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KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI

Konjenital (do(?
Hiperplazi nedi

yaygin Konjenital Adrenal Hiperplazi tip
laz enzim eksikligidir. Bu hastalikia hem kortizol (stres hor-
monu) hem de aldosteron (su ve tuz tutan hormon) Uretimi
bozulmusken androjenlerin (erkeklik hormonu) tretiminde
belirgin bir artis meydana gelir.
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Konjenital Adrenal Hiperplazi  siklikla "KAH" olarak
kisaltilir ve bobrek Usti bezinin (adrenal bez) bir
hastaligidir. Bobrek Ustt bezleri biytk bir fasulye tanesin-
den daha genis olmayan ve babreklerin izerinde bulu-
nan bir ¢ift organdir. Bu hasfalikia bobrek st bezinde
dogumda belirgin bir kalinlasma mevcuttur.

Bazen erkek benzeri gorinim, ilk bakista net olarak
bebegin kiz ya da erkek olup olmadigina karar vermeyi
guclestirir. Bu ebeveynler icin olduk¢a sikinti verici bir
durumdur.

Konjenital Adrenal Hiperplazi, vicudun sikinti durum-
larninda artirdigi kortizol denilen hormonun olusumu icin
gereken bes enzimden herhangi bir tanesinin gerekfigi
gibi ¢alisamamasi durumudur. Bu durumda kortizol sen-
tezi bozulur ve bobrek Usti bezinin korteks tabakasinda
kalinlasma ortaya ¢ikar.

Konjenital Adrendl Hi‘Perplazi
cocuklan nasil etkiler?

Konjenital Adrenal Hiperplazi'de bulgular, bu ¢ocuklarin
erkek ya da kiz olmalar yanisira enzim eksikliginin hafif
ya da agir olmasina gére farklilik gésterir;




1. Agir enzim eks n erkek cocuklar dogduklarinda
normaldir. Gen bulgu birinci veya ikinci haftada
ortaya ¢ikan emme gucligu, kilo kaybi ve kusmadir. Tuz
kaybi ile ortaya cikan bu hastalarnin acil tedavi gereksini-
mi vardir.

2. Agir enzim eksikligi olan kiz ¢ocuklar, daha anne
karnindayken agin mikiarda  erkeklik hormonu etkisine
maruz kaldigindan, bu durum cinsel organlarnn yapisinin
degisik derecelerde erkek benzeri gorinimde olmasina
neden olur. Dista bulunan biytk dudaklar (labia major)
erkeklerdeki torba yani skrotum benzeri bir ozellik gos-
terirken; klitoris biyUyerek penis gérintust aldigindan bu
cocuklar hatali olarak erkek zannedilifler ve bir kismi
testislerin inmemesi sikayeti ile hekime gefirilirler.

Bununla beraber bebegin kiz oldugunun anlagiimasinda
disi kromozomunun varligi (46,XX), normal bir rahim
(uterus), hazne (vagina) ve yumurtaliklara (overler) sahip
olmasi kesin belirteclerdir. Fakat bu kiz bebegin dis ge-
nital goruntusinin cerrahi olarak dizeltimesi gerekmekfe-
dir. Konjenital Adrenal Hiperplazi tanisinda gecikilirse,
kiz bebekte de ayni erkek bebekte oldugu gibi tuz kayb
gorulur. Kiz veya erkek gocuklarda Konjenital Adrenal
Hiperplazi'nin bu tipi, tuz kaybettiren tip olarak
adlandinlir.

¢) liml enzim eksikliginin oldugu erkek cocuklarda, 2 - 4 yas-
larinda boy uzamasi, penis biyimesi ve bazen cinsel
bélgede killanma gérilebilir.

d) limli enzim eksikligi olan kiz cocuklarinda ise artmis erkeklik
hormonlarinin  etkilerine bagli olarak; uzun boy, cinsel
bélgede killanma ve Klitoriste bazen biyime ile karsilagilir.

Konjenital Adrendl
Hiperplazi nasil olusur?

dnemde kisa boylu

Sonug olarak ¢ok hafif Konjenital Adrenal Hiperplazili
cocuklarda, ¢ocukluk yaslarinda herhangi bir bulgu elde
edilemezken, ozellikle geng bayanlarda vicutta asin
killanma ve adet bozukluklar ile kendini gésterebilir. Bu
olgularda yumurtaliklarda genislemis kistler ola-

bilir.

Konjenital Adrenal Hiperplazi kalitsal bir
hastaliktir. Bebekfe kaliimla olusan hicreler,
anne ve babadan gelen 23 cift kromozomu
ve bu kromozomlar tzerindeki genleri tagir.

21 hidroksilaz eksikliginde kalitsal bir hata

nedeni ile 21 hidroksilaz enzimi dogru
olarak trefilemez. Cocuklarinda "Konjenital

Adrenal Hiperplazi" olan  ebeveynlerde

hafali geni bulunduran  bir kromozomun

yaninda, bir normal kromozom yer almak-

tadir. Yani bu ebeveynler saglikli birer
fastyicilardir. - Sayet anormal geni tasiyan

sperm hiicresi yine anormal geni fasiyan yumur-
fa hicresi ile birlesirse konjenital adrenal hiper-
plazili bebek dogar. Anormal sperm normal
yumurta ile karsilagirsa, bebek babasi gibi
saglikl bir tastyici olur.

Eger ebeveynler tasiyici ise her hamilelikie risk
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ergenlik norma
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Konjenital Adrenal Hiﬁerplazi’li
kizlar cocuk sahibi olabilir mi?

Cocuklarda Konjenital Adrenal Hiperplazi iyi tedavi edil
diginde, ergenlik olmasi gereken zamanda baslar ve nor-
mal seyrinde ilerler.

Bununla beraber kizlarda ultrason ile yapilan incelemede
siklikla yumurtaliklarda (overler) kistler ile karsilasilasila-
bilir.

Konjenital Adrenal Hiperplazili kiz ¢ocuklarinin bir rahim
ve iki yumurtaligr bulunduguna gore, kendi gocuklarinin
olmamasi icin herhangi bir neden yoktur. Dikkatli bir
gozetim ile uygun tedavi altinda bu kizlar hamile kala-
bilir.

Heniz dogmamis bir bebekte Konjenital
Adrenal Hiperplazi’ nin bulundugu tesbit
edilirse, bir tedavi yontemi uygulanabilir mi?

Ailenin Konjenital Adrenal Hiperplazi'li bir bebege sahip
olma olasiligi varsa, bebekten ve ebeveynlerden kan
orekleri alinarak ya da dogmamis bebege ait doku
veya amniotik sivi dregi alinarak bebegin kiz veya erkek
olup olmadigina, ayrca konjenital adrenal hiperplazi'li
olup olmadigina karar vermek mimkindir. Ayrica
bebegin kiz ve erkek kardesinden alinan kan émekleri ile
onlann da tasiyic olup olmadiklar tespit  edilebilir.
Dogmamis bebek Konjenital Adrenal Hiperplazi'li bir kiz
cocugu ise, bebegin dis genital organlarinin, asin erkek-
lik hormonlarinin efkisi ile erkek benzeri gorinime iler-
leyisi  onlenebilir. Bu anneye verilen deksametazon

an yapi arac
dolasimina ilefilir. Boylelikle bebekte asir mikiarda
mon Uretimi durdurulmus olur. Bu tedavi tercihen kadin
hamile oldugunun farkina varir varmaz, yani ¢ok erken
dénemde uygulanirsa etkili olur.

KONJENITAL ADRENAL HiPERPLAZI'NIN
TEDAVi YONTEMLERI NELERDIR

Tibbi tedavi (Hidrokortizon ve benzeri steroidler)
Cerrahi tedavi (Kiz cocuklarindal

Tibbi tedavi, uygun dozda hidrokortizon (hydrocorten,
hydrocortison tablet) vermeyi icerir.

Stres alfinda, émegin cocuk hastalandiginda, kortizol ihti-
yacindaki artis nedeniyle, hidrokortizon dozu arttinlmali-
dir. Gerekli doz degisikligi yapilmazsa kan sekerinin kon-
trolt bozularak hipoglisemi olarak adlandirilan ve kan se-
kerinin belirgin olarak distigi bir durum ile karsilasilo-
bilir.

Tuz kaybi bulgulan gérilen gocuklarda, tedavide
hidrokortizon tek bagsina yeterli olmaz. Bu ¢ocuklarin bir
baska hormona daha gereksinimi vardir. Bu tip olgularda
fludrokortizon (AstoninH, Sorinef tablet] kullaniimalidir.

Hayatin ilk yilinda, tuz kaybina egilimi olan ¢ocuklarda
ilave tuz desteginin yediklerine eklenme yoluyla disandan
verilmesi  gerekebilir.  Ancak daha sonraki yillarda
gidalara eklenen tuz yanisira fludrokortizon kullanimi ile
vicutta tuz dengesi saglanir.




Konijenital Adr plazi fedavisi yaygin olarak,
hidrokortizon ve sdeger steroid ginde iki veya Ug
dozda verilitken, fludrokortizon ginde tek dozda, yiye-
ceklere ilave tuz ile kullanilir. Tedaviyi bireysel olarak
degistirme ihtiyacr sikfir.

Bazi durumlarda, éregin cocuk kusuyorsa, ¢ok hasta ve
bilinci kapali ise, hidrokortizonu agizdan alamayacagi
icin enjeksiyon yapilmasi gereksinimi ortaya ¢ikabilir. Bu
teknik, ebeveynlere sayet uygunsa cocugun kendisine
ogretilmelidir.

Konjenital Adrenal
Hiperplozi'de cerrahi tedavi, genel-
likle cocuk bir yas civarinda iken
uygulanir. Bazen ik operasyonda
vaginanin  famamen  agllmasi
mUmkin olmaz ve bu kizlarda gele-
cekte yeni operasyonlara ihtiyac
duyulabilir. Bu operasyonlar, ergen-
ik ve cinsel iliskinin baslangic
zamanindan nce uygulanmalidir.
Hasta ve ebeveynler icin psikolojik
destek verilmelidir.

Steroid (Kortizon) tedavisi
zararh midir?

Konjenital Adrendl
Hiperplazi'de steroid tedavisi,
biyime ve gelisimin normal olo-
bilmesi icin ¢ocukia hayati énem
fagir. Uygun dozda kullanildiginda,
yan etkisi yoktur ¢unki tedavi

erken donemde, artmis erkeklik hormonlarinin etkisiy
cinsel karakterler de belirginlesme ortaya ¢ikar.

Tedavi icin gereken doz nedir?
Buna karar veren test hangisidir?
Cocuk hangi siklikta muayeneye gétirilmelidir?

Steroid tedavisini uygun dozda kullanma hastadan has-

taya farklilik gésterir. Hidrokortizon veya esdeger steroid
dozu cocuk biyidikee ve kilo aldikga giderek artar.
Ergenlik zamaninda, biyime hizlandiginda, steroid dozu
doktor tarafindan gittikge arthinlir.

Konjenital adrenal hiperplazide kan basinci, biyime
hizi, kemik olgunlasmasi kan ve idrar testleri ile fludro-
kortizon ve hidrokortizon dozu dizenlenir.

Ozetle, konjenital adrenal hiperplazi’li cocuklar yilda
3 - 4 defa bir dokior tarafindan gérilmeli, dokior tarafin-
dan gerekli zamanlarda steroid dozu arthinlmali, her
kontrolde kan basinclari lctlmeli, yilda bir veya iki defa
kemik yasi tayini icin el grafileri cekilmelidir.

Cocugum normal olarak biyiyip,
eriskin boyuna ulasabilir mi?

Dikkatli bir sekilde tedavi edildikleri zaman, konjenital
adrenal hiperplazi'li cocuklarin buyime hizi yeterli olup,
normal sinirflar iginde uygun eriskin boyuna ulasmalar
mUmkindur. Bununla birlikte en iyi tedavi alinda bile, her
zaman kusursuz biyime olmayabilir ve bu sartlarda
bazilaninin eriskin boyu kisa kalabilir.




vi nasildir?

Hidrokortizon, stresle savasan cok énemli bir hormondur.
Normal olarak, bireylerde hastalik halinde, cerrahi
streslerde ve benzeri durumlarda daha fazla iretilen korti-
zol, konjenital adrenal hiperplazi'li hastalarda mekaniz-
ma calismadigr icin Uretilmediginden daha da énemlidir.

Buna gore;
a) Hafif bir rahatsizigi olan (6rnegin soguk alginhigr gibi)

konjenital adrenal hiperplazi’li bir cocukta, hidrokortizon
ihtiyacinda artis yoktur.

b) Hasta olan bir konjenital adrenal hiperplazi'li ¢ocuk
(6rnegin solunum yolu enfeksiyonu, midebarsak sistemi
enfeksiyonu gibi) normal ginlik akfivitesini yapamiyorsa,
cocuk enfeksiyonuna yonelik tedavi aliyorsa bile, ginlik
hidrokortizon  dozunu iki katina ¢ikarmak  uygundur.
2-3 gin sonra ¢ocuk iyilestiginde kullanilacak hidrokorti-
zon dozu, genellikle hasfalikian énce kullanilan dozdur.
Bu konuda en ufak bir kusku duyulmasi durumunda, dok-
for ile yeniden goristlmesi uygun olacaktir.

¢) Ciddi hastalik durumlarinda, ozellikle ishal veya kusma
s6z konusu oldugunda, ilacin agiz yolu ile emilimi iyi
olmayabilir. Bu sarflarda gereken hidrokortizon dozu,
gecikme olmaksizin enijeksiyon yolu ile verilmeli veya
cocuk hemen ilgili hastaneye gétirtlmelidir. Cocuk cok
hasta géruntyorsa, dzellikle solgun gérinimde, soguk
soguk terliyor ve sizinle normal iletisimi bozulmus ise,
enjeksiyon evde ebeveynler tarafindan acil olarak uygu-
lanmalidir. Uyguloma éncesi hastane veya doktor ile
iletisime gegmek icin zaman harcamak, ciddi sonuclar
dogurabilecek bir gecikmeye neden olur.

yo
zaman enjeksiyon ilk siradadir, sonrasinda hastane vey:
doktor ile temas kurulmalidir. Gereksiz hidrokortizon
enjeksiyonunun herhangi bir zaraninin olmadigr hatirlan-
malidir.

d) Genel anestezi gerektiren kigik cerrahi uygulamalar

yapilacaksa (6regin dis cekimi gibi), hastane sartlar
hazirlanmali ve anestezi éncesinde ¢ocuga hidrokortizon
enjeksiyonu yapiimalidir. Dis cekimi lokal anestezi ile
yapllacaksa 6zel bir énlem alma gereksinimi genellikle
yokiur, bununla birlikte dis hekimine, ¢cocugun durumu ile
ilgili bilgi, islem dncesinde mutlaka verilmelidir.




e) Olumsuz sonug

arsiya kalmamak icin, nadir de
olsa Konjenital Hiperplazi'li cocugun, acil te-
davi gerekfirecek durumlarinda ge¢ kalinmamasi
amaciyla, hastaligini, steroid tedavisi almasi gerektigini
belirtir tarzda bir kolye veya bilezik tasimasi uygun ola-
cakirr.

Konjenital Adrenal Hiperplazi'li bir ¢ocuga
steroid kullandigi icin canh koruyucu
asilar yapilabilir mi?

Evet yapilabilir.  Konjenital Adrenal Hiperplazi'de

kullanilan steroid dozu, asilama dahil olmak Gzere uygu-

lanan farkli tedavilerle iliskisi yoktur.

AILENIN DESTEGE iHTIYACI VAR MI?

O ® 1perpld: ANIS
kizlarinin etkilenmis olan dis genital gérinimi kars!
aile bireyleri, ciddi bir sok yasarlar ve bunun hemen son-
rasinda derin bir 0zinty ve kargasa hissederler. Siklikla
bu problemi diger aile Uyeleri ve arkadaslar ile
konusamazlar.

Anlagilabilir bir sekilde kiz cocuklan genital bélgenin cer-
rahi degerlendirilmesi gereksinimi kargisinda, ozellikle
ergenlik dénemine kadar bu islem devam ediyorsa Gzolur
ve sinirlenebilirler. Bu sartlar alinda Konjenital Adrenal
Hiperplozi'li cocuk ve ebeveynlerinin uygun psikolojik
destek tedavisine ihtiyaglar vardir. Bazi anne ve
babalara KAH'li diger aileler ile gorismek yarar saglayo-
bilir.

Konjenital Adrenal Hiperplazi tedavi edilebilir bir durum-
dur ve etkilenen bireyler normal bir hayat sirme yetisine
ve normal hayat beklentisine sahiptir.
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