵi soŶrasıŶda aŶŶesiŶiŶ yaŶıŶa tekrar 

verileŶ hastaŶıŶ şikayetleriŶiŶ yiŶeleŵesi üzeriŶe görevli persoŶel tarafıŶdaŶ 

mide aspirasyonu yapılŵası soŶrasıŶda ağızdaŶ ve ďuruŶdaŶ kaŶ gelŵesi 

üzeriŶe aileŶiŶ de isteği üzeriŶe ďaşka ďir ŵerkeze sevk edilŵiş. 

• Hasta sevk edildiği ŵerkezde ilk değerleŶdirilŵesi soŶuĐuŶda  gözüŶde ve  

göďek ďağıŶda iltihap ve soluŶuŵ sıkıŶtısı olduğu ďelirtilerek yeŶidoğaŶ 

yoğuŶ ďakıŵ üŶitesiŶe yatırılŵış. 



Özgeçmiş 
• Doğum öncesi: Annenin 2.gebeliği 

• Doğum: 38 GH, 2400 g. NSVD olarak doğmuş. 

• Doğum sonrası: Ağızdan köpük gelme, morarma, 

ağızdan kan gelmesi ve solunum sıkıntısı 

• Aşıları: tam Alerji: yok. 

• Geçirdiği operasyon yok. 

 



Soy-geçmiş 

• Anne : 21yaş, sağ-sağlıklı 
• Baba : 23 yaş, sağ-sağlıklı 
 

• Anne baba arasında akrabalık yok 

 
• 1. çocuk : 2 yaş, kız , sağ-sağlıklı 
• 2.çocuk: hastamız 



Fizik Bakı 
• Ateş: 36.5 °C 

• Nabız: 140/dak 

• Solunum sayısı: 58/dak 

• Kan  basıncı: 60 /  40 mm Hg 

• Oksijen saturasyonu oda havasında: %98 

• Boy: 50cm (25-50 persantil) 

• Kilo: 2300gr  (<3 persantil) 

• Baş Çevresi:?  
 

• Sistemlerin değerlendirilmesinde; mukozaları kuru, 
yenidoğan reflekleri hipoaktif, subkostal çekilme ve 
inleme  

 



Laboratuvar 
Biyokimya 
• Açlık kan şekeri: 256 mg/dL 
• Üre: 33 mg/dL 
• Kreatinin: 1,05 mg/dL 
• AST:  50 U/L 
• ALT: 27 U/L 
• LDH: 407 U/L 
• Total protein: 4 g/dL 
• Albumin: 2,8 g/dL 
• Na: 138 mEq/L 
• K: 3,95 mEq/L 
• Cl: 105 mEq/L 
• Ca: 8,6 mEq/L 
• Mg: 2,1 mEq/L 
• P: 4,5 mEq/L 
• Ürik asit :4,4 mEq/L 

Hemogram 
• Beyaz küre: 11630/mm3 
• Nötrofil : 7060/mm3 
• Hemoglobin : 15,4g/dl 
• Trombosit sayısı: 268000/mm3 
•    Prokalsitonin: 3,61 ng/ml 
• CRP:   2 mg/dL 
 
Periferik Yayma 
Toksik granülasyon mevcut. 
 
Tam İdrar Tetkiki 
Patolojik özellik yok 



Ekokardiyografi: Normal 
Batın USG: Normal 
Transfontanel USG: Normal 



17 günlük erkek bebek 

•21-23  yaş akraba olmayan sağlıklı anne ve babadan  normal gebelik, 38 
gebelik haftasında doğum, NDS 
•Doğumu izleyen ilk saatlerde ağızdan köpük gelmesi, kasılma, morarma, 
göbek bağında iltihap ,solunum sıkıntısı, 
•CRP ,Prokalsitonin yüksekliği 
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Neonatal Diyabet 



Epidemiyoloji 

HayatıŶ ilk altı ayı içiŶde ortaya çıkaŶ diyaďet neonatal 
diyaďet olarak adlaŶdırılır.  
 
Neonatal diyabet oldukça nadirdir, 300 000–400 000 
ĐaŶlı doğuŵda ďir görülür. 

 



Patofizyoloji 

SoŶ yıllarda ŶeoŶatal diyaďetiŶ ŵoleküler 
etiyopatogenezi koŶusuŶda ďilgiler çok hızlı ďir artış 
gösterŵiştir.  
 
Her Ŷe kadar olgularıŶ ďir ďölüŵüŶde etiyoloji hala 
aydıŶlatılaŵasa da hayatıŶ ilk ϲ ayı içiŶde saptaŶaŶ 
diyaďet çoğuŶlukla monogenik ;tek geŶ ďozukluğuͿ 
ďir ďozukluk ŶedeŶiyle ortaya çıkŵaktadır. 



Klinik özellikler 

• Hastalık karşımıza iki klinik tiple çıkmaktadır 
 

1. Geçici Neonatal Diyabet 
2. Kalıcı Neonatal Diyabet 
 
 



• Neonatal diyaďet vakalarıŶıŶ %ϱϬ-ϲϬ’ıŶı oluşturur. 
 

• Geçici neonatal diyabet genellikle sporadiktir. Rapor edilŵiş 
vakalarıŶ ϭ/ϯ’üŶde paternal geçiş gösterilŵiştir aŶĐak ďu 
ďaďalarıŶ ďir kısŵıŶda diyaďet kliŶik ďulgusu yoktur. 

  
• SoŶ yıllarda aŶŶe ve ďaďaŶıŶ 6. kroŵozoŵlarıŶıŶ metilasyon 

paterninin de geçici neonatal diyaďetle ilişkili olduğu gösterildi. 
Bu sonuçlar 6q24 bölgesinde yer alan aday genleri sorumlu 
olarak güŶdeŵe getirdi. Çok az sayıda neonatal diyabet 
vakasıŶda KCNJ11 ve ABCC8 gen defektleri gösterilŵiştir. 

 

Geçici Neonatal Diyabet 



 
 

• Bu vakalarda genellikle intrauterin büyüme 
geriliği;IUGRͿ vardır. IUGR’ŶiŶ yüksek oranda 
saptaŶŵasıŶdaŶ geďeliğiŶ özellikle soŶ 
trimestrindeki iŶsüliŶ eksikliği soruŵlu 
tutulŵaktadır.  
 

• Postnatal döŶeŵde taŶı dehidratasyon, kilo 
alaŵaŵa ve idrar ŵiktarıŶdaki artışıŶ dikkati 
çekŵesi ŶedeŶiyle yapılaŶ testlerde hipergliseminin 
saptaŶŵası ile koŶur. 

  

Geçici Neonatal Diyabet 
 
 



 
 

• İŶsüliŶ yapıŵı yetersizdir .Tip ϭ diyaďet 
için spesifik otoantikorlar negatif 
bulunur.  
 

• Az sayıda hastada egzokrin pankreas 
yetersizliği saptaŶŵıştır. GeçiĐi 
neonatal diyabetin hücresel düzeydeki 
etiyopatogenezi tam olarak 
aydıŶlatılaŵaŵıştır. 
 

• Diyaďet taŶısı alaŶ vakalarıŶ diyaďeti 
ilk ďir yıl içiŶde düzelŵekte aŶĐak ďu 
vakalarıŶ uzuŶ döŶeŵ izleŵiŶde ďir 
kısŵıŶda tekrar diyaďet 
saptaŶŵaktadır. 

 

Geçici Neonatal Diyabet 



Kalıcı Neonatal Diyabet 

• Tüm neonatal diyaďet vakalarıŶıŶ %ϰϬ-ϱϬ’siŶi kalıĐı neonatal 
diyaďet oluşturur .  
 

• KNDM’e ŶedeŶ olaŶ geŶleriŶ ŵutasyoŶları  heŵ paŶkreas β 
hüĐreleriŶiŶ farklılaşŵası heŵ de foŶksiyoŶları içiŶ gereklidir.  
 

• KalıĐı neonatal diyaďetiŶ eŶ sık ŶedeŶi KCNJ11 gen 
ŵutasyoŶlarıdır ve heŵeŶ heŵeŶ vakalarıŶ yarısıŶda saptaŶır. 
Daha nadir olarak INS ve ABCC8 genindeki, çok nadir olarak da 
PDX1 (IPF1), GCK, PTF1A, EIF2AK3, FOXP3, GLIS3, NEUROD1, 
RFX6, SLCA2, SLC19A2 genindeki mutasyonlar nedeni ile ortaya 
çıkŵaktadır. 
 



 
• Oldukça Ŷadir olaŶ ďu hastalığıŶ geŶetik ŶedeŶleriŶiŶ 

saptaŶŵası ile beraber elde edilen klinik tecrübe bu hasta 
grubunda bariz bir genotip-fenotip ilişkisiŶiŶ varlığıŶı ortaya 
koyŵuştur. 
 

• KalıĐı neonatal diyaďet vakalarıŶ ďir kısŵıŶda doğuŵ ağırlığı 
düşüktür. Semptomatik hiperglisemi vardır, ďazı vakalar 
ketoasidoz ile taŶı alırlar. GeŶellikle ϯ aydaŶ öŶĐe taŶı alırlar 
ancak 3-ϲ ay arasıŶda taŶı alaŶ vakalar da vardır. 
 

KalıĐı Neonatal Diyabet 



Kalıcı Neonatal Diyabet 
• KCNJ11 gen mutasyonu 
• KalıĐı neonatal diyaďet vakalarıŶıŶ ϭ/ϯ-ϭ/Ϯ oraŶıŶda ŶedeŶi 

KCNJ11 geŶiŶiŶ aktive ediĐi ŵutasyoŶlarıdır. 
 

• KCNJ11 genindeki dominant aktive edici mutasyon KATP 
kaŶallarıŶıŶ devaŵlı aĐık olŵasıŶı sağlar. Bu duruŵ paŶkreas β 
hücre ŵeŵďraŶıŶda devaŵlı hiperpolarizasyona neden olur ve 
insülin sekresyonu inhibe olur. 
 

• %75-8Ϭ’iŶde sadeĐe diyaďet saptaŶırkeŶ %ϮϬ-Ϯϱ’iŶde ise 
diyaďet dışıŶda epilepsi, gelişŵe geriliği, kas güçsüzlüğü giďi 
Ŷörolojik ďulgular saptaŶır. Nörolojik ďulgularıŶ eşlik ettiği ďu 
vakalar DEND seŶdroŵu ;“developmental delay, epilepsy, 
neonatal diabetesͿ olarak adlaŶdırılır. 

• KCNJ11 geŶ ŵutasyoŶlarıŶıŶ ŶedeŶ olduğu kalıĐı neonatal 
diyaďetiŶ öŶeŵli ďir özelliği sülfonilüre tedavisiŶe iyi yaŶıt 
vermesidir. Sülfonilüre tedavisi KATP kaŶallarıŶıŶ kapaŶŵasıŶı 
sağladığı içiŶ faydalı olur. 
 



Yeni Doğan Taraması 
• Yeni doğan taraması birkaç ülkede pilot 

uygulama olarak yapılmıştır. Bu sayede 
erken tanı ve tedavi sağlanarak bu 
hastaların morbidite ve mortalitesi 
üzerine olumlu etkilerinin olduğu 
görülmüştür.  
 

Prenatal Tanı 
• Prenatal tanıda eğer ailedeki bozuk gen 

biliniyorsa DNA analizi ile tanı 
konulabileceği gibi, ailedeki bozuk gen 
bilinmiyor ise koryonvillus örneklemesi ile 
tanı koyma imkanı sağlanabilmektedir.  

 

Tanı 



• HayatıŶ ilk ϲ ayı içiŶde ortaya çıkaŶ diyaďete ŶedeŶ 
olaŶ ŵoleküler ďozukluğuŶ gösterilŵesi hastalığıŶ 
prognozunun ve tedavi plaŶıŶıŶ ďelirleŶŵesiŶde öŶeŵlidir. 
Bu ŶedeŶle ďu hasta gruďuŶda geŶetik çalışŵalarıŶ 
yapılŵası öŶerilŵektedir. 
 
Neonatal diyaďetiŶ geçiĐi veya kalıĐı olŵası koŶusuŶda 
kliŶik ayırıŵıŶ heŶüz yapılaŵadığı erkeŶ evrede 
ve sendromik bir özellik göstermiyorsa öncelikle 6q24 
aŶoŵalileri, daha soŶra KCNJϭϭ geŶ ŵutasyoŶları 
araştırılŵalıdır. Bu testleriŶ Ŷegatif ďuluŶŵası duruŵuŶda 
ABCC8 geŶ ŵutasyoŶları araŶŵalıdır. 
 
 

Neonatal Diyaďette TaŶı 



Tedavi 
• Kalıcı neonatal diyabet tedavisinde; 

 





Tedavi 
 
• Geçici neonatal diyaďetiŶ tedavisiŶde iŶsüliŶ kullaŶılŵaktadır. KullaŶıŵ 

sırasıŶda verileĐek iŶsüliŶ ŵiktarı, iŶsüliŶ eŵiliŵi, kullaŶıŵ sıklığı, yüksek 
hipogliseŵi riski ve ďuŶa ďağlı ďeyiŶ hasarı giďi dikkat edilŵesi gerekeŶ 
hususlar ďuluŶŵaktadır. 

 
• Neonatal diyaďet tedavisiŶde iŶsüliŶiŶ kullaŶıŵ yöŶteŵi ile ilgili kaŶıtlaŶŵış ďir 

tedavi seçeŶeği olŵaŵakla ďeraďer ; 
1. Subkutan sürekli insülin infüzyonu(pompa) 
2. Subkutan uzun etkili insülin uygulaŵası;NPH,Glargine)     

 
• Farklı çalışŵa grupları tarafıŶdaŶ uygulaŶŵış ve ďirďirleriŶe karşı farklı 

avaŶtajları ve dezavaŶtajları olduğu ďildirilŵiştir. 
 
 
 
 
 
 
 
 



Tedavi 
1.Sürekli subkutan insülin infüzyonu(pompa): 

• KaŶ şekeriŶiŶ daha kolay koŶtrol edileďilŵesi 
• Kısa süreli eyleŵ ve öŶgörüleďilirlik  
• Daha az doz titrasyonu ve kapatabilme 
• Hipoglisemi riskini azaltma 
• Hipergliseminin daha iyi yönetilebilmesi 
• NEK, kolestatik sarılık,  
• İyi ďir ekip etkileşiŵi ve aile;aŶŶeͿ eğitiŵi 

 

2.Subkutan uzun etkili insülin(Glargine,NPH): 
• Aile eğitiŵi daha kolay  
• Ϯϰ veya ϭϮ saatlik uygulaŵalar şekliŶde kullaŶıŵı ŶedeŶiyle 

doz ayarı yapŵak daha zor 
• Hipoglisemi riski daha yüksek 



Hastanın İzlemi 
• Hastamızın başvuru sırasında genel 

durumu orta, cilt altı yağ dokusu 
azalmış,huzursuz 

• Hastanemizde bakılan tetkiklerinde; 
• AKŞ:386 mg/dL      Keton:Ngt 
• İnsülin:4,0 uIU/mL 
• C-peptit:0,18 ng/mL 
• HbA1C:5,1  
• TİT:3+ glukoz 
• Kan gazı: normal  
• Adacık hücre antikoru:ngt 
• Anti-GAD:ngt 
• Anti insülin antikor:ngt 



Hastanın İzlemi 
• Başvuru anında 2400 gr kan şekeri 386  keton :ngt 

kan gazı ph:7,35 pco2:35 hco3:20 olan hastamıza 
öncelikle 0,01 u/kg/sa kristalize insülin infüzyonu 
başladık. Hastanın kan şekeri durumuna göre 0,03 
u/kg/sa e kadar yükselttiğimiz ve infüzyonu 
durdurduğumuz zamanlarda oldu. 
 

• Yaklaşık 1 haftanın sonunda hastamıza uzun etkili 
subkutan insülin olan glargin tedavisini 0,5 u/gün 
olarak  başladık. Fakat hastamızda kan şekeri 
düşüklükleri görmemiz üzerine önce 0,3 u/gün ye 
sonrasında düşüklükleri devam etmesi üzerine 0,1 
u/gün e kadar insülin dozu düşüldü. Fakat kan şekeri 
düşüklükleri engellenemedi.  

 



Hastanın İzlemi 
• Glargini, hastada kan şekeri düşüklükleri yapması 

nedeniyle tedavinin 1.haftasında kesilerek  hastamıza 
sürekli subkutan insülin infüzyonu (pompa) tedavisi 
başlandı.  Bu tedavi sırasında hastamıza 0,025 u/sa 
ile 0,1 u/sa aralığında sürekli subkutan insülin 
infüzyonu verilmesi sağlandı.Ve bu tedavimiz 
sonrasında hipoglisemi gelişmedi.1 aylık hastane 
yatışı sonrasında 3795 gr a ulaşan hastanın pompa 
kullanımı için  aile eğitimi de tamamlandıktan sonra 
taburcu edildi. 

• Hastamızın 1 ay sonraki sonraki kontrolü sonrasında 
kan şekerleri normoglisemik gitmesi ve insülin ihtiyacı 
kalmaması üzerine tedavisi sonlandırıldı. 

• Şuan da 6 aylık olan hastamız polikliniğimizde aralıklı 
kontrollerle takip altında 





Teşekkürler… 


