BOY KISALIGI



NORMAL BUYUME

e BUydme icin hormonlar ,besin ve uygun psikososyal ortam gereklidir.

* BUyume hormonu dogrudan olan etkisini hicrelere baglanarak
meydana getirirken , dolayli etkilerini IGF-1 tGzerinden meydana
getirmektedir.

e Karaciger ve diger dokulari uyararak IGF-1 salgilatir.

* |IGF-1 kondrosit cogalmasini, kas biyumesini, protein sentezini,
karacigerde glikoz yapimini uyarir.
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* Boy izlemi, boy kisaliginin tespitinin dnemli parcasidir.

 Normal bir buyime izlemi saglikli bir yasami isaret ederken, yavas
olan bir biyume genellikle subakut ve kronik bir hastaliga isaret eder.

* BUyumenin intrauterin, bebeklik , cocukluk ve ergenlik olarak dort
asamasl mevcuttur.



* Intrauterin dénemde biyimeyi etkileyen faktdrler insilin, IGF1, IGF2.

e Yasamin ilk birkac ayinda cevresel faktorler ve beslenme buyimeyi
birincil olarak etkilerken, bu dénemden sonra iki yasina kadar
hormonal ve genetik etkenler 6n plana cikar.

 Uc yas ile puberte arasindaki dénemde buyime, endokrin faktdrlerin
etkisi altindadir.

* Pubertede bluyime, bliyiume hormonu yaninda seks steroidlerinin
etkisi ile gerceklesir



» Bebeklik doneminde (ilk yil)yaklasik
olarak 20-25 cm kadar boy uzamasi
beklenir. 2.yil 10-12 cm

Prematlre bebeklerde boy tespiti
yapilirken 2 yasina kadar yas
duzeltilmesi yapilmalidir.

Uteroplesantal etkilerin ortadan
kalkmasi ile genetik hedefine yonelik
boy uzamasi gorulir.




BUyUume hizi

* Cocukluk evresi:
e 2-4yas arasi  5.5-9 cm/yi
* 4-6yas arasi  5-8.5 cm/yi

* 6 yastan ergenlige kadar erkekler icin 4 - 6 cm/yil
kizlar icin 4.5 -6.5 cm/yil
* Bunun altindaki boy uzamalari yetersiz boy uzamasini gosterir.



Buyume Hizl

* Ergenlik donemi: genel olarak 8-14 cm/yil kadar bir boy uzamasi
beklenir.

 Kizlarda yaklasik 10 yasinda erkeklerde 12 yasinda baslar.

- 50 cm 75 cm 100 cm 125 cm 150 cm
Length or height (20 inches) (30 inches) (40 inches) (50 inches) (60 inches)
Age Birth 1 year 4 years 8 years 12 years
T CH A y A . J
25 cm/year 10 cm/year S cm/year 5 cm/year*

Growth velocity (10 inches/year) (4 inches/year) (2 inches/year) (2 inches/year)



Boy kisaligl:

* Bir toplumda yas ve cinsiyete gore
hazirlanmis bliyime egrilerinde boyun
<3P bir baska tanimla yas ve cinsiyete
gore ortalamanin iki standart
sapmasinin [SD]) altinda olmasi olarak
tanimlanir.




BOY KISALIGI ETYOLOJIK SINIFLANDIRMA
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IDIOPATIK

AILESEL BOY KISALIGI
YAPISAL BOY KISALIGI VE
PUBERTE GECIKMESI
DIGER..

PATOLOJIK
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ORANTISIZ

ORANTILI

/
ISKELET DiSPLAZILERI
a. AKONDROPLAZ]
b. HiIPOKONDROPLAZI
c. SPONDILOEPIFiZYAL DiSPLAZI
d. OSTEOGENEZIS IMPERFECTA
RASITIZM

SGA
MALNUTRISYON
KRONIK SISTEMIK HASTALIKLAR
ENDOKRIN NEDENLER
a. HiPOTIROIDIZM
b. CUSHING SENDROMU
C. BUYUME HORMONU EKSIKLIGI
d. PUBERTE PREKOKS
KROMOZOM ANORMALIKLERiI VE SENDROMLAR
a. TURNER SENDROMU
b SHOX MUTASYONLARI
C. NOONAN SENDROMU
d SILVER —RUSSELL SENDROMU

PSIKOLOJIK YOKSUNLUK
MEDIKAL TEDAVILER-RADYOTERAPI




BOY KISALIGININ DEGERLENDIRILMES|

e Cocuk kisa mi1? ne kadar kisa?

e Cocugun buyime hizi (biylime egrisi) bozulmus mu?
* Buyumesi hedef boy persentili ile uyumlu mu?

e Cocugun ongorulen yetiskin boyu nedir?

Sorularina verilecek cevaplar ile birlikte fiziksel muayene bizi uygun
laboratuvar tetkiklerine yonlendirecektir.



COCUK KISA MI?

* Boyun dogru olcimu onemlidir; hatali
Olcimler veya anormal cizim, belirgin
blyume basarisizliginin en yaygin
nedenlerinden biridir.

* 2yasindan kuguklerde boy sirt Usti
yatarak olculir (INFANTOMETRE)

* 2 yas ve Uzeri ise mUmkinse ayakta
6lculir. (STADIYOMETRE)

e Cocugun beslenme durumu ile ilgili dogru
bilgi sahibi olmak icin kilo da él¢culmelidir.
Topluma uygun cizelgeler dogru olarak
isaretlenmelidir.
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| 7 SKORU

Bireyin olctlen parametresinin, toplumun normal ortalama
degerinden sapma derecesini gosterir.

Ortalamadan sapma veya standart sapma skoru (SDS)
terimleri de kullanilir.

-2 SDS: 3 p denk gelirken +2 SDS 97 p denk gelir

Olgillen boy - yas ve cinse gére olmasi gereken boy

SDS=
O yas igin standart sapma




boy kisaligi ayrimi yapabilmek icin Ust-alt ekstremite kisaligi yapan hastaliklar akla gelir (iskelet

I -2SDS olan hastalarda orantili ve orantisiz Kisa boylu cocukta, kula¢ boyu boydan belirgin kisa ise
segment orani ve kula¢ boyu olcilmelidir displazileri).




US/AS yiksek ise ekstremite kisalig
US/AS duislk ise govde kisalig)

Ust/alt orani

dogumda 1.7,
3 yasinda 1.3,
7 yasinda 1.0 -0.9

o Oturma yuksekligi / boy oran::
Dogumda :0.70
3 yasinda : 0.57
>10 yas :<0.50




COCUGUN BUYUME EGRISI BOZULMUS MU ?

* Dogru bir buUyume egrisi icin seri 6lcumler gereklidir. Bu yizden
takipler onemlidir.

 Normal aralikta olup olmadiginin, boy uzamasinda sapmalarin olup
olmadiginin tespitinde yardimci olur.

* En az 6 aylik 6lcimlerin yapilmasi énerilir. Bu élcimler sonucunda
cm/yil olarak boy uzamasi hesaplanir.



-2 sd nin Ustundeki boylarda, persentil
gittikce azalmadigi,

 yetiskin hedef boy persentilinin cok altinda
olmadigi,

» dismorfik 6zellik ve alta yatan sistemik
hastalik kaniti olmadigi muiddetce ayrintili
arastirmaya gerek yoktur.




* Bu durumlarin cogunun altinda ailesel boy kisaligi ve yapisal boy
kisaligi yer almaktadir.

* Bunlarin tespiti icin iyi bir oyku ve fizik muayene, hedef boy
hesaplanmasi, kemik yasinin tayini yeterlidir.

* Bunun disindaki durumlar, patolojik durumlar igin uygun laboratuvar
istemleri yapilmalidir. Ornegin: Turner, ¢colyak vs.
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COCUGUN HEDEF YETISKIN BOYU NEDIR?

194

COCUGUN BOY UZAMASI BUNA PARALEL MI?

* MUmkun oldugu muddetce anne ve babanin boyu hastane ortaminda
Olctulmelidir.

* Hedef boy:
* Erkekler icin: (anne + baba+ 13) /2
* Kizlar icin: (anne + baba- 13) /2

* 13 cm eriskin erkek ve kizlar arasindaki ortalama boy farkini temsil
eder



COCUGUN ONGORULEN YETISKIN BOYU NEDIR?

* Ongorilen boy: Cocugun kemik yasina gore hesaplanan tahmini
yetiskin boyudur.

* Ongdrilen boy hedef boydan belirgin kisa ise patolojik bir boy
kisaligini gésterir.



* Boy kisaligi distintilen cocuklarda sol el bilek grafisi ile mutlaka uygun
atlaslar kullanilarak kemik yasi tespit edilmelidir.

* Geride olan bir kemik yasi genel olarak yapisal boy kisaligini gosterir.
Bunun yaninda beslenme yetersizligi, kronik sistemik hastaliklar,
bliyume hormonu eksikligi de kemik yasinin geride kalmasina sebep
olabilir.



* Hastaliga sekonder olan kemik yasi gecikmesinde boy egrisi gittikce
olmasi gereken boydan uzaklasirken, yapisal da paralel seyreder.

* Turner ve bazi kronik hastaliklarda kemik yasi gecikmesi olmayabilir.

* [leri kemik yasi, erken ergenlik ve hipertiroidide gorilebilir. Bu
cocuklar epifizlerin erken kapanmasi riski altindadir.



Yapisal boy kisaligl:

* Aile dykisu
* Ebeveynlerin boyu
e Kemik yasi kullanilarak ailesel boy kisaligindan ayirt edilebilir



Ovki

* Beslenme ile ilgili sistemik hastaliklar: Glseratif kolit, ¢colyak,
malabsorbsiyon gézden gecirilmelidir.

* Malnutrisyon, beslenme bozukluklar

* Ergenlik bulgularinin varligl ve baslama zamani

e Karin agrisi, ishal, kanh diski

e Artrit, artralji

» Tekrarlayan enfeksiyonlar(immiun yetmezlik? Kistik fibrosis?)
e Halsizlik, uyusukluk, soguk intoleransi, kabizlik(hipotiroidi?)
* Ogrenme guclugi(hipotiroidi, turner?)

* Noropsikolojik problemler(cushing?)

* Glukokortikoid kullanimi



Fizik muayene

* Ergenlik muayenesi?

e Guatr (hipotiroidi)

* Oral aft?

 Abdominal yaglanma, stria (cushing?)

* Hipertelorizm, asagi dogru goz egikligi, disuk kulaklar (Noonan S.?)
* Belirgin alin, t¢gen yiz, agzin devrilmis koseleri (Russell-Silver S.?)
* Fontal ¢ikiklik (akondroplazi?)

* Orta hat defektleri(hipotalamik- hipofizer hormon eksikligi?)



Cubitus varus Normal Cubitus valgus

* Yelle boyun (turner?)

e Kubitis valgus(turner?
Shox geni mutasyonlari?)

* Govdeile
karsilastirildiginda kisa
uzuvlar (6zellikle Gst
kollar),genis orta
parmaklar arasindaki
bosluk (Akondroplazi?)




LABORATUVAR

* Boy kisaligi saptanan saptanan cocuklarda ilk asamada 6nerilen tetkikler:
e kemik yasi tayini

e tam kan sayimi

 karaciger fonksiyon testleri

* bobrek fonksiyon testleri

* tam idrar incelemesi,

* serum demir ve ¢inko duzeyleri

e tiroid fonksiyon testleri

* ¢olyak antikorlari bakiimasidir.



Bazal insulin benzeri biyime faktort(IGF-1) ve insilin benzeri bliytime faktori
baglayici protein-3 (IGFB-3) dlizeyleri bliyime hormonu salinimini yansittiklari ve
cok az ditirnal varyasyon gosterdikleri icin bliyime hormonu eksikligi tanisinda ve
tedaviye alinan yanittin degerlendirilmesinde kullanilir.

BlUyuime hormonu eksikligi distinulen hastalarda buyime hormonu uyari testleri
yvapilmalidir (levodopa, klonidin, insilin vs.)



* Buylime hormonu eksikligi tespit edilen hastalarda intrakraniyal
goruntuleme

* Asagidaki durumlarda kromozom analizi / genetik tahlil istenebilir.
Siddetli boy kisaligi

Kiz cocuklarinda aciklanamayan boy kisaligi

Coklu hormon eksikligi

SGA olarak dogan bebegin yasitlarini yakalayamasi durumunda

Eslik eden konjenital anomali ve dismorfik 6zelliklerinin olmasi
durumunda

Iskelet displazisi olmasi durumunda



AYIRT EDIcl OzELLIK

NORMALIN VARYANTLARI
AILESEL BOY KISA EBEVEYN , GENELLIKLE 10 PERSENTILIN
KISALIGI ALTINDA. YETISKIN BOYU POPULASYON ICIN

KISA, ANCAK HEDEF BOYU ARALIK DAHILINDE.

YAPISAL BOY KEMIK YASI ICIN NORMAL BOY ANCAK

KISALIGI KRONOLOJIK YAS iCiN DEGIL. GENELLIKLE AILEDE
GECikmis BUYUME VE / VEYA ERGENLIK
OYKUSU. YETISKIN BOY GENELLIKLE

NORMALDIR.
BUYUME Hiz| SGA BEBEKLERININ COGU IKI YASINA KADAR
NORMAL OLAN YASITLARINI YAKALAR; GERI KALANLAR
SGA LI BEBEK PATOLOJIK OLARAK KABUL EDILEBILIR.

DEGERLENDIRME

OYkO
FIZIK MUYANE
KEMIK YASI

OYKU

FIZIK MUYANE

KEMIK YASI

ALTTA YATAN SISTEMIK
HASTALIK? BUYUME Hizi
YAVASSA LABORATUVAR
TARAMASI

OYKU

FIZIK MUYANE
KEMIK YASI

2 YASINA KADAR
DUZELTILMIS YAS

TEDAVI

TEDAVIYE
GEREK YOK
BUYUME
IZLEMI

TEDAVIYE
GEREK YOK
BUYUME
IZLEMI
PUBERTEDE
HORMON
TEDAVISI?

BUYUME
IZLEMI
GERIDE
KALANLARDA
BUYUME
HORMONU?

KEMIK YASI

NORMAL

GECIKMIS

NORMAL

BUYOUME HIZI

NORMAL

YASAMIN ILK 3 ILA 5 YILINDA
YAVAS; COCUKLUK DONEMINDE
NORMAL; PUBERTAL BUYUME
GECIKIR ANCAK UZAMA OLUR,
GENELLIKLE NORMAL YETISKIN
BOYUNA ULASIR

NORMAL



BOY KISALIGININ PATOLOJIK NEDENLERI

AYIRT EDICl HZELLIK

SISTEMIK HASTALIKLAR / BOY KISALIGI UZERINE ETKILI SEBEBLER

MALNUTRISYON KISA BOY, DUSUK KiLO
GLUKOKORTIKOID DOZA BAGLI ETKI
TEDAVISI INHALERLERIN UZUN SORELI KULLANIMI

HAFIF ETKILER ORTAYA CIKARABILIR

GASTROINTESTINAL Gl SEMPTOMLARI (ISHAL, KARIN AGRISI).
HASTALIKLAR(COLYAK  CROHN HASTALIGINDA ORAL ULSER VE ANAL

- CROHN VS) FiSSUR OLABILIR
ROMATOLOJIK ATES, ARTRALJI, DOKUNTU, LENFADENOPATI
HASTALIKLAR

DEGERLENDIRME

OYKU:DIYET , YASAM
KOSULLARI

FizIk MUAYE

KEMIK YASI

OYkO

FizZIk MUAYENE

ALTTA YATAN HASTALIGIN
BOY KISALIGINA ETKISI?

OYkO

Fizik MUAYENE
KEMIK YASI

CBC, SEDIM, GOLYAK
TETKIKLERI, CRP VS

OYKU

FizZIK MUAYENE

KEMIK YASI

CBC, SEDIM,ANA,RF. CRP
Vs

TEDAVI

BESLENME-MAMA
DESTEGI

MINIMAL DOz
ALTERNATIF
TEDAVILER?

HASTALIGIN TEDAVISI
BESLENME DESTEGI
GLUKOKORTIKOIDLERD
EN KACININ

HASTALIGIN TEDAVISI
BESLENME DESTEGI
GLUKOKORTIKOIDLERD
EN KACININ

KEMIK YASI

GECIKMIS-
NORMAL

GECIKMIS

GECIKMIS

GECIKMIS

BUYOME HIZ)

AZALMIS

AZALMIS

AZALMIS

AZALMIS



BOY KISALIGININ PATOLOJIK NEDENLERI

AYIRT EDICl HZELLIK

SISTEMIK HASTALIKLAR / BOY KISALIGI UZERINE ETKILI SEBEBLER

RENAL HASTALIKLAR

MALIGNITE

AKCIGER
HASTALIKLARI

IMMUNOLOIJIK
HASTALIKLAR

POLIURI, 5DEM, YOKSEK KREATININ, CAY
RENKLI IDRAR VE HIPERTANSIYON

INTRAKRANIYAL KITLE, RADYOTERAPI,
KEMOTERAPI HIPOTALAMOHIPOFIZYAL AKS
UZERINDE DIREK ETKI YAPABILIR

GESITLI MALIGNITELER ENERJI IHTIYACI
ARTIRABILIR

SOLUNUM SEMPTOMLARI
TEKRARLAYAN AC ENFEKSIYONLARI
OKSUROUKI BALGAM

TEKRARLAYAN ENFEKSIYONLAR

DEGERLENDIRME

OYKU:DIYET

Fizik MUAYE

KEMIK YASI

BUN, KREATININ, TIT

OYkO

FizIk MUAYENE
KONTRASTLI HiPOFiz
MRl

HIPOFiz FONKSIYON
TESTLERI

OYkO

Fizik MUAYENE
KEMIK YASI
TER TESTI

IG DUZEYLERI

OYKU

Fizik MUAYENE
KEMIK YASI

IMMUN YETMEZLIK

HASTALIK TARAMALARI

TEDAVI

HASTALIGIN TEDAVISI
BESLENME DESTEGI
IHTIYAC HALINDE
BUYUME HORMONU

BESLENME DESTEGI
EKSIK HORMONUN
REPLASMANI

ALTTA YATAN
HASTALIGI TESHIS ET
VE TEDAVI ET
BESLENME DESTEGI

GLUKOKORTIKOIDLERD

EN KACININ

ALTTA YATAN
HASTALIGI TESHIS ET
VE TEDAVI ET

KEMIK YASI

GECIKMIS

GECiKMiS

GECIKMIS

GECIKMIS

BUYOME HIZ)

AZALMIS

AZALMIS

AZALMIS

AZALMIS



BOY KISALIGININ PATOLOJIK NEDENLERI

AYIRT EDICl HZELLIK

BOY KISALIGININ ENDOKRINOLOJIK NEDENLERI

HiPOTIROIDI

CUSHING
SEMDROMU

BUYUME
HORMONU
EKSIKLIGI

PUBERTE PREKOKS

HALSIZLIK, UYUSUKLUK, SOGUK
INTOLERANSI, KABIZLIK, AZALMIS
REFLEKSLER

SANTRAL OBEZITE, STRIA, BUFFALO
HORGUCU

PROGRESSIV BOY KISALIGI, DIGER HIPOFiz
HORMONU EKSIKLIK BULGULARI?

ERGENLIK BULGULARI

DEGERLENDIRME

OYKO

Fizik MUAYENE
KEMIK YASI

TiROID FONKSIYON
TESTLERI

OYKO

Fizik MUAYENE
KEMIK YASI

24 SAATLIK iDRARDA
KORTizOL DUZEYi

OYkO

Fizilk MUAYENE
KEMIK YASI

GH, IGFB-1,IGFB-3

OYKO

Fizik MUAYENE
KEMIK YASI

LH, FSH

TEDAVI

HORMON
REPLASMANI

ALTTA YATAN
HASTALIGI TESHIS ET
VE TEDAVI ET

BUYUOME HORMONU
REPLASMANI

NEDENE YONELIK
SPESIFiK TEDAVI

KEMIK YASI

GECIKMIS

GECIKMIS

GECIKMIS

ILERIDE

BUYOME HIZ)

AZALMIS

AZALMIS

AZALMIS

BASLANGICTA HIzLI
SONRASINDA ERKEN
DURUR



BOY KISALIGININ PATOLOJIK NEDENLERI

AYIRT EDIcl OZELLIK

DEGERLENDIRME

BOY KISALIGI UZERINDE PRIMER ETKILERI OLAN GENETIK HASTALIKLAR

TURNER

SHOX
MUTASYONLARI

NOONAN
SENDROMU

SILVER-RUSSELL
SENDROMU

PUBERTEAL GELISIMIN OLMAMASI,YELLE
BOYUN, CUBITIS VALGUS, KISA SAC CIzGiSI

iZOLE BOY KISALIGI- BODUR GORUNUM
EK GORUNUM ANOMALILERI ESLIK
EDEBILIR

KOCUK YUZ, KALP HASTALIGI,ZEKA
GERILIGI,KRIPTORSIODIZM, YELLE BOYUN

INTRAUTERIN GELISIM GERILIGi, DOGUM
SONRASI GELISIM GERILIGI, BELIRGIN
ALIN, UCGEN YOz VUzUT ASIMETIRISI

KARYOTiP ANALIZi
45 X/MOZAizMm

MOLEKULLER GENETIK
TESTLER-SHOX
MUTASYONLARI

MOLEKULLER GENETIK
TESTLER- PTPN11, SOS1
MUTASYONLARI

KLINiK TANI-GENETIK
DESTEKLEME

TEDAVI

OSTROJEN
BUYUME HORMONU

BUYUME
HORMONU?

BUYUME
HORMONU?

BUYUME
HORMONU?

KEMIK YAS!

NORMAL

NORMAL

NORMAL

NORMAL

BUOYOME HIZI

AZALMIS

AZALMIS

AZALMIS

AZALMIS



ISKELET DiSPLAZILERI

AKONDROPLAZ]

HiPOKONDROPLAZI

SPONDILOEPIFizYAL
DISPLAZI

OSTEOGENEZIS
IMPERFECTA

BOY KISALIGININ PATOLOJIK NEDENLERI

AYIRT EDICl HZELLIK

KISA EKSTREMITELER, YOZ HiPOPLAZISI
GCOGU VAKA PRENATAL VEYA ERKEN
BEBEKLIK DONEMINDE TANILI

KISA EKSTREMITELER- AKONDROPLAZIDEN
DAHA HAFiF, LUMBAR LORDOZ,
MAKROSEFALI, EPILEPSI

EKSTREMITE KISALIKLARI, KIFOZ, SKOLYOZ,
OSTEOARTRIT

TEKRARLYAN FRAKTURLER, BUNLARA
BAGLI EKSTREMITE KISALIKLARII MAViI
SKLERA,iSITME KAYBI

DEGERLENDIRME

KLINiK TANI
GENETIK-FGFR3
MUTASYONUN TESPITi

KEMIK SURVEY
GENETIK-FGFR3
MUTASYONUN TESPITi

KEMIK SURVEY

KEMIK SURVEY

TEDAVI

KOMPLIKASYONLARI
N YONETiMi- UYKU
APNESI, SPINAL
STENOZ
,KRANIOSERVIKAL
KOMPRESYON

SPINAL STENOZ ICIN
GEREKITGINDE
AMELIYAT

OMURGA
BOZUKLUGU VE
OSTEOARRIT ICIN
TEDAViI-
GEREKTIGINDE
CERRHI

BiFOSFONAT,
FRAKTUR TEDAVISI

KEMIK YASI

HAFiF GECIKME

NORMAL

NORMAL

NORMAL

BUYOME HIZ)

AZALMIS

AZALMIS

AZALMIS

NORMAL-AZALMIS



Boy kisaligi olan ¢ocukta
Hesaplanan buyume hizi

/ \>

azalmis normal
l Diger sikayetler? hastalik diistindirecek semptomlar
(malnutrisyon,crohn vs, puberte gecikmesi yapabilecek durumlar)
Hedef boyu hesapla Orantisiz boy kisaligl, dismorfik bulgular

l evet l hayir

Kemik yasini belirle
Arastirmaya devam

\

Takibe devam

Kemik yasina

Biiylime hizi Kemik yasina gore azalmis gore azalmis Kemik yasina Azalmig-normal
0 normal Hedef boyd gore normal Hedef boy il
Ongériillen boy  __, edef boydan Hedef boydan ) edef boy ile
Hedef boydan B A R Eh Hedef boy ile ayni
Kemik yasi daha az ayni
m— normal Gecikmis- o normal
ileri normal gecikmis

l Sistemik ,endokrin, genetik l l

Sistemik ,endokrin, genetik
hastalik bulgusu varmi
hastalik bulgusu varmi

Erken ergenlik, .
hipertiroidizm? ’/ﬁaylr \ evet™ \haylr Kapl|s?l boy 'Ii‘llslglslegll boy
. ISaligl
Idyopatik Sekonder Subklinik 2

boy kisalig sebepleri sistemik
arastir hastalik?



VAKA SUNUMU 1

* Anna, annesi tarafindan buyumesi hakkinda endise duyulmasi nedeni
10 yasinda iken cocuk endokrin poliklinigine getirilmis.

* Gecen yildan itibaren giderek artan bas agrisi ve yorgunluktan sikayet
ediyor.

e Basarili bir dordiincu sinif 6grencisidir.

* Akraba olmayan ebeveynlerin 3. cocugudur. Kardesleri saglikli normal
bir blyumeye sahip.

* Babasinin boyu 172 cm, annesinin boyu 160 cm.
* Anne 14 yasinda mens olmaya baslamis.
* Daha 6nce bilinen bir hastalik dykusu yok.






* 49 cm, 3330 gram olarak dogmus. Dogumda problem yasanmamis.
* Annanin sindirim sistemi sikayeti yok. Ek sorunu yok.

* TY: 10 yas

e Boyu: 122 cm (- 2,2 sds)

* Vicut agirhgi: 26 kg (10-25p)

* Son 1 yildir 2 cm den daha az boy uzamasi olmus.

e Kta: 66/dk
e Kan basinci 84/59 mmHg



* Muayenesinde tiroit bezi palbe edilebiliyor.
* DUsuk sac cizgisi ve genis aralikli meme uclari mevcut.

* 10 yasindaki bir kiz cocugunda olabilecek gogus gelisimi ve genital
killanma yok.



Asagidakilerden hangisi en olasi tani
kategorisidir?

1)Bobrek hastaligi, sindirim sistemi hastaligi veya herhangi bir btiyime
gecikmesi yapabilecek kronik hastalik

2)Hipotiroidi

3)Hipokondroplazi veya diskondroplazi gibi iskelet sistem anomalisi
4)Buyumeyi etkilemis hipotalamohipofizyel timor gibi bir endokrin
hastaligl

5)GH, IGF-1 hormon eksikligi gibi bliyume hormonu eksikligi ile giden
genetik hastaliklar

6)Buylime bozuklugu iceren konjenital veya genetik herhangi bir
hastalik



Asagidaki testlerin hangileri tani koymada yardimci olabilir?

Serum kalsiyum ve fosfor diizeyi
Elektrolitler, kreatin

Bazal FSH, LH

Kan sekeri

24 saatlik idrar miktari

Idrar osmolalitesi

Gece yarisi plazma kortizolu
sabah kortizolu

bazal ACTH

Idrarda atilan kortizol miktari
Blylme hormonu dizeyi
Bliyime hormonu uyari testleri
Serum IGF-1

IGFBP-3

FT4

TSH

TRH testi

Tiroid US

Anti-TPO

PTH

D vitamini

Kc fonksiyon testleri

Tam kan sayimi
Hipotalamo-hipofiz bélgesi MR |
Karyotip

Direk grafi

CRP

Eritrosit sedimentasyon hiz

Anti-gliadin, Anti-endomisyum antikorlari

Serum B-HCG ve alfa- fetoprotein,

Ter testi

Hemogram, biyokimya
Tiroit hormonlari
Tiroid otoantikorlari
Tiroid US

Sol el bilek grafisi
Kromozom analizi




Anna ‘nin hekimi bas agrisindan dolayi MR
cektirmis




Asagidaki tanilardan hangisi olabilir?

1)Hipofiz adenomundan salgilan ACTH a
sekonder Cushing hastaligi

2)Tiroid disgenezilere sekonder hipotiroidizm
3)Tiroiditlere sekonder hipotiroidizm
4)Histiositozis

5)Kraniofarinjioma

6)Norofibromatozis

7)izole biyiime hormonu eksikligi
8)Kombine hipofiz hormonu eksikligi
9)Buylime hormonu direnci

10)IGF-1 eksikligi, mutasyonu

11) IGF-1 direnci
12)Pseudohipotiroidizm
13)Diskondrosteosis
14)Hipokondroplazia
15)Hipofiz adenomu

16) Kistik fibrozis

17)Renal yetmezlik

18) Renal tibuler defektler
19) Crohn

20) ¢colyak



MR gorintulemesi hipofiz bolgesinde bir kitle gorinimu oldugunu
gostermektedir. Kontrast madde homojen yayilim gostermekte.

e Hastanin klinik bulgulari ve MR bulgulari birlikte degerlendirildiginde
hashimoto tiroiditine sekonder gelisen hipotiroidizm sonucu asiri TSH

salgilanmasi ve bunun sonucunda gelisen hipofiz pseudo timar tanisi
konulmus.

 Tedavi olarak 75 mcg/gln I-tiroksin baslanmis. Boy uzamasi acisindan
takibe alinmis. 2yil sonra 13.5 yasin hedef boyuna ulasmis.

* TSH normale donmesi ile izlemde hipofizdeki kitle gorinimu dizelmis.



* FT4: 3.5 pmol/I(12-21 pmol/l)

e TSH: 540 micro IU/ML(N:0,7-5 IU/ml)
 Antitiroglobulin antikorlari : 23750 uU/mI(N<60 1U/ml)
e Karyotip normal: XX



Vaka 2

* 6 yil 9 aylik kiz hasta

* C. endokrinoloji poliklinigine boy kisaligi sikayeti nedeni ile
basvurmus.

e 2500 gr C/S miad olarak dogmus .

* Daha 6dncesinde hastaneye yatis gerektiren bir hastalik dykuyua yok
* Anne baba akraba degil.

* Annesi Ozbekistanli, anne- baba ayri yasiyor



* Ek bir sikayet tarif etmiyor. Boy kisaligi 3-4 yildir mevcutmus.

* Boy: 104 cm (< 3p) -3.66 SDS
e Kilo: 17.2 (<3 p) -2.08 SDS

* VKI: 15.9 (SD)

* Kemik yasl: 6 yas

* Anne boyu: 162 cm (s6zel)
e Baba boyu: 160 cm (sozel)
e Hedef boy: 154,5 cm (3-10 p)



* Muayenede tiroit non-palpable
* Puberte muayenesi aksilla: evre 1, pubik evrel, meme evre 1

* Ense sac cizgisi dusutk, kubitus valgus gorintist mevcut



e On taniniz nedir?



* Hangi tetkikler istenmelidir?



GLUKOZ
BUN
* KREATININ
AST
AT
" ALP
SODYUM (NA)
POTASYLM (K)
" KLOR(CL)
KALSIYUM (CA)
FOSFOR (P)
MAGNEZYUM (MG)
DEMR (FE)
DEMIR BAGLAMA KAPASITESI (UIBC)

193
044

18
n
138
405
109
92
42
186
132
247

mgidL
mgldL
mg/dL
uL
UL
UL
mmolL
mmolL
mmolll
mg/dL
mgdL
mgldL
padL
paiL

60 - 100
7-168
0,57-111
5-34
0-55
40-150
138 - 145
3447
98- 107
88-108
4.7
17-23
25-1%
110-370

WBC 63 10°9ML 43-103 50
RBC 517 106ML  438-577 R0
HGB 121 0 gdL  13,6-172 TRF°
HCT 39,2 0 % 39,5-503 %’3‘3”"
MCH 21 0 Py 272-335 537"
MCHC 30,9 0 gldL 32,7-356 50"
ROW 15,8 Y % 118-143 “F°
PCT 0,282 % i
MPY 69 fL 68-108 3"
LY% 45 Y % 19,4-449 %00
MO% 99 % 51-109 %M
NE% 409 o % 41.73 "
EO% 38 % 09-60 3"
BA% 04 % 03-15  T3*"
BA 0 10°3ML  0-0.2 o
EO# 02 103ML  0-05 e
Ly# 28 100ML 13-35 55"
mecy 68 0 fl 80,7-955 ST"
MO# 06 100ML  03-00  GEF"
NE# 28 109ML 21-81 S50
POW 17 LR T i
PLT 426 Y 10°3M  156-373  TF"
DISKIDA PARAZIT

Parazite raslanmad|



Rank
Gorinlm
Dansita

Ghukoz
PH
Keton
Kan
Protain
Lokosi
Nitil
Urobiingjen
Biliubin
Eritrosit
Lokosit

Ack San

Barmak

1,011

Limit degerler diginda kalan sonuclan
Normal mg/di
55

Nagalll negatif
Negati negatif
Nagai mg/d|
Nagai negatf
Nagalll negatif
Normal mg/dl
Nagai negati
1 HPF

<1/HPF

SERBEST 13 (FT3) 481 N
SERBEST T4 (FT4) 069 N
SH 408 N

pym

gkl

ol

10-64 D1

i
Puciarik ik
Kardte 110 154
fgin 00408
Ly {7544
3 g 104
B0 D1
0,61' 1,12 0.%

Hami bl

1. Inmester: 0.5 1,06
2 imasler: 0,45+ 0,99
J. Uimesley: 0 48095
Pl ralk

BN
058 %

Colyak antikorlari: negatif




* Pelvik USG de overler degerlendirilememis.
* Karyotip: 45, X0



* Hastaya Turner sendromu tanisi konularak eslik edebilecek ek
patolojiler acisindan isitme ve gorme testi, kardiyoloji konsuiltasyonu
istendi.



Hastaya tani konulduktan sonra 4 yil
takibe gelmemis.

TY:115/12

BOY:120

VA:34.5

KY:10

ONGORULEN BOY: 137 CM
Hedef boyu 154,5

Hastaya bliylime hormonu uyari testi
yapilarak yetersiz yanit gortlmesi
Uzerine buyime hormonu tedavisi
baslanmis.

Tedavi sonrasi 6 ayda 6,1 cm kadar boy
uzamasi goruldi




VAKA-3

e 11 aylik kiz hasta

* Boy kisaligi sikayetiyle getirildi

* Dogumdan itibaren hep yasitlarindan kisa imis.
* Miadinda, 3000 gr, 47 cm dogmus.

* Anne-baba kuzen

e Baba orantisiz kisa

* Bir ablasi orantisiz boy kisaligi, blyime hormonundan fayda
gormemis

* Polivit, ferrum, d vitamini kullaniyor




Vicut agirhgi: 8.1(75-90p)
Boy: 64 cm (<3p)(-4.18 SD)
Ust/ alt: 1,73

Takvim yasi: 11 ay
Boy yasi: 3-6 ay
Kemik yasi: 6-9 ay

Muayenede orantisiz kisalik, kisa
boyun, cubitis valgus mevcut

 Anne: 155 cm (3-10)

e Baba: 157 cm(<3P)

* Hedef boy: 149,5cm(< 3p)

e Abla final boy: 135,7(<3p, -4,6 SDS)



BUyUme egrisi




e On taniniz nedir?



* Hangi tetkikler istenmelidir?



GLUKO 7 mydl  60-100
BUN 16 mydl  51-168
KREATININ 035 mgdl  03-08
" AST 86 UL .M
ALT 3 UL 0-55
" SODYUM (NA) 1 mmoll  139-146
POTASYLM (K) 4 mmoll 4153
KLOR (CL) 100 mmoll  98-107
KALSIYUM (CA) {05 mgd.  9-1f
" FOSFOR (P) 59 mgdl 2347
MAGNEZYUM (MG) 199 mgdl  17-23
DEMR (FE) 51 ugl  25-1%
DEMR BAGLAMA KAPASITES| (UBC) 2186 ugdl — 110-370

* WBC
* RBC
* HGB

* MCH
MCHC
* RDW

MPY
" LY%
MO%
" NE%
EO%
BA%

EO#
*LY#
* Mcv

MO#

NE#

PLT

14,2
423
111
321
26,2
346
15,6
0,303
7.8
701
58
204
26
13
02
0.4
10
759
08
29
17,1
301

C O o0 o <

107"3M  4.3-10.3

10%6/M
gl/dL

10*3/ML
10*3/ML
1073/M
fL
10"3/ML
10*3/ML

10"3/ML

4,38
13,6
39,5
27,2
327
118

68
194
51
41
09

03-
0-
0-

13-

80,7 -

03
21

1
150

=577
-172
-503
-335
-356
-143

-108
-449
-109
-73
-60
15
02
05
35
95,5
-09
-61
-17
-400



GiNKO M oL pgd  70.920

0y
" SERBEST T3 (FT3) 569 Y pgml. ~ 23+54
SERBEST T4 (FT4) 0878 ngdl 0819
ISH 501 uluml 03386
SOMATOMEDINC (IGF-1) i3 ngmL
GFBP-3 331 ug/ml
VITD3 2,93 agl 1044




» Tetkiklerinde AST(86) ve ALT(54) sinirda yuksekligi disindaki degerleri
normal. C Hepatoloji tarafindan takibe alinmis.

 Hastadan kromozom analizi istendi: 46, XX

* Hastanin orantisiz boy kisaligi olmasi nedeni ile cekilen kemik
surveyinde :

KEMIK SURVEY GRAFI

KEMIK YAPILARDA OSTEOPENI IZLENMEKTEDIR. UZUN KEMIK METAFIZLERDE GENISLEMELER
DIKKATI CEKMEKTEDIR YAN VERTEBRA GRAFISINDE T12KORPUSUNDA ANTEROR KESIMDE DEFEKT
IZLENMEKTEDIR.INTERVERTEBRAL DISK MESAFELERI ARTMISTIR (PSODOAKONDROPLAZI)



e SHOX: NEGATIF

e PED. HEPATOLOJi TARAFINDAN YAPILAN TETKIKLERDE ALFA-1
ANTITRIPSIN EKSIKLIGI TESPIT EDILDI.

* FGFR3 GENI EKZON 13 BOLGESINDE HETEROZIGOT PN540K
MUTASYONU (+)

e TANI: HIPOKONDROPLAZI



« HASTA 5 YIL 9 AYLIK IKEN HASTAYA GH BASLANDI.
« TEDAVI ALTINDA 3 AYDA 2,4 CM KADAR UZAMIS.

« HASTANIN C. ENDOKRINOLOVJISI TARAFINDAN TAKIBI DEVAM
ETMEKTE.



SONUC

* Cocuklarda buyume takibinin yapilmasi

* Boy kisaligina yaklasirken oykd, fizik muayene(ayrintili antropometri)
yvapilmasi

 Patolojik boy kisaliklarinin C. Endokrine yonlendirilmesi
gerekmektedir.



