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Erken Tani Almasina Ragmen Tedaviye Uyumsuz ve
Takipsiz Bir Konjenital Adrenal Hiperplazi Vakasi
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Konjenital adrenal hiperplazinin tuz kaybettiren tipleri bebeklik ddneminde tani almaktayken, virilizan tipleri daha gec yaslarda tani alabilmektedir-
ler. Bu yazida erken tani aldigi halde tedaviye uymayan ve 7 yaginda ambigus genitalya nedeni ile getirilen bir kiz olgu sunulmaktadir. 6 yas 10 ay-
lik kiz hasta, Hacettepe U., P. Endokrinoloji Unitesi'ne okula basladiginda hangi cinsiyetin tuvaletini kullanmasi gerektigini 6grenmek igin getirildi.
35 yasindaki annenin sekizinci gebeliginden altinci yasayan ¢ocuk olarak zamaninda, vajinal yol ile 3500 gr olarak hastanede dogmus olan hasta-
nin anne ve babasi arasinda birinci derecede akrabalik vardi. Bir gebelik 1U eksitus ile sonuglanmig ve bir kardesi bir buguk giinliik iken eksitus
olan hastanin yasayan bes kardesinin saghkl oldugu 6grenildi. Yasamin ilk ayinda ambigus genitalya nedeniyle bir iniversite hastanesinde incele-
nerek cinsiyetinin kiz oldugu séylenen, hidrokortizon tedavisi baslanan ve kiz olarak yetistirilen hastanin dnceleri diizenli kullandigi ilaci son ii¢ yil-
da yurtdigindan temin edememesi nedeniyle biraktigi, kontrollerine gitmedigi 6grenildi. Fizik incelemesinde boy: 132.2 cm (>97p), TY:6,5y, BY:10y,
KY:11y. Genel yapisi kash ve tiiylii, sesi kalin, yiiziinde agir komedonlar ve hiperpigmentasyon vardi. Pubik killanma evre IV, aksiler killanma vardi,
labioskrotal kivrimlarda skrotalizasyon vardi, bilateral gonad palpe edilmedi, fallus 8x3 cm ve agir kordi vard, liretra agzi fallus ucuna aciliyordu.
Laboratuvar incelemelerinde 170H 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, sag over 1.8 cm?, sol over 2 cm® saptand. Hastaya prednizo-
lon tedavisi baglandi, p. cerrahi ve GRS {initeleri ile birlikte kiz olarak yetistirilmesine devam edilmesi kararlastirildi, kliteroplasti yapildi. Tanisi ye-
terince erken donemde konan bu olguda, sosyokiiltiirel ve ekonomik nedenlerle tedaviyi birakarak agir virilizasyon ve kemik yasi ileriligi, bunlarin
sonucunda agir psikososyal sorunlar gelistigi goriilmiistiir. Tedaviye uyumsuz olgularda erigkin hayatta agir boy kisaligi, psikososyal sorunlarla kar-
silasilabilir ve komplike operasyonlara gerek duyulabilir. Tedaviye erigimin zor olmasi ve yerine kullanilabilecek ilaglarin aileler tarafindan tam an-
lasiimamasi tiim bu sorunlarin kaynagi olabilir. Erken tani kadar yakin izlemin énemi vurgulanmak istenmistir.
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Propiyonik Asidemili Bir Olgu Sunumu
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Emmede azalma, kusma, halsizlik ve uykuya meyil sikayeti ile bagvuran 3.5 aylik erkek hasta pansitopeni nedeni arastirilmak {izere yogun bakim {ini-
temize yatirildi. Dogumda saglikli iken dogumdan 72 saat sonra tonus kaybi belirmeye baslayan hastanin emme giicligii kusma ve devamli uyku ha-
li nedeni ile neonatal sepsis 6n tanisiyla 15 giin hastanede yatirilarak izlendigi 6grenildi. Fizik muayenede letarjik, hipotonik, suuru uykuya egilimli
ve takipneikti; solunum sesleri bilateral kabalagsmis ve karaciger Kosta kenarini 2 cm gegiyordu. Emme, arama, yakalama refleksleri yoktu. Direng-
li miyoklonik ndbetleri, hipotonisi ve ikinci derece akraba evlili§i olmasi nedeniyle metabolik hastalik agisindan arastirildi. Kan gazinda metabolik
asidozu saptandi. Plazma ve beyin-omurilik sivisi kantitatif glisin diizeyleri artmigti. Ayni anda alinan beyin-omurilik sivisi ve plazma glisin diizeyle-
rinin birbirine orani 0.056 olarak bulundu. Non-ketotik hiperglisinemi ekarte edildi. Tandem mass spektrometrik ¢aligmalari sonucu C3 (propiyonil)
karnitin diizeyinde artis saptandi. Ayrica idrar organik asit degerlendirilmesi sonucunda 3-OH propiyonik asit, 3-OH biitirik asit ve propiyonilglisin
atihmlarinda artis saptandi. Bu bulgularla hastaya propiyonik asidemi tanisi kondu. Proteinden fakir diyet, L-karnitin ve biotin tedavisi baglandi. Ak-
raba evliliginin yaygin oldugu lilkemizde saglkl dogmus ancak hipotoni, emme giicliigii ve konvulziyonu olan yenidogan ve siit cocuklarinda ve yi-
ne miadinda dogup da herhangi bir risk faktdrii yokken neonatal sepsis tablosu gelisen bebeklerde dogumsal metabolizma hastaliklar daima akil-
da tutulmalidir.



