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Tekrarlayan Pankreatit ile Eriskin Donemde
Tam Alan Kistik Fibrozis Olgusu

Ali GOKCE!, Burcu DIKEC GOKCE2, Ahmet UYANIKOGLU?
Oz

Kistik fibrozis hastalig1 otozomal resesif gecisli olup beyaz irkta daha sik goriilmektedir. Kistik
fibrozis transmembran diizenleyen protein (CFTR) genindeki farkli mutasyonlara bagli olarak
cesitli klinik tablolarla karsimiza ¢ikabilir. On dokuz yasinda erkek hasta karin agrisi, ishal,
kilo alamama sikayeti ile poliklinigimize bagvurdu. Hastanin malnutrisyonu olmasi, ishalle
bagvurmasi, tekrarlayan pankreatit ataklari olmasi bize kistik fibrosiz olabilecegini diisiindiirdi.
Olgumuzda yapilan ter testi yiiksek diizeyde saptanmis olup kistik fibroz gen analizi pozitif
bulundu. Olgu tekrarlayan pankreatitli hastalarda kistik fibrozisin de ayiric tanida disiiniilmesi
gerektigini, semptomlarin eriskin yasta ortaya cikabilecegi ve tanisinin kolay oldugunu
vurgulamak amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrosiz, Tekrarlayan pankreatit, Erigkin

Cystic Fibrosis Case Diagnosed in Adulthood

with Recurrent Pancreatitis

Abstract

Cystic fibrosis disease is autosomal recessive and is seen more frequently in the Caucasian
race. Depending on different mutations in the cystic fibrosis transmembrane regulating protein
(CFTR) gene, we may encounter various clinical pictures. A nineteen-year-old male patient was
admitted to our outpatient clinic with complaints of abdominal pain, diarrhea, and inability to
gain weight. Having malnutrition, presenting with diarrhea, and recurrent pancreatitis attacks
made us think that cystic fibrosis might be present. The sweat test performed in our case was
found to be at a high level, and cystic fibrosis gene analysis was found to be positive. The case is
presented to emphasize that it should be considered in the differential diagnosis of cystic fibrosis
in patients with recurrent pancreatitis, that the symptoms may occur in adulthood and that the
diagnosis is easy.
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Significant Elevation in Hepatic Enzymes After the First Dose of Alemtuzumab Treatment

Giris

Kistik fibrozis (KF), otozomal resesif gecis
gosteren, kistik fibrozis transmembran
diizenleyen protein (CFTR) genindeki
mutasyona bagli olarak ortaya cikan ve
mortal seyredebilen bir hastaliktir (1). KF,
ter ve tiikiiriik bezlerini, bronslari tutar, kalin
bagirsak ve pankreas gibi ekzokrin bezlerin
salgisal  fonksiyonlarimin  bozukluguna
neden olur. Sikliginin yenidoganlarda
1/2000 - 1/3500 oldugu Kuzey Avrupa
iilkelerinde ve Ozellikle beyaz irkta daha

Tablo 1. Biyokimya Laboratuvar Degerleri

fazla goriildiigii bilinmektedir (2). CFTR
gen mutasyonu ¢esidine bagli olarak KF de
genis klinik yelpazede goriiliir. Hastalarin
cogunda ekzokrin sekresyonlarin yogun
olmalarindan 6tiirii yineleyen, iyilesmeyen
akciger enfeksiyonu, kronik oksiirtik,
yineleyen bronsit ataklar1 ve malnutrisyon
gibi klinik tablolarla ¢ocukluk déneminde
tan1 konulmaktadir. CFTR geni tamamen
defektif olmadigi i¢in, KF’li olgularin
bir kisminin klinikleri agir degildir.
Akciger bulgulan tipik KF’e gore daha

Parametreler Sonu¢ Normal arahg
Glikoz (mg/dL) 79 70-115
Ure (mg/dL) 34 10-42
Kreatinin (mg/dL) 0.6 0.2-1.2
ALT (U/L) 13 0-55
Bilirubin, total (mg/dL) 1.1 0.2-1.2
Amilaz (U/L) 1484 28-100
Lipaz (U/L) 848 13-60
Ca (mg/dl) 8.3 8.4-10.2
LDH (mg/dl) 182 125-400
Trigliserit (mg/dL) 182 30-200
Lokosit (10°/mm? ) 26.000 4.0-10.6
CRP (mg/dL) 12.4 <0.5

ALT: Alanin aminotransferaz; Ca: Kalsiyum; LDH: Laktat dehidrogenaz; CRP: C-Reaktif Protein

gec ortaya cikar, genellikle kronik siniizit,
kolestaz, pankreatit ataklari, fokal biliyer
siroz, infertilite veya sicak intoleransi
sikayetleriyle gelen hastalara “non klasik”
ya da “atipik” KF diye adlandirilir (3). Ter
testi uygulamasi basit ve nispeten ucuz bir
test olmasindan dolay1 tanida altin standart
olarak bagvurulur. Genetik mutasyon
calisilmast; bir kisim atipik KF hastalarinda
ter testi normal veya smirda tespit
edildiginde ileri test olarak onerilmektedir.
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Olgu

On dokuz yasinda, bekar, erkek hasta son
bir haftadir giderek artan karm agrisi,
ishal, bulanti, kusma, titreme yakinmalari
ile acil servise bagvurdu ve pankreatit 6n
tanis1 ile Harran Universitesi T1p Fakiiltesi
I¢c Hastaliklar1 Poliklinigi’'ne interne
edildi. Hastanin bagvuru aninda epigastrik
alandan sirta yayilan karin agrisi, bulanti
sikayeti vardi. Ozge¢cmis sorgulamasinda
hastanin daha once iki defa buna benzer



bir klinik tablo ile hastane basvurusu
oldugu 6grenildi. Aile dykiisiinde herhangi
bir 6zellik yoktu. Sigara hi¢ kullanmamusti.
Alkol kullanim o6ykiisii yoktu. Yapilan
degerlendirmelerinde  fizik ~ muayene
bulgularinda malnutrisyonu (Viicut Kitle
Indeksi-VKI:16.7) olan hasta genel durumu
orta, biling acik, koopere olarak kaydedildi.
Vital bulgular Ates (A)=37.311C, Tansiyon
(TA): 110/70 mmHg, Nabiz (Nb): 108/dk
olup karin muayenesinde inspeksiyonda
karin hafif distandii, palpasyonda orta
hat hassas olup defans ve rebound
yoktu. Bagirsak sesleri normal, rektal
tuse dogaldi. Diger sistem muayeneleri
normaldi. Ultrasonografide safra tasi
saptanmayan, kronik alkol kullanimi
olmayan, trigliserid diizeyleri normal
bulunan olguda laboratuvar degerleri
Tablo1’de gosterilmistir.

Gaitamikroskopisi normal, gaita kiiltiiriinde
iireme olmadi. Hastanin dis merkezde
¢ekilen batin BT’sinde kronik pankreatit
ile uyumlu radyolojik bulgular mevcuttu.
Hastanemizde yapilan batin ultrason
sonuglar1 normal olarak saptandi. Yapilan
manyetik kolanjiyopankreatografide
Ozellik saptanmadi1. Hastamizda pankreatit
yapan diger nedenler diglandiktan sonra
tekrarlayan akciger enfeksiyonlari olmasi,
malnutrisyon ve kronik  pankreatidi
olmasi bize KF olabilecegini diigiindiirdii.
Hastamiza KF 6n tanisiyla ¢ekilen toraks
bilgisayarli tomografi kistik fibrosiz ile
uyumlu bronsektazik alanlar denildi.
Hastamiz KF bagli gelisen kronik pankreatit
tanisiyla medikal tedavisi diizenlenerek
serviste takibi yapildi. Hastaya konservatif
tedavi verildi. Takiplerde 2. giin karin
agrist geriledi. 7. glinde klinigi rahatlayan
laboratuvar degerleri normale gelen hasta
onerilerle taburcu edildi. Taburcu sonrasi
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yaptig1 ter testi yiksek diizeyde saptandi.
KF gen analizinde heterozigot mutasyonlari
saptandi. Hastamiz kistik fibrozis tanisi ile
takibi yapildi. Hastadan bilgilendirilmis
onam formu imzalatilarak onam alinmistir.

Tartisma

Ulkemizde yaygin olarak KF’nin nadir
bir hastalik oldugu goriilmektedir. Akraba
evliliginin goriilme siklig1 Tirkiye Niifus
ve Saglk Arastirmasi 2008 verilerine
gore % 24.1 gibi yiliksek bir diizeydedir
(4). Ulkemizde yapilan KF ¢alismalarinda
Erdem ve ark. KF tanili 41 ¢ocuk hastay1
degerlendirdiklerinde ebeveynlerin akraba
evliligi oranin1 % 61.1, Ugar ve ark. ise
78 KF tanili hastada ebeveynlerin akraba
evliligi oranini % 52.6 bulmuslardir (5,6).
Bizim olgumuzda da anne ve babanin amca
cocuklart oldugu 6grenildi. KF hastalar
her yasta cesitli klinik tablolarla karsimiza
cikabilir. Bebeklik c¢aginda mekonyum
ileusu, yenidogan kolestazi, biiylimede
aksama, bronsiyolit, akciger enfeksiyonlari,
rektal prolapsus, yaghh digkilama en
¢ok karsilasilan tablolarken; ¢ocukluk
doneminde bronsiyolit, nazal polipler,
emilim bozukluklari, tekrarlayan akciger
enfeksiyonlari, invajinasyon goriilen klinik
tablolardir. Geng ve eriskin donemde KF
hastalig1 kronik akciger sikayetleri, siniizit,
hemoptizi, sekstiel disfonksiyonlar, azalmig
glikoz toleransi, tip 1 diyabet, uzun siiren
karin agrisi, ¢omak parmak, pankreatit
ataklari, emilim bozuklugu, diare, fokal
biliyer siroz, portal hipertansiyon, tash
kolesistit ve azospermi klinik bulgulariyla
goriilebilir (7,8). Bizim olgumuz da 19
yasinda erkek hasta malnutrisyon, ishal,
tekrarlayan pankreatit ataklariyla basvurdu.
Kronik  pankreatit, tekrarlayan akut
pankreatit nobetleri, kronik karin agris1 ve
son donem organ hasari ile presente olabilir.
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Pankreas bezinde gelisen yaygin fibroz ve
iltthaplanma bezin ekzokrin ve endokrin
yetmezligine yol agar (9). Hastaligin en sik
presentasyon sekilleri kronik karin agrisi,
steatore, diyabet ve kilo kaybidir. Kronik
pankreatit tanisi, kapsamli bir anamnezi
icermeli; 6zellikle alkol ve tiitliin kullanimi
gibi olas1 risk faktorleri sorgulanmalidir
(10,11). Pankreas hasarinin arkasindaki
baskin teori, tripsin aktivasyonu, siddetli
tekrarlayan inflamatuvar yanit, ikincil doku
hasar1 ve fibrozdur. Risk faktorlerine maruz
kaldiginda bireysel kronik pankreatit riski
degiskendir. Akut hastalig1 olanlarin kiigiik
bir kisminda kronik pankreatit gelistirir.
Etyolojik nedenlere baktigimizda toksik-
metabolik, idiyopatik, tropikal pankreatit,
genetik  (Otozomal dominant (PRSSI1
mutasyonu), otozomal resesif/modifikasyon
genleri (CFTR mutasyonlari)), otoimmiin,
obstriiktifnedenler ve % 20’sinde idiyopatik
olarak degerlendirebiliriz (12). Hastamizin
tekrarlayan akciger enfeksiyonlari,
malnutrisyon ve tekrarlayan karm agrisi
sikayetleri mevcuttu. Hastaya medikal
tedavi diizenlendi. Tedavi ile ishal sikayeti
sonlandi. Amilaz, lipaz degerleri normale
dondii, karin agris1 geriledi. Hastanin
malnutrisyonu olmasi, ishalle basvurmasi,
tekrarlayan pankreatit ataklar1 olmasi bize
kistik fibrosiz olabilecegini diisiindiirdii.

Sonuc¢

Olgularmn biiyiik kisminda erken yaslarda
(cocukluk doneminde) tani almasina
ragmen, son donemlerde erigkin yasta
tan1 alan vakalar goriilmektedir. Olgumuz
tekrarlayan  pankreatit ataklar1  olan
hastalarda KF On tanisinin diisliniilmesi,
sikayetlerin ~ ge¢  donemde  ortaya
cikabilecegini  vurgulamak  amaciyla
sunulmustur.
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Bu vaka  sunumumuzda  Helsinki
Deklarasyonuna uyulmustur ve herhangi
bir ¢ikar ¢atigmasi ve finansal katki yoktur.

23.Ulusal I¢ Hastaliklar1 Kongresi’'nde
bildiri olarak yayimlanmistir.
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