Orijinal Soru: Klinik Bilimler 147

147 Bes yildir ataklar halinde hipertansiyonu olan 30 yasindak erkek hasta son zamanlarda siddetli bas agrilarinin olmasi tUzerine
basvuruyor. Bébrek ultrasonografisinde her iki bobrekte hem kistler hem de solid lezyonlar tespit ediliyor. Kraniyal bilgisayarli
tomografide serebellar kitle saptaniyor. Serebellar kitlenin patolojikinelemesinde hemanjiyoblastom oldugu anlasiliyor.

Bu hasta icin en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Nefronofitizis
B) von Hippel-Lindau hastaligi

C) Otozomal dominant polikistik bobrek hastaligi
D) Meckel-Gruber sendromu
E) Fabry hastaligi

Dogru Cevap:B

DERS NOTLARIMIZDAN REFERANSLAR

(Bu referanslar; soru kitabi Tiim Tus Sorulari, Kamp notlarimiz ya da non spesifik slaytlardan DEGIL, iLGiLi NOTLAR
sadece gunncel ders notlarimizdan verilmistir. Bu notlari subelerimizde kolayca edinip, referanslari

kontrol edebilirsiniz.)

| Tablomuz da Oyle Is
TUS HAZIRLIK MERKEZLER] . _ bitirici Ki... Aynen
- sorudaki verileri
karsilayacak sekilde...
e Her ne kadar kanser belli bir hiicrede birikmis genetik mutasyonlar sonunda gelisse :
de, kanserlerin %10°u genetik yatkinhk nedeniyle gelismektedir. Bu tablo kend|
konusundan yillar boyu
hicbir soru kacirmaz...

¥ Genetik Faktérler

Kanser ile iliskili Sendromlar ve Genler

Sendrom Gen Kahtim Kanserler
Ataksi telenjiektazi ATM OR Meme kanser’
Otoimmiin lenfoproliferatif FAS. FASL oD —
sendrom
Cowden sendromu PTEN oD Meme, tiroid, endometrium
: o : _ APC oD
Familyal adenomatdz polipozis Kolorektal
MUTYH OR
Familyal melanom CDKN2A QD Melanom, pankreas
Familyal Wilms tlimori WT1 QoD Renal (pediatrik)
HEFEdIFET RIE-f O BRCA 1ve 2 QD Meme, over, prostat
kanseri
Herediter diffiiz gastrik CDH1 oD Mide
kanser
Herediter retinoblastom RB1 oD Retinoblastom, osteosarkom

Herediter nonpolipozis kolon MSH2, MLH1, BOLN, enEOMALIRIM, Rl

" oD mide, ince barsak, Ureter
kanseri sendromu MSH6, PMS2 karsinomu
Here._-dlter Papilier renal MET oD Papiller renal karsinom
karsinom
Jid il boli . d SVMAD4, oD Gastrointestinal, pankreas
uvenil polipozis sendromu BMPR1A it
Sarkom, meme, lGsemi, beyin,
} : adrenal, melanom, mide,
Li-Fraumeni sendromu P D kolorektal, pankreas, czefagus,
akciger, germ hicreli timar
Norofibromatozis Tip1 NF1 oD Eurgﬁbroma, Boraslnsandom,
eyin
e ) Vestibiler schwannom,
Norofibromatozis Tip2 NF2 oD menenjiom
Tiiberosklerozis TSC1, TSC2 oD PR ON horeNTl, TR

an jiomyolipom
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RCC, serebellar

Von Hippel Lindau hastahg VHL oD hemajioblastom,
feokromasitoma

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com’u ziyaret ediniz.
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e Konvulsiyonlar siklikla sit gocukludu doneminde infantil spazm (West sendromu)
seklindedir. Bir yasindan sonra konvulsiyon, Lennox-Gestaut sendromu seklinde
gorilir.

o Karakteristik beyin lezyonu MSS'de kortikal tlberdir.

e Mental retardasyon nadirdir.

Tedavi

o Konvulsiyonlar, ACTH ya da vigabatrine iyi yanit verir.

o Fasiyel anjiofibromlar, kardiyak rabdomiyom ve renal anjimiyolipomlar igin cerrahi
dncesi selektif vakalarda everolimus denenir.

STURGE WEBER SENDROMU

» Fasial anjiyoma (sarap renginde), hemiparezi, glokom ve konvulsiyon ile
karakterizedir. Olgularin yansinda mental retardasyon vardir GNAQ genindeki
sporadik mutasyonlarin sorumlugu oldugu gosterilmistir

Patofizyoloji

e Fasial ve serebral gelisimin erken evrelerinde embriyonik vaskiler yatakta anormal
gelisim ile karakterizedir. Leptomeninkslerde anormal vaskilarizasyon vardir. Bu
bélgelerin altindaki beyin parankiminde de anormal vaskiilarizasyon vardir. Serebral
kortekste kalsifikasyon vardir. Ylizde trigeminal sinirin ilk dallanma dermatomunda
anjiyoma vardir.

Klinik bulgular

s Yzde fasial anjiyoma dofumdan itibaren vardir. Kutandz anjiyomaya ilave olarak
yanak mukozasi, dil, damak, farenkste de bulunabilir.

o Kontralateral hemiparezi, hemianopsi

o Hipoksiye bagh oldudu dustintlen beyaz cevher anormallikleri

e Basit ve kompleks parsiyel konvulsiyon

e Glokom

Beyin ve yiz tutulumuna gére Ug tipi tfanimlanmigtir:

Tip I: Hem yizde hem leptomeningeal anjiyomlar; glokom olabilir
Tip II: Sadece yiizde anjiyom (5SS tutulumu yok); glokom olabilir
Tip III: Sadece leptomeningeal anjiyomlar; genellikle glokom yok.

« EEG: Epileptik sendromlarin gosteriimesi

o Intraokiler basincin monitorize edilmesi

o Radyografilerde “tramvay yolu” goriinimu veren paralel kalsifikasyon gizgileri
e (T ve MRI'da kalsifikasyon ve parankimal bozukluklar gériilebilir,

Tedavi

e Konvulsiyonlar, medikal olarak tedavi edilmeye galisili. Konvulsiyonlar kontrol edilemez
ise, etkilenen bélge cerrahi olarak cikarilabilir,
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VON-HIPPEL-LINDAU SENDROMU

* Retina ve serebellumun hemanjioblastomalan ile karakterizedir.

e Siklikla spinal kord anjiyomu ve dider organlann kistik lezyonlan ile karakterizedir.
» Otozomal dominant geger.

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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TUS HAZIRLIK MERKEZLERI
NOROKUTANOZ SENDROMLAR

Familyal Tiimor Sendromlan (Norokutanoz Sendromlar)

Sendrom Ozellik

Nérofibromlar, schwannomlar, malign periferik sinir timdori, gliomlar, cafe-

Norofibromatosis 1 au-lait lekeleri, iriste lisch nodiilleri, feokromasitoma

8. kafa ciftinde bilateral schwannom, menenjiom, nérofibromlar, spinal
Norofibromatosis 2 |kord ependimomlan, Non-neoplastik lezyonlar olarak schwannosis,
meningioanjiyomatosis ve glial hamartomlar eslik edebilir.

Tuberoskleroz hamartin'i kodlayan TSC1 veya tuberin’i kodlayan TSC2
genlerindeki bozulma sonucu ortaya ¢ikar. Gen mutasyonlan dizensiz mTOR
aktivitesine yol acar. Serebral kortikal malformasyon, subependimal dev
hiicreli astrositom, epilepsi (ilk haftalarda), mental retardasyon, kardiyak

Tuberoskleroz rabdomivomlar, renal anjivomiyolipomlar, retinal hamartom, kutandz
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VHL gen mutasyonu goriillir. Serebellar hemanjiyoblastom, retinal anjiyom,
Von Hippel-Lindau |renal hiicreli karsinom, eritropoetin sekresyonu, feokromasitoma, visseral
kistler, ependimal kistler

Herediter degil, sporadiktir. 5.kafa cifti trasesinde deride kutanoz
Sturge-Weber anjiyomlar, aym tarafli oksipital atrofi meningial anjiyomatosis, serebral
hastaligh kalsifikasyon, epilepsi, mental retardasyon, grafide kafada tren ray
kalsifikasyon (damar duvarlarinda), glokom.

» Ataksi telenjiektazi OR gecer, Sturge-Weber sendromu herediter gecmez, tablodaki diger
norokutandz hastaliklar OD gecer.

s Multipl schwannomlar ile iligkili sendromlar: Nérofibromatozis-2,
Schwannomatosis ve Carney kompleksidir.

PERINATAL HASAR

e Prematiir infantlarda daha sik gérilirler ve bu infantlarda intraventrikller hemorajinin
en sik nedeni germinal matriks hemorajileridir.

e Germinal matriks, gestasyonun 35. haftasina kadar caudat nikleus ve talamusun,
subependimal bélgelerinde gérilen primitif hicrelerden olusan bir yapidir.

o Hipoksemi, hiperkapni ve asitoz durumlarn (premattrlerde siklikla izlenirler) germinal
matriksteki endotel hiicrelerinde hasar olusturarak kanamaya neden olur,

e Term infantta gérilmesz.
e Kanamadan sonra kan kolaylikla ependimal tabakayi asarak ventrikiler sisteme girer.

o Akut epizotu gectikten sonra hemoraji organize olur ve hastada skar ve reaktif gliozis
gelisimi ve CSF drenajini bozarak obstriktif hidrosefali geligsimi olusturur.

o Beyaz madde nekrozu ya da periventrikiiler lo komalazi bir dider 6nemli perinatal
beyin hasandir; fatal olabildidi gibi gelisme geriligi ile seyredebilir. Termdeki infatlarda
izlenebilir. Siklikla kardiyorespiratuvar disfonksiyon, hyalin membran hastalidi, sok, sepsis,
konjenital kalp hastalidi durumlarla beraberdir,

e Sonugta beyinde hipoperfuzyon sonucu beyaz maddede nekroz, renk dedisimi takiben
kavitasyon ve hemoraji izlenir. Ozellikle lateral serebral ventrikiillere komsu alanlarda
sik izlenir.

Iskemik hasar yayginsa multikistik ensefalopati gelisir. Serebral korteksin
perinatal iskemik lezyonlari incelmig, gliotik giruslar ile sonuglanir (ulegyria). Asiri
ve diizensiz miyelinizasyon derin niikleuslara mermer benzeri gériintii verir (status
marmoratus). Bu gocuklar genellikle serebral palsy'li olurlar.

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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v Mental retardasyon

v Daha az sikhikla gériilen bulgular:
» Kardiyak rhabdomiyom (kalbin ¢ocuklarda en sik selim timaori) * *TUS **

» Renal anjiyomyolipoma veya renal kistler-pulmoner kistler
» Retinal kistler

Sturge-weber Sendromu

» Kaltsal gegisi olmayan tek nérokutandz sendromdur.

e Leptomeninkslerde anormal vaskiilarizasyon vardir,

» Serebral kortekse kalsifikasyon vardir.

e Yizde trigeminal sinirin ilk dallanma dermatomunda anjiyom vardir.

¢ Yiizde fasiyal anjiyoma dodumdan itibaren vardir.

 Kutandz anjiyomaya ilave olarak yanak mukozasi, dil, damak, farenkste de bulunabilir.
» Kontrlateral hemiparesis, hemianopsi
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Von-Hippel Lindau Sendromu

Retina ve serebellumun hemanjiyoblastomalan ile karakterizedir.

Siklikla spinal kord anjiyomu ve difjer organlarin kistik tiimorleri ile karakterizedir.

Otozomal dominant geger.

En karakateristik klinik 6zelligi retinal tiimorlerdir.

Serebellumda hemanjiyoblastom kitle lezyonu yapar.

Hastalarin bazilarinda polisitemi vardir. Polisitemi serebellar tiimériin cikarilmasi ile ortadan kalldar.
Ic organlarda kistik lezyonlar (6zellikle pankreas, karacijer ve epididimde olmak (izere)

Renal tiimorler ve feokromasitoma sikhg: artmistir.

Kas fasikillasyonlarinn en sk gézlendi§i
hastalik... Amyotrofik lateral sklerozdur.

SPOT BILGILER

Birinci motor ndron hasari bulgusu olanlar:
Spastisite, DTR artar, ylzeyel refleksler azalir,

i &ullain-barre sendromuna ﬂ'ﬁalﬂ'mplﬂji, pﬂ"'ﬂlﬂ\jlk refleks (bﬂbiﬂﬂki" klonus +)

arefleksi, ataksi eslik etmesine... Millerfisher

sendromu denilir. » 1kinci motor néron hasar bulgusu olan:
Fasikiilasyon, atrofi, DTR azalir, patolojik refleks

Gullian Barre sendromunda en sik tutulan yoktur.

kraniyal sinir... Bilateral fasiyal parazilidir. . Amyotrofik letaral sklercz tedavisinde

Guillain-barre sendromunda tamida en iyi kullanilan ilag. .. Riluzoldur

yontem... albiminositolojik ayrigmadir,

Adson testinin kullanildigi hastalik. ..
outlet sendromudur.

torasik

Karpal tinel sendromunda uygulanan testler:
Tinel, phalen, ters phalendir,

Otozomal resesif gegisli tek kas hastalig...

*  Amyotrofik letaral skleroz;

v

v

Motor néron hastaligidir.

Duyu kaybi, sfinkter kusuru, ekstraokuler kas
tutululumu OLMAZ

Bir gozde optik atrofi, dijer gbézde papil
ddem varsa... FOSTER-KENEDY sendromu

Limb-girdle distrofisidir. diigtilmelidir

* Myastenia graviste.. Postsinaptik nikotinik Horner sendromu... Sempatik yolda blokajla
asetilkolin reseptérlerine karg: antikor olugur. olugur

- Sebepsiz gilme ve aflama nébetleri ile * Akut gelisen boyun ve ylz afrisi ve
karakterize hastalik.. Pseudobulber paralizidir horner sendromunda... karotis diseksiyonu

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.

Ust ve alt motor néron tipi defisitin birlikte
bulunduju hastalik... Amyotrofik lateral
sklerozdur.

digindirmelidir
LP'nin en sik komplikasyonu... Bag agrisidir.



