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Osteopetrosis, Konjenital Hipotiroidi ve Femur Basi Epifiz Kaymasi
Birlikteligi Olan Nadir Bir Olgu

Ayhan Abaci*, M. Emre Tascilar*, Z. Unsal Coskun**, Cemil Yildiz***, Ediz Yesilkaya*
Giilhane Askeri Tip Akademisi *Pediatrik Endokrinoloji BD,j‘**Ortopedi ve Travmatoloji AD,
**Tiirk Silahl Kuvvetleri Rehabilitasyon Merkezi Radyoloji Unitesi, Ankara

Giris: Osteopetrosis osteoklast aktivitesindeki azalmaya bagh kemik dansitesindeki artis ve yeniden sekillenme islevinde bozuklukla karakterize bir has-
taliktir. Femur basi epifiz kaymasi, nedeni tam bilinmeyen, etyolojide daha ¢ok endokrin bozukluklarin sorumlu tutuldugu bir kalga patolojisidir. Osteopet-
rozisle birlikte konjenital hipotiroidi ve femur basi epifiz kaymasinin birlikte gdzlendigi bir olgu sunulmustur.

Olgu sunumu: On {i¢ yasinda kiz hasta ani baslayan antaljik yiiriime sikayeti ile basvurdu. Oykiistinden, 20 giinliik iken konjenital hipotiroidi tanist ile L-
tiroksin tedavisi baslanildig, 7 yasinda biiyiime ve gelisme geriligi nedeniyle ostepetrozis tanisi aldigi 6grenildi. Anne-baba arasinda birinci derece ak-
rabalik mevcut olup ailenin iiglincli gocuguydu. Ailede olgumuz haricinde osteopetrozis tanisi almig ii¢ kardesin daha oldugu 8grenildi. Fizik inceleme-
sinde viicut agirhgr: 22.5 kg (<3 p), agirhk SDS'i: -5.83, boyu: 116 cm (<3 p), boy SDS'i: -6.37, viicut kitle indeksi: 16,7 kg/m? (10-25 p) olarak saptandi. Men-
tal retardasyon, atipik yiiz gériiniimii ve bilateral rotatuar nistagmusu mevcuttu. Genitoiiriner sistem incelemesinde, meme gelisimi ve pubik killanmasi
Tanner’e gore Evre | idi. Lokomotor sistem muayenesinde sol kalga hareketlerinde internal rotasyonda ve abdiiksiyonda kisitlilik saptandi. Diger sistem
incelemeleri normaldi. Olasi endokrin fonksiyon bozuklugu agisindan taranan hastanin laboratuar bulgulari primer hipotiroidi ile uyumlu bulundu.
Tartisma: Osteopetrozis, konjenital hipotiroidi ve femur bagi epifiz kaymasi birlikteligi daha dnce rapor edilmediginden literatiirdeki ilk olgu olmasi nede-
niyle sunulmustur.
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Komplet Androjen Duyarsizligi (Testikiiler Feminizasyon) Sendromu
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Giris: Komplet androjen duyarsizigi (Testikiiler Feminizasyon) 46 XY cinsel farklilasma bozuklugunun en sik nedenini olusturur. Androjen reseptor fonk-
siyon bozuklugu sonucu dis genital organlar disi fenotipinde gelisir. Adet gérmeme ve ikincil cinsiyet karakterlerinin gelismemesi sikayeti ile bagvuran,
komplet androjen resoptor duyarsizigi tanisi konulan bir olgu sunulmustur.

Olgu sunumu: 14 yasinda hasta adet gérememe ve ikincil cinsiyet karakterlerinin yeterince gelismemesi sikayeti ile bagvurdu. f]zgegmi§inde herhangi
bir 6zellik saptanmayan hastanin, soy ge¢misinden teyzesinin gocugunun olmadigi 6grenildi. Fizik incelemesinde boyu 75-90 persentil; viicut agirhgi >97
persentil, meme geligimi Tanner’e gdre Evre 1V, pubik killanmasi Tanner’e gére Evre I idi. Dis genital organlar tamamen disi fenotipindeydi. Laboratuvar
incelemesinde gonadotropin diizeyleri yiiksek (FSH: 6.92 mIU/ml, LH: 18.03 mIU/ml), estradiol: 44.79 pg/ml, prolaktin: 12.24 ng/ml, total testesteron: 1037
ng/dl, dihidrotestesteron: 128 pg/ml dl¢iildii. Testosteron/ dihidrotestesteron orani: 8.1 bulundu. Pelvik USG ve pelvik MR'da uterus ve tuba uterinalar go-
riintiilenemedi. intraabdominal testis dokusu ile uyumlu yapilar saptand.. Sitogenetik analizde karyotip 46 XY, SRY geni pozitif bulundu.

Tartisma: Adet gérmeme ve pubik killanmada yetersizlik sikayeti ile bagvuran, dis genital yapisi tamamen disi fenotipinde olan olgularin ayirici tanisin-
da androjen reseptor duyarsizhginin akilda tutulmasi gerekliligi vurgulanmistir.
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Topikal Kortikosteroidin Ani Kesilmesine Bagh Adrenal Yetmezlik Olgusu
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Giris: Giiglii topikal steroidlerin iatrojenik Cushing sendromu, adrenal siipresyon, biiyiimede gecikme, deri atrofisi gibi yan etkileri gozlenmektedir. Ayni
etkiler intranazal, okiiler, intralezyoner steroid uygulamalarinda da goriilmektedir. Burada psoriazis nedeniyle izlenen, uzun siiredir topikal steroid teda-
visi alip ilacin kesilmesiyle adrenal kriz tablosu sergileyen bir olgu sunulmustur.

Olgu: iki yagindan itibaren psériazis vulgaris tanisiyla izlenen, ancak kontrollere diizenli gelmeyen, diizensiz lokal steroid tedavisi kullanan 9.5 yaginda
erkek hasta, tedavilerinin diizenlenmesi amaciyla dermatoloji klinigine yatirildi. Ailesi tarafinca uzun siiredir kullanilan topikal steroidi aniden kesilen ol-
gunun yatiginin 5. giiniinde ates, bulanti, kusma, hipotansiyon ve hipoglisemisi oldu. idrar ketonu pozitif, serum elektrolitleri normaldi. ACTH 5 pg/ml, kor-
tizol 1 mcg/dl olarak saptandi. Hasta Cushing sendromu, sekonder adrenal yetmezlige bagl adrenal kriz olarak degerlendirildi. Deksametazon, 20
mg/m?/giin hidrokortizon'a esdeger dozda verildi. %5 dekstroz igeren oranda serum fizyolojik 2000 cc/m?/giin’den sivi replasmani yapildi. izZleminde elek-
trolitleri normal seyretti, kusma ve hipoglisemi gézlenmedi. Adrenal krizden 5 giin sonra steroid azaltma semasi verildi.

Sonug: Dermatolojik hastaliklarda (6zellikle diaper dermatit tedavisinde) siklikla, bilingsizce kullanilan topikal steroidlerin hipofizer-adrenal aksi baskila-
dig, iatrojenik Cushing sendromu yaptigi bilinmektedir. Steroid tedavisi verilen her hastada yan etkilerinin dikkatlice izlenmesi gerekir. Boy kisalig, kilo
artisi gibi yan etkiler Cushing sendromu gelismeden dnce belirti verir. Bu agidan steroid tedavisi alan ¢ocuk hastalarda boy ve kilo takibi dikkatli yapil-
malidir. Hekimler, uzun siiren lokal steroid tedavisinin hipofizer-adrenal aksin baskilandigini, Cushing sendromu olusturabilecegini bilmeli, tedavinin ani
kesilmesiyle adrenal kriz gelisebilecegine dikkat etmelidirler.
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