Orijinal Soru: Klinik Bilimler 191

191.0n iki gunlik term bebek nébet gecirme nedeniyle getiriliyor. Anne ve baba arasinda akrabalik olmadigi, spontan vajinal yolla 3.050
gram dogdugu, anne sutuyle beslendigi, Fallot tetralojisi saptandigi ve 1 haftalikken taburcu edildigi 6greniliyor. Fizik muayenesinde;
dusuk kulak, hipertelorizm ve mikrognati gdzleniyor. Laboratuvar tetkiklerinde Ca 7,0 mg/dL (N: 8,5-10,8), P 9,6 mg/dL (N: 4,8-8,4),
ALP 117 U/L (N: 90-273) ve PTH 81 pg/mL (N: 6-89) saptaniyor.

Bu hastada en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Barakat sendromu

B) Kearns-Sayre sendromu
C) Sanjad-Sakati sendromu
D) DiGeorge sendromu

E) Kenny-Caffey sendromu

Dogru Cevap:D

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

Mikrodelesyon sendromlan

DERS NOTLARIMIZDAN REFERANSLAR

TUS HAZIRLIK MERKEZLERI

Klinik Bilimler 191. soru

Tusdata Pediatri Ders Notu 1.

Delesyon Sendrom Klinik Bulgular
1p36 1p delesyonu Biylime geriligi, dismorfik bulgular, mental retardasyon
a2 Asin buyume, makrosefali, buylk el ve ayaklar, tipik yuz bulgulan, mental
5g35 Sotos (50%) EblalawimE
BY Axenfeld-Rieger malformasyonu, isitme kayb1, konjenital kalp hastah@, dental
ép25 Axenfeld-Rieger anomliler, gelisme geriligi, fasiyal dismorfizm
. Tipik yiiz gorinimi (elfin ylz-peri ylzl) iriste” stellate™ patern, strabismus,
7911.23 Williams . % - g
supravalvller aort stenozu, mental retardasyon, “arkadas canbis” kisilik
8p11 8p11 Kallman sendromu 2, sferositz, multipl konjenital anomali, mental
retardasyon
8023.1 Mikrosefali, gelisme geriligi, ASD, V5D, pulmoner stenoz, konjenital davrams
st problemlen
8024.1- Langer-Giedion veya | Seyrek sac, multipl koni sekilli epifiz ve kikirdak doku eksostozu, kalin alar
24 1'3 triko-rino-falengeal, kartilaj, yukan donik burun delikler, belirgin filtrum, buyik kulaklar, hafif
b tip Il mental retardasyon
9q22 Gorlin Multipl baza_tL hl'.it:_n_eli karsinom, odontojenik keratositler, palmoplantar pitler,
falks serebnr kalsifikasyonu
Sinorfisle karakterize tipik ylz, antevert burun delikleri, protride dil, midface
L Gt aelesyeny hipoplazi, konotrunkal kalp defektleri, mental retardasyon
10p12-p13 DiGeorge 2 DiGeorge 1 ve velokardiyofasiyal 1'in bir cok ozelligi
11p11.2-p14 Potocki-Shaffer M1uLt1pl Ieksostc:-z, pariyetal foraminada genisleme, kraniyosinositoz, fasiyal
dismorfizm, mental problemler
11013 WAGR Wilms timdri, aniridi, erkek genital hipoplazisi, gonadoblastoma, uzun yiiz yapisi,
P yukan doniik palpebral fissiirler, pitoz, disiik kulak, mental retardasyon
11q24.1- E s : . o : ;
11qter Jacobsen Mental ve gelisim geriligi, kardiyak ve parmak anomalileri, trombositopeni
15q11-q13 - Dogumda ag@r hipotoni, obezite, kisa boy (bliyime hormonu tedavisine yamt
Prader-Willi : 2 s :
(pat) verir), kiclk el ve ayaklar, hipogonadizm, mental retardasyon
15a11-a13 Hipotoni, san sa¢, midface hipoplazi, prognatizm, ndbetler, jerkler seklinde
[mzt} 9 Angelman ataksik hareket bozukluklan, engellenemeyen gulme ataklan, agir mental
retardasyon
15021 15q21 delesyonu Buyume geriligi, gaga burun, ince Ust dudak, kiglk el ve ayaklar, mental
retardasyon
16p13.3 Rubinstein-Taybi Mikrosefali, pitoz, gaga burun, genis basparmak ve bliylk-genis ayakparmaklan,
mental retardasyon
17p11.2 Srith-Magesiis Brakisefali, mldfas'l'g.fal hipoplazi, prognatizm, miyopi, vank damak, kisa boy,
davrams problemleri mental retardasyon
17p13.3 Miller-Dieker .].kr.f".h.?nfh’ k'!g hn, rke ektmal genitalinde hipoplazi,
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22q11.2

Velokardiyofasiyal-
DiGeorge sendromu

Timus ve paratiroid bezlerin hipoplazisi veya agenezisi, aurikula ve eksternal
audituer kanal hipoplazisi, konotrunkal kalp anomalileri, yank damak, kisa boy,
davrams problemleni

22q13.3
deletion

Hipotoni, gelisme geriligi, normal veya hizlanmis bliylUme, pitoz, displastik ayak
tirnaklan, anormal kulaklar

Xp21.2-p21.3

Duchenne miskiler distrofi, retinitis pigmentosa, adrenal hipoplazi, mental
retardasyon, gliserol kinaz eksikligi

Xp22.2-p22.3

lktiyoz, Kallman sendromu, mental retardasyon, kondrodisplazi punktata

Xp22.3

Mikroftalmi ve lineer
defektler (MLS)

Mikroftalmi, lineer cilt defektleri, poikiloderma, konjenital kalp hastabiklan ,
nobetler, mental retardasyon

ILGILI NOTLAR

Bizim notlarimizin tek bir
amaci var... Konularin
puf noktalarini size
sunmak ve size
maksimum soruyu
yaptirmak...Buyrun bir
ornek daha...

Bu tablo bir cok
hastaligi 6zetleyen
mukemmel bir tablo
gecmiste cok soru
yakaladi halen
yakalamaya devam
ediyor ve daha ¢ooook
soru yakalayacak.

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




TUS HAZIRLIK MERKEZLERI

P

X resesif kahtilan bir hostalia sahip erkek saglikh bir kadinla
evienirse, hastahdin erkek gocuklara gegme ihtimali... %0

Duchenne muskiiler distrofisindeki genetik gegis ve gen
defekti... X'e bagli resesif, Xp21 defekti.

Uglii nikleotid tekrar artisi ile karakterize hastaliklar. ..

- Huntington hastahgi

- Spinal ve bulber muskiiler atrofi
- Spinoserebellar ataksi

- Psddoakondroplazi

- Okulofaringeal muskiiler distrofi
- Kleidokranial displazi

- Sinpolidaktili

- Miyotonik distrofi

- Freidreich ataksisi

- Frajil-X sendromu

- Progresif miyoklonik epilepsi

CTE gl nikleotid tekrar ile giden hastalklardan olan...
Miyotonik distrofi

CAG iglii nikleotid tekram ile giden hastahklara drnekler...
- Huntington hastaligi,

Spinal ve bulbar miiskiiler atrofi,

Spinoserebellar ataksi tip 1

Machado - Joseph hastalid

Delesyonla ortaya gikan dnemli sendromlar.. Cri du Chat
sendromu, Wolf-Hirschhorn sendromu

- Williams Sendromu

- Smith-Magenis Sendromu

- Langer-Giedon Sendromu

- Miller-Dieker Sendromu

- Prader-Willi Sendromu

- Alagille Sendromu

- Angelman Sendromu

- Rubinstein-Taybi Sendromu

- Velokardiyofasiyal/DiGeorge (22q delesyonu, CATCH)
Sendromu

Mental retardasyon, gégis agrs:, kalin dudaklar, genis agiz ve
yiksek kos gizgisi gdzlenen ve ekokardiyografide supravalviler
aort darhigi saptanan bir hastada en olasi tam... Williams
sendromu. Onemli dzellikleri; Blyiime geriligi, Peri yiizii (Elfin
facE), mental retardasyon, konjenital kalp hastaligi ve infantil
hiperkalsemi.

Elfin yiiz (Peri yiizi)) gérinimi, mental gerilik, konjenital kalp
hastaligi, boy kisahigi, hiperkalsemi... Williams Sendromu.

Angelman ve Prader Willi sendromuna neden olan genetik
lokalizasyon. .. 15q11-13

Prader Willi ve Angelman sendromunun en sik nedeni... Prader
WilliaPaternal 15q11-13 delesyonu(mikrodelesyon) Angelman
sendromudMaternal 15q11-13 delesyonu (mikrodelesyon)
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DiGeorge sendromunda gdzlenen klinik &zellikler... Kulak
anomalileri, anormal yiiz goriiniimii, neonatal hipokalsemi, aort

arkusu anomalisi, timik hipoplazi, boy kisalig.

Witokondriyal kalitimin en &nemli ze

gegisli olmasidir. Diger nemli &zellikleri;

- Klinik gok fazla farklilik gosterebilir.

- Hasta kadinin tiim gocuklari da hastadir,

- Hasta erkekten gocuklara hastalik gegmez.

- DNA analizi igin etkilenen dokunun drneklerini gerektirebilir,

ETrrr

S

Bir yasina kadar normal gelisim gdsteren, bu yastan sonra
tekrarlayan inme ataklari bagliyan ve ataklar sirasinda
asidoz ve miyopati belirlenen 18 aylik bir gocukta dncelikle
diislindimesi gereken hastalik grubu... Mitokondriyal
hastaliklardir. Mitokondriyal kalitimla gegen snemli hastaliklar
sunlardir; Leber‘in kalitsal optik noropatisi, bazi ndromuskiiler
hastaliklar, miyoklonik epilepsinin bir tipi, miyopatilerden
Kern-Sayre Sendromu, MERRF, MELAS (Mitokondriyal
ensefalomiyopati, Laktik asidoz, hemiparezi ataklar:).

Mitokondriyal Hastaliklar;

- Leber‘in kalitsal optik noropatisi

- Bazi ndromuskiiler hastaliklar

- Miyoklonik epilepsinin bir tipi

- Miyopatilerden Kern-Sayre Sendromu

- MERRF, MELAS (Mitokondriyal ensefalomiyopati, Laktik
asidoz, hemiparezi ataklari)

27. SIK 6ORULEN GENETIK VE
MALFORMASYON SENDROMLARI

En sik gdrilen kromozom anomalisi... Down sendromu (Trizomi
21). Orta derecede mental retardasyonun en sik nedenidir ve
ileri anne yasi en &nemli risk faktoriidiir,

Down sendromunda en sik gdrilen kardiyovaskiiler sistem
anomalisi... Endokardial yastik defekti-AVSD. Down'a eglik
eden diger KVS anomalileri; Pulmener hipertansiyon ile seyreden
ASD, V5D ve PDA.

Konjenital lGseminin en sik nedeni... Trizomi 21. Losemi Tipleri:
ALL ve AML M7.

Down sendromunda en sik gdrilen malignite... Losemi

Down sendromunun géz bulgulam... Strabismus, Katarakt,
Nistagmus, Glokom

Down sendromunun yenidogan dénemindeki en Gnemli bulgusu. ..
Hipotonidir (Yas ilerledikse kaybolur). Ayrica; Moro refleksinin
alinmamasi, genelde prematiire olmalari ve term doganlarin da
diigiik dogum agirlikli olmasi da snemlidir.

Mozaik Down sendromunda kalitimsal gegis... Postzigotik non-
disjunction

Kardiyovaskiiler anomalilerin en sik g&rildigd trizomi...
Trizomi 18 (Edwards sendromu). Edwards Sendromunun diger
bzellikleri; Kizlarda siktir ve dodum tartilar kiigliktiir, Gobek
arterlerinden biri eksiktir. Mahmuz topuk (Rocker- bottom feet)
ve el parmaklarinda birbiri lizerine gaprazlama onemli ekstremite
anomalileridir. VSD, PDA, kapak ve damar anomalileri (KVS
anomallerinin en sik gérildigi trizomidir) sik goriliir,

Turner sendromunda en sik grilen kalp anomalileri... Bikispit
aortik valv (en a1k) ve aort koarktasyonu,

Turner Sendromunda doktora en sik basvuru nedeni... Boy
kisalig.

16 yasinda primer amenore, kisa boy, sag gizgisi asagida ve
iksek damak olan hastada en olasi tam... Turner sendromu.
nemli ozellikleri; Fibrotik overler ve cinsel geligim geriligi,

biiyiime geriligi, yele boyun, kubitus valgus, meme baglarinda

ayriklik ve pigmente nevus. Bu vakalarda IQ normaldir.

Turner Sendromu. ..

- En sik karyotip 45 X

- En sik bulgu boy kisalig

- En sik bagvuru boy kisaligi ve amenore

- En sik kardiyak bulgu bikiispit aorta, sonra aort
koarktasyonu

- Eglik eden dnemli bulgular: Dismorfolojik dzellikler (yele
boyun, yiiksek damak, diigiik ense sag gizgisi, cubitus valgus,
kalkan gdglis), yenidegan dineminde lenfddem, tekrarlayan
otitis media-igitme kaybi, renal anomaliler, hipertansiyon

Iste referans denilen
sey budur... Sizi asla
supheye dusurmez, yari
yolda birakmaz...

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



Bazen oyle kritik bir

P Tusoav; b T —— bilgi yazarsiniz ki nota...
- Size guvenip bu notu

 Hipokalsemi, kalp blodu, ventrikil fibrilasyonu, hipotansiyon, kalp yetmezlidi, EKG'de okuyamar Soruya
QT uzamasina neden olabilir. b kt - d d d -
e Laringospazm olusabilir. a Igln a aninaa : ogru
» Yenidoganlardaki jitterinesin en énemli nedenlerinden birisi de hipokalsemidir. yanltl bulurlar ve size
e Hipokalsemi kroniklesirse (rasitizm, hipoparatiroidi), kemikte demineralizasyon olur dua ederler_ |§te bu dua
ve sonugta kemik agrilar ve kiriklar olusabilir. . -
 Hipokalsemi 1 yildan uzun siirerse katarakt olusur. tum Yorgumugumuza
1. Yenidogamin Erken Hipokalsemisi deger. 5

e Hayatin ilk 5 giini iginde gérdlir ve fizyolojik hipokalseminin dedisik nedenlerle
uzamasl vefveya siddetlenmesi ile ortaya gikar.

o En sk neden alim eksikligine baghdir, 6zellikle preterm bebeklerde sik gorildr.

Yenidoganin erken hipokalsemisi nedenleri

« Alim eksikligi (En sik)

« Diabetik anne bebegj

« Perinatal stres (asfiksi)

« Alkaloz

« Furosemid tedavisi

« Kan transflizyonu {sitrat)

2. Yenidogamin Geg¢ Hipokalsemisi

¢ Hayatin 5. giiniinden sonra ortaya gikar.

Yenidoganin ge¢ hipokalsemisi nedenleri

« Asin fosfor yuku (en sik)
« Mg eksikligi

Klinik Bilimler 191. soru
Tusdata Pediatri Ders Notu 1. Fasikul
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b) Kaha hipoparatiroidi
1. [zole konjenital
2. DiGeorge sendromu
3. Zellweger sendromu, CHARGE sendromu

1. Gram (-) sepsis
2. Wilson hastahi@
3. AIDS

o Inek siitiindeki asir fosfor hipokalsemiye neden olur.

o Maternal hiperkalsemi fetal paratiroidi baskilar ve fizyolojik hipoparatiroidi uzar.
Bebekte hipokalsemi ortaya gikar.

NEONATAL HIPOMAGNEZEMI

o Intrauterin gelisme gerilidi, cojul gebelikler, annede hipomagnezemi veya malnutrisyon,
diyabetik anne bebedi, kan dedisimi ve hipoparatiroidi durumlarinda gérullr.
o Magnezyum eksikliinde PTH aktive olamaz ve hipokalsemi ortaya gikar.

e Ca tedavisine yanitsiz hipokalsemiye neden olur.

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



artik soruyu soran Kigiler
/ TUS HAZIRLIK MERKEZLERI bIZIm nOt'an Okuyup da

L W
| TIM HADFLI K EEFETLER]

* m1 yaziyor diye
Genel Tam Yontemleri supheleniyoruz :)
e Mutlak lenfosit sayisi (1500/mm? alti lenfopenidir) normalse T hiicre defekti biyiik Fa”Ot tetI'OleiSi ayrlnt]SIHI

olasilikla ekarte edilir. . . .
- CD4; 4 ay altinda 1000/mm?® altinda, 2 yas (zerinde 500/mm3 altinda ise, T blle VefmI$IZ

hlicre yetmezlidi distindldr. B[r digeorge Sel’ldl’omu

- CD3; total T hucresini gosterir. En az %50 olmalidir. o :

- CD4; T helper siit cocuklugunda absolu dederi oldukga yiksektir. 9%30-50 anlatmak lan blZ daha ne
arasinda olmalidir. yapallm ))

- CD8; T supressor, %20-25 arasindadir. Blr nOt bU kadar 628“'8

* Koyun eritrositi ile T-hiicre rozet formasyonu azalmistir.

+ Kandida deri testi: 6 yas (izerinde 1:1000 oraninda sulandiriimis kandida albikans haZIﬂanlr d[yoruz

ekstresi kullanilarak yapilan intradermal test ile bakilir, adamlaf hakll
o Gecikmis asiri duyarhlhk testleri (PPD) negatiftir.
Tedavi

e Primer T hiicre defekti olan hastalarda timus nakli veya MHC uyumlu kardesten
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RONIJENIT/ MIK APLZ ] e]! NDROMU

e 22q11 delesyonu vardir. Velo-kardiyo-fasiyal sendrom olarak da bilinir.
e Klinik bulgular 1 yasindan énce ortaya gkar.

Komplet Di George Sendromu
e CD3 T lenfositlerin sayilar ve fonksiyonlar azalmistir,

Inkomplet Di George Sendromu

e CD3 T hucrelerinin sayilar az ama fonksiyonlari normaldir.

Fenotipik ozellikler

Anormal yiiz goériinlimii: Dusuk kulaklar, kulak kepgesinde sekil bozuklugu,
hipertelorizm, balik adzi, kiglk cene (mandibula hipoplazisi), mikrosefali, kisa
filtrum

Konusma bozuklugu

Hipoparatroidi; Cal, PT, ALP normal veya |, PTH{

Konjenital kalp hastaliklan (konotrunkal anomaliler)

- Blyuk arter transpozisyonu

- Trunkus arteriyozus

- Fallot tetralojisi

- VSD + pulmoner atrezi

Baz hastalarda GIS malformasyonlan (6zefagus atrezisi, bifid uvula), géz
anomalileri, renal anomaliler ve mental gerilik olabilir.

Timus hipoplazik (%75) veya aplaziktir (%1). Hiicresel immiin yetmezlik vardir.
Dedisik viral, bakteriyel, fungal veya protozoal etkenlerle olugsan tekrarlayan veya
kroniklesen infeksiyonlar vardir. Pnémoni, mukozalarda kronik kandida infeksiyonu,
diyare ve biylme geriligi gordldr.

Konjenital kalp hastaligi + moniliyazis (oral kandida) = Di George sendromu

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



