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GIiRIS

Bu rehberin amaci Konjenital Adrenal Hiperplazi olarak bilinen bir durumu tanimlamaktir. Nasil tani
kondugu, nasil tedavi edildigi ve neden olabilecegdi bazi sorunlar hakkindaki bilgiler tartigiimaktadir.

Bu rehberin konjenital adrenal hiperplaziyi anlamaniza yardimci olacagini ve doktorlariniz ile yapacaginiz
tartismalar icin size bir temel saglayacagini imit ediyoruz.

ADRENAL BEZ NEDIR?

Adrenal bezler bobreklerin Uzerinde bulunan tggen sekilli bir ¢ift organdir.

Adrenal

Bbrek - bezler

}\ G"/f

Adrenal bezler saglikli olmak i¢in gerekli olan hormonlari Uretmek igin beyin ile birlikte calisir.

Bu hormonlarin t¢ ana tipi vardir:

e Kortizol: Vicudun hastaliklar ve stres ile mucadele etmesine yardimci olur. Ayrica kanda
dogru seker dizeyinin korunmasindan da sorumludur.

e Aldosteron: Vicudun tuz ve su dengesini kontrol eder.

o Testosteron: Erkek karakteristiklerinin gelismesinden sorumlu erkek hormonudur (androjen).



Kortizol Aldosteron

- Testosteron

KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI NEDiR?

Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) adrenal bezlerin yeterli miktarda kortizol ve/veya aldosteron
uretmedikleri ve agiri androjen urettikleri bir hastaliktir. Bu hastalik kalitsaldir (aile bireylerinden gecer)
ve dogum oncesinde mevcuttur.

KAH'IN GOCUKLARI ETKILEYEN YAYGIN SEKILLERiI NELERDIR?

KAH’In yaygin seklinin ortaya cikis sekli gocugun erkek ya da kiz olmasi ve eksikligin siddetli ya da hafif
olmasina bagli olarak degigir.

o Agir eksikligi olan erkek ¢ocuklar: Bebek dogumda normal gézukir. KAH'In ilk belirtileri
genelde zayif beslenme, kilo kaybi ve hayatin birinci ve ikinci haftasinda kusmadir. Bunun
nedeni aldosteron eksikliginden dolayi tuz ve su kaybidir.

o Agir eksikligi olan kiz cocuklar: Bebek rahim igerisinde iken asiri miktarda erkek
hormonuna maruz kalmistir. Bu maruziyet genitallerin erkeksi gérunmesine neden olur
(erkek-gibi). Fakat bebek normal rahim, vajina ve yumurtaliklardan olusan i¢ organlar ile
kesinlikle kizdir.

KAH tanisi konmasinda bir gecikme olmasi durumunda bu hastalikli kiz bebeklerde erkek
bebeklerde oldugu gibi tuz kaybi sorunlari ortaya ¢ikar. Bu tip klasik KAH'li cocular (erkek ve
kiz) tuz kaybediciler olarak adlandirilirlar.



o Hafif eksikligi olan erkek ¢ocuklar: Hastalik bu ¢cocuklarda daha ileri bir zamanda (iki ile dort
yas arasinda) uzun boy, penisin buylimesi ve belki bir miktar genital bolge killanmasi ile ortaya
cikar. Bu etkilerin nedeni asiri miktarda erkek hormonu olmasidir.

o Hafif eksikligi olan kiz gocuklar: Kiz c¢ocuklar asiri erkek hormonu olmasinin etkilerini

sergilerler. Bu ¢ocuklar genital bolgelerinde kil ve klitorislerinde bir miktar baylime ile uzun
boyludurlar. Hastaliktan daha hafif etkilenen gocuklar "klasik olmayan" olarak adlandirilirlar.

Bu kiz ve erkek gocuklar yasitlarina gore uzun boylu olmalarina ragmen, tedavi edilmezler ise kisa boylu
erigkinler olacaklardir. Bunun nedeni erkek hormonunun kemiklerin erken olgunlagsmasina neden olmasi
ve dolayisiyla buyumenin erken tamamlanmasidir.

Son olarak, klasik olmayan KAH'In gen¢ erigskin kadinlarda asiri killanma ve duzensiz adet
kanamalarina neden olan ¢ok hafif bir sekli vardir.

KAH NASIL TEDAViI EDILIR?

KAH’lI gocuklarin tedavisi ilag tedavisi ve ameliyat ile tedavi olmak Uzere ikiye ayrilir.

ilag tedavisi

KAH'In ilac ile tedavisi, eksikligi gidermek igin kortizol uygulanmasini icerir. Kortizol, tablet seklinde
hidrokortizon olarak uygulanabilir. Ayni zamanda aldosteron eksikligi olan gocuklara sentetik hormon
uygulanir. Bu hormon genelde fludrokortizon tableti olarak uygulanir.

Bazen siddetli KAH'li bebeklere (tuz kaybediciler) fazladan tuz verlir.

KAH tedavisinde ilag uygulama sikligi ¢ocuktan c¢ocuga degisir. Hastallk ya da siddetli stres gibi
durumlarda hidrokortizonun igne ile uygulanmasi gerekmektedir.



Ameliyat ile tedavi

Ameliyat ile tedavi yalnizca bazi kiz hastalarda gereklidir. Genelde ameliyat ¢cocuk yaklasik bir yasinda
iken yapilir. Yapilmasi gereken ameliyat cocuktaki erkeklesme derecesine goére degisir. Cerrahin,
hassas sinir ve kan damarlarina zarar vermeden Kklitorisi kugultmesi gerekmektedir. Ayrica cerrahin
vajinanin girigini de agmasi gerekebilir.

Bu cocuklar ergenlige girdiklerinde ameliyati yapan cerrah ya da bu konuda uzman bir jinekolog
tarafindan muayene edilmelidirler. Bu doktorlar ergenlikte ek bir ameliyata ihtiya¢c olup olmayacagini
belirleyeceklerdir.

KAH'LI GOCUKLARDA ERGENLIK NORMAL MiDiR?

KAH'lar1 kontrol altinda olan c¢ocuklarda ergenligin olagan zamaninda baglamasi ve normal olarak
seyretmesi beklenir. Fakat kizlarda polikistik yumurtaliklar olusma olasihgi vardir ve adet gérmeye gec¢
baslayabilirler. Normal mensturasyon olabilmesi icin hormon dozlarinin ayarlanmasi gerekli olabilir.

KAH'In diger nadir sekillerinden etkilenen bazi c¢ocuklarda normal ergenlik gelisimi gorulmez. Bu
durumda uygun zamanda cinsiyet hormonlari uygulanir. KAH'll kizlarda rahim ve yumurtaliklar normal
oldugundan gocuk yapmalarini engelleyecek higbir neden yoktur ve birgok KAH'li kadin normal hamilelik
doénemi gegirir.

HANGI EK TESTLER GEREKLIDIR?

Hormon tedavi dozlarini dlgmek igin testler yapilmasi gerekmektedir. Fludrokortizon dozunu tahmin
etmek icin kan testleri ve kan basinci olgumleri kullanilir. Hidrokortizon dozlarini tahmin etmek igin
kan/idrar testleri ile birlikte ya da tek basina boy ve tarti degerleri ve buylime hizi kullanilir.

Ek olarak, bir kemik yasi testi de yapilabilir. Bu test kemik geligsimini tayin etmek igin el ve bilegin
rontgeninin ¢ekilmesinden olusur. Kemik gelisiminin ¢ok hizl ilerlemesi durumunda daha yuksek bir
hidrokortizon dozu gerekli olabilir.



KAH TEDAVISIi ACIL BiR DURUMDA NASIL DEGIiSiR?

Hidrokortizon hastalik ve stres ile micadelede ¢ok dnemli bir hormondur. Hasta ya da stres altinda
olduklarinda, KAH'li bireylerin ila¢ dozlarinin artirilmasi gerekir. Doktorunuz gocugunuzun hastalanmasi
durumunda ne yapmaniz gerektigi konusunda sizi bilgilendirecektir. Ek olarak, lutfen Sayi No. 5
"Kortizol ve BH Eksiklikligi olan Cocuklar igin Acil Bilgiler" rehberine bagvurun.

Ek bilgi alinabilecek kaynaklar nelerdir?

Bu brosurin amaci KAH hakkinda temel bilgilere genel bir bakis saglamaktir. Ek bilgilere
asagidaki kaynaklardan ulasabilirsiniz:

e European Society for Paediatric Endocrinology
ESPE Secretariat, BioScientifica
Euro House 22 Apex Court Woodlands, Bristol BS32 4JT — ingiltere
Telephone No: + 44 (0) 01454 642208
Internet: http://www.eurospe.org/
o British Society for Paediatric Endocrinology and Diabetes
BSPED Secretariat, BioScientifica
Euro House 22 Apex Court Woodlands, Bristol BS32 4JT - Ingiltere
Telephone No: + 44 (0) 01454 642208
Internet: http://www.bsped.org.uk/
e Child Growth Foundation
2 Mayfield Avenue, Chiswick London W4 1PW ingiltere.
Telephone +44 (0) 20 8995 0257
Internet: http://www.childgrowthfoundation.org/
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