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Olgu

* 14 yasinda kiz hasta

* Yakinma: Nefes darligi



Olgu

Ovykii

* Yaklasik 1 hafta 6nce baslayan nefes alamama ve carpinti
sikayeti ile acil servise basvurmus.
— Efor dispnesi

— Merdiven yokus cikarken morarma sikayetlerinin uzun zamandir
devam ediyormus.

e Hastanin bu sikayetleriyle herhangi bir poliklinik
basvurusu olmamis.

* Yenidogan doneminde ates yuksekligi ile basvurusunda
ufirimua saptanmis.Aileye buyudukce gecebilecegi
soylenmis.

* Okul basarisi dustk



Olgu

Ozgecmis

e 27 yasinda sag-saglikl anneden miadinda normal
vajinal yolla dogmus.

 Dogar dogmaz aglamis,sarilik,morarma oykusu yok?

e Dogum kilosu hatirlanmiyor.

e Saglikl bir bebekmis.

 Noromotor gelisim geriligi tariflemiyor.

e Kilo alimi ve boyu hep yasitlarina gére azmis.

* Adetini 2 yil 6nce olmus. Cok fazla miktarda
oluyormus. Zaman zaman duzensizligi varmis.



Olgu

Soy-gecmis

Anne: 41y, sag-saglkli

Baba: 47 vy, sonradan olusan sagirlik tarifliyor.? Boy
kisaligi (145 cm)

Anne baba arasinda 1.derece kuzen evliligi mevcut
— 1.cocuk erkek sag-saglikli 23 y
— 2.cocuk hastamiz
— 3.cocuk erkek 11y sag-saglikli
— 4.cocuk kiz 7y sag-saglikli
— 5.cocuk erkek 4y sag-saglikli

Ailede bilinen kalp hastaligi yok.



Olgu

Kronolojik Yas: 13 yil 11 ay
Boy: 143cm (<3p) (-2.93SDS)
Kilo: 41kg (<3p) (-2.03SDS)
Kemik Yasi: 2?27?77

TA:110/70 cmHg
Nabiz:71/dk
Sp02:%98



Agirlik —Boy Persentil Cizgileri
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Olgu-Fizik Baki

« Genel durum: iyi, siyanozu yok, hafif soluik

e  Cilt: Turgor, tonus dogal. Goz kapaklarinda 6dem mevcut.

* Bas boyun: Hafif yele boyun? .Ense sag ¢izgisi asagi yerlesimli.

* Gozler: Isik refleksi bilateral mevcut. Pupiller izokorik.. Goz kiirelerin her yone hareketi dogal.

e Kulak-burun- bogaz: Posterior yerlesimli kulak mevcut.Burun tikanikhgi, akintisi yok.
Orofarenks ve tonsiller dogal.

» Kardiyovaskiiler: Sternum solunda iistte yayilimi olan 5/6 sistolik tGflriimii ve klik mevcut.
Tril (+)

* Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Toraksin anteriora yonelimi
mevcut.Retraksiyon yok. Dinlemekle ral, ronkis, ekspiryum uzunlugu yok.

* Gastrointestinal sistem: Batin rahat. Barsak sesleri dogal. Palpasyonla defans, rebound yok.
Karaciger ve dalak buyuklugu yok.

e @Genitoliriner sistem: Haricen kiz.

* Noromiskiiler sistem: Biling acik. Koopere, oryante, ¢evreyle ilgili.Ense sertligi, kernig,
brudzunski negatif. Babinski, klonus negatif. Kranial sinir muayeneleri dogal.

* Ekstremiteler: Bilateral Cubitus valgus var.
*  Meme gelisimi Tanner5/5 aksiller ve pubik killanmasi mevcut. Meme basi ayrilikhgi mevcut.



Olgu-Laboratuvar

* Kan biyokimyasal ve hematolojik degerleri
normal olarak degerlendirildi.

Kardiyak Ornek No: 91555253
Test Adi Sonug Durum Birim Referans Degerler Onceki Sonuclar
CE-MB Kitle =2.0 ngimL 2 - T2

Troponin - | 15 nag/L 10 - 23

Kardiyak Ornek No: 91556328
Test Ad Sonug Durum Birim Referans Dederler Onceki Sonuclar

MT Pro - BMP 382 Y po/mL 20 - 133



ABDOMINAL RENKLI DOPPLER RAPORU

Karaciger boyutlan nomaldir, konturlan dizenlidir. Parankim ekosu homojen izlenmektedir. Solid-kistik kitle
lezyon izlenmemistir.

Safra kesesi boyutlan ve duvar kalinhi normaldir. Limen icinde patoloji izZlenmedi. Intra-ekstra hepatik safra
yollan normal izienmektedir.

Dalak boyutlan Gst sinirdadir (116 mm). Konturlan dazenlidir. Parankim ekosu homojendir, solid kitle le zyon
izlenmedi.

Orta hat yodun haz superposizyonu nedeniyle net degerlendirilermedi.

Bilateral bobrek boyutlan normaldir, konturlan dazenlidir. Bilateral parankim eko ve kalinliklan normaldir.
Bilateral bobreklerde tas, hidronefroz izlenmemektedir.

Mesane dolumu suboptimal olup limen ici belirgin patoloji izlenmedi.

Bilateral overler dogal izlendi. —
Uterus subseptus ile uyumlu gérinim mevcuttur. _

Renkli Doppler incelemede portal ven ve hepatik venlerin caplan normal olup lomenlen acik izlenmektedir.

Batinda serbest sivi izlenmedi.



Telekardiyografi
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Dismorfik Bulgular
BUylime gelisme geriligi
Sag ventrikul hipertrofisi (EKG+Tele)

Pulmoner odakta en iyi duyulan 5/6
siddetinde sistolik ejeksiyon ufium



ON TANILAR ?




Noonhan




NOONAN SENDROMU

Otozomal dominant gecis bildirilmistir.

Boy kisaligi ve mental retardasyon

Turner sendromu benzeri belirtecler mevcuttur.
Konjenital kalp hastaligi(pulmoner stenoz)
Kiacuk penis,kriptorsidizm

Sinirsel sagirhik,ylksek damak

Kromozom yapisi normaldir.



Inverted triangle—shaped head Pectus sternal deformity
(prominent superior
sternum and depressed
inferior sternum)

Coarse facial features

Curly/wooly hair
Wide forehead

Cubitus valgus
 deformity of upper
5- extremity (increased
®\ carrying angle at
elbow joint)
Neck skin

webbing Widely spaced

Small chin nipples
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l 2, : \c,"?' COCUK KARDIYOLOJi BiLiM DALI
7994
Adi-SOYADI Ayse Nur Carsafoglu Tarih 23/11/2018
Yas, Cins 18/12/2004 K Protokol No 6157612
Agirhk 42 kg
COCUK EKOKARDIYOGRAFI RAPORU

Hasta(mm) | Normal(mm) Hasta(mm) | Normal(mm)
vsd 9 7-8 Aod 26 19-27
LVDd 29 35-47 LADd 27 20-30
LVSd 18 EF (%) 72
LVPWd | 9 7-8 KF (%) 30 >28
> Sag ventrikil hipertrofik. Kalp kontraksiyonlari normal simurlar icinde.
» Kardiyak apeks sola dogru.
> Vena kava inferiydr kolumna vertebralisin saginda, inen aort kolumna 9-:1
vertebralisin solunda (atriyal situs solitus). i =
> Atriyumlarin ventrikiillerle ve ventrikillerin biiyiik damarlarla olan iliskisi =2
normaldeki gibi (atriyo-ventrikiiler ve ventrikiilo-arteriyel konkordans). s =
> Sistemik ve pulmoner venlerde doniis anomalisi saptanmadi. i 3 g
> inter atriyal septumda defekt goriilmedi. - g !g
> Mitral kapak normal, renkli dopler ile yetersizlik saptanmada. & :
> Trikiispit kapak normal, renkli Doppler ile hafif-orta yetersizlik saptandi. Bu $ $ J
yolla dlciilen RV sistolik basinci 90 mmHg olcildi. =
> Inter ventrikiiler septumda defekt saptanmadi. L & =
> Aort ve pulmoner arterin iliskisi normaldeki gibi. @
> Kisa eksen kesitlerinde aort kapag: 3 yaprakl olarak gorildd. Renkli Doppler ile =
aort akimi normal, eser yetersizlik saptandi. =
>

Pulmoner kapak kalin, stenotik displastik gortinimde. Pulmo

degil.. Renkli Doppler incelemede Pulmoner kapaktan bas 1

mevcut.CW Doppler ile 130 mmHg sistolik gradi 3

anuliis 16 mm ,ana pulmoner konus 19 mm sag

konfluent.

> Suprasternal incelemede aort arkusu solda
arteriyosus goriilmedi.

> Perikardiyal effiizyon tespit edilmedi.

EKOKARDIYOGRAFIK TANI

1. Displastik Pulmoner Kapal
2. Pulmoner Stenoz (valviil
3. Sag ventrikiil hipertrofis
4. Aort Yetersizligi (eser)
r. Kadir Babaogli
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Normal heart Pulmonary valve stenosis
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Valvuler Pulmoner Stenoz




Tedavi

e Kritik pulmoner darlikta,pulmoner atrezide
pulmoner kan akimini arttirmak icin PGE1
inflzyonu(prostavazin,alprosdatil)
mudaheleye kadar verilmelidir.

* Onemli valviler pulmoner stenoz varsa (sag
ventrikil basinci 50 mmHg dan fazla ise) balon
valvuloplasti tercih edilir.



Tedavi-Cerrahi

* Cerrahi
— Displastik pulmoner kapak varsa
— Infindubular darliklarda
— Sag ventrikul basinci 80mmHg dan fazlaysa

— Valvuler darliga uygulanan balon valviuloplasti
basarisiz ise



Turner’s Syndrome (X-)

« Missing an X chromosome on 23™ Pair.

— Short stature
' Characteristic
, facial features
Low hairline — X
Fold of skin
~ Constriction
Shield-shaped of aorta
thorax Poor breast
Widely spaced development
nipples
Elbow
Shortened deformity
metacarpal IV
'3_"‘3" , .’|"f \ Rudimentary
Gonadal streak
(underdeveloped
gonadal
structures)
Brown spots (nevi)

No menstruation



Turner Sendromu

1250-3000 yenidogan kizlardan biri, Turner sendromuna
neden olan bir kromozom anomalisi mevcut

— %40-60 45 X0

— Digerleri mozaik

Overler fibrotik ve cinsel gelisim geriligi vardir. Bu
nedenle hastalar steril kalir,mensturasyon olmaz.
— Ostrojen dusiik Gonodotropinler yiksektir.

Adrenal androjenlerin etkisi ile pubik killanma
olur.Nadiren meme gelisimi olabilir.

Ekzojen horman verildiginde kanama meydana gelir.



Turner Sendromu

Blyume geriligi, boy kisaligi(doktora en sik basvuru nedeni)
Yele boyun,kisa boyun tipiktir.

Kubitus valgus

Kalkan gogus

Meme baslari ayrik

Zeka geriligi yoktur.

Yenidogan doneminde el ve ayakta 6dem gordulir.

En sik kalp anomalisi aort koarktasyonudur.(bikuspid aorta
olmayan olgularda)

Otoimmun tiroid ve hipotroidi,genel topluma oranla siktir.
Ense sac cizgisi asagidadir.
Isitme kusuru siktir.



Dinlediginiz icin tesekkurler...




