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Giris ve Amag

Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) tanili vakalarin ergenlik donemi tamamlandiktan sonra
erigkin kliniklerine gdnderilmesinin iyi yonetilmesi ile eriskin donemde bu vakalarin takip ve
tedavilerinin siirdiiriilmesindeki sorunlarin azaltabilecegi diisliniilmektedir. Bu vakalarin
cocukluk ve ergenlik doneminde oldugu gibi ¢ok disiplinli olarak, ¢ocuk endokrinoloji
uzmani yaninda, kadin-dogum, iiroloji, cerrahi, eriskin endokrinoloji, psikiyatri, genetik
uzmani, yardimct saglik personelleri, aile ve vakadan olusan bir ekip ¢aligmasi ile eriskin
kliniklerine nakil edilmesi 6nerilmektedir. VVakalar genel olarak 18-21 yas arasinda ¢ocuk
kliniklerinden erigkin kliniklerine nakledilmektedir. Gegis sirasinda vakalarmn bilgilerini
Ozetleyen bir gecis formu kullanilmasi 6nerilmektedir. Bu formlar tan1 zamani, KAH tipi,
genetik analiz, tan1 ve gecis sirasindaki hormonal degerleri, tedavi protokolleri ve ameliyatlar1
ile ilgili bilgileri icermelidir. Ergen veya gen¢ eriskin hasta, KAH’m potansiyel
komplikasyonlari, stress durumdaki klinik bulgular ve streoid ihtiyaglar1 i¢in bilgilendirilmis
olmalidir. Adrenal yetersizlik kimlik kartlarini tagiyip tasimadiklari kontrol edilmelidir (1, 2).

Her hasta icin beklenen devir zamanmdan 1 yil dnce bireysel devir plant olusturulmalidir.

Gecis doneminde ‘Kieler Modeli’ adi verilen sistemle, eriskin ve ¢ocuk endokrinoloji
uzmanlarmin ilk 1-2 yil yilda birka¢ kez biraraya gelerek ortak yonettikleri polikiniklerde
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hastalarm uygun sekilde devirleri gergeklestirilir.17-18 yas arasinda birlikte, 6ncesinde gocuk

endokrinoloji, sonrasinda ise eriskin endokrinoloji uzmani vakalar1 gérmektedir (3) (Sekil 1).

Bu sistem hasta kompliyanst ve iletisimini kolaylastirmaktadir. Aksi takdirde KAH’I

adolesanlarin %53 iiniin 1 veya 2 kez eriskin endokrinoloji kontrollerine gittigi gdsterilmistir.

(4). Eriskin kliniklerine devredilen hastalarin ¢ogu hasta adrenal krize girene kadar giinliik

ilaglarmi almamaktadir (5).

Cocuk endokrinoloji Cocuk ve eriskin Eriskin endokrinoloji
uzmani endokrinoloji uzmani
uzmanlari
YAS 14 15 16 17 18 19 20

Sekil 1. KAH vakalarimin eriskine gecisi (Kieler modeli) (3)

Cocukluk ve eriskin donemde KAH yOnetiminin amagclari (6) Tablo 1’de 6zetlenmistir.

Tablo 1. Konjenital adrenal hiperplazi yonetiminin amaclarn

Cocuk

Eriskin

e Dogumdan itibaren erken donemde
hizla ve dogru tam konmasi
(biyokimyasal, hormonal, radyolojik

tetkikler ve genetik analizler ile)

e Uygun dozda glukokortikoid ve
mineralokortikoid  yerine  koyma

tedavisinin uygulanmasi

e Kuskulu genital yapisi olan vakalarda
uygun cinsel kimlik se¢imi ve uygun
cerrahi  diizeltme  ameliyatlarinin

yapilmast
e Uygun bilylimenin saglanmasi

e Normal ergenlik gelisiminin

saglanmasi

Kadin

Obezite/metabolik sendrom/polikistik over

sendromu agisindan takip edilmesi
Over disfonksiyonu i¢in tedavi

Optimal fertilite saglanmasi (oligoanovulasyon

tedavisi
Genital anatominin diizeltilmesi
Saglikli cinsel yasamin saglanmasi

Osteoporozun onlenmesi (yas ilerledik¢e kullanilan

GK dozu/Kiimiilatif doz ile iliskili)

Erkek

Testis “tiimor”leri ile basedilmesi (TART, , nodil)
Spermatogenezin saglanmasi

Uyumun saglanmasi




KAH vakalarinda ge¢is doneminde kizlarda obezite, insulin direnci, hiperandrojenizm,
polikistik over sendromu, , genital anatomi sorunlari, cinsel fonksiyonlarda bozukluk sorun
olustururken, erkeklerde ise daha ¢ok testis tiimorleri, uyum, spermatogenezis bozukluklari
sorun olmaktadir. Hem kiz hem erkekler i¢in psikolojik sorunlar erigkine gec¢is doneminde de
onem tasimaktadwr (1, 3, 4, 6, 7) (Sekil 2). Klasik KAH vakalarinda primer adrenal
yetersizlik nedeniyle steroid yerine koyma tedavisi hayati 6neme haizdir.

Klasik KAH vakalarinda her iki cinsde de eriskin boyunun hedef boylarmnin 1-2 standart
deviasyon altina diistiigii bildirilmistir (8, 9). KAH’l1 vakalarda yiiksek doz glukokortikoid

tedavi adrenal androjenleri baskilamasi yaninda, biiylimeyi de baskilamaktadir (10).

KAH’l1 vakalarda adrenal medulla islevinde azalma gosterilmistir. Ozellikle —stress
durumlarinda hipoglisemi ve kardiyovaskiiler instabiliteye dikkat edilmesi gerekmektedir (10,

11, 12).

Non-klasik KAH™ da ise tedavi yonetimindeki amaglar; prematiir pubars, periferik puberte
prekoks, akne, final boyda azalma gibi hiperandrojenizme bagli bulgularla miicadeledir (13).
Tablo 2’de gecis sirasinda KAH takibinde gerekli bilgileri iceren ¢izelge gosterilmistir.
Gegis sirasinda pediatrik endokrinolog ve eriskin endokrinolog ile birlikte kadin-dogum ve
iroloji uzmant da hazir bulunmalidir. Kizlarin jinekolojik degerlendirmesinin gecis sirasinda
yapilmasi, kizlara pelvik ultrasonografi (USG), erkeklere adrenal rest dokusu aranmasi i¢in

testis USG, her iki cins i¢in ise adrenal tiimor taramasi i¢in adrenal USG Onerilir. (6, 14).

KAH vakalarindaki sorunlar
Obezite ve insulin direnci

KAH’11 vakalarda daha ¢ocukluk doneminde obezite riskinin arttigi bildirilmektedir (15, 16).
Ergen ve geng eriskinlerde abdominal yag dokusu artis1 belirlenmistir. Viseral yag dokusunun
artisinin engellenerek, uzun donem komplikasyonlarin gelismesinin Onlenmesine dikkat
cekilmektedir (17).

Hem Kklasik hem de klasik olmayan KAH vakalarinda g¢ocukluk doneminde insiilin
duyarliligmin azaldig1, insiilin direncinin gelistigi bilinmektedir. Insiilin direncinin varlig1 bu
vakalarda metabolik sendrom gelisme riskinin yliksek oldugunu gostermektedir. Dislipidemi,
hipertansiyon, obezite, kardiyovaskiiler hastalik, tip 2 diyabet ile karakterize metabolik
sendrom yasam kalitesini bozmakta ve yasam siiresini kisaltmaktadwr. Riskli gruplarin
taninmasi, insiilin direncine yonelik tedavi yontemlerinin uygulanmasi ile bu sendromun
biitiin bulgularinin ortaya ¢ikmasi engellenebilir, erken tanit kondugu i¢in yasam kalitesinin
bozulmas1 6nlenebilir. Giliniimiizde artik cocukluk doneminde de insiilin direnci saptanmakta

ve insiilin direncinin yol agtig1 sorunlarin temeli bu déneme dayanmaktadir. Ateroskleroz



riski acismndan izlenmesi icin karotis intima kalmhiginm takibinin yararli olabilecegi

bildirilmektedir. KAH’I1 vakalarin da insiilin duyarliliginin bozulmasi agisindan da dikkatle

izlenmeleri ve onlem alinmasi onerilmektedir (5, 18).

Cocuk odakh bakim ®»  Eriskin odakh bakim
YAS Dogum- 8 yas 8-16 yas >16 yas
KLINIiK Erken tam Biiylime ve gelisme PKOS
KONULAR Cinsiyet se¢imi Puberte Hirsutizm
Cerrahi tedavi Psiko-sosyal sorunlar Adrenal kalit1
Biiylime ve gelisme Uyum Fertilite
Hipoglisemi  ve  adrenal Psiko-sosyal sorunlar
krizden korunma .
Obezite
Insiilin direnci
Kardiyovaskiiler
komplikasyon
Osteoporoz
Hidrokortizon Uzun etkili GK
TEDAVI Fludrokortizon Fludrokortizon

OKS
Anti-androjen
Fertilite tedavisi

Cocuk endokrinoloji

uzmani

Psikiyatrist

Sekil 2. KAH’h vakalarin eriskine gecisi

KAH
Cok
disiplinli

Erigkin endokrinoloji
uzmani

\~ Kadin-Dogum

Uroloji




Fertilite
Klasik KAH tuz kaybettiren kizlarda fertilitenin azaldigi, gebe kalma oranmnm diistigi
bildirilmektedir. (5, 19). Klasik ve nonklasik KAH tanili ergen kizlarda polikistik over
sendromu (PKOS) gelisme riski yiiksektir. Fertilite azalmasina katkida bulunabilir. PKOS
gelismesinde obezite, hiperandrojenizm ve insulin direncinin rolii olabilir (20). Vajinal
rekonstriiksiyon ve kliteroplasti sonrasi; vajinal stenoz, klitoral fonksiyon yetersizligi, klitoral
agr1 ve lriner inkontinans gibi sorunlar ortaya ¢ikabilir. Cinsel yagamin eriskin donemde
saglikli siirdiiriilmesi i¢in cerrahi tedavi sonrasi vajina anatomisi, klitoris fonksiyonu
onemlidir. Endokrinoloji uzmanlarmin bu konuda bilgili olmas1 ve sorunlarin ¢6ziimii i¢in yol
gosterici olmast beklenmektedir (21). Gegis sirasinda kizlarin jinekolojik muayenelerinin
anestezi altinda yapilmasi onerilmektedir (14). Uygun sekilde tedavi edilen erkek vakalarda
genelikle fertilite, puberte gelisimi, spermatogenez ve testis fonksiyonlar1 normaldir. Hem
klasik hem de nonklasik tipteki vakalarda oligospermi gozlenmistir. Testislerde adrenal
kalint1 ortaya ¢ikabilir ve bu kaltilarin biiyiimesi ile testisler bilyiiyebilir, spermatogenez
bozulabilir, Leydig hiicre yetersizligi gelisebilir. (5, 18, 20, 22).
Hirsutizm ve virilizasyon

Kizlarda androjene duyarli bolgelerde killanma artigi, androjenlerin yiiksekligi nedeni ile
ortaya ¢ikmaktadir. Hiperandrojenizmde hirsutizme ilave olarak, ses kalinlagmasi, temporal
sa¢ dokiilmesi, akne, erkek tipinde viicut yapisi, ter kokusu ve klitorisde buytime gibi Klinik
bulgular ergen kizlarda ve erigkinlerde her muayene degerlendirilmelidir. Hirsutizm ig¢in

Ferriman Gallwey skorlamasi en sik kullanilan yontemdir (3).

Psikolojik ve cinsel kimlik sorunlari, mental ve kognitif fonksiyonlar
KAH’Ii kizlarin prenatal donemde androjenlere maruz kalmasmin beyinde yapisal
degisikliklere neden oldugu ileri siiriilmektedir. Homoseksiiel egilim, cinsel kimlik bozuklugu
ortaya cikabilmektedir. Kognitif fonksiyonlarda bozulma olabilecegi bildirilmektedir (23,
24). KAH’l1 vakalarin ¢ogunda zeka diizeyi normaldir, ancak sik olarak ciddi tuz kaybi1
epizodlar1 geciren tuz kaybettiren vakalarda kognitif fonksiyonlarda bozulma ortaya ¢iktig:
gosterilmistir (25). KAH’l1 vakalarda, steroid yerine koyma tedavisi ile CRH ve ACTH salgist
tam olarak baskilanamaz, nitekim bunu hedefleyen glukokortikoid tedavileri Cushingoid
semptomlara yol acar.. Bir ¢alismada MRI ile KAH’li 7 vaka degerlendirilmis, ii¢linde
hipofizde mikroadenom ve birinde bos sella saptanmistir. Bazi vakalarda ise norolojik bir
bozukluga yol agmayan beyaz madde degisiklikleri gosterilmistir (26, 27).

Adrenal ve testikuler kitle
KAH’l1 vakalarda ve KAH tasiyicilarinda adrenal kitle sikligi normal popiilasyondan daha
yiikksek bulunmustur. KAH tanili vakalarda adrenal kitlelerin ¢ogu selimdir. Eriskin KAH
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vakalarinda ¢ok nadir olarak selim olmayan, virilizasyona neden olan adrenal karsinom
bildirilmistir. Uygun steroid tedaviye ragmen hiperandrojeminin devam ettigi baz1 KAH tanili
vakalarda steroid hicreli timor akla gelmelidir. Adrenal kalinti; testis, overler, genis
ligament, ¢olyak pleksus yakiminda v.b. bazi bolgelerde saptanabilmektedir. Gonadlardaki
adrenal kalintilar ACTH baskilanmasi yetersiz ise biiyiiyiip, mekanik baski ile ¢evre dokuya
zarar verebilir. Ozellikle erken dénemlerde yiiksek doz steroid tedavisine yanit verirler ancak
gecikmis vakalarda bu cevap iyi degildir. Adrenalektomi yapilan vakalarda da adrenal
kalintilarin biiyiiyebildigi bildirilmektedir. Adrenal kalint1 dokusunu baskilamak i¢in uzun
streli ylksek dozlarda steroid tedavisi gerekebileceginden ve uzun siireli yiiksek doz steroid
tedavisinin yan etkilerinden kaginmak i¢in ya da steroid tedavisine yanit yoksa bu kitlelerin
cerrahi olarak ¢ikarilmalar1 gerekebilir, ancak yapilan ¢alismalarda testis koruyucu cerrahi ile
de testikiiler fonksiyonlar bozulabilmektedir, bu nedenle cerrahi ilk planda diisiiniilmemelidir
(5, 18).
Osteoporoz

Literatiirdeki tartigmalara ragmen KAH vakalar1 ileride osteoporoz agisindan hayat boyu risk
tagimaktadirlar. Bu nedenle osteoporoza bagl kirik riski nedeniyle 6zellikle erigkin hastalar
diizenli KMY degerlendirmesine almmalidir. Koruyucu onlemler tedavi baglangicinda
planlanmalidir. Hastalig1 kontrol altina alabilecek en diisiik glukokortikoid dozu verilmeli,
olas1 D vitamini eksikligine karst D vitamini durumu sistematik olarak degerlendirilmeli,
yeterli Ca ve D vitamini destegi saglanmali ve diizenli fizik aktivite ihmal edilmemelidir (28,

29, 30, 31).

Genetik danisma, prenatal tam ve tedavi

KAH tanili veya mutasyon tastyicist anne veya baba adayinin mutasyon tipi belli ise genetik
danisma yapilmasi kolaylasmaktadir. Ozellikle 210HE vakalarimda mutasyon analizi ile
prenatal tani yapilabilmektedir. Son zamanlarda KAH’li kiz ¢ocugunda virilizasyonu
engellemek icin gebelere deksametazon tedavisinin spesifik tedavi protokoli olarak
uygulanmasi tartigmali hale gelmistir. Deksametazon tedavisinin fetus ve anne i¢in giivenli
olmadigi, bebegin dogum agirliginin diisiik olmasima, orofasiyal anomaliye ve dogum sonrasi
biligsel ve davranigsal bozukluklara yol acabildigi, annede ise steroid tedavisine bagli
hipertansiyon, hiperglisemi, anksiyete ortaya cikabildigi bildirilmektedir (32). Amerika
Birlesik Devletleri Endokrin Dernegi’nin KAH uzlasi rehberinde ise prenatal dekzametazon
tedavisi spesifik tedavi protokolu olarak 6nerilmemekte, deneysel tedavi olarak kabul
edilmesi gerektigine dikkat ¢ekilmektedir (14). Ruutin olarak degil, fakat prospektif klinik
calismalar i¢in, bilgilendirilmis onam alinarak, prenatal dekzametazon tedavisinin
kullanilabilecegi bildirilmektedir. Dekzametazon tedavisi planlanan gebelere, 9.haftadan 6nce
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tedavi baslanir. Gebeligin 9-11. haftalarinda koriyonik villus 6rneginde karyotip ve CYP21A2
genotipi arastirilir. Bebek karyotipe gore erkek ise veya genetik analize gore KAH’dan
etkilenmemis disi ise tedavi kesilir (32). GUnumUzde noninvazif yontem olarak gebeligin 6-7.
haftalarinda anne plazmasindan elde edilen fetal DNA izolasyonuyla cinsiyet tayini ve
molekiiler analiz yapilabilmektedir. Boylece erken tani imkani ile steroid tedavisinin zararl

etkilerinden anne ve fetus korunabilir (33).

Tedavi

Klasik 21-hidroksilaz eksikligi vakalarinda glukokortikoid tedavi ile kortizol eksikligi
dizeltilir ve boylece ACTH’nin asir1 yapimi engellenir. KAH’l1 vakalarda androjen yapimini
baskilamak i¢in suprafizyolojik dozlarda glukokortikoid tedaviye ihtiya¢ duyulmaktadir.
Fizyolojik kortizol salgilanma hiz1 6-7 mg/m?/giin iken, 10-20 mg/m?/giin hidrokortizon
(glinde (g doza bolerek) ile oral yoldan verilir. Cocukluk ve ergenlik doneminde yarilanma
zamani kisa steroidlerin normal biylimeyi saglayacak ve hormon dizeylerini normal sinirlar
icinde tutacak en dlsiik dozlarda verilmesi amaglanir. Yarilanma zamani uzun olan diger
glukokortikoidlerin (prednizon, prednizolon ve deksametazon gibi) blylmeyi baskilayici et-
kileri nedeniyle g¢ocukluk doneminde uzun sireli kullanilmalar1 Onerilmez. Erigkinde
hidrokortizona devam edilebilir ama gerekirse aksam dozu olarak orta-uzun etkili bir steroid
de verilebilir, bu kararin hasta bazinda degerlendirilmesi gerekmektedir. Glukokortikoid
tedavi yasam boyu verilir, ancak tedaviye yanit kisiden Kisiye degisir. Bu nedenle bir yandan
klinik bulgular, diger yandan hormonal parametreler (17-OHP, androstenedion, PRA,
aldosteron, vb) ile tedavi dozu ayarlanmalidir. Asir1 doz glukokortikoid verilmesi ise obezite,
deride catlaklarin gelisimi, hipertansiyon gibi hiperkortizolemi belirtilerine yol agar. Stres
durumunda stresin derecesine gore fizyolojik dozlarin 2-3 kat1 dozlar verilir. Agir hastalik
durumu, cerrahi girisim veya travmada adrenal krizin oOnlenmesi igin verilen glnluk
hidrokortizon dozlarnn 3-6 kat1 intramuskiiler (IM) veya intravendz (1V) yolla verilebilir.
Gebe KAH’I1 kadinlara dogum sirasinda ve peripartum donemde stres dozunda steroid yerine
koyma tedavisi uygulanmalidir. Ayrica KAH’li vakalarda adrenomediiller cevap da
bozuldugundan hastalik durumunda hipoglisemi agisindan da dikkat edilmelidir. Tuz kaybiyla
giden veya yuksek PRA dizeyleri gosteren vakalarda mineralokortikoidler (fludrokortizon
0.05-0.25 mg/gun oral yoldan) tedavi protokiiliinde yer alir. KAH’a eslik eden sorunlar igin
cocukluk doneminde GnRH analoglari, hem ¢ocukluk hem de daha sonraki donemlerde anti-
androjen ilaclar, aromataz inhibitorleri, dstrojen, metformin, vb ilaclar da yardimer tedavide
kullanilabilmektedir (14, 22, 34-37).

Fizyolojiyi daha iyi taklit etmek ve adrenal siipresyon saglamak, tedaviyi kolaylastirmak yeni
tedavi arayislart slirmektedir. Uzun etkili hidrokortizon preparatlart son yillarda
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(Chronocort®, Plenadren™, vb) daha iyi uyum ve kontrol icin denenmektedir. ACTH
yapimmi uyaran CRH salimimmi inhibe eden yeni ilaglar eriskin donemde tedavide
kullanilmaktadir. Asir1 androjen iiretimini azaltmak icin ¢ok yakin zamanlarda CYP17Al

enzim aktivitesini inhibe eden abirateron yeni bir ilag olarak eriskinlerde denenmektedir (20).



Tablo 2. KAH Takip Cizelgesi

Gegis 6 ayhk Yilhk

Fizik muayene

Agirlik

Boy

VKI

Bel cevresi / Kalga gevresi

Kan basinci

Klinik hiperandrojenemi bulgusu (Kiz)

X[ X| X| X| X| X| X
X[ X| X| X| X| X| X
X[ X| X| X| X| X| X

Testis palpasyonu (Erkek) /Kiz
(Menstriiasyon durumuy)

Genital yap1 (kozmetik/anatomik durum) X
kontrolii

Laboratuvar

Na/K

PRA

17 OHP / Androstenedion/DHEA-S

X| X| X| X

Testosteron / Progesteron (Kiz)

Testis USG (erkek) /Pelvik USG (Kiz)

Adrenal USG

Aglik kan sekeri

OGTT (gerekirse)*

Lipidler

SHBG

X X[ X| X| X| X| X| X| X X| X
X X[ X| X| X| X| X| X| X X| X

Kemik mineral yogunlugu (DXA ile)

Genetik analiz

Saghik, psikolojik ve sosyal durum

Saghkh yasam ve aliskanhklar

Ureme Saghg

Kardiyovaskiiler degerlendirme

G0z muayenesi

X[ X| X| X| X| X
X[ X| X| X| X| X

Tedavi (GK/ MK) Preparat-Doz

KAH Adrenal Yetmezlik Kimlik Karti X

*[nsiilin direnci takibi icin vakada metabolik sendrom bulgular1 varh@ gozden gegirilmeli, gerekli hallerde OGTT

yapilmahdir.



YORUM ve ONERILER

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

Her muayenede agirlik, boy, bel cevresi ve kalca cevresi Olciimii yapilmahdir. VKI
hesaplanmalidir. VKI’nin normal smirlar iginde tutulmasi hedeflenmelidir.

Kan basmct kontrol edilmeli hipertansiyon var ise glukokortikoid ve mineralokortikoid
dozunun ayarlanmasindan sonra, kontrol edilemez ise antihipertansif tedavi gerekebilir.
Kizlarda hirsutizm, akne, sebore, temporal bolgede sa¢ dokiilmesi, meme kiiclikliigii, ses
kalinlagmas1 gibi hiperandrojenemi bulgularmin kontrolii gerekir.

Kizlarda menstriiasyon diizeni sorgulanmalidir. Son menses zamam kayit edilmelidir. Dig
genital diizeltme ameliyatlar1 ve dis genital yapmin kontrolii yapilmalidir. Gegis sirasinda
kizlarm anestezi altinda jinekolojik degerlendirmesi gerekebilir.

KAH adrenal yetersizlik karti kontrol edilmelidir. Son muayeneden beri adrenal kriz, stres
durumu sorgulanmalidir. Adrenal kriz habercisi halsizlik, istahsizlik, kusma, karin agrisi gibi
bulgular konusunda bilgisi kontrol edilmelidir. Stres durumunda adrenal krizden korunmak
icin mutlaka stres tedavisi konusunda hasta bilgili olmalidir. Kiiciik, orta ve biiylik girisimler
icin hekimini haberdar etmeli, 6zel tedavi protokolii ile girisim uygulanmalidir.
Glukortikoid-mineralokortikoid tedavi ve ek tedavileri kontrol edilmelidir. Ilaglarin dozu,
alimma zamani vb kayit edilmelidir.

Adrenal kalint1 doku, tiimdr agisindan testis palpasyonu her muayene yapilmalidir. Periyodik
araliklar ile testis USG istenmelidir.

Kizlarda menses diizeni ile ilgili sorunlar var ise pelvik USG yapilmas1 gerekebilir. PKOS
acisindan degerlendirme gerekli olabilir.

Adrenal tiimér aranmasi i¢in aralikli olarak adrenal USG istenir. Gerekirse BT veya MRI gibi
daha ileri goruntileme gerekebilir.

Tedavinin kontroll icin 6-12 ayda bir adrenal prekursorler (17 OH P, AS, DHEA-S), PRA,
aldosteron, testosteron, vb kontroll gerekmektedir.

Obezite ve instlin direnci, kardiyovaskiler sorunlar, metaolik sendrom agisindan yakin takip
edilmelidir.

Obezitenin gelismesinin engellenmesi, koruyucu onlemlerin alinmasi ile instlin direnci
gelisme riski azaltilabilir. Diyet, fiziksel aktivite ayarlamasi, ergenler i¢cin madde kullanimi
gibi ek risk faktorlerinin kontrolu énerilir.

Lipid bozukluklar1 i¢in, yilda bir lipid diizeyleri takip edilmelidir.

Psikolojik, sosyal destek saglanmalidir.

Fertilite i¢in eriskin endokrinoloji uzmani, kadin-dogum ve iroloji uzmani ile isbirligi
yapmalidir.

Osteoporoz riski i¢in periyodik kemik mineral yogunlugu kontrolii, uygun miktarda D
vitamini ve kalsiyum alinmasi gerekir.

Steroid tedavisi yan etki kontroli icin g6z, hipertansiyonu olanlarda géz dibi muayenesi 1-2

yil araliklar ile yapilmalidir.
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KONJENITAL ADRENAL HiPERPLAZI ERISKINE GECiS FORMU

FORMUN DOLDURULMA TARIiHI:;

KiMLIiK BILGILERI

Adi Soyadi : Cinsiyet :

TC Numarasi:

Dogum tarihi :

Basvuru tarihi, yas::

Ogrenim durumu:

Eposta:

Telefon:

GONDEREN MERKEZ / DR

Eposta: Tel:

SEVK EDILDiGi KURUM / DR
Eposta: Tel:

TANI:
e KAH: Kiasik /Nonklasik
o KAH tipi:
O 21 hidroksilaz eksikligi
11 beta hidroksilaz eksikligi
3-beta hidroksi steroid dehidrogenaz eksikligi
17 hidroksilaz eksikligi

© O O O

Diger:
GENETIK ANALIZ :

Karyotip:

Molekiiler tam ve yorum:

KISA OYKU (BASVURUDA):
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AKRABA EVLILIGI: Var/Yok

Derecesi:

Ad1

Dogum tarihi

Boy /SDS

Memleketi

Anne

Baba

Kardes 1
/Cinsiyet

Kardes
2/Cinsiyet

Annenin gebelik 6ykisu: G..P..A..

AILE AGACI :
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MUAYENE

Basvuru Son muayene

Tarih

Yas

Agirhik (kg) /SDS

Boy (cm) / SDS

VKI (kg/m®) /SDS

Bel cevresi*

Kalga gevresi*

Puberte durumu
(Aksiller, Pubik, Meme,
Testis)

Di1s genital muayene**

Prader /AIS evre

(tammmlama)

Kan basinc1 (mmHg)

Cilt rengi

Sistem bulgular:

Hirsutizm/Akne/Sebore/Ses

kalinlagsmasy/ Sa¢ dokiilmesi

Ergen kizlarda hirsutizm

skoru***

Menses durumu

Kemik yas1

Ek bulgu

Diger

TEDAVI

(Ilac adlar, ayrintilar i¢in

tedavi boliimiine bakimz)

*Ergenlerde viseral yaglanma durumunu degerlendirmek icin
**PDig genital muayene (tam sirasinda, ayrintih aciklama) [vagen agzi, goriiniim, labioskrotal

yapraklarm durumu, fallus boyu, hipospadias sekli, gonadlarmn yeri (inguinal, skrotal, batm) vb]




***Ergen kizlarda Ferriman-Gallwey skorlamasi
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LABORATUVAR TETKIKLERI: (birimlerin belirtilmesi cok 6nemlidir)*

Basvuru

Son degerlendirme

Tarih

Yas

Elektrolitler
(Na/K)

Kan sekeri

Ure /Kreatinin

17 OH

Progesteron

DHEA-S

Androstenedion

Progesteron

Kortizol

ACTH

PRA /Aldosteron

DOC

11-

Desoksikortizol

Trigliserid

HDL

*Hormonal tetkik kitlerinin yontemi ve alt-iist arahigi sonug kayit yerine yazilacak
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ACTH uyan testi:

1.test 2. test

Tarih

0.dak | 30.dak | 60.dak 0.dak | 30.dak | 60.dak

Kortizol

170HP

11-Dezoksikortizol (11-S)
(11-BOHE tanust i¢in)

Goruntuleme:

Tarih, yas

Pelvik USG

Tarih, yas

Skrotal USG

Tarih, yas

Adrenal /Batin
USG

Tarih, yas

Diger




TEDAVI Baslama tarihi Son kullanma dozu Ek not

HIDROKORTIZON
(mg/m?/giin) Preparat,

doz zamanlari, dozlar

FLUDROKORTIZON
(mg/gun) Preparat, doz

zamanlari

Diger

GENITAL DUZELTME AMELIYATLARI (Var ise) (Diizeltme ameliyat: tipi, tarihi):

Tarih/ Birinci Ikinci Ugtincii
Ameliyat

Not:

PUBERTE:

Puberte : Spontan Indiiksiyon

Puberte baslama zamani:
Menars yasi:

Menstruasyon durumu:




Diger:

PSIKOLOJIK DEGERLENDIRME:

EK SORUNLAR*

Ortaya ¢ikma zamam

Tedavi

Son durum

Gonderen merkezdeki hekimi ile irtibata gecilebilir.

TAKIiPTEKI ONERILER

1.
2.
3.
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DIKKAT!

BENIM BOBREK USTU BEZIM CALISMIYOR. DERDIMI
ANLATAMAYACAK KADAR KOTU DURUMDAYSAM LUTFEN
BENI EN YAKIN SAGLIK KURULUSUNA GOTURUN...

KONJENITAL ADRENAL HIiPERPLAZI

ADRENAL YETMEZLIK KIMLIiK KARTI
KiMLIiK BiLGILERIi

Cep Tel e e e e e

Acil Durumda Tedavi

Stres durumlarinda (atesli hastalik, kaza, cerrahi, fiziksel ve mental stres, vb) hidrokortizon tedavisi
giinliik aldig1 dozun 2-5 kat1 kadar arttirilir. Agizdan hidrokortizonun alinamadigi durumlarda (kusma,
sok, acil cerrahi gibi) glukoz ve sodyum igeren sivilar damar yoluyla verilir.

Hidrokortizon i¢in damar i¢i uygulama asagidaki sekildedir.

Yas Baslangic dozu Devam dozu (guin)

3 yas alt 25 mg 25 - 30 mg

3 -12 yas 50 mg 50 - 60 mg

12 yas iistii 100 mg 100 mg
Hidrokortizon yoksa prednizolon, hidrokortizonun 1/5 dozunda verilebilir.
Prednizolon (eriskin icin) 25 mg 25 mg
SAGLIK KURUMU
....................................... Cocuk Saghg ve Hastaliklari, Cocuk Endokrinolojisi
Tletisim:

Adres:

Tel:

Acil arama i¢in tel:
TARIH: IMZA:
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