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 Olgu  

• 14 yaşında kız hasta 

 

 

• Yakınma: Nefes darlığı   



 
Olgu 
 
Öykü 
• Yaklaşık 1 hafta önce başlayan nefes alamama ve çarpıntı 

şikayeti ile acil servise başvurmuş. 
– Efor dispnesi  
– Merdiven yokuş çıkarken morarma şikayetlerinin uzun zamandır 

devam ediyormuş. 
• Hastanın bu şikayetleriyle herhangi bir poliklinik 

başvurusu olmamış. 
• Yenidoğan döneminde ateş yüksekliği ile başvurusunda 

üfürümü saptanmış.Aileye büyüdükçe geçebileceği 
söylenmiş.    

• Okul başarısı düşük                                         
 



Olgu  

Özgeçmiş 
• 27 yaşında sağ-sağlıklı anneden miadında normal 

vajinal yolla doğmuş. 
• Doğar doğmaz ağlamış,sarılık,morarma öyküsü yok? 
• Doğum kilosu hatırlanmıyor. 
• Sağlıklı bir bebekmiş. 
• Nöromotor gelişim geriliği tariflemiyor. 
• Kilo alımı ve boyu hep yaşıtlarına göre azmış. 
• Adetini 2 yıl önce olmuş. Çok fazla miktarda 

oluyormuş. Zaman zaman düzensizliği varmış. 



Olgu  

Soy-geçmiş  
• Anne: 41y, sağ-sağlıklı 
• Baba: 47 y, sonradan oluşan sağırlık tarifliyor.? Boy 

kısalığı (145 cm) 
• Anne baba arasında 1.derece kuzen evliliği mevcut 

– 1.çocuk erkek sağ-sağlıklı 23 y 

– 2.çocuk hastamız 

– 3.çocuk erkek 11y sağ-sağlıklı 
– 4.çocuk kız 7y sağ-sağlıklı 
– 5.çocuk erkek  4y sağ-sağlıklı 

• Ailede bilinen kalp hastalığı yok. 
 



Olgu  

• Kronolojik Yaş: 13 yıl 11 ay 

• Boy: 143cm   (<3p) (-2.93SDS) 

• Kilo: 41kg    (<3p) (-2.03SDS) 

• Kemik Yaşı: ?????? 

 

• TA:110/70 cmHg 

• Nabız:71/dk 

• SpO2:%98 



Ağırlık –Boy Persentil Çizgileri 



Olgu-Fizik Bakı  
• Genel durum: İyi, siyanozu yok, hafif soluık 

• Cilt: Turgor, tonus doğal. Göz kapaklarında ödem mevcut. 

• Baş boyun: Hafif yele boyun? .Ense saç çizgisi aşağı yerleşimli. 
• Gözler: Işık refleksi bilateral mevcut. Pupiller izokorik.. Göz kürelerin her yöne hareketi doğal.  
• Kulak-burun- boğaz:  Posterior yerleşimli kulak mevcut.Burun tıkanıklığı, akıntısı yok.  

Orofarenks ve tonsiller doğal. 
• Kardiyovasküler: Sternum solunda üstte yayılımı olan 5/6 sistolik üfürümü  ve klik mevcut. 

Tril (+) 

• Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma eşit katılıyor. Toraksın anteriora yönelimi 
mevcut.Retraksiyon yok. Dinlemekle ral, ronküs, ekspiryum uzunluğu yok.   

• Gastrointestinal sistem: Batın rahat. Barsak sesleri doğal. Palpasyonla defans, rebound yok. 
Karaciğer ve dalak büyüklüğü yok.  

• Genitoüriner sistem: Haricen kız.  
• Nöromüsküler sistem: Bilinç açık. Koopere, oryante, çevreyle ilgili.Ense sertliği, kernig, 

brudzunski negatif. Babinski, klonus negatif. Kranial sinir muayeneleri doğal.  
• Ekstremiteler: Bilateral Cubitus valgus var. 

• Meme gelişimi Tanner5/5 aksiller ve pubik kıllanması mevcut. Meme başı ayrılıklığı mevcut.   



Olgu-Laboratuvar 

• Kan biyokimyasal ve hematolojik değerleri 
normal olarak değerlendirildi. 
 

 

 

 

 

 

 





Telekardiyografi 



EKG 



• Dismorfik Bulgular 

• Büyüme gelişme geriliği 
• Sağ ventrikül hipertrofisi (EKG+Tele) 

• Pulmoner odakta en iyi duyulan 5/6 
şiddetinde sistolik ejeksiyon üfüüm 



ÖN TANILAR ? 



Noonan  



NOONAN SENDROMU 

• Otozomal dominant geçiş bildirilmiştir. 
• Boy kısalığı ve mental retardasyon  

• Turner sendromu benzeri belirteçler mevcuttur. 

• Konjenital kalp hastalığı(pulmoner stenoz) 

• Küçük penis,kriptorşidizm 

• Sinirsel sağırlık,yüksek damak 

• Kromozom yapısı normaldir. 



















Valvuler Pulmoner Stenoz 



Tedavi 

• Kritik pulmoner darlıkta,pulmoner atrezide 
pulmoner kan akımını arttırmak için PGE1 
infüzyonu(prostavazin,alprosdatil) 
müdaheleye kadar verilmelidir. 

• Önemli valvüler pulmoner stenoz varsa (sağ 
ventrikül basıncı 50 mmHg dan fazla ise) balon 
valvüloplasti tercih edilir. 



Tedavi-Cerrahi 

• Cerrahi  

–  Displastik pulmoner kapak varsa 

– İnfindubular darlıklarda 

– Sağ ventrikül basıncı 80mmHg dan fazlaysa 

– Valvüler darlığa uygulanan balon valvüloplasti 
başarısız ise  





Turner Sendromu 

• 1250-3000 yenidoğan kızlardan biri, Turner sendromuna 
neden olan bir kromozom anomalisi mevcut 

– %40-60 45 X0  

– Diğerleri mozaik 

• Overler fibrotik ve cinsel gelişim geriliği vardır. Bu 
nedenle hastalar steril kalır,menstürasyon  olmaz.  

– Östrojen düşük Gonodotropinler yüksektir. 

• Adrenal androjenlerin etkisi ile pubik kıllanma 
olur.Nadiren meme gelişimi olabilir.  

• Ekzojen horman verildiğinde kanama meydana gelir. 
 



Turner Sendromu 

• Büyüme geriliği, boy kısalığı(doktora en sık başvuru nedeni) 
• Yele boyun,kısa boyun tipiktir. 
• Kubitus valgus 
• Kalkan göğüs 
• Meme başları ayrık  
• Zeka geriliği yoktur. 
• Yenidoğan döneminde el ve ayakta ödem görülür. 
• En sık kalp anomalisi aort koarktasyonudur.(bikuspid aorta 

olmayan olgularda) 
• Otoimmun tiroid ve hipotroidi,genel topluma oranla sıktır.  
• Ense saç çizgisi aşağıdadır. 
• İşitme kusuru sıktır. 

 



Dinlediğiniz için teşekkürler… 


