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Osteopetrosis, Konjenital Hipotiroidi ve Femur Bafl› Epifiz Kaymas› 
Birlikteli¤i Olan Nadir Bir Olgu

Ayhan Abac›*, M. Emre Taflc›lar*, Z. Ünsal Coflkun**, Cemil Y›ld›z***, Ediz Yeflilkaya*
Gülhane Askeri T›p Akademisi *Pediatrik Endokrinoloji BD, ***Ortopedi ve Travmatoloji AD, 
**Türk Silahl› Kuvvetleri Rehabilitasyon Merkezi Radyoloji Ünitesi, Ankara 

Girifl: Osteopetrosis osteoklast aktivitesindeki azalmaya ba¤l› kemik dansitesindeki art›fl ve yeniden flekillenme ifllevinde bozuklukla karakterize bir has-
tal›kt›r. Femur bafl› epifiz kaymas›, nedeni tam bilinmeyen, etyolojide daha çok endokrin bozukluklar›n sorumlu tutuldu¤u bir kalça patolojisidir. Osteopet-
rozisle birlikte konjenital hipotiroidi ve femur bafl› epifiz kaymas›n›n birlikte gözlendi¤i bir olgu sunulmufltur.
Olgu sunumu: On üç yafl›nda k›z hasta ani bafllayan antaljik yürüme flikayeti ile baflvurdu. Öyküsünden, 20 günlük iken konjenital hipotiroidi tan›s› ile L-
tiroksin tedavisi bafllan›ld›¤›, 7 yafl›nda büyüme ve geliflme gerili¤i nedeniyle ostepetrozis tan›s› ald›¤› ö¤renildi. Anne-baba aras›nda birinci derece ak-
rabal›k mevcut olup ailenin üçüncü çocu¤uydu. Ailede olgumuz haricinde osteopetrozis tan›s› alm›fl üç kardeflin daha oldu¤u ö¤renildi. Fizik inceleme-
sinde vücut a¤›rl›¤›: 22.5 kg (<3 p), a¤›rl›k SDS’i: -5.83, boyu: 116 cm (<3 p), boy SDS’i: -6.37, vücut kitle indeksi: 16,7 kg/m2 (10-25 p) olarak saptand›. Men-
tal retardasyon, atipik yüz görünümü ve bilateral rotatuar nistagmusu mevcuttu. Genitoüriner sistem incelemesinde, meme geliflimi ve pubik k›llanmas›
Tanner’e göre Evre I idi. Lokomotor sistem muayenesinde sol kalça hareketlerinde internal rotasyonda ve abdüksiyonda k›s›tl›l›k saptand›. Di¤er sistem
incelemeleri normaldi. Olas› endokrin fonksiyon bozuklu¤u aç›s›ndan taranan hastan›n laboratuar bulgular› primer hipotiroidi ile uyumlu bulundu. 
Tart›flma: Osteopetrozis, konjenital hipotiroidi ve femur bafl› epifiz kaymas› birlikteli¤i daha önce rapor edilmedi¤inden literatürdeki ilk olgu olmas› nede-
niyle sunulmufltur.
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Komplet Androjen Duyars›zl›¤› (Testiküler Feminizasyon) Sendromu
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Girifl: Komplet androjen duyars›zl›¤› (Testiküler Feminizasyon) 46 XY cinsel farkl›laflma bozuklu¤unun en s›k nedenini oluflturur. Androjen reseptör fonk-
siyon bozuklu¤u sonucu d›fl genital organlar difli fenotipinde geliflir. Adet görmeme ve ikincil cinsiyet karakterlerinin geliflmemesi flikayeti ile baflvuran,
komplet androjen resöptör duyars›zl›¤› tan›s› konulan bir olgu sunulmufltur.
Olgu sunumu: 14 yafl›nda hasta adet görememe ve ikincil cinsiyet karakterlerinin yeterince geliflmemesi flikayeti ile baflvurdu. Özgeçmiflinde herhangi
bir özellik saptanmayan hastan›n, soy geçmiflinden teyzesinin çocu¤unun olmad›¤› ö¤renildi. Fizik incelemesinde boyu 75-90 persentil; vücut a¤›rl›¤› >97
persentil, meme geliflimi Tanner’e göre Evre IV, pubik k›llanmas› Tanner’e göre Evre I idi. D›fl genital organlar tamamen difli fenotipindeydi. Laboratuvar
incelemesinde gonadotropin düzeyleri yüksek (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 ölçüldü. Testosteron/ dihidrotestesteron oran›: 8.1 bulundu. Pelvik USG ve pelvik MR’da uterus ve tuba uterinalar gö-
rüntülenemedi. ‹ntraabdominal testis dokusu ile uyumlu yap›lar saptand›. Sitogenetik analizde karyotip 46 XY, SRY geni pozitif bulundu.
Tart›flma: Adet görmeme ve pubik k›llanmada yetersizlik flikayeti ile baflvuran, d›fl genital yap›s› tamamen difli fenotipinde olan olgular›n ay›r›c› tan›s›n-
da androjen reseptör duyars›zl›¤›n›n ak›lda tutulmas› gereklili¤i vurgulanm›flt›r.
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Topikal Kortikosteroidin Ani Kesilmesine Ba¤l› Adrenal Yetmezlik Olgusu
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Girifl: Güçlü topikal steroidlerin iatrojenik Cushing sendromu, adrenal süpresyon, büyümede gecikme, deri atrofisi gibi yan etkileri gözlenmektedir. Ayn›
etkiler intranazal, oküler, intralezyoner steroid uygulamalar›nda da görülmektedir. Burada psöriazis nedeniyle izlenen, uzun süredir topikal steroid teda-
visi al›p ilac›n kesilmesiyle adrenal kriz tablosu sergileyen bir olgu sunulmufltur. 
Olgu: ‹ki yafl›ndan itibaren psöriazis vulgaris tan›s›yla izlenen, ancak kontrollere düzenli gelmeyen, düzensiz lokal steroid tedavisi kullanan 9.5 yafl›nda
erkek hasta, tedavilerinin düzenlenmesi amac›yla dermatoloji klini¤ine yat›r›ld›. Ailesi taraf›nca uzun süredir kullan›lan topikal steroidi aniden kesilen ol-
gunun yat›fl›n›n 5. gününde atefl, bulant›, kusma, hipotansiyon ve hipoglisemisi oldu. ‹drar ketonu pozitif, serum elektrolitleri normaldi. ACTH 5 pg/ml, kor-
tizol 1 mcg/dl olarak saptand›. Hasta Cushing sendromu, sekonder adrenal yetmezli¤e ba¤l› adrenal kriz olarak de¤erlendirildi. Deksametazon, 20
mg/m2/gün hidrokortizon’a eflde¤er dozda verildi. %5 dekstroz içeren oranda serum fizyolojik 2000 cc/m2/gün’den s›v› replasman› yap›ld›. ‹zleminde elek-
trolitleri normal seyretti, kusma ve hipoglisemi gözlenmedi. Adrenal krizden 5 gün sonra steroid azaltma flemas› verildi. 
Sonuç: Dermatolojik hastal›klarda (özellikle diaper dermatit tedavisinde) s›kl›kla, bilinçsizce kullan›lan topikal steroidlerin hipofizer-adrenal aks› bask›la-
d›¤›, iatrojenik Cushing sendromu yapt›¤› bilinmektedir. Steroid tedavisi verilen her hastada yan etkilerinin dikkatlice izlenmesi gerekir. Boy k›sal›¤›, kilo
art›fl› gibi yan etkiler Cushing sendromu geliflmeden önce belirti verir. Bu aç›dan steroid tedavisi alan çocuk hastalarda boy ve kilo takibi dikkatli yap›l-
mal›d›r. Hekimler, uzun süren lokal steroid tedavisinin hipofizer-adrenal aks›n bask›land›¤›n›, Cushing sendromu oluflturabilece¤ini bilmeli, tedavinin ani
kesilmesiyle adrenal kriz geliflebilece¤ine dikkat etmelidirler.
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