
POSTER: 5
Erken Tan› Almas›na Ra¤men Tedaviye Uyumsuz ve 
Takipsiz Bir Konjenital Adrenal Hiperplazi Vakas›
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Konjenital adrenal hiperplazinin tuz kaybettiren tipleri bebeklik döneminde tan› almaktayken, virilizan tipleri daha geç yafllarda tan› alabilmektedir-
ler. Bu yaz›da erken tan› ald›¤› halde tedaviye uymayan ve 7 yafl›nda ambigus genitalya nedeni ile getirilen bir k›z olgu sunulmaktad›r. 6 yafl 10 ay-
l›k k›z hasta, Hacettepe Ü., P. Endokrinoloji Ünitesi'ne okula bafllad›¤›nda hangi cinsiyetin tuvaletini kullanmas› gerekti¤ini ö¤renmek için getirildi.
35 yafl›ndaki annenin sekizinci gebeli¤inden alt›nc› yaflayan çocuk olarak zaman›nda, vajinal yol ile 3500 gr olarak hastanede do¤mufl olan hasta-
n›n anne ve babas› aras›nda birinci derecede akrabal›k vard›. Bir gebelik IU eksitus ile sonuçlanm›fl ve bir kardefli bir buçuk günlük iken eksitus
olan hastan›n yaflayan befl kardeflinin sa¤l›kl› oldu¤u ö¤renildi. Yaflam›n ilk ay›nda ambigus genitalya nedeniyle bir üniversite hastanesinde incele-
nerek cinsiyetinin k›z oldu¤u söylenen, hidrokortizon tedavisi bafllanan ve k›z olarak yetifltirilen hastan›n önceleri düzenli kulland›¤› ilac› son üç y›l-
da yurtd›fl›ndan temin edememesi nedeniyle b›rakt›¤›, kontrollerine gitmedi¤i ö¤renildi. Fizik incelemesinde boy: 132.2 cm (>97p), TY:6,5 y, BY:10 y,
KY:11y. Genel yap›s› kasl› ve tüylü, sesi kal›n, yüzünde a¤›r komedonlar ve hiperpigmentasyon vard›. Pubik k›llanma evre IV, aksiler k›llanma vard›,
labioskrotal k›vr›mlarda skrotalizasyon vard›, bilateral gonad palpe edilmedi, fallus 8x3 cm ve a¤›r kordi vard›, üretra a¤z› fallus ucuna aç›l›yordu.
Laboratuvar incelemelerinde 17OH progesterone:>20 ng/ml, 11Deoksikortikosteron:>25 ng/ml, ACTH:457 pg/ml, kortizol:6.19 mcg/dl, testosteron:817
ng/dl, androstenodion:>10 ng/ml, kromozom analizi:46XX, USGde: uterus 28x13x60 mm, sa¤ over 1.8 cm3, sol over 2 cm3 saptand›. Hastaya prednizo-
lon tedavisi baflland›, p. cerrahi ve ÇRS üniteleri ile birlikte k›z olarak yetifltirilmesine devam edilmesi kararlaflt›r›ld›, kliteroplasti yap›ld›. Tan›s› ye-
terince erken dönemde konan bu olguda, sosyokültürel ve ekonomik nedenlerle tedaviyi b›rakarak a¤›r virilizasyon ve kemik yafl› ilerili¤i, bunlar›n
sonucunda a¤›r psikososyal sorunlar geliflti¤i görülmüfltür. Tedaviye uyumsuz olgularda eriflkin hayatta a¤›r boy k›sal›¤›, psikososyal sorunlarla kar-
fl›lafl›labilir ve komplike operasyonlara gerek duyulabilir. Tedaviye eriflimin zor olmas› ve yerine kullan›labilecek ilaçlar›n aileler taraf›ndan tam an-
lafl›lmamas› tüm bu sorunlar›n kayna¤› olabilir. Erken tan› kadar yak›n izlemin önemi vurgulanmak istenmifltir.  
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Propiyonik Asidemili Bir Olgu Sunumu
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Emmede azalma, kusma, halsizlik ve uykuya meyil flikayeti ile baflvuran 3.5 ayl›k erkek hasta pansitopeni nedeni araflt›r›lmak üzere yo¤un bak›m üni-
temize yat›r›ld›. Do¤umda sa¤l›kl› iken do¤umdan 72 saat sonra tonus kayb› belirmeye bafllayan hastan›n emme güçlü¤ü kusma ve devaml› uyku ha-
li nedeni ile neonatal sepsis ön tan›s›yla 15 gün hastanede yat›r›larak izlendi¤i ö¤renildi. Fizik muayenede letarjik, hipotonik, fluuru uykuya e¤ilimli
ve takipneikti; solunum sesleri bilateral kabalaflm›fl ve karaci¤er Kosta kenar›n› 2 cm geçiyordu. Emme, arama, yakalama refleksleri yoktu. Direnç-
li miyoklonik nöbetleri, hipotonisi ve ikinci derece akraba evlili¤i olmas› nedeniyle metabolik hastal›k aç›s›ndan araflt›r›ld›. Kan gaz›nda metabolik
asidozu saptand›. Plazma ve beyin-omurilik s›v›s› kantitatif glisin düzeyleri artm›flt›. Ayn› anda al›nan beyin-omurilik s›v›s› ve plazma glisin düzeyle-
rinin birbirine oran› 0.056 olarak bulundu. Non-ketotik hiperglisinemi ekarte edildi. Tandem mass spektrometrik çal›flmalar› sonucu C3 (propiyonil)
karnitin düzeyinde art›fl saptand›. Ayr›ca idrar organik asit de¤erlendirilmesi sonucunda 3-OH propiyonik asit, 3-OH bütirik asit ve propiyonilglisin
at›l›mlar›nda art›fl saptand›. Bu bulgularla hastaya propiyonik asidemi tan›s› kondu. Proteinden fakir diyet, L-karnitin ve biotin tedavisi baflland›. Ak-
raba evlili¤inin yayg›n oldu¤u ülkemizde sa¤l›kl› do¤mufl ancak hipotoni, emme güçlü¤ü ve konvulziyonu olan yenido¤an ve süt çocuklar›nda ve yi-
ne miad›nda do¤up da herhangi bir risk faktörü yokken neonatal sepsis tablosu geliflen bebeklerde do¤umsal metabolizma hastal›klar› daima ak›l-
da tutulmal›d›r. 
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