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Bu rehber Reading Universitesi, Saglk Bilimleri Enstitist, Reading, ingiltere’de (Agustos,
2000) Fernando Vera, Msc. ve Prof. Gary Butler tarafindan hazirlanmistir. Metnin bazi bélim-
leri Boyime ve Biyime Bozukluklan Kitapgik Serisi'nden (Ugiinci Baski, 2000)* alinmis ya
da uyarlanmistir ve farkli yaslarda ve farkli okurluk seviyesindeki kisilere ayni bilgileri saglayan
rehber secenegi sunduklarindan beraber kullanilabilir. Kolay basvuru icin her serinin numa-
ralama diizeni aynidir.

Bu rehber Hormon Bozukluklan Serisine aittir. Serinin diger rehberleri asagida sunulmakiadir.

Say: 2. Biyime Hormonu Eksikligi

Say 3. Ergenlik ve Biyime Hormonu Eksikligi Olan Cocuk

Sayi 4. Erken Ergenlik

Sayi 5. Kortizol ve BH Eksikligi ve Tekrarlayan Hipoglisemisi
Olan Cocuklar icin Acil Bilgiler

Say1 7. Geng VYefiskinlerde Biyime Hormonu Eksikligi

Sayi 10. Yapisal Biyime ve Ergenlik Gecikmesi

Say 11. Cogul Hipofiz Hormonu Eksikligi

Sayr 12. Sekersiz Diyabet (Diyabet Insipit

Sayr 13. Kraniyofarinjioma

Say 14. Infraiterin Biyime Ceriligi ya da Gestasyon Yasina Gére Kigik Cocuk

Sayr 15.a. Hipertiroidizm
Sayi 15.b. Hipotiroidizm
Sayi 16. Tip 2 Diyabet ve Sismanlik

Bu rehberlerin gelistirilme maliyeti Serono-Merck Lid, Bedfont Cross, Stanwell Road, Feltham,
Middlesex,TW14 8N, Ingiltere tarafindan karsilanmistir (ibba hizmet olarak). Child Growth
Foundation (www.childgrowthfoundation.org) tarafindan da ek yardim yapilmistir.

*Dr Richard Stanhope (Gt. Ormond Street/Middlesex Hasfanesi, Londra) ve Bayan Vreli Fry
(Child Growth Foundation) tarafindan yazilmistir.

D clIk U U c =
nen bir durumu tanimlamakhr. Nasil tani kondugu, nasil tedav
edildigi ve neden olabilecegi bazi sorunlar hakkindaki bilgiler
farfisiimaktadir.

Bu rehberin konjenital adrenal hiperplaziyi  anlamaniza
yardimer olacagini ve dokforlariniz ile yapacaginiz tartismalar
icin size bir temel saglayacagini tmit ediyoruz.

ADRENAL BEZ NEDIR?

Adrenal bezler babreklerin izerinde bulunan ggen sekilli bir
cift organdir.

Adrenal bezler saglikli olmak icin gerekli olan hormonlar Gret
mek icin beyin ile birlikte caligir.
Bu hormonlarin G¢ ana fipi vardr:

Kortizol: Viicudun hastaliklar ve stres ile miicadele etmesine
yardimer olur. Ayrica kanda dogru seker duzeyinin korun-
masindan da sorumludur.

Aldosteron: Viicudun tuz
ve su dengesini konfrol
eder.

Testosteron: Erkek ©zel
liklerin  gelismesinden
sorumlu  erkek  hor
monudur {androjen).




KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZi NEDIR?

——
Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) adrenal bezlerin yeteri
mikiarda kortizol ve/veya aldosteron Gretmedikleri ve asini
androjen Ureftikleri bir hastalikir. Bu hastalik kalitsaldir (aile
bireylerinden geger) ve dogum 6ncesinde meveuttur.

KAH'IN COCUKLARI ETKILEYEN YAYGIN
SEKILLERI NELERDIR?

KAH'In yaygin seklinin ortaya ¢ikis sekli cocugun erkek ya da
kiz olmasi ve eksikligin agir ya da hafif olmasina bagl olarak
degisir.

* Agir eksikligi olan erkek ¢ocuklar: Bebek dogumda normal

gozikir. KAH'in ilk belirileri genelde zayif beslenme, kilo
kaybi ve hayatin birinci ve ikinci haftasinda kusmadir. Bunun
nedeni aldosteron eksikliginden dolayi tuz ve su kaybidir.

* Agir eksikligi olan kiz gocuklar: Bebek rahim icerisinde iken
asin mikiarda erkek hormonuna maruz kalmigtir. Bu maruziyet
genitallerin erkeksi gérinmesine neden olur (erkekgibi). Fakat
bebek normal rahim, vajina ve yumurtaliklardan olusan i¢
organlar ile kesinlikle kizdir.

KAH tanisi konmasinda bir
gecikme olmasi durumunda
bu hastalikli kiz bebeklerde
erkek bebeklerde oldugu
gibi tuz kaybi sorunlari
orfaya ¢ikar. Bu tip klasik
KAH'lI cocular (erkek ve
kiz) tuzkaybediciler olarak
adlandirilirar.

pen e belki bir mikiar geni
ile ortaya cikar. Bu efkilerin nedeni asin mikiarda erkek hor-
monu olmasidir.

Hafif eksikligi olan kiz ¢cocuklar: Kiz cocuklar asir erkek hor-
monu olmasinin etkilerini sergilerler. Bu cocuklar genital bolk
gelerinde kil ve klitorislerinde bir mikiar biyime ile uzun boy-
ludurlar. Hastalikion daha hafif etkilenen cocuklar “klasik
olmayan” olarak adlandinlirlar.

Bu kiz ve erkek cocuklar yasiflarina gére uzun boylu
olmalarina ragmen, tedavi edilmezler ise kisa boylu eriskinler
olacaklardir. Bunun nedeni erkek hormonunun  kemiklerin
erken olgunlasmasina neden olmasi ve dolayisiyla biyimenin
erken tamamlanmasidir.

Son olarak, klasik olmayan KAH'In geng eriskin kadinlarda
asin killanma ve diizensiz adete neden olan cok hafif bir sekli
vardir.




KAH NASIL TEDAVi EDILIR?

KAH'lI cocuklarin teaovisi ilog tedavisi ve ameliyat ile tedavi
olmak tzere ikiye aynlir.

llag tedavisi

KAH'In ilag ile tedavisi, eksikligi gidermek icin kortizol uygu-
lanmasini icerir. Korfizol, tablet seklinde hidrokortizon olarak
uygulanabilir. Ayni zamanda aldosteron eksikligi olan gocuk-
lara sentefik hormon uygulanir. Bu hormon genelde fludrokor-
fizon tablefi olarak uygulanir.

Bazen siddetli KAH'li bebeklere (tuz kaybedicileri] fazladan
tuz verlir.

KAH tedavisinde ilag uygulama sikligi cocukian cocuga
degisir. Hastalk ya da siddefli stres gibi durumlarda
hidrokortizonun igne ile uygulanmasi gerekmektedir.

iyat cocuk yaklasik bir yasi
Yapilmasi gereken ameliyat ocukiaki erkeklesme derecesine
gore degisir. Cerrahin, hassas sinir ve kan damarlarina zarar
vermeden Klitorisi kiigulimesi gerekmektedir. Ayrica cerrahin
vajinanin girisini de agmasi gerekebilir.

Bu cocuklar ergenlige girdiklerinde ameliyati yopan cerrah ya
da bu konuda uzman bir jinekolog farafindan muayene
edilmelidirler. Bu dokiorlar ergenlikte ek bir ameliyata ihtiyag
olup olmayacagini belirleyeceklerdir.

KAH’LI COCUKLARDA ERGENLIK
NORMAL MIDIR?

KAH'lan kontrol alinda olan ¢ocuklarda ergenligin olagan
zamaninda baslamasi ve normal olarak seyretmesi beklenir.
Fakat kizlarda polikistik yumurtaliklar olusma olasiligi vardir ve
adet gérmeye geg baslayabililer. Normal menstirasyon olo-
bilmesi icin hormon dozlannin ayarlanmasi gerekli olabilir.

KAH'In diger nadir sekillerinden etkilenen bazi cocuklarda
normal ergenlik gelisimi goérilmez. Bu durumda uygun zaman-
da cinsiyet hormonlarn uygulanir. KAH'l kizlarda rahim ve
yumurtaliklar - normal  oldugundan  gocuk  yapmalarini
engelleyecek hichir neden yoktur ve bircok KAH'li kadin nor-
mal hamilelik dénemi gegirir.




HANGI EK TESTLER GEREKLIDIR?

——
Hormon fedavi dozlanini élemek icin testler yopilmasi gerek-
mektedir. Fludrokortizon dozunu tahmin etmek icin kan testleri
ve kan basincr dlctmleri kullanilir. Hidrokortizon dozlarini tah-
min etmek icin kan/idrar tesfleri ile birlikle ya da tek basina
boy ve tart degerleri ve blyime hizi kullanilir.

Ek olarak, bir kemik yasi testi de yapilabilir. Bu test kemik
gelisimini tayin etmek icin el ve bilegin réntgeninin ¢ekilmesin-
den olusur. Kemik gelisiminin cok hizli ilerlemesi durumunda
daha yiksek bir hidrokortizon dozu gerekli olabilir.

KAH TEDAVISI ACIL BIR
DURUMDA NASIL DEGISIR?

Hidrokortizon hastalik ve stres ile miicadelede cok dnemli bir
hormondur. Hasta ya da sires altinda olduklannda, KAH'
bireylerin ilag dozlannin artinlmasi - gerekir.  Dokiorunuz
gocugunuzun hastalanmasi durumunda ne yapmaniz gerek-
figi konusunda sizi bilgilendirecekiir. Ek olarak, litfen
Sayi No. 5 “Kortizol ve BH Eksiklikligi olan Cocuklar igin Acil
Bilgiler” rehberine bagvurun.




ESPE (European Suciety for Pediatric Endocrinology) tarafindan hazirlanan bu rehber
Plizer llaglar ltd. $ti'nin katkilaryla basilmistir.




