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GIRIS

Sekiz aylik kiz olarak yetistirilmis bebek slipheli genital yapi nedeni ile ailesi tarafindan
Cocuk Cerrahi Poliklinigine basvurmus ve oradan Cocuk Endokrin Poliklinigine
yonlendirilmisti. Burada yapilan degerlendirmede; boyu 68cm (25-50p), kilosu 7,5kg (10-
25p) idi. Anne ve babasi ikinci dereceden akraba idi ve benzer kardes dykiisii yoktu. Genel
durumu 1iyi, genitoiiriner sistem disindaki sistem muayeneleri dogaldi. Sistolik ve diastolik
kan basinglar1 yasa gore normal siirlar i¢cinde idi Hastanin yapilan genital muayenesinde
fallus hipertrofisi oldugu (fallus boyu 2cm) goriildii. Uretra orifisi fallus tabanina agilmakta
idi ancak vajina orifisi goriilemedi. Genital katlantilar i¢inde gonad benzeri yapilar ele
gelmedi (Resim 1). Yapilan kan tetkiklerinde glukoz 87 mg/dL, iire 6 mg/dL, kreatinin 0,44
mg/dL, drik asit 4,1 mg/dL, sodyum 135 mmol/L, potasyum 5,9 mmol/dL (yiiksek), klor
105 mmol/L, ALP 362 U/L, AST 35 U/L, ALT 38 UJ/L, kalsiyum 10,3 mg/dL, fosfor 5,6
mg/dL, magnezyum 2,24 mg/dL CRP 0,32 idi. Pelvik ultrasonda uterus 25x10 mm

boyutunda, bilateral overler normal idi.
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Hormonal degerlendirmede; 17 hidroksi progesteron 2000 ng/dL (yiiksek), 1,4 delta-
androstenedion 2,5 ng/mL (yiiksek), serbest testosteron 0.72, total testosteron 29.65, FSH
2,81 mUIl/mL, LH 0,53 mUI/mL, kortizol 2,5 pg/dL, progesteron 10,9 ng/mL, estradiol
<10 pg/dL, DEAH-SO4 98,4ug/dL idi. Karyotipi 46XX olarak degerlendirildi.

Bu hasta i¢in taniniz nedir?

(Yanit I¢in Tiklayiniz)

(Yanit i¢in Tiklayiniz)
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YANIT

Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) adrenal steroid biyosentezini etkileyen bir hastaliktir.
En sik gortilen tipi 21 hidroksilaz eksikligidir (% 90-95). Enzim eksikliginin derecesine gore
klinik tablo degiskenlik gosterir. Hastaligin klinik olarak klasik ve klasik olmayan olmak
tizere iki tipi vardir. Bizim vakamiz, cinsel gelisim bozuklugu saptandigi i¢in klasik tip KAH
olarak  degerlendirildiginden ilerleyen paragrafta klasik KAH’in o6zelliklerinden
bahsedilecektir. KAH; CYP21A2 geninde mutasyon ile ortaya ¢ikan, yaklasik 1-10000 1-
15000 dogumda bir goriilen otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.! KAH, birgok
iilkede yenidogan tarama programinda 17- hidroksiprogesteron diizeyi ile taranmaktadir.

Ulkemizde ise 2017 yilinda pilot program ile iig ilde taranmaya baglanmistir.

Hastalik ilk defa 1865°de tanimlanmistir. Ana problem antenatal ¢agdan itibaren adrenal
kortekslerde kolesterolden yapilan steroid sentezinin bozulmasi nedeniyle glukokortikoid,
mineralokortikoid ve androjenlerin salgisinda bozukluk olmasidir.? 21 hidroksilaz
eksikliginde yolaktaki doniisiim androjenler (androstenedion, dehidroepiandrostenedion ve
testosteron) yoniine kayarak kiz ¢ocuklarda virilizasyona neden olabilir. Klasik KAH’da 21
hidroksilaz enziminin tamamen eksikliginde; oliimciil adrenal yetmezlik ve tuz kaybi krizi
olusur. 21 hidroksilaz enzim eksikliginde yenidogan kiz bebeklerde virilizasyon ve ambigious
genitalya goriilerken, erkek bebekte hiperpigmentasyon ve fallus biiyiikliigii disinda bir bulgu
yoktur ve tuz kaybi dlimciil tek belirti olabilir. Hastalarda serum 17- hidroksiprogesteron
seviyesinde artig goriliir (N: <100 ng/dL) ve klasik KAH olgularinda bu yiikseklik tan1 i¢in
yeterlidir. Hafif vakalarda kortikotropin stimiilasyon testi ile yine 17- hidroksiprogesteron
diizeyi bakilabilir. Virilize kiz infantlarda glukokortikoid ve tuz kaybi eslik ediyorsa
mineralokortikoid replasmani hizlica yapilmalidir. Hastalarin i¢ genital yapilar1 kromozomal
yapilarina uygundur ve tedavi edilen kiz ¢ocuklarin iireme potansiyelleri vardir. Dis genital
yapinn silipheli oldugu olgularda cinsiyet se¢imine kromozomal ve anatomik yapiya gore
karar verilmelidir. Erken tan1 konan 46 XX bebeklerin kiz yoniinde yetistirilmeleri uygundur.
Ayrica bu hastalarin ilerleyen yaslarda cinsiyet egilim bozukluklar1 gosterdikleri de
bilinmektedir. Opere edilen virilize kiz c¢ocuklarinda vajinal stenoz c¢ok sik goriilen bir
rekonstriksiyon komplikasyonudur. Ayrica kliteroplasti yapilan hastalarda klitoral agri

goriilebilmektedir. 3°
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