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 17 günlük kız hasta   
 sarılık şikayeti   
      ile götürüldüğü dıĢ merkezden  

 kolestaz ön tanısı  
      ile tarafımıza sevk edildi.  

 

 



 Prenatal: 
 26 yaĢında annesi sağlıklı 

 Preeklampsi- eklampsi, enfeksiyon öyküsü yok 

 Annenin alkol, sigara, ilaç kullanım öyküsü yok  

 



 Natal Öykü: 26 yaĢındaki sağlıklı  anneden 
G4P3Y3D1 C/S ile  39+1 GH , 2.950 gr doğmuĢ.  

  Postnatal 5. günde, sarılığı artan  hastanın,  
bilirubin değerinin sınırı aĢmadığı söylenmiĢ.  

 Hastanın alınan ilk topuk kanında fenilalanin 
düzeyi 6,8 bulunmuĢ , ilgili ASM tarafından aile 
aranarak , İ.Ü.İ.Tıp Fak. Beslenme ve 
Metabolizma bölümüne yönlendirilmiĢ.  

 Fakat hastada sarılık artıĢ gösterdiğinden, aile 
23/12/2016 da Derince EAH’ye baĢvurmuĢ.  

   

 



 Hasta dıĢ merkeze sarılık Ģikayeti ile 
götürüldüğünde, emmesi zayıf-hipotonik ve 
karaciğer  ve dalak 2 cm ele geliyormuĢ.  

 Karaciğer enzimleri yüksek bulunmuĢ. 
 T.B: 29,9  D.B >>15  AST : 193 ALT : 132 

Albumin : 2,7 mg/dl 

 PLT: 28.000 mm3 

 



 SoygeçmiĢ: 
 Anne: 26 yaĢında, ev hanımı, sağlıklı  
 Baba: 30 yaĢında, iĢçi, sağlıklı  
 Anne -baba arasında akrabalık mevcut. 

 Anne- baba teyze çocukları 
 KARDEġLERİ :  
 1. Çocuk, 6 yaĢ , erkek, sağlıklı  
 2. Çocuk,5 yaĢ, kız, sağlıklı  
 3.Çocuk, hastamız  

 

 Ailede bilinen hastalık yok.  
     



 Fizik muayene:  
 AteĢ: 36 C 

 Nabız: 136 / dk 

 SS: 56/ dk 

 SPO2: % 100  

 

 BaĢ çevresi: 36 cm (50-90 P) 

 Boy: 49  cm (10-50 P) 

 DA: 2.950 ( 10-50P) 

 Kilo: 3.060 gr  

 



 Genel durum : İyi 
 Cilt : doğal, kirli sarı görünümde, döküntü yok ,  
 BaĢ-boyun : doğal , kafa yapısı simetrik , boyunda kitle yok, 

ön fontanel 2x 2 cm , arka fontanel kapalı 
 KBB : doğal 
 Gözler : doğal  
 Solunum sistemi:   

 SS : 56 /dk , 
 oskültasyonda solunum sesleri kaba  

 KVS : s1 (+) S2 (+) doğal S3 yok , AFN +/+ 
 GİS : karaciğer kosta yayı altında 3 cm ele geliyor, karın ĢiĢ 
 GÜS: haricen kız anomali yok ,  
 MSS : yenidoğan refleksleri canlı,kas tonusu artmıĢ.  
 Ekstremiteler: kas kitlesi ve tonus doğal, deformite yok  

 



 Glukoz : 90 mg /dl 
 Üre :  41 mg / dl 
 Kre: 0.63 mg/ dl 
 AST:  243 U/L 

 ALT : 134 U/L 

 TB:20,27mg/dL 

 D Bil:16,18 mg/dL  
 GGT:37  
 ALP: 369 

 Albumin :2,4 g / dl 

 Na: 133 mEq/L 
 K: 5,9  mEq/L 
 Ca : 8,2 mg /dl 
 Mg : 1.78  mg / dl 
 Ürik asit : 3,4 mg / dl 

 

 WBC: 6140 /mm3 
 Hct:%36 
 Hgb:11  g /dl 
 Plt : 65.000 / mm3 

 
 CRP :3,35 mg / dl 
 PT:34,9 sn 
 INR:3,62 
 APTT:105,6 sn 
 Amonyak:88  
 TSH:0,10 
 ST4:1,64 
 ST3:0,78 

 



 17 günlük bebek, 5. günde başlayan sarılık 

  Anne- baba teyze çocukları 
 Hipotonik, kirli sarı görünümde 

 Karın şiş, hepatomegali 

 Kolestaz 

 Kanama testleri uzunluğu 

 Karaciğer enzimlerinde artış 



 



 Kolestaz: 

   1) Total bil >5 mg/dl %20’den fazla konjuge bilirubin 

    2) Total bil <5 mg/dl ,konjuge bilirubin >1 mg/dl   

 

 

 

Hastamızda TB: 20 mg/dl, DB: 16 mg/dl 

 

  



 Hayatın ilk birkaç ayında görülen kolestazlara 
yenidoğan kolestazı (NEONATAL KOLESTAZ) adı 
verilir.  

 

 Yenidoğan kolestazının sıklığı 1:2.500’dir. 
 

 Kolestaz karaciğere ait veya karaciğer dıĢı 
nedenlerle oluĢabilmektedir. 
 















 
 Karaciğer dıĢı nedenlerin en önemlisi biliyer 

atrezidir.   

 Safra yolları atrezisi 1:8.000-12.000 sıklığında 
görülür 

 Safra yolları atrezisinde klinik olarak sarılık ve 
karaciğer büyüklüğü vardır. 

  Sarılık yaĢamın ilk günlerinden itibaren olabileceği 
gibi yaĢamın 2-3. haftasında da ortaya çıkabilir. 

 



 Genellikle zamanında doğan bebeklerde görülür 
  karaciğer giderek sert bir kıvam alır 
 DıĢkı beyaz renklidir 
 Beyaz renkli dıĢkılaması süren bütün hastalarda karaciğer 

biyopsisi yapılmalıdır. Karaciğer biyopsisinde yeni safra 
kanalı oluĢumu, safra trombüsleri olan hastalarda 
“peroperatuvar” veya “perkütan” kolanjiyografi yapılarak 
hastalığın kesin tanısı konmalıdır 

 Safra yolu atrezisi saptanırsa “Kasai” operasyonu 
(hepato-porto-enterostomi) yapılmalıdır.  



   

 DıĢkı normal 
 GGT: 37 

  ALP: 369  

 Karın USG: Hepatosteatoz, safra kesesi 
kontrakte, karın içinde yaygın asit. 





 Metabolik hastalıklardan karbonhidrat 
metabolizması ile ilgili galaktozemi, tanısı 
ivedilikle konulması gereken bir hastalıktır. 

 Galaktoz metabolizması bozukluğudur 
 Otozomal resesif geçiĢlidir; üç tipi vardır; 

galaktokinaz, epimeraz ve galaktoz 1 fosfat 
üridil transferaz enzimlerinin eksikliğine bağlı 
olarak geliĢebilir. 

  Galaktoz 1 fosfat üridil transferaz eksikliğinde, 
karaciğerde akut ve kronik toksik olaylar geliĢir. 



 Sarılık, kusma, hipoglisemi, konvülziyon, 
katarakt, karaciğer büyüklüğü, siroz, kanama 
diyatezi, renal Fanconi, zeka geriliği, 
hipergonadotropik hipogonadizm hastalığın 
bulgularıdır 

 Anne sütü ile beslenen çocukta hipogliseminin 
olması, idrarda glikoz dıĢı indirgeyici madde 
pozitifliğinin saptanması ve kanda eksik olan 
enzimin düzeyinin gösterilmesi tanı 
koydurucudur.  

 Hastalığın tedavisi yaĢam boyu galaktoz 
içermeyen diyettir  



Benedikt Testi: 

Glikoz, alkalen 

ortamda hazırlanmış 
Cu2+ içeren bir 

ayraçla ısıtılırsa bakır 
Cu1+ haline 

indirgenir. Glikoz 

glukonik aside 

dönüşür.Ortamın 
rengi maviden sarı- 
kırmızıya döner   



 HASTAMIZDA DIġ MERKEZDE +4  
 HASTANEMİZDE NEGATİF 

 ANCAK HASTA 2 GÜNDÜR LAKTOZSUZ (LF) 
MAMA ALIYOR (YANLIġ NEGATİFLİK?) 

 Göz konsültasyonu: Katarakt baĢlangıcı 
  LF mamaya devam edildi.  

  Galaktoz 1 fosfat üridil transferaz enzim 

düzeyi :0,9  

 Diğer metabolik tarama testleri gönderildi. 



 Bir aminoasit metabolizma bozukluğu olan kalıtsal 
tirozinemi tip 1 ’de tirozin katabolizmasının son 
enzimi olan fumaril asetoasetoat hidrolaz enzimini 
kodlayan gende mutasyon vardır.  

 Doğumdan itibaren baĢlayan karaciğer tutulumu 
olabilir ve erken dönemde hepatoselüler karsinom 
geliĢebilir. 

  İdrarda ve serumda süksinilaseton ve delta 
aminolevülinik asit, serumda fenilalanin, tirozin ve 
metiyonin düzeyleri artmıĢtır. Dolayısıyla tirozin 
metabolitlerinin idrar düzeyi de artmıĢ olarak 
saptanır. 

  Serum alfa fetoprotein düzeyi yüksektir  



 1) Akut form: Altı ay içinde görülür, akut 
karaciğer yetersizliği nedenidir, iki yaĢ 
altında ölüm oranı %37’dir. 

  2) Subakut formu: Altı ay ile bir yaĢ arasında 
karaciğer büyüklüğü, büyüme geliĢme 
geriliği, rikets ile görülür. 

  3) Kronik formu: Bir yaĢın üstünde karaciğer 
büyüklüğü, rikets ile karĢımıza çıkar.  
 

 



 Alfa-1 antitripsin eksikliği : Otozomal çekinik 
geçiĢ gösteren, 14q31-32 gen lokusunda kodlu 
‘serpin 1’ diye adlandırılan genin hasarına bağlı 
oluĢur. 

  Alfa 1 antitripsin proteolitik enzim (nötrofil 
elastaz) inhibitörüdür, hepatositlerde yapılır. 

 Kistik fibroz (KF): 7. kromozomun uzun kolunda 
7q31 bölümünde otozomal resesif geçiĢli bir 
hastalıktır. Bu gen 1.480 aminoasitli kistik fibroz 
transmembran regülatör adlı bir polipeptidi 
kodlar.  





 Hastaya idrarda reduktan madde pozitif;  laktozsuz mama başlandı  
 TDP verildi, K vit yapıldı. Kan kültürü alındı. Tandem-mass 

gönderildi. 

 TORCH: Negatif saptandı. 
 Göz konsultasyonu yapıldı; lameller katarakt saptandı. 
 Metabolik taramasında tirozin, metiyonin ve fenilalanin yüksek 

saptandı. 
 İdrarda süksinil aseton çalışıldı: sonuç: Negatif 

 K vit. ve multivitamin desteği yapıldı. 
 Galaktoz-1 fosfat üridil transferaz enzim düzeyi düşük saptanan 

hastaya galaktozemi tanısı kesinleştirilmiş oldu. 
 Başta saptanan TFT bozukluğu için diğer hormonlar çalışıldı, normal 

saptandı. ACTH uyarı testi yapıldı, normal saptandı. 
 



 İdrarda redüktan madde pozitifliği 
 Kolestaz 

 Lameller katarakt 

 Galaktoz-1 fosfat üridil transferaz enzim 
düzeyi düĢüklüğü  

    bulguları ile olgumuza  
            galaktozemi tanısı konuldu. 

 



 Yenidoğan ve erken süt çocukluğunda kolestatik 

hastalıklarda tanı çok geniş bir yelpazeye 
yayılmaktadır 

 Enfeksiyonların dışında hastalıkların çoğunun 
tedavisinde karaciğer nakli gerekmektedir. 

  Burada yaşamın ilk dönemlerinden itibaren erken 
tanı konması gereken iki hastalık safra yolları 
atrezisi (biliyer atrezi) ve galaktozemidir. 


