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ELEKTROLIT BOZUKLUGUNUN TER TESTi UZERINE ETKISIiNiN
ARASTIRILMASI
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KONYA-2020

Amag: Bu ¢alismanin amaci Kistik Fibrozis (KF) yenidogan tarama testi pozitif saptanan, ter
testi yapilmasi i¢in Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Poliklinigine yonlendirilen
hastalarin hastaneye bagvuru anindaki mevcut olan elektrolit ve kan gazi degerlerinin ter testi
iizerindeki etkisini arastirmaktir.

Gerec ve yontem: Retrospektif bir ¢aligma olarak planlanan bu arastirmada, Ocak 2015-Aralik
2017 tarihleri arasinda yenidogan tarama testinde Immun Reaktif Tripsinojen (IRT) degeri
yiiksekligi saptanip Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis
Hastaliklar1 Poliklinigine yonlendirilip ter testi yapilan hastalarin dosyalar1 tarandi. Hastalarin
dosyalarinda varolan bilgiler olan; demografik bilgiler (yas, cinsiyet), prenatal 6ykii (dogum
kilosu, dogum sekli, dogum haftasi), geldigi andaki kilosu, poliklinige bagvuru ay1, soygecmis
(anne-baba arasinda akrabalik, KF‘li kardes Oykiisii), mekonyum ileusu Oykiisii, elektrolit
diizeyleri (sodyum, potasyum, klor), kan gaz1 degerleri (pH, HCO3), ilk gelis aninda yapilan
ter testi sonuglar1 arastirma igin toplandi ve degerlendirildi. Analizlerde SPSS for Windows
version 15.0 (SPSS Inc., Chicago, IL, USA) paket programi kullanild1. istatistiksel anlamlilik
p<0,05 olarak kabul edildi.

Bulgular: Calismaya alinan 37 hastanin %48,6’s1 kiz ve %51,4’i erkekti. Bagvuru ani yas
ortancalar1 43 (11-366) giindii. Hastalarin %29,7’sinde (n=11) anne-baba arasinda akrabalik,
%18,9’unda (n=7) KF’li kardes Oykiisii tespit edildi. Hastalar en sik kis ve ilkbahar aylarinda
hastaneye basvurmustu. Hepsi bir yasin altinda tan1 alan hastalarm %72,3’linde (n=27) tam
aninda yas-kilo persentilleri 50 persentilin altindaydi. Tan1 aldiklar1 mevsimlere gore ter testi
ve elektrolit diizeyleri karsilastirildiginda aralarinda anlamli bir fark saptanmadi (p>0,05).
Hastalarmn ter testi gruplarmna gore (negatif, sinirda, pozitif) birinci IRT degeri, ikinci IRT
degeri, klor ve bikarbonat diizeyleri arasinda anlamli farklilik saptandi (p=0,010, p=0,001,



p=0,036 p=0,048). Ter testi pozitif olan hastalarin birinci IRT degerleri ve ikinci IRT degerleri
anlamli derecede yiiksekti. Birinci IRT degeri i¢in bu farklilik ter testi sonucu negatif ve pozitif
¢ikan gruplar ile smirda ve pozitif ¢cikan gruplar arasidayd: (p=0,046, p=0,034). ikinci IRT
degeri igin farklilik ter testi sonucu negatif ve pozitif ¢ikan gruplar ile sinirda ve pozitif ¢ikan
gruplar arasindayd: (p=0,003, p=0,017). Bikarbonat degeri igin farklilik pozitif ile sinirda
gruplarindan kaynaklanmaktaydi ve ter testi sinirda olan grupta bikarbonat degeri daha yiiksekti
(p=0,048). Elektrolitler ve kan gazi degerleri ile ter testi sonucu arasindaki Spearman
korelasyon analizinde bikarbonat ile ter testi arasinda (p=0,044; r= -0,407) ters orta diizeyde
iliski , klor ile ter testi arasinda (p=0,027; r=0,390) zayif iliski vardi. Hastalarin %38,7’sinin
tan1 oncesinde ve tan1 aninda Psddo-Bartter Sendromu (PBS) atagi gegirdigi tespit edildi. PBS
olan hastalar ile olmayan hastalarin ter testleri arasinda anlamli bir fark saptanmazken (p>0,05)
potasyum, klor ve bikarbonat arasinda anlamli fark vardi (p=0,002, p=0,022, p=0,028). PBS
olan grupta klor ve potasyum degeri ortalamalari daha diisiik ve bikarbonat degeri ortalamasi
daha yiiksekti.

Sonug¢: KF tanili hastalarla yapilan bu ¢alismada her hastanin ter testi sonucu pozitif degildi.
Ter testinde Klor ve diger elektrolitlerin 6lgiimiiniin yapildig1 diisiiniiliirse bu elektrolitlerdeki
bozukluklarin ter testi sonucunu etkileyebilecegi diisiiniilebilir. Nitekim bu calismada klor
diizeyi ter testi sonucu sinirda ve negatif ¢ikan hastalarda daha diisiiktii. Ayrica PBS tespit
edilen hastalarin potasyum ve klor degeri ortalamalar1 daha diisiik iken, bikarbonat degeri
ortalamasi ise daha yiiksekti. Bu da ter testi sonuglarmin yanlis negatif ¢ikmasina neden
olabilecek bir durum olarak diisiiniilebilir. Tan1 konulurken ter testinin yanlis negatif ¢ikmasi
hasta, hasta yakinlar1 ve tedavinin gecikmesi agisindan olumsuz sonuglar dogurur. Yanls bir
sonu¢ elde edilmemesi ig¢in ter testi yapilirken hastanin elektrolit diizeylerinin de kontrol

edilmesi bu agidan olduk¢a 6nemlidir.

Anahtar kelimeler: Kistik fibrozis, ter testi, yenidogan tarama, psédo-bartter sendromu.



ABSTRACT
INVESTIGATION OF IMPACT OF ELECTROLYTE DISORDER ON THE
SWEAT TEST OF NEWBORNS WITH POSITIVE RESULTING OF CYSTIC

FIBROSIS SCREENING

Dr. Esra ERDINC
THE MASTER THESIS

KONYA-2020

Aim: The aim of this study is to investigate the impact of electrolyte and asid-base status present
at the time of admission to patients who were found to have a positive screening test for Cystic
Fibrosis (CF) and who were referred to the Meram Medical Faculty Pediatric Chest Diseases
Polyclinic for sweat testing.

Materials and Methods: In this study being planned as a retrospective study, files of patients
whose Immune Reactive Trypsinogen (IRT) value was found to be high in the newborn
screening test being realized between January 2015- December 2017 and who were directed to
Necmettin Erbakan University Meram Medicine Faculty Pediatric Chest Diseases Polyclinic
and whose sweat test was done, have been screened. Information available in the files of patients
namely demographic information (age, gender), prenatal history (birth weight, mode of
delivery, birth week), weight at the time of arrival, month of admission to the polyclinic, family
history (kinship between parents, history of CF siblings), meconium ileus history, electrolyte
levels (sodium, potassium, chlorine), asid-base status (pH, HCO3), sweat test results at the time
of first arrival were gathered and evaluated for the research. SPSS for Windows version 15.0
(SPSS Inc., Chicago, IL, USA) package program was used for analysis. Statistical significance
was accepted as p <0.05.

Results: Out of the 37 patients included in the study, 48.6% were girls and 51.4% were boys.
Median age at the time of application was 43 (11-366) days. It was determined that 29.7%
(n=11) of the patients had consanguinity between the parents and 18.9% (n=7) had a history of
CF. The patients were most frequently admitted to the hospital in winter and spring months.
Age-weight percentiles were below the 50th percentile at the time of diagnosis in 72.3% (n=27)
of the patients who were diagnosed under the age of one. When the sweat test and electrolyte

levels were compared according to the seasons in which they were diagnosed, no significant

Vi



difference was found between them (p> 0.05). According to the sweat test groups of the patients
(negative, borderline, positive), there was a significant difference between the first IRT value,
second IRT value, chlorine and bicarbonate levels (p=0.010, p=0.001, p=0.036, p=0.048).
Patients with positive sweat tests had significantly higher first IRT values and second IRT
values. For the first IRT value, this difference was between the groups with negative and
positive sweat test results and the groups that were borderline and positive (p=0.046, p=0.034).
For the second IRT value, the difference was between the groups with negative and positive
sweat test results and the borderline and positive groups (p=0.003, p=0.017). The difference
for bicarbonate value was due to positive and borderline groups and the bicarbonate value was
higher in the group whose sweat test was borderline (p=0.048). In Spearman correlation
analysis between electrolytes and blood gas values and sweat test result, there was an inverse
moderate relationship between bicarbonate and sweat test (p=0.044; r=-0.407), and a weak
relationship between chlorine and sweat test (p=0.027; r=0.390). It was found that 38.7% of
the patients had an attack of Pseudo-Bartter Syndrome (PBS) before and at the time of
diagnosis. While there was no significant difference between sweat tests of patients with and
without PBS (p> 0.05), there was a significant difference between potassium, chlorine and
bicarbonate (p=0.002, p=0.022, p=0.028). The mean chlorine and potassium values were lower
and the bicarbonate values were higher in the group with PBS.

Conclusions: In this study conducted with patients diagnosed with CF, not all patients had a
positive sweat test result. Considering that chlorine and other electrolytes are measured in the
sweat test, it can be thought that the disturbances in these electrolytes may affect the result of
the sweat test. Indeed, in this study, the chlorine level was lower in patients with borderline and
negative sweat test results. In addition, the mean potassium and chlorine values of the patients
with PBS were lower, while the average bicarbonate values were higher. This can be considered
as a situation that may cause the sweat test results to be false negative. False negative sweat test
while making the diagnosis has negative consequences for the patient, patient relatives and
delay in treatment. In this respect, it is very important to check the electrolyte levels of the
patient while performing a sweat test in order to avoid a false result.

Keywords: Cystic fibrosis, sweat test, newborn screening, pseudo-bartter syndrome.
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1.GIRIS ve AMAC

Kistik Fibrosis (KF), 1938 yilinda Andersen tarafindan ‘Pankreasin Kistik Fibrozisi’
olarak adlandirilan ve beyaz kta sik goriilen bir genetik hastalik olarak tanimlanmistir (1).
Hastalik otozomal resesif kalitilmakta olup, goriilme sikligi 1/2000-3500 canli dogumda bir,
tastyicilik orani ise 1/25 olarak bildirilmektedir. Hastaligin insidansi popiilasyonlar arasinda

farklilik gostermektedir (2).

KF geni 7. kromozomun uzun kolunda yer alir ve Kistik Fibrozis Transmembran
Regulator (KFTR) proteinini kodlar. Bu protein havayolu epiteli, submukozal bezler, pankreas,
karaciger, ter bezleri ve lireme organlar1 gibi bir¢ok hiicre tipinde bulunmaktadir. KFTR’deki
yapisal ve fonksiyonel bozukluk, akciger, pankreas, karaciger, barsaklar, ter bezleri ve epididim
gibi organlarin epitelyum hiicre plazma membraninda klor (Cl) transportunun bozulmasina
neden olur. Akcigerlerde ayrica sodyum (Na) kanallarmdan ve bazolateral Na/K ATPaz
pompalarindan epitel hiicrelerine sodyum emilimini arttirmaktadir. Iyon transportundaki bu
degisiklikler, su emiliminde bir artisa neden olurken, solunum yolunun yiizeyinde sivi ve

mukosiliyer klirensin azalmasina neden olmaktadir (3,4).

En sik basvuru sekli kronik solunumsal ve gastrointestinal semptomlardir. Ancak bu
bulgularm 6n planda olmadig1 bebek olgularda, ciddi elektrolit ve asit baz bozuklugunun eslik
ettigi dehidratasyon klinigi olan Psodo-Bartter Sendromu (PBS) primer basvuru sekli
olabilmektedir. PBS olarak tanimlanan bu tabloda hipokalemi, hipokloremi, metabolik alkaloz

karakteristiktir ve ¢cogunlukla hiponatremi eslik etmektedir (5).

Tiirkiye’de Kistik Fibrozis i¢in yenidogan tarama programi Ocak 2015 tarihi itibari ile
baslamustir. Bu tarama testi topuk kaninda bakilan Immun Reaktif Tripsinojen (IRT) analizine
dayanir. Topuk kanindan alinan orneklerde ilk IRT degeri yliksek saptanan bebeklerde
(IRT=90 ng/ml), ikinci test yapilir; devam eden IRT yiiksekligi olan bebekler (IRT=70 ng/ml)
ilgili ter testi yapan merkezlere yonlendirilmektedir (6, 41). Hastaligin tanisinin konmasinda ter
testi, mutasyon analizi ve nazal potansiyel fark ol¢iimii gibi farkli testler kullanilmaktadir.
Tanida altin standart ter testi yapilmasidir. Yenidogan tarama programinda KF agisindan pozitif
saptanan, Kistik Fibrozis’i destekleyen klinik bulgulari olan, ailesinde Kistik Fibrozisli bireyler

olan hastalarda ter testi yapilmalidir (7,8).



Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Hastanesi'nde ter testi
yapilmasinda konduktivite 6lgtimii kullanilmaktadir. Bu 6l¢iimde 0-50 mmol/l negatif deger,

50-90 mmol/l siirda deger, 90 mmol/l ve tizeri pozitif deger kabul edilmektedir (6).

Literatiirde ozellikle Tiirkiye gibi Akdeniz iklimi olan iilkelerde KF’e siklikla eslik
eden Psodo-Bartter Sendromu goz dniine alinarak ilk tan1 aninda ter testi ile beraber elektrolit
bakilmasma da gerek duyulabilir. Rutin algoritmada olmamasina ragmen pozitif tarama ile
gelen ter testi yapilacak hastalarda es zamanli olarak sodyum, potasyum, klor ve kan gazi
bakilmas1 gerektigi diisiiniilebilir. Ciinkii; bu elektrolitlerdeki diisiikliik ter testinde bakilan klor
veya iletkenlik Olciimiinde bakilan elektrolitleri etkileyerek sonuglarin normal (yalanci
negatiflik) veya ara degerde ¢ikmasina neden olabilir. Nitekim bu konuya dikkat ¢eken yaymlar
olmakla birlikte es zamanli olarak sodyum, potasyum, klor ve kan gazi bakilmasi gerektigine

dayanak olusturabilecek calisma yoktur.

Bu c¢ahsmada amag; yenidogan tarama testi pozitif saptanan, ter testi yapilmasi i¢in
yonlendirilen hastalarin tan1 anindaki elektrolit ve kan gazi degerlerinin ter testi tizerindeki

etkisini arastirmaktir.

2.GENEL BILGILER
2.1. Tammm

KF ter bezleri, pankreas, solunum sistemi, gastrointestinal ve tireme sistemlerinin
miik6z bezleri gibi bir ¢ok sistemi tutan metabolik bir hastaliktir. Hastalik 1938 yilinda bir

cocuk patologu olan Dr. Dorothy Anderson tarafindan tanimlanmistir (9) .

Kistik Fibrozis Transmembran Regiilatorii adi verilen KFTR'nin klor iyon kanalindaki
bozukluktan kaynaklanir. Bu kanal hava yollarini ve bagirsak limenini, pankreas, testisler ve
ter bezlerinde bulunan epitelyumun normal islevi i¢in gereklidir. Anyon akisi olmadan su
hareketi yavaglar, susuz mukus akcigerde birikir, tikanikliga sebep olur. Sonucta Sliimeiil

bakteriyel enfeksiyonlar gelisir (10).
2.2. Epidemiyoloji

Hastaligin kalititm modeli otozomal resesif olup, goriilme siklig1 1/2000-3500 canli
dogumda bir, tasiyicilik orani ise 1/25 oraninda bildirilmistir. Hastaligin insidansinin

popiilasyonlar arasinda farklilik gosterdigi belirtilmektedir (2). Tiirkiye'de Kistik Fibrozis



siklig1 yapilan bir ¢alismada 1/3000 oldugu bulunmustur (11). Hangiil ve arkadaslarmin 2019
yilinda yayinlamig olduklar1 bir ¢alismada Konya'da Kistik Fibrozis sikligi 10000 canli
dogumda 2,9, Kayseri'de Kistik Fibrozis sikligi 10000 canli dogumda 2,8 olarak bulunmustur
(12).

2.3. Genetik

Otozomal resesif gecisi olan bir hastaliktir. Epitel hiicrelerinin apikal yiizeylerinde klor
kanali olarak gorev yapan 1480 aminoasitlik ‘Kistik Fibrozis Transmembran Kondiiktor
Protein’in (KFTR) sentezini saglayan 7. kromozomun uzun kolu iizerinde 230 kb gen
mutasyonu sonucu olusur (9). KFTR, agirlikli olarak siklik adenosin monofosfat (CAMP) ile
diizenlenen bir kloriir kanali olarak islev goriir ancak ayn1 zamanda bikarbonatin ve daha az
miktarda baska anyonlarin salgilanmasina da aracilik eder. Kanali agmak i¢in ATP gerekli
olmasma ragmen, bir kez agildiginda elektrokimyasal gradyanlar boyunca iyonlarin pasif

hareketi vardir (13).

[k defa 1989 yilinda tanimlanan ve en sik goriilen mutasyon Delta F508 mutasyonudur
(14) ve 1995 yilinda yapilan bir ¢alismada Tiirk toplumundaki KF’li hastalarinda %20-30
oraninda bulundugu tespit edilmistir (15).

2.4. Patogenez

Tim egzokrin bezlerin epitellerini etkileyebilen bir hastalik olan KF, epitel hiicre
membranindaki KFTR adli klor kanalinin defekti sonucunda ortaya ¢ikar (4). KFTR epitel
hiicrelerinin apikal zarmmda bulunan adenosin trifosfat (ATP) baglayic1 kaset tasiyici siiper
ailesinin siklik adenosin monofosfatina (cAMP) bagimli bir iyesidir. KFTR, sodyum,
potasyum, kloriir kanallari, sodyum bikarbonat ve aquaporin kanallarmin diizenlenmesinde
onemli bir rol oynamaktadir. KFTR’nin diger fonksiyonlari; vezikiil tasimasinin diizenlenmesi,
ATP salinimi ve enflamatuar epitelyal mediatdrlerin (interlokin 8-10 ve indiiklenebilir nitrik

oksit sentaz) ekspresyonunu igerir (16).

KFTR’deki yapisal ve fonksiyonel bozukluk akciger, pankreas, karaciger, barsaklar, ter
bezleri ve epididim gibi organlarin epitelyum hiicre plazma membraninda CI transportunun
bozulmasina neden olmakla birlikte akcigerlerde ayrica Na+ kanallarindan ve bazolateral Na/K
ATPaz pompalarindan epitel hiicrelerine sodyum emilimini arttirmaktadir. Iyon
transportundaki bu degisiklikler, su emiliminde bir artiga neden olurken, solunum yolunun

yiizeyinde sivi ve mukosiliyer klirensin azalmasmma neden olmaktadir (3,4). Salgi epitel
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hiicrelerindeki disfonksiyonel KFTR, 6nemli bir patolojik sonug olarak akciger hava yollarinda

ve pankreatik kanallarda tikanmalara neden olur (16).

Kistik Fibrozis hastalarinda mortalite ve morbiditenin en sik nedeni akciger
tutulumudur, diger organlardaki etkileri de genel hastalik yiikiinii 6nemli 6lgiide etkilemektedir
(13).

2.4.1. Akciger Tutulumu

Kistik Fibrozis hastaliginda yasam Kkalitesini ve siiresini belirleyen en énemli organ
tutulumu akcigerlerdir (17). Akciger patogeneziyle ilgili hipoztezlerden biri “diisiik hacim
hipotezi”dir. Bu hipoteze gére KFTR fonksiyonundaki bozukluk nedeniyle sodyumun emilimi
artar, klor absorpsiyonunda ise bozulma olur ve buna bagli olarak sekresyonlarin
viskozitelerinin artmasina bagli perisiliyer sivida su hacminde azalma meydana gelmesi
neticesinde siliyer fonksiyonlarda bozulmalar olur, mukus stazi gelisir. Sonug olarak, kronik
bakteriyel enfeksiyona yatkin bir ortam olusur (18). Bunun ileri asamasi kendini bronsektazi
olarak gosterir ve Ozellikle iist loblar1 tutan, yaygin bronsektazi hastagin klasik akciger
bulgusudur. Akcigerdeki zedelenmenin artmasi ile fibrozis ilerler ve solunum yetmezligi

goriiliir (17). Iyon akis1 Sekil-1’de gdsterilmistir.

KFTR: cAMP ile reglle edilir
Klor Kanali
NORMAL KISTIK FIBROZ
Havayolu limeni
Na+ CI- Na* Cl,Clcern Na+ CI- Na* Cl-, ClgrrR
i r call cAMP Ca** catip
K’K# l K+ Kt
AT -
;J ([} :}v@v\w
Y Y .. Navrace v Na**¥72CI-
+ + +
Submukoza K Na* Na

Sekil 1: Bazal kosullarda normal ve Kistik Fibrozlu havayolu epitelindeki iyon akis1 (4)

Bir diger hipotez ise “tuz fazlaligi” hipotezidir. Bu hipoteze gore, solunum yolu
stvisinda elektrolit dengesizligine bagli olarak “beta defensin, lizozim, laktoferrin” gibi

antibakteriyel proteinlerin fonksiyonlarinda bozulma sonucu bakteriyel enfeksiyonlar meydana



gelmekte ve tekrarlayan enfeksiyonlar sonrasi akciger harabiyeti olugsmaktadir. Bu iki hipotez

haricinde akciger tutulumunun patogenezinde baska mekanizmalar da 6ne stiriilmiistiir (19).

KF’de ortaya ¢ikan inflamasyonun, mevcut mikroorganizmalarin yok edilmesi i¢in
gerekenden siire ve miktar olarak fazla oldugu goriilmiis ve bunun sebebi olarak hava yolunda
fazla bulunan IL-8 ve Lokotrien B4’lin ¢ok sayida notrofilin o bolgeye go¢ etmesine neden
olmasi olarak tespit edilmis. KF’li hastalarin solunum yollarindaki inflamatuar hiicrelerin
biiyilk ¢ogunlugunu polimorfoniikleer I6kositler (PMNL) olusturur. Bakterilerin ve
PMNL’lerin parcalanmasi sonucu ortaya ¢ikan DNA’lar koyu olan sekresyonlarin daha da
koyulasmasina neden olur ve bu da obstriiksiyonun artmasiyla sonuglanir. Proteazlar, fizyolojik
kosullarda intraseliiler ve ekstraseliiler bakterilerin 6ldiirtilmesinde 6nemli rol {istlenmelerine
ragmen, kronik hastalik durumunda proteaz-antiproteazlar arasindaki dengenin bozulmas: ile
akciger hasar1 olusmaya baslar, bu da bronsektazi ve amfizem ile sonuglanir. Proteazlar

arasida bilinen en 6nemli role sahip olan elastazdir (20).

KF’li hastalarda solunum yollarinda bazi mikroorganizmalarin ¢ok sik goriildiigii
bilinmektedir (17). En ¢ok goriilen bakteriyel patojenler arasinda Pseudomonas aeruginosa,
Staphylococcus aureus, Haemophilus influenzae ve Burkholderia cepacia kompleksi bulunur

ve P. aeruginosa KF'de en ¢ok iireyen patojen olup akciger enfeksiyonuna neden olur (16).

2.4.2. Cilt Tutulumu

KFTR, elektrolit ve s1vi salgilanmasia ek olarak bu maddelerin emiliminde de 6nemli
bir role sahiptir. KF'li kisilerde, islevsiz KFTR her iki siireci de etkiler ve bu hastaligin 6nemli
klinik belirtilerine yol agar (21). Bozuk KFTR nedeni ile hiicreden disar1 Klor sekresyonu olmaz.
Sodyum kanallarinin da ikincil etkilenmesi ile hiicre i¢ine sodyum girisi artar ve olusan
sekresyon su ve elektrolitten fakir hale gelir (22). Ter bezlerinde durum farklidir. Ter kanalinin
klor emilimini engelleyememesi sodyum naklini de onler ve bu nedenle tuz emilimi belirgin
sekilde azalir ve ter sodyum kloriir seviyeleri artar ve bu da hastaligin ayirt edici 6zelliklerinden
biri olan anormal bir 'tuzlu' ter iiretir. Normal kosullar altinda bu énemli bir klinik problem
olmamasina ragmen, sicak ve nemli kosullar sirasinda, KF'li insanlar asir1 tuz ve siviyi
kaybedebilir, bu da dehidrasyona ve 1s1 kaybina neden olabilir. Nitekim, ter artig tan1 amaciyla

bugiin hala kullanilan Kantitatif Pilocarpine Iyontoforez Testi (QPIT) temelini olusturur (21).



2.4.3. Pankreas Tutulumu

Kistik Fibrozis’te pankreas en erken ve en ciddi sekilde etkilenen organlardan biridir.
Bir¢ok epitel dokuda bulunan KFTR proteini, pankreatik duktal epitelde de yiliksek oranda
eksprese edilir ve anyonlarin ve sivinin duktal liimene sekresyonunda rol oynar (23).
Bikarbonat salinmasi i¢in epitelde Kklor ile degisimin olmas1 gerekmektedir ve fakat anormal
KFTR proteini sentezlenmesi nedeniyle yeterli klor diizeyi olusmadigindan, klor-bikarbonat
degisimi yapilamamakta veya yetersiz olmaktadir. Sonugta proteinden zengin asiner hiicre
salgilart yogun yapiskan bir hal alarak KF’ye 6zgii bulgular olan pankreas kanallarinda
tikanikliga, ikincil asiner hiicre hasarlarina, fibrozise, ekzokrin pankreas yetersizligine, Kist

olusumuna, kalsifikasyon ve pankreasta yaygin kii¢iilmeye neden olur (24).

KF’de bu degisiklikler intrauterin hayatta baslar ve dogumdan sonra kii¢iik kanallarin
etkilenmesi ve ardindan biiyiik kanal tikanikligia yol agan siireg devam eder. Dogumda ve
dogum sonrasi1 birka¢ ay boyunca, pankreastan salinan proteinlerin kan dolasimina salinimi olur
ki KF i¢in yenidogan tarama testinin temelini olusturan IRT bu sekilde salinir. Ekzokrin
pankreasin bu salgilama sorununa ragmen bebekler ¢cogunlukla asemptomatik olabilmektedir
(23).

2.4.4. Karaciger Tutulumu

KF’de karaciger tutulumu biliyer epitelin sekretuvar fonksiyonun bozulmasina bagli
olarak gelisir. KFTR safra kanallarin1 ve safra kesesini doseyen epitel hiicrelerinin apikal
yiizeyinde bulunur, hepatosit ve diger karaciger hiicrelerinde bulunmaz. Bu proteinin islevinin
bozulmasi safranin akigkanhgini ve alkalizasyonunu azaltarak intrahepatik safra kanallarinin
tikanmasina ve safra yollarinda hiicre hasariyla birlikte periportal fibrozise neden olmaktadir.
Kistik Fibrozis’te karaciger tutulumu asemptomatik karaciger enzim yiiksekliginden biliyer

siroza kadar uzanan genis bir yelpazeye sahiptir (25).

2.4.5. Renal Tutulum

KFTR’nin bobreklerde 6zellikle korteks ve dis medullada messenger riboniiklerik asit
(mRNA) ekspresyonu oldugu bilinmektedir ve proksimal ve distal tiibiil epitelinin apikal
bolgelerinde gosterilmistir. KF1i kisilerin Bartter benzeri hipokalemik hipokloremik metabolik
alkaloz tablosuna (Psddo-Bartter Sendromu) egilimleri vardir, idrarda NaCl atilimi azalir ve

idrar konsantrasyonunda bozukluk olabilir. Bunlarin bobrek fonksiyonlarinda primer bir



bozukluktan mi1 yoksa hiicre disi sivi hacmindeki degisikliklerden mi kaynaklandig: tam olarak

aciklanamamustir (26).

2.4.6. Barsak Tutulumu

KF’de barsaklarin tutulumu hem birincil mukozal KFTR defektine, hem de pankreas ve
safra yollar1 tutulumuna bagh olarak gergeklesir ve malabsorpsiyona ait Klinik belirtilerin
ortaya ¢ikmasina neden olur. Pankreatik bikarbonatin duedonuma gegisi azalir, duodenum pH
artar, pankreatik enzimleri etkisiz hale gelir ve safra tuzlarini ¢goker. Hem suyu hem de elektrolit
transportunu etkileyen mukozal tasima anormallikleri barsak mukozasinda KFTR defekti ile
iligkili gorinmistiir (27). KFTR proteinindeki defekt nedeniyle olusan viskdz materyal
gastrointestinal sistemde obstriiksiyona neden olur (7).

2.5. Klinik

Kistik Fibrozis’in en onemli karakteristik Ozellikleri salgi bezlerindeki fonksiyon
bozukluguna bagl olarak gelisen solunum yolunun kronik tikanikligi ve infeksiyonu, ekzokrin
pankreas yetersizligi ve terde yiikselen elektrolit seviyeleridir (22). Tutulan organlara gore
farkli tiirde komplikasyon goriilebilmektedir. Biiyiime gelisme geriligi, bronsektazi,
vitaminozlar, rektal prolapsus, gastrodzofageal reflii, mekonyum ileusu, yineleyen pankreatit
ataklar1, karacigerde yaglanma, siroz, diyabetes mellitus gibi bir¢ok komplikasyon hastalarda
goriilebilir (28).

Kistik Fibrozis’te klinik bulgular mutasyon tipine, tutulan organlara, tan1 yasi ve gelisen
komplikasyonlara gore degiskenlik gostermektedir (9). KF’in yenidogan tarama programina

girmesiyle ¢ocuklar semptomlar baslamadan tani alabilmektedir (3).

2.5.1. Solunum Sistemi

Kistik Fibrozis’te akcigerler dogumda normal olabilmekle birlikte inflamasyon ve
enfeksiyonlar hizla gelisebilir ve bunun sonucunda 6ksiiriik, vizing, solunum sikintisi, takipne,
retraksiyonlar ve hipoksi gelisebilir (4). Hastaligin her donemde en sik goriilen semptomu
Oksiiriiktiir, baslangicta kuru iken, giderek balgamli bir hal alir, kronik ya da tekrar edici
niteliktedir. Akciger enfeksiyonlarmimn devam ettik¢e bronsektazi, atelektazi, kor pulmonale,
comak parmak olusumu, solunum yetmezligi gibi bulgular goriilmeye baslar ve yasam kalitesi

belirgin 6lgiide azalir (3).



Adolesan ve okul ¢ag1 ¢ocuklarinda en sik goriilen semptomlardan bazilar1 agizdan
solunum, uyku bozukluklar1 ve burun tikanikligidir, ayrica piiriilan burun akintisi, nazal lateral

duvarda siskinlik, nazal polipler de goriilebilmektedir (29).

Erigkinlerde tekrarlayan nazal polipler, tekrarlayan akciger enfeksiyonlari, kronik

oksiirik ve balgam ¢ikarma, pansiniizit, bronsektazi bu yas grubu i¢in en sik bagvuru
nedenleridir (30).

2.5.2. Gastrointestinal Sistem

KF’li yenidoganlarin %15-20’sinde mekonyum ileusu gelisir. Mekonyum ileusu olan
bebeklerde intestinal obstriiksiyon, peritonit, intestinal atrezi ve perforasyon vs. gibi bazi

komplikasyonlar gelisebilir (3).

Kistik Fibrozis’te pankreas tutulumana bagli kronik pankreatit gelisebilir (24).
Pankreatik yetmezlik semptomlar olmadan da gelisebilir, yetmezlige bagl yagh, kotii kokulu
ve c¢ok miktarda gaita yapma gibi yakinmalar, batinda distansiyon ve gaz problemleri
goriilebilir. Bebek ve ¢ocukta gelisememe veya yetiskinlikte agiklanamayan kilo kaybi gibi

semptomlarla hastalar basvurabilir (9).

KFTR fonksiyonunun bozulmasi neticesinde safranin akiskanligi ve alkalinizasyonu
azalarak intrahepatik safra kanallarmin koyulagsmis safra ile tikanmasi sonucu sarilik ve
hepatosplenomegali gelisebilir (31). Rektal prolapsus ve tekrarlayan invajinasyon ataklari,
apandisit, gastroozefajial reflii, distal intestinal obtriiksiyon sendromu olusabilecek diger

gastrointestinal hastaliklardandir (32).

2.5.3. Elektrolit Bozuklugu

KF’de sicak hava ya da yiiksek ates ile agir1 terleme dehidratasyon ve dolasim yetmezligi
epizodlarina yol agabilir. Deride tuz kristalleri olugsmasi ve terin tadmin tuzlu olmasi KF’in

spesifik klinik bulgularindandir (33).

KF hastalarinda en sik goriilen komplikasyonlardan biri PBS’dir. Bartter sendromu,
henle kulpunun kalin kolunda tuz emilim bozuklugu ile seyreden, nadir goriilen otozomal
resesif gegisli bir hastaliktir. Genel olarak metabolik alkaloz, hipokalemi, hiperkalsiiiri, artmis
renin-aldosteraon diizeylerine ragmen normal kan basinci ile karakterizedir (34). Idrarla agir1
Na, K, Clkayb1 olur. Bartter sendromu bulgular1 olan, ancak idrar elektrolitleri normal bulunan

klinik tabloya ise Psodo-Bartter Sendromu denir (35).



Bebeklik doneminde hiponatremi, hipokalemi ve hipokloremi ile birlikte metabolik
alkaloz ender goriilen bir durumdur. Goriilmesi halinde, yeterli elektrolit destegi yapilmaksizin
uzun siire mide drenaji uygulanmasi, ishal-kusma, pilor stenozu, renal patolojiler, diiiretik
kullanimi, BS ve KF akla gelmelidir. PBS’nun sicak iklime sahip bolgelerde anne siitii ile
beslenen kiigiik ¢ocuklarda, KF’in baslangic klinik tablosu seklinde ortaya ¢ikabilecegi goz
oniinde bulundurulmalidir (36). Ozellikle sicak ve kuru iklimlerde, terde sivi ve elektrolit
kaybmin fazla miktarda oldugu yaz mevsimlerinde goriilmesine ragmen, bazi bolgelerdeki
kiiltiirel farkliliklar sebebiyle kis aylarinda fazla kiyafet giydirme nedeniyle bu mevsimlerde de
goriilebilmektedir. Fustik ve ark., Makedonya’da 12 aym altinda yeni tani alan KF hastalarinda
PBS klinigininin %16,5 hastada ortaya ¢iktigini, bu bagvurularin yaz aylar1 ve sicak hava ile
iliskisini bildirmislerdir (5). Ozgelik ve arkadaslarmnin yaptig1 bir calismada PBS ataklar1 tiim
yil goriilmesine ragmen yaz aylarinda daha sik goriilmiistiir. Tiim hastalarm ilk ataklarini yedi
aymn altinda gegirdikleri tespit edilmistir (37). KF’in yasa gore ortaya ¢ikan klinik bulgulari

Tablo-1’de 6zetlenmistir.

Tablo 1: KF’nin yasa gore ortaya ¢ikan klinik bulgularn (4)

Yenidogan donemi Siit Cocuklugu/¢ocukluk Adolesan/Eriskin
-Oksiiriik, vizing, takipne -Tekrarlayan bronsiyolit -Tekrarlayan akciger
-Akciger grafisinde havalanma | -Pnémoni enfeksiyonu, brongektazi
artis1 -Atelektazi, bronsektazi -Kronik siniizit
-Atelektazi -Bronsial obstriiksiyon/vizing -Tekrarlayan nazal polip
-Mekonyum ileusu -Mekonyum ileusu -Tekrarlayan pankreatit
-Solunum sikmtis1 -Pankreatik yetmezlik -Distal intestinal obstriiksiyon
-Intestinal atrezi -Pektal prolapsus sendromu
-Kilo alamama -Hiponatremik hipokloremik -Pankreatik yetmezlik
-Uzamus sarilik metabolik alkaloz (=PBS) -Gecikmis puberte

-Yagli, pis kokulu gaita, batin -Konjenital bilateral vaz

distansiyonu deferens yokluguna ikincil

-Biiylime geriligi ve kilo alamama | azospermi

-Tekrarlayan siniizit, nazal -Diabetes mellitus

polipler

-Akut pankreatit, kolestaz, safra

tagy, biliyer siroz




2.5.4. Endokrin Sistem

KF'li hastalar D vitamini eksikiligi ve yetersizligine ve kalsiyum emiliminin
bozulmasima bagli olarak kemik hastaligi, yavas boy uzamasi ve hipogonadizm dahil olmak
tizere bir dizi 6nemli endokrin anormalliklere sahip olabilir (38). KF hastalarinin yaklagik
%30'unda glikoz intoleransi gelistigi (32) ve 13 yas ve lizeri hastalarin %17’sinde tip 1 diyabet
gelisimi oldugu belirtilmektedir (33).

Erkeklerin %95’1 wolf kanalinin gelisimdeki bozukluktan dolayr azospermiktir.

Kadinlarda ise mukus tikaglar1 nedeniyle gelisen kronik servisit nedeniyle fertilite azalmistir

3).
2.6. Yenidogan Taramasi

Yenidogan taramasmin temel amaci, hastalarm morbidite ve mortalitesini
azaltmaktir. Erken tam ile hastalar 6zel KF merkezlerinde tedavi edilirse, morbidite azaltabilir

ve hastalarm 6mrii uzayabilir (39).

KF tarama programlariin ilk asamasi, yenidoganda topuktan alinan kurutulmus kan
orneginde IRT seviyesinin olgiilmesiyle baslar (40). KF’li yenidoganlarda IRT degerleri
yiiksektir ancak saglikli yenidoganlarda da yiiksek degerler goriilebilir. Bununla birlikte IRT
degerleri KF’li bebeklerde bir kag ay yiliksek kalirken yanlis pozitif degerler bir ka¢ haftada
normale doner. Yenidogan taramasinin ozgiilliigiinii arttrmak i¢in dogumda yiiksek IRT
degerleri saptanan bebeklerde ikinci bir test yapilir ve devam eden IRT yiiksekligi olan

bebeklerde ter testi yapilir (4).

Tirkiye’de 01,01,2015 tarihi itibari ile Kistik Fibrozis taramasi yenidogan tarama
programma dahil edilmistir. Bu tarama testinde topuk kaninda IRT diizeyi olgtimii
yapilmaktadir. Ik IRT degeri yiiksek saptanan bebeklerde (IRT>90 ng/ml), ikinci test yapilir;
devam eden IRT yiiksekligi olan bebekler (IRT>70 ng/ml) ilgili ter testi yapan merkezlere
yonlendirilmektedir (6, 41). Yenidogan topuk tarama testi sonug¢ degerlendirme semasi Sekil-

2’de gosterilmistir.
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Sekil 2: KF yenidogan tarama sonucu degerlendirme akis semasi (41)

2.7. Tam Koydurucu Testler

Kistik Fibrozis tanisinin konmasinda ter testi, gen mutasyon analizi, nazal potansiyel

farki 6l¢timii gibi yontemler kullanilmaktadir.

2.7.1. Ter Testi

Kistik Fibrozis tanisinin konmasinda altin standart ter testidir (7). Tipik klinik bulgular
gosteren KF’li hastalarin biiyiik bir kisminda ter testi tan1 koydurucudur. Ancak atipik klinik
bulgular1 olan hastalarda terdeki klor diizeyleri tanit koydurucu olmayabilir veya nadiren
genetik testle tan1 konan ter testi negatif KF’li hastalar goriilebilir. Baz1 hastaliklarda ter testi
yanlis pozitif ¢ikabilir ancak bunlar genellikle klinik bulgulariyla KF’den ayirt edilebilir (4).
Bazi hastalarda yanls negatif de c¢ikabilmektedir. Basaran ve arkadaslarmin 2017 yilinda
yayinladiklar1 bir olgu sunumunda yenidogan tarama sonucu negatif olan bes aylik hasta Psddo-
Bartter Sendromu ve bronkopnomoni tanistyla takip edilmekte iken yapilan ter testi sonuglari
normal ¢ikmis fakat gonderilen test analizi sonucunda iki gen mutasyonu saptanip KF tanisi
konulabilmistir (42).
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Ter testi sonuglarini etkileyebilecek patolojiler;

Ter testinde yanhs pozitif sonu¢ ¢ikmasina sebep olabilecek patolojiler;
e Atopik dermatit (egzama)
e Yetersiz beslenme
e Konjenital adrenal hiperplazi
e Ektodermal displazi
e Klinefelter sendromu
e Nefrojenik diyabet insipidus
e Adrenal yetmezlik
e Hipotiroidi
e Otonom fonksiyon bozuklugu
Ter testinde yanhs negatif sonu¢ ¢ikmasina neden olabilecek patolojiler;
e Numunenin seyreltilmesi
e Yetersiz beslenme
e Periferik 6dem
e Diisiik ter oran1 (yetersiz numune)
e Hipoproteinemi

e Korunmus ter kanali fonksiyonlu CFTR mutasyonlar1 (3,81)

Ter testi iki yontem ile yapilmaktadir:
1-Ter klorunun kantitatif analizi (Gibson Cooke yontemi)

2-Konduktivite yontemi (Macroduct yontemi)

Ter testi terdeki klor miktarinin kantitatif olarak Olgiilmesidir. Ayrica ter testinde
konduktivite (iletkenlik) 6l¢timii de yapilabilmektedir. Konduktivite 6l¢iimiinde klor disindaki
diger iyonlar sodyum ve potasyum klor ile beraber olgiiliir (6). Alt1 ayliktan kiiglik ¢ocuklarda
30 mmol/L’den kiigiik ter klor degerleri normal olarak kabul edilir. Alti1 ayliktan biiyiik
cocuklarda terdeki klor konsantrasyonunun 60 mmol/L {izerinde olmasi KF igin tani
koydurucudur ve bu degerin 40 mmol/L altnda olmasi durumunda KF hastaligi diisiik
olasilikhdir. 40 ve 60 mmol/L arasindaki degerler atipik KF hastalarinda goriilebilir. Ter klor
diizeyinin 160 mmol/L {izerinde olmasi fizyolojik degildir ve test tekrarlanmalidir (4,30). Ter
testi klor degerinin yorumlanmasinda kullanilan deger araliklar1 ve yorumlamasi1 Tablo-2’de

gosterilmistir.
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Tablo 2: Ter testi klor degerinin yorumlanmasinda kullanilan deger araliklar

Yas Terde klor diizeyi(mmol/L) | Yorum
<6 ay <30 Negatif test

KF olasilig1 ¢ok diisiik
>6 ay <40 Negatif test

KF olasilig1 ¢ok diisiik
<6 ay 30-60 Sinirda deger

Test tekrar ve ileri inceleme gerekir.
>6 ay 40-60 Sinirda deger

Test tekrar ve ileri inceleme gerekir.
Tiim yaslar >60 Pozitif test

KF tanismi destekler

Ter testinde konduktivite (iletkenlik) 6l¢iimii de kullanilmaktadir. Bu 6l¢iimde 0-50

mmol/L negatif deger, 50-90 mmol/L siirda deger, 90 mmol/L ve tizeri pozitif deger kabul

edilmektedir (6) ve Tablo-3’te gosterilmistir.

Tablo 3: Ter testi konduktivite deger arahklar

Terde konduktivite 6lgiimii deger araliklarn (mmol/L)
0-50 Negatif test
KF olasilig1 ¢ok diisiik
50-90 Sinirda deger
Test tekrar ve ileri inceleme gerekir.
>90 Pozitif test
KF tanisini destekler

Kimlere ter testi yapilmahdir?

Pozitif KF yenidogan tarama testi (yiiksek immiinoreaktif tripsin)

KF'yi diistindiiren klinik bulgular1 olan hastalar

KF'li bebekler yenidogan doneminde mekonyum ileusu ile bagvurabilirler. Sik sik akciger

enfeksiyonlari, gelisme geriligi goriilebilir ve kati, soluk diskilara sahip olabilirler.
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Daha biiyiik ¢ocuklarda belirtiler arasinda kronik akciger hastaligi bulgular1 ve pankreas
yetmezligine bagl malabsorpsiyon, kronik karaciger hastaligi bulunur. Comak parmak siklikla
goriiliir ve Staphylococcus aureus veya Pseudomonas aeruginosa balgamdan siklikla iirer.

Yetiskinlerde daha hafif semptomlar mevcut olabilir. Vas deferens yoklugu nedeniyle izole

obstriiktif azospermi ile bagvuran erkek hastalarda KF diigiiniilmelidir.
Ailede KF 6ykiisii veya ailede KF tasiyici kisi olmasi (43).
Kimlere ter testi yapilmamahdir?

Bebeklerde basarili bir test olasiligini arttirmak icin, en az 2 kg agirlhiginda, 36
haftaliktan biiyiik olan ve en az 2 haftalik olan bireylerde iki tarafli ter kloriir testi yapilmalidir
(8). Hasta akut olarak iyi durumda degilse, susuz kaliyorsa, ddemli veya kortikosteroid aliyorsa
test gecikmelidir (7,43). Test, 48 saatten kiiciik bebeklerde kontrendikedir, ¢iinkii yagsamin ilk
giiniinde ter elektrolitleri (Sodyum>70 mmol/L) yiiksek konsantrasyonlarda bulunabilir (44).

2.7.2. Mutasyon Analizi

KF’de 2000°den fazla mutasyon tanimlanmustir (45). ilk tanimlanan ve en sik goriilen
mutasyon Delta F508 muatsyonudur ve Tiirk toplumundaki KF’li hastalarda %20-30 oraninda
bulunur (15). KFTR proteini genetik analiz panelinin mutasyon belirleme orant >%95
olmalidir. Klinik bulgulari uyumlu olan bir olguda, bilinen iki KF mutasyonunun gdsterilmesi

taniy1 dogrulamaktadir ancak mutasyon tespit edilmese bile bu hastalig1 ekarte ettirmez (30).

2.7.3. Nazal Potansiyel Fark Olciimii

Kistik Fibrozis’i olan ancak klasik tan1 kriterlerini karsilamayan bireyleri
degerlendirmede yardimci bir diger yontem, nazal transepitelyal potansiyel farkinin (NPD)
Olgtilmesidir (7,48).

Solunum yolu epiteli, Na ve Cl gibi iyonlarin transportu ile solunum yolu yiizeyindeki
stvinin kompozisyonunu diizenler. Iyonlarm bu aktif transportu, transepitelyal bir fark yaratir
ve bu potansiyel fark in vivo olarak nazal epitelden Slciilebilir. Bu dlgiilen deger yardimer test

olarak kullanilir (47).
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2.8. Tam

KF tanisin konmasinda dncelikli olarak hastanin sikayetleri ve aile dykiisii en dnemli
basamaktir. Bunun yaninda yenidogan tarama programu ile taranan ¢ocuklarda yliksek IRT
diizeyi KF tanis1 i¢cin dnemli bir bulgudur. Hastaligin tanisiin konmasinda ter testi, mutasyon
analizleri ve nazal potansiyel fark Ol¢timii gibi farkli testler kullanilmaktadir. KF tanisini
dogrulamak i¢in birincil test ter kloriir testidir (8). Kullanilan tani algoritmasi Sekil-3’te

gosterilmistir.

KF tanisindaki uygulanan testlerin sonu¢larmin yorumlanmast;

1. Klinik bulgular1 olan olgularda eger kantitatif analiz ile ter testi 60 mmol/L ve tizeri ise
KF tanis1 konulur. Mutasyon analizinde iki tane KF’e neden olan mutasyon saptanmazsa
ter testi tekrar edilir. TKi ter testi pozitif olan veya bir testi pozitif olup mutasyon analizinde iKi
tane KF’e neden mutasyon saptanan hastalar KF tanisi alir.

2. 6 ayliktan biiyiik ¢ocukta ter testi 40 mmol/L’den kii¢iik degerde ise bu hastada KF
hastaligi olma olasilig1 distiktiir. Ancak 2 tane KF’e neden olan mutasyon saptanirsa bu
hastalara KF tanis1 konur.

3. Ter testinde ara deger (6 ayliktan kiigiik bebeklerde 30-59 mmol/L, 6 ayliktan biiyiik
cocuklarda 40-59 mmol/L) saptanan hastalarda ayrintili KFTR analizi 6nerilir:

a) Iki KF’ye neden olan mutasyon saptanirsa KF tanis1 konur.

b) KF’ye neden olabilecek mutasyon saptanmaz veya tek bir mutasyon saptanir ise ve KFTR
ile iliskili hastalik diisiindiiren klinik bulgu varsa ‘KFTR ile Iliskili Hastalik’ tanis1 konabilir.
Bu hastalarda klinik durum degerlendirilmesi, ileri genetik analiz, nazal potansiyel fark
Olciimii, ekzokrin pankreas fonksiyon testi ve Pseudomonas agisindan kiiltiirlerin alinmasi ve
tan1 igin diger tetkikler (bronkoalveolar lavaj kiiltiirli, primer siliyer diskinezi ve bagisiklik
yetmezligi tanilarmin diglanmasi vs.) yapilmalidir.

Yapilan degerlendirmelerde belirgin klinik semptom ve bulgular (kronik o6ksiirtik,
balgam, tekrarlayan akciger enfeksiyonlari, bronsiektazi, atelektazi, nazal polip, pansiniizit,
comak parmak, mekonyum ileusu, rektal prolapsus, distal intestinal obsturksiyon sendromu
vs.), KF’le iligkili bir patojenin varligi (6zellikle Pseudomonas) KF tanisini destekler.Bunu
yaninda klinik bulgusu olmamasina ragmen ter testi ara degerlerde olan hastalar hastalik tanisi

konana veya hastalik diglanana kadar takip edilmelidir (7).

15



Klinik Bulquilar
Ter Testi
' ] [
<40 mmaok| 4060 mmol| =50 Mmool
I |
T
KF merkes
¥
Ter Testi Tekran
I
<40 mmol| 40 ﬁ.D{nmd.-'l whi rrnrln —_—
KFTR Gan Testi
KFTR Gam Testi
0 miwstasyon 1 mutaspon 2 mitasyon —
0 ritasyon  1-2 mulasyon —
Klinik degerendime
Diger olas tamdar
- Euet HAYT e | el Prrtansiyel Farks Obcimi
b’ Genelk
| Labiratuvare
¥ : mim ' .
Noremal — Tal TLC ool
aaTgu
KFTR geni
MULEYOn Taramas: 1
' Yanhs poziti
L ' Y ter testi?
e ) mutesyon 1 mutasyon 2 mutasyon
Tam koydurucl degil
KF Merkezinde takip
™Y L
Muhtemelen KF Degil KFTR Klasik KF
Klask clmayan KF
KFTR ile fizkili hasialiklar
|
Alarnafil Tam L

Lyoun Testler ve Takip

EF Merkezinde Takip

Sekil 3: Kistik Fibrozis tanisinda kantitatif analiz ile ter testi sonucuna gore tami yaklasim
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2.9. Tedavi

Hastalik siddetine ve ilerlemesine baghh olarak KF igin ¢oklu tedaviler
kullanilabilir. Solunum yolu rehabilitasyon tedavileri, yillik grip asilar1 ve semptomatik
solunum yolu enfeksiyonu tedavisi gibi konservatif tedaviler tiim hastalar i¢in baslangig
tedavisi olarak kullanilmaktadir (48). Normal biiyiimeyi ve gelismeyi siirdiirmek ve akciger
hastaliginin baglangicini geciktirmek amaciyla ailenin bilgilendirilmesi, hastaligin olusabilecek

semptomlarmi agiklanmasi ve beslenme ile ilgili bilgilerin aileye verilmesi 6nemlidir (49).

Kistik Fibrozis’te morbidite ve mortaliteyi en ¢ok etkileyen organ akcigerler oldugu igin,
solunum sistemine yonelik tedaviler son derece 6nem arzetmektedir. Bu tedaviler; inhaler
tedaviler, ¢esitli mukolitik ajanlar, antibiyotikler, anti-inflamatuar ajanlar, fizik tedavi ve
gerektiginde non-invazif mekanik ventilasyon uygulamasidir (50). Alevlenmeleri azaltmak ve
akciger fonksiyonunu korumak i¢in inat¢i P. aeruginosa kiiltiirleri olan hastalar i¢in inhale
tobramisin ile profilaktik tedavi Onerilir. KF alevlenmeleri sirasinda tedavi etmek igin inhale

beta 2-adrenerjik agonisti onerilir (48,51).

Pankreas egzokrin yetersizligine bagli bulgulari olan hastalara proaktif beslenme
yonetiminin yani sira enzim ve vitamin tedavisi baslatilmalidir. Hasta yasma uygun olarak
yagda ¢oziinmeyen vitaminler ve A, D, E ve K vitaminleri almalidir (52). KF'li hastalara
sodyum kaybindan dolay1 yiiksek tuzlu diyet almalar1 6nerilir. Bu Oneri yaz aylarinda ve sicak
iklimlerde yasayanlar i¢in vurgulanmalidir. KF'li bebeklerin 12,5 mEq /giin sodyum almasi
gerekir (49).

Pankreasin endokrin fonksiyonlarda olan bozulmayla birlikte bozulmus glukoz
toleransindan diyabete kadar uzanabilen farkli klinik tablolar gelisebilmekte, boyle bir
durumda hastalara tedavide diyet ve insiilin 6nerilebilmektedir (53). D vitamini yetersiz alim
ve yetersiz emilimi nedeniyle; kalsiyum emiliminde bozulma, osteopeni ve osteoporoz gibi
klinik durumlar1 onlemek amaciyla hastalara D vitamini takviyesi ve kasiyum destegi

saglanmasi gerekir (54).

KF'deki temel kusuru diizeltebilen KFTR modiilatorleri adi verilen yeni bir ilag grubu
mevcuttur. Bu ilaglarin amaci esas olarak KFTR proteininin yapisal ve fonksiyonel
anormalliklerini diizeltmeye odaklanmistir. Bu ilaglardan bazilar1 1vacaftor, lumacaftor gibi
ilaclardir (55).
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2.10. Kistik Fibrozis Hastalarinda Takip ve Prognoz

Kistik fibrozlu hastalar i¢in diizenli kontrollerde yapilmasi gerekenler;
e Enaz 3ayda bir:
e Kilo ve boy dlgiimii
e Mikrobiyolojik testler (bogaz ve miimkiinse balgam kiiltiirii)
e Solunum fonksiyon testleri ( en ge¢ 6 yas )
e Yilda en az bir kez:
e Karm ultrasonografisi
e Oral glukoz tolerans testi (10 yas)
 Inflamatuar parametreler
o Transaminazlar
e Serumda yagda ¢Oziinen vitamin seviyeleri
e Diizenli (siklik tartigmali):

e (GOgis gortintiileme (6rn. gogiis rontgeni, CT, MRT) (56).

KF'li insanlar i¢in sagkalim yas1 son 25 yilda siirekli artmustir. Ortalama tahmin edilen
sagkalim yas1 2002'de 31,3 iken 2012'de 41,1’e yiikselmistir (57).

2.11. Kistik Fibrozis ve Aile Hekimligi

Yenidogan tarama testi i¢in Ornek alinmasi, sonug¢larmin takiplerinin g¢ogunlugunu
birinci basamak saglik kuruluslarinda ¢alisan hekimler yapmaktadir. Bu sebeple de birinci
basamakta calisan hekimlerinin KF hastaligi hakkinda bilgi sahibi olmalar1 ve yenidogan
tarama testi ile tarama testi sonucundaki anormal durumlar1 ve KF’den siiphelendikleri
hastalar1 ilgili merkeze yOnlendirmeleri ve ailelere bu konuda gerekli bilgilendirmeleri
yapmalar1 bliylik 6nem arz etmektedir. Topal ve arkadaslarinin aile hekimlerinin KF hakkindaki
bilgi ve tutum diizeylerinin degerlendirildigi bir ¢aligmada katilimcilarin %84,3’0 Tiirkiye’de
yenidogan doneminde KF tarama testinin yapildigini bilmelerine ragmen, testi pozitif ¢ikan
hastalarin KF merkezine gonderilmesi gerektigini ancak katilimcilarin %62,6’s1 biliyordu.

Caligtiklar1 sehirde KF merkezi olup olmadigini bilenlerin sayisi ise 21 (%18,6) idi (58).

Yillar i¢cinde, KF tani1 ve tedavisindeki ilerlemeler, erken tani ve hastalik ilerlemesini
geciktirme konusunda 6nemli gelismeler saglamistir. Hastalarm sagkalim orani artmakta ve

destekleyici tedavi daha yaygin hale gelmektedir. Birinci basamak saglik hizmeti saglayicilari
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da hastalik hakkinda yeterli bilgiye sahip olmali, hastaligin ilerlemesini yavaslatmak ve
hastalarin en iyi yasam kalitesini elde etmelerine yardimci olmak igin hastalar1 nasil
izleyeceklerini ve egiteceklerini bilmelidir (48).

3. GEREC VE YONTEM

3.1. Arastirmanin Sekli

Bu ¢alisma retrospektif bir ¢alismadir.

3.2. Arastirmanin Evreni ve Orneklemi

Retrospektif dosya tarama seklinde bir calisma olarak planlanan bu arastirmanin,
Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Cocuk Gogiis Hastaliklar: Poliklinigine
Ocak 2015-Aralik 2017 tarihleri arasinda tarama testinde IRT degeri yiiksekligi saptanip

poliklinige yonlendirilen ve ter testi yapilip KF tanisi konulan hastalarda yapilmustir.

3.3. Cahismaya Alinma Kriterleri

1-KF tanisi alan hastalar (Bir veya daha fazla Kistik Fibrozis klinik 6zellik tasiyan ve ter
testi >90 mEq/1 olan hastalar ile en az bir Kistik Fibrozis klinik 6zelligi olan ter testi normal
veya sinirda olan hastalar i¢in iki mutasyon gosterilerek tani alan hastalar calismaya dabhil

edilmistir (Ter testi Macroduct yontemi ile yapilmaktadir).)

2-Yenidogan taramasinda pozitiflik saptanan hastalar
3-Ter testi yapilan hastalar
4-Kontrollere diizenli gelen hastalar

3.4.Cahsmaya Ahinmama Kriterleri

Dogum tarihleri uyup ¢alismaya alinabilecek hastalardan topuk tarama testi sonucuna
ulagilamayan veya yapilmamis olan, KEF ile ilgili testlerini dis merkezde yaptirip sonuglari ile
gelen hastalar, gelis aninda ciddi elektrolit bozuklugu (6zellikle hiponatremi) sebebiyle ter testi
ertelenmis olan hastalar ve Suriyeli olan hastalarla iletisim zorlugu sebebiyle dosyalarda

bilgilerine tam ulagilamayan bazi hastalar ¢aligmaya dahil edilmedi.
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3.5. Etik Kurul Onay1 ve Onam

Calismaya baslamadan 6nce Necmettin Erbakan Universitesi Meram T1p Fakiiltesi etik

kurul onay1 alinmigtir (Sayi: 2019/1826 Tarih:10.05.2019).

3.6. Verilerin Toplama Araclarn

Hastalarin dosyalarinda kaydedilmis bilgiler olan; demografik bilgiler (yas, cinsiyet),
prenatal 6ykii (dogum kilosu, dogum sekli, dogum haftasi), tan1 anindaki kilosu, poliklinige
basvuru ayi, soyge¢mis (anne-baba arasinda akrabalik, KF‘li kardes oOykiisii), topuk
taramasinda degerlendirilen IRT degeri, mekonyum ileusu Oykiisii, sarilik oykiisi, elektrolit
diizeyleri (Na, K, CI, Mg), kan gaz1 degerleri (pH, HCO3), ilk gelis aninda yapilan ter testi

sonuglar1 arastirma i¢in toplandi ve degerlendirildi.

Hastalarin tani aninda bakilan viicut agirliklar: yaslarina gore 3. persentilin altinda olan
hastalar biiyiime ve gelisme geriligi olarak kabul edildi. Hastalarin kilo ve gelisimlerinin
degerlendirilmesinde Neyzi ve arkadaslarinin biiyiime-gelisme egrilerinden faydalanildi (59).

Yapilan bu ¢calismada, ter testinde konduktivite 6lgiimii kullanildi. Degerlendirmede; 50
mmol/L’nin alt1 negatif 6lgtim, 50-90 mmol/L aras1 sinirda ve 90 mmol/L’nin tizeri pozitif
olarak kabul edildi (6).

Yenidogan topuk tarama testi sonuglarinda birinci IRT degeri >90 ng/ml olan sonuglar

ve ikinci IRT degeri >70 ng/ml olan sonuglar pozitif kabul edildi (6, 41).

Serum sodyum degeri normal araliklar1 135-145 mEg/L, serum klor degeri normal
araliklar1 98-107 mEQ/L, serum potasyum degeri normal araliklar1 3,5 -5,1 mEg/L , serum
magnezyum degeri normal araliklar1 1,6-2,6 mEqg/L kabul edildi. Kan gazinda bakilan ph
normal degeri 7,35-7,45 ve bikarbonat degeri 21-27 mEq/L arasi normal deger kabul edildi (3,
33).

3.7. Verilerin Istatistiksel Degerlendirilmesi

Veri girigi, istatistik analiz ve rapor yazim iglemleri bilgisayar ortaminda yapildi.
Analizlerin yapilmasinda SPSS for Windows version 15.0 (SPSS Inc., Chicago, IL, USA) paket
programi kullanildi. Sayisal verilerin 6zetlenmesinde; aritmetik ortalama, standart sapma,
ortanca, minimum ve maximum degerleri, kategorik verilerin Ozetlenmesinde frekans

dagilimlar1 ve yiizdelikler kullanildi. Veriler arasindaki iliskiler; Ki-kare teti, Mann-Whitney U
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testi, Kruskal Wallis varyans analizi ve Spearman korelasyon katsayisi ile arastirildi. Elde
edilen katsayilarin degerlendirilmesinde 0,000-0,199 aras1 énemsenmeyecek diizeyde diisiik
iliski, 0,200-0,399 aras1 zayif iliski, 0,400-0,699 aras1 orta diizeyde iligki, 0,700-0,899 arasi
kuvvetli iliski ve 0,900-1,000 aras1 ¢ok kuvvetli iliski olarak kabul edildi. Pozitif isaretli
korelasyon katsayilar1 degiskenlerin birlikte artip azaldigma, negatif isaretli korelasyon
katsayilar1 ise degiskenlerden biri artarken digerinin azaldigina veya tam tersine isaret

etmektedir (60). Istatistiksel olarak p’nin 0,05’ten kii¢iik oldugu durumlar anlamli kabul edildi.

4. BULGULAR

Aragtirma kapsaminda Ocak 2015-Aralik 2017 tarihleri arasinda tani alan 52 hasta
mevcuttu. Bu hastalardan topuk tarama testi sonucuna ulasilamayan veya yapilmamis olan, KF
ile ilgili testlerini dis merkezde yaptirip sonuglari ile gelen hastalar, gelis aninda ciddi elektrolit
bozuklugu (6zellikle hiponatremi) sebebiyle ter testi ertelenmis olan hastalar ve Suriyeli olan
hastalarla iletisim zorlugu olmasindan dolay1 dosyadaki bilgileri tam doldurulamayan hastalar

calismaya dahil edilmedi.

Arastirmada calismaya almma kriterlerine uyan 37 hastanin dosyasi incelendi.
Hastalarm %48,6’s1 (n=18) kiz ve %51,4’li (n=19) erkekti. Vakalarin cinsiyete gore dagilimi
Sekil 4’te verilmistir. Bu hastalarin %35,1°1 (n=13) 2015, %27,0’si (n=10) 2016 ve %37,9’i
(n=14) 2017 yilinda dogmustu.

CINSIYET

Hkiz
W ERKEK

Sekil 4: Hastalarin cinsiyete gore dagihm
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Hastalarin %16,2 (n=6)’sinde anne-babasi arasinda birinci dereceden akrabalik dykiisii
mevcut olup, %13,5 (n=5) hastada uzaktan (2-3.dereceden) akrabalik Oykiisii mevcuttu.

Hastalarin anne-baba arasindaki akrabalik iliskisi Sekil-5’te gosterilmistir.

ANNEBABAARASIAKRABALIK
= 1.DERECEDE AKRABALIK
WAR

W UZAKTAN
W voK

1 DERECEDE AKRABALIK
VAR
16,22%

UZAKTAN
13,51%

Sekil 5: Olgularin anne-baba akrabahg

Hastalarin bagvuru sebeplerine bakildiginda tiim hastalar topuk tarama testi pozitif
olmasinin yaninda %21,62 (n=8) hastanin KF diisiindiiren semptom varligi, bir hastada biiyiime
gelisme geriligi de mevcuttu. Hastalarin %37,8 (n=14)’inde tan1 aninda veya ter testi
yapilmadan dnce PBS atag1 ge¢irdigi tespit edilmisti. Tan1 konulan hastalarm bagvuru aylarina
bakildiginda en ¢ok Aralik ayinda %21,6 (n=8) hastanin bagvuru yaptig1 goriildii. KF’1i kardes
Oykiisii agisindan sorgulandiginda %18,9 (n=7) hastanin kardes dykiisii mevcut idi, %5,4 (n=2)
hastanin KF’li akraba 6ykiisii mevcut idi. Katilimcilarin bazi sosyodemografik ozelliklerinin

bazilar1 Tablo-4’te gosterilmistir.
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Tablo 4: Hastalarin sosyodemografik ozellikleri

Degiskenler Sayi(n) Yiizde(%0)
Dogum Tarihi
2015 13 351
2016 10 27,0
2017 14 37,9
TOTAL 37 100,0
Basvuru Ay
Ocak 1 2,7
Subat 2 54
Mart 2 54
Nisan 7 18,9
Mayis 2 54
Haziran 2 54
Temmuz 1 2,7
Agustos 6 16,2
Eyliil 2 54
Ekim 1 2,7
Kasim 3 8,1
Aralik 8 21,7
TOTAL 37 100,0
KF’li Kardes Oykiisii
Var 7 18,9
Yok 30 81,1
TOTAL 37 100,0
KF’li Akraba Oykiisii*
Var 2 54
Yok 35 94,6
TOTAL 37 100,0

*Teyze ve kuzende KF

Hastalarin tan1 anindaki bagvuru mevsimlerine bakildiginda en sik kis (9%29,73) ve

ilkbaharda (%29,73) hastaneye bagvurduklari tespit edildi. Hastalarin tani ani bagvuru

mevsimlerinin dagilimi Sekil-6’da gosterilmistir.
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mevsim
Hias
Wilkbahar
.yaz
[ sonbahar

16,22%
sonhahar

29 73%
ilkbahar

Sekil 6: Hastalarin basvuru mevsimlerine gore dagihn

Hastalarin ortalama dogum haftasi 37,9142,44 (29-41) hafta, dogum agirlig1 ortalamasi
3132+472,42 (1700-4160) gramdi. Hastalarin dogum haftasi ve agirligi ortalamalar1 Tablo-5’te
verilmistir.

Tablo 5: Hastalarin dogum haftasi ve agirhgi ortalamalari

Ortalama+SD* Ortanca Minimum Maksimum
Dogum Haftasi 37,9142 44 38,0 29 41
Dogum Agirhgi(gram) 3132,71+472,42 3100,0 1700 4160

SD*= Standart sapma

Hastalarin %57,1°1 (n=20) spontan vajinal yolla dogmustu. Hastalarin %8,1’inde (n=3)
mekonyum ileusu Oykiisii mevcuttu, %10,8 (n=4) hastanin dogum sonrasi1 uzamis sarilik
oykiisii, %2,7 (n=1) hastada anal atrezi dykiisii mevcuttu. Hastalarin dogum Oykiisiinii i¢eren

bilgiler Tablo-6’da verilmistir.

Tablo 6: Hastalarin dogum iizkiisiinii iceren bilgiler

Sayi(n)  Yiizde(%)***
Spontan vajinal 20 57,1
Dogum Sekli
C/S 15 42,9
Mekonyum ileusu Var 3 8,1
Oykiisii Yok 34 91,9
. Var 4 10,8
Sarilik Oykiisii
Yok 33 89,2
Ek Hastahik* Var 5 13,5
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Yok 32 86,5

Var 3 8,1
Akciger Hastahg**

Yok 34 91,9

Var 1 2,7
Anal Atrezi

Yok 36 97,3

*prematiirite, yogunbakim {initesinde yatis oykiisii vs.
**solunum yetmezligi vs.
***valid persent

Calismaya alinan hastalarin tani alma yaslarmin ortancasi 43 (11-366.giin) giindii.
Biitiin hastalar bir yas altinda tani almig idi. Tani1 anindaki agirlik degeri ortalamalari

4345+1480 (2030-10600) gramdi. Hastalarin tan1 ani yas ve kilolarmin ortalama degerleri
Tablo-7°de verilmistir.

Tablo 7: Hastalarin tam am yas ve Kilolarinin ortalama degerleri

Ortalama+SD* Ortanca Minimum  Maksimum
Tam alma yasi (giin) 63+64 43 11 366
Tam an1 agirhgi(gram) 4345+1480 4050,0 2030 10600

SD*= Standart sapma

Hastalarin tan1 ani yas-kilo persentillerine bakildiginda %27,0 (n=10)’si 3 persentil
altinda, %70’ten fazlas1 50 persentilin altindaydi. 90 persentil ve iizerinde olan hasta yoktu.

Tan1 aninda hastalarin bakilan yas-kilo persentilleri, kisi sayilar1 ve ylizdeleri Sekil-7’te

gosterilmistir.

30,0%

20,0%

Percent

10,0%

0%

<3 3-10 10-25 25-50 50-75 75-80
TANI ANINDAKI PERSENTIL DEGERLERI

Sekil 7: Hastalarin tami1 aninda bakilan yas-kilo persentilleri
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Yenidogan topuk tarama testi sonrasinda pozitif ¢ikan ve daha sonra KF tanis1 alan 36
(%97,3) hastanin tarama testi pozitifti. Tarama testi negatif ¢ikan bir (%2,7) hastanin ikinci
tarama testi pozitifti. Ilk tarama testi pozitif olan hastalardan iki (%5,6) hastanin ikinci tarama

testi negatifti.

Yapilan yenidogan topuk kani taramasinda iki defa pozitiflik olmasma ragmen %10,81
(n=4) hastanin iki ter testi sonucu da negatif idi ve bu hastalarin elektrolit diizeylerinde ve kan
gazi sonucunda herhangi bir patoloji tespit edilmemisti. Ter testi pozitif ¢ikan 14 (%45,2) nin

KF yenidogan tarama testi pozitifti.

Taranan hastalarm 14 (%43,75) tanesinin bagvuru aninda yapilan ter testi sonucu
pozitifti. 14 (%43,75) hastanin ter testi sonucu ise smir degerde cikmisti. Bes hasta
terlememisti. (Tablo-8)

Tablo 8: Birinci ter testi sonuclar:

Sayi(n)*  Yiizde(%0)**

0-50 negatif 4 12,50
- 14 43,75
1. Ter Testi Sonuglar: 50-90 simrda
90 ve iizeri pozitif 14 43,75
TOTAL 32 100,0

*5 hasta terlemedigi i¢in bu tabloya dahil edilemedi.
**yalid persent (missing 5)

Ter testi sinirda ¢ikan 14 hastanin %36.,4 ( n=4)’iiniin ikinci ter testi pozitif, %36,4 (n=4)
hastanmn ikinci ter testi sinirda idi. Uc hasta terlememisti. Birinci ter testinde smirda ¢ikan

hastalarin ikinci ter testi sonuglar: Tablo-9’da verilmistir.

Birinci ter testinde terlemeyen bes hastadan iki hastanin ikinci ter testi pozitif, ikisi ise
negatifti. Bir hasta ikinci ter testinde de terlememisti. Dort hastanin hem birinci ter testi hem

ikinci ter testi negatifti.

Tablo 9: Birinci ter testinde sinirda ¢ikan hastalarin ikinci ter testi sonuclar

Sayi(n)*  Yiizde(%0)**

0-50 negatif 3 27,2
1.ter testinde simrda 4 36.4

50-90 sinmirda
cikan hastalarin 2.ter

. . oo 4 36’4
testi sonuclari 90 ve iizeri pozitif

TOTAL 11 100,0

*3 hasta terlemedigi i¢in bu tabloya dahil edilemedi.
**validpersent (missing 3)
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Hastalarin bakilan birinci IRT degeri ortalamalar1 197,0+111,33 (69,0-565,80) ng/ml,
ikinci IRT degeri ortalamalar1 156,44+86,35 (39,0-368,0) ng/ml idi. Birinci ter testi degerinin
ortalamasi1 77,73+24,14 (9,30-111,0) mmol/L, ikinci ter testi ortalamas1 70,30+30,85 (12,50-
108,94) mmol/L Tespit edildi. Hastalarin sodyum degeri ortalamasi1 134,8344,25 (122,0-141,0)
mMEQ/L, potasyum ortalamasi 4,94+0,95 (2,9-7,6) mEg/L, Kklor ortalamas1 97,72+12,40 (64,0-
116,0) mEg/L, magnezyum ortalamas1 2,16+0,30 (1,56-2,77) mEg/L, pH degerini ortalamas1
7,44+0,08 (7,27-7,65) , HCO3 degeri ortalamasi127,94+8,61 (14,80-52,60) mEq/L tespit edildi.
Hastalarin birinci IRT ve ikinci IRT degerleri, birinci ve ikinci ter testi sonuglar1 ve elektrolit

degerleri ortalamalar1 Tablo-10’da gosterilmistir.

Tablo 10: Hastalarin IRT, ter testi ve elektrolit degerleri ortalamalar

Ort+SD** Ortanca (Min-Max)

L.IRT* degeri 197,0£111,33 172,0(69,0-565,80)
2.IRT* degeri 156,44+86,35 130,0(39,0-368,0)
1.Ter Testi Sonucu 77,73 £24,14 87,30(9,30-111,0)

2.Ter Testi Sonucu 70,30+30.85 82,50(12,50-108,94)

Sodyum 134,83+4,25 136,0(122,0-141,0)

Potasyum 4,94+0,95 5,0 (2,90-7,60)

Klor 97,72+12,40 102,0(64,0-116,0)
Magnezyum 2,16+0,30 2,09 (1,56-2,77)
oH 7,4420,08 7.44 (7,27-7,65)

HCO3 27,9448,61 25,90 (14,80-52,60)

*Yenidogan topuk kani taramasinda bakilan IRT degeri
**SD:Standart Sapma

Ter testi ile es zamanli olarak bazi hastalarin kan gazina bakilamamisti. Bunun
sebebinin laboratuvar c¢alisma bozukluklar1 nedeniyle, bazen elden okutulan kan gazlarmin
sisteme gecmesindeki hata sebebiyle veya yetersiz numune ve beklemis kanda abartili
sonuglarin ¢gikmasi sebebiyle sisteme girig olmamasina baglayabiliriz. Sonraki bakilan degerler

de ter testiyle es zamanli bakilmamasi sebebiyle degerlendirmeye alinmadi.

Tani aninda elektrolitleri bakilan hastalarin %27,0’sinda (n=10) hiponatremi , %8,1
(n=3) hastanin hipokalemisi, %27,0 (n=10) hastanin hipokloremisi, %4,8 (n=1) hastanin
magnezyum degeri diisiik oldugu tespit edildi. % 40,5 (n=15) hastanin hiperkalemisi mevcuttu.
Bunun nedenleri arasinda ¢ocuklarda kan alirken zorlanma sebebiyle kanin hemoliz olmasina

diistiniilebilir. Hastalarin %10,0’unun (n=3) pH degeri diisiik, %36,7 (n=11) hastanin pH
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yiiksek yani alkalozda oldugu tespit edildi. Bikarbonat degeri %13,3 (n=4) hastanin diisiik,
%40,0 (n=12) hastanin yiiksek oldugu tespit edildi. Hastalarin elektrolit diizeylerinin kategorik

degerleri say1 ve yiizdeleri Tablo-11’de verilmistir.

Tablo 11: Hastalarin tan1 anindaki elektrolit diizeylerinin kategorik degerleri say1 ve
yiizdeleri

Say](n) Yiizde(%)
Diisiik 10 270
Kategorik Na degeri Normal 27 73,0
Total 37 100,0
Diisiik 3 81
Normal 19 51,4
Kategorik K degeri
Yiiksek 15 40,5
Total 37 100,0
Diisiik 7 18,9
Normal 27 73,0
Kategorik Cl degeri
Yiiksek 3 81
Total 37 100,0
Diisiik 1 L
Normal 19 90,5
Kategorik Mg degeri
Yiiksek 1 4.8
Total 21 100,0
Diisiik 3 10,0
Normal 16 533
Kategorik pH degeri
Yiiksek 11 36,7
Total 30 100,0
Disiik 4 13,3
. Normal 14 46,7
Kategorik HCO3 -
degeri Yiiksek 12 40,0
Total 30 100,0

Hastalarin ter testi gruplarma gore (negatif, sinirda, pozitif) birinci IRT degeri, ikinci
IRT degeri, klor ve bikarbonat diizeyleri arasinda istatistiksel agidan anlamli fark saptandi
(p=0,010, p=0,001, p=0,036, p=0,048). Ter testi pozitif olan hastalarin birinci IRT degerleri
ve ikinci IRT degerleri anlamli derecede yiiksek tespit edildi. Birinci IRT degeri i¢in bu
farklilik negatif ve pozitif gruplar ile sinirda ve pozitif gruplar1 arasindaydi (p=0,046, p=0,034).

Ikinci IRT degeri igin farklilk negatif ve pozitif gruplar ile smirda ve pozitif gruplari
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arasmdaydi (p=0,003, p=0,017). Bikarbonat degeri i¢in farklilik pozitifile sinirda gruplarindan

kaynaklanmaktaydi ve ter testi sinirda olan grupta bikarbonat degeri daha yiiksekti (p=0,05).

Siirda ter testi grubunda pH dgeri diger gruplara gore daha yiiksekti fakat aralarinda anlaml

bir fark saptanmadi. Na, K degerleri sinirda ter testi grubunda daha diisiiktii fakat diger gruplarla

aralarinda anlamli bir farklilik saptanmadi. Ter testi ile elektrolit diizeylerinin ortalamalar1 ve

karsilastirmalar: Tablo-12’de verilmistir.

Tablo 12: Birinci ter testi ile elektrolit diizeylerinin ortalamalar ve karsilastirmalar

Birinci Ter Testi Kruskal - P
0-50 (negatif)>  50-90 (sinirda)® 90 ve tizeri Wallis H Degeri
(pozitif)©
Ort+SD* 124,83+28,01 161,99+86,68 254,05+123,32 9,221 0,046%
LIRT Degeri Ortanca (Min- 127,16(90,0- 148,07(69,0- 252,45(103,0- 0,034%¢
Max) 155,0) 386,96) 565,80) (0,010)
Ort£=SD 85,01£16,75 118,59+38,79 221,12487,52 6,085 0,003%
2.IRT Degeri Ortanca (Min- 81,02(70,0- 114,0(70,94- 224,50(95,40- 0,017b¢
Max) 108,0) 207,02) 368,0) (0,001)
Ort+SD 135,75+1,89 133,71+£5,33 135,79+3,33 1,229 0,541
Sodyum Ortanca (Min- 136,50(133,0- 134,50(122,0- 136,50(125,0-
Max) 137,0) 141,0) 139,0)
Ort+SD 4,79+1,04 4,76+0,62 5,34+1,12 2,874 0,238
Potasyum Ortanca (Min- 5,14(3,30-5,60)  4,90(3,60-5,70) 5,25(2,90-7,60)
Max)
Ort+SD 94,50+9,85 95,07+12,25 101,07£10,99 6,647 0,036
Klor Ortanca (Min- 98,0(80,0- 100,50(69,0- 103,50(64,0-
Max) 102,0) 105,0) 108,0)
Ort+SD 2,26+0,24 2,0+0,27 2,28+0,29 3,354 0,187
Magnezyum Ortanca (Min- 2,32(2,0-2,47)  2,01(1,56-2,40) 2,16(1,96-2,77)
Max)
Ort=SD 7,45+0,15 7,45+0,6 7,42+0,08 0,935 0,626
pH Ortanca (Min-  7,45(7,30-7,60)  7,45(7,38-7,60)  7,41(7,27-7,54)
Max)
Ort+SD 28,63+6,07 31,60+9,7 23,88+6,59 6,085 0,050°¢
Bikarbonat Ortanca (Min- 29,20(22,30- 27,32(23,90- 23,15(14,80- (0,048)
Max) 34,40) 52,60) 39,30)

*SD: Standart sapma

Mevsimlere gore ter testi ve elektrolit diizeyleri karsilastirildiginda yaz mevsiminde

yapilan ter testinin ortalamas1 diger mevsimlere gore daha yiiksek tespit edildi fakat aralarinda

fark saptanmadi (p>0,05). Na, K ve pH diizeyleinin ortalamalar1 kis aylarinda daha diisiik tespit

29



edildi. Mevsimlere gore ter testi ve elektrolit diizeyleri karsilastirildiginda aralarinda anlaml

bir farklilik saptanmadi (p>0,05). Tan1 alma mevsimlerine gore ter testi ve elektrolit diizeyi

ortalamalarinin karsilagtirilmasi Tablo-13’te verilmistir.

Tablo 13: Tan1 alma mevsimlerine gore ter testi, elektrolit diizeyi ortalamalari ve

karsilastiriimasi
Mevsimler Kruskal- p
Kis* Ilkbahar** Yaz*** Sonbahar**** | WallisH
Birinci Ter OrtL£SD**#%* 68,34+27,67 76,46+24,42 86,64+20,8 81,26+23,86 2,753 0,431
testi 5
Ortanca (Min- 77,10(9,30- 92,10(43,90- 92,55(53,70 91,60(50,20-
Max) 97,30) 107,30) -111,0) 105,0)
Sodyum Ort+SD 133,30+0,6 134,7345,0 136,78+1,6 134,50+4,28 3,063 0,382
4
Ortanca (Min- 135,0(122,0- 136,0(125,0- 137,0(134,0 136,0(126,0-
Max) 138,0) 141,0) -139,0) 137,0)
Potasyum Ort+SD 4,73+0,69 5,14+1,46 5,07+0,39 4,75+093 1,604 0,659
Ortanca (Min- | 4,75(3,60-5,80) | 5,37(2,90-7,60) | 5,10(4,50- | 5,05(3,0-5,50)
Max) 5,80)
Klor Ort+SD 96,6+12,71 93,80+15,27 103,44+3,1 98,16+15,44 3,21 0,345
3
Ortanca (Min- | 99,0(73,0-116,0) |  102,0(64,0- 102,0(99,0- | 103,50(67,0-
Max) 105,0) 109,0) 107,0)
Magnezyum Ort+SD 1,93+0,32 2,26+0,21 2,30+0,36 2,10+0,21 4,556 0,207
Ortanca (Min- | 1,82(1,56-2,40) | 2,32(2,0-2,55) 2,16(1,91- | 2,01(1,96-2,41)
Max) 2,77)
pH Ort+SD 7,43+0,05 7,46+0,1 7,44+0,02 7,44+0,14 0,785 0,853
Ortanca (Min- | 7,44(7,34-7,49) | 7,45(7,30-7,60) | 7,45(7,40- | 7,39(7,27-7,65)
Max) 7,45)
HCO3 Ort+SD 29,19+8,02 29,18+10,06 25,86+3,50 25,75+10,58 1,859 0,602
Ortanca (Min- 27,30(20,0- 26,15(14,80- | 25,70(22,20 | 23,40(16,50-
Max) 45,80) 52,60) -29,50) 46,20)

*aralik, ocak, subat aylari

**mart, nisan, may1s aylari
***haziran, temmuz, agustos aylari
*H*k*eylil, ekim, kasim aylart
*****SD: Standart sapma

KF hastalarinin IRT degerleri, ter testi sonucu, sodyum, potasyum, klor, magnezyum,

pH ve bikarbonat degerleri arasinda Spearmann korelasyon analizi yapildi. Birinci IRT degeri

ile ikinci IRT degeri arasinda (p<0,001, r=0,751) kuvvetli iliski bulundu. Ter testi ile birinci
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IRT degeri arasinda (p<0,001, r=0,688) orta diizeyde iliski, ter testi ile ikinci IRT arasinda
(p<0,001, r=0,701) kuvvetli iligki bulundu.

Elektrolitlerden potasyum ile sodyum arasinda (p=0,010; r=0,419) orta diizeyde iliski, klor
ile ter testi arasinda (p=0,027; r=0,390) zayif iligki, klor ile sodyum arasinda (p<0,001;
r=0,617) orta diizeyde iliski, klor ile potasyum arasinda (p=0,001; r=0,523) orta diizeyde iliski
bulundu. ph ile potasyum arasinda (p<0,001; r=-0,641) ters orta diizeyde iliski, ph ile klor
arasinda (p=0,002; r=-0,536) ters orta diizeyde iliski, ph ile magnezyum arasinda (p=0,030;
r=0,511) orta diizeyde iliski bulundu.

Bikarbonat ile ter testi arasinda (p=0,044; r=-0,407) ters orta diizeyde iliski, bikarbonat
ile sodyum arasinda (p=0,031; r=-0,393) ters zayif iliski, bikarbonat ile potasyum arasinda
(p<0,001; r=-0,641) ters orta diizeyde iliski, bikarbonat ile klor arasinda (p<0,001; r=-0,829)
ters kuvvetli iligki, bikarbonat ile ph arasinda (p<0,001; r=0,661) orta diizeyde iliski bulundu.
(Tablo 14)

Tablo 14: KF hastalarinda bazi parametrelerin kolerasyonu

LIRT 2.IRT | 1.Ter | Sodyum | Potasyum Klor Magnez- pH HC
Degeri | Degeri testi yum 03

1. IRT r 1

Degeri p

2. IRT r | 0,751** 1

Degeri p 0,000

1.Ter testi r | 0,688** | 0,701** 1

p | 0,000 0,000

Sodyum r 0,213 0,122 0,143 1
p | 0,205 0,479 0,434

Potasyum r -0,041 -0,009 0,250 0,419* 1

p | 0811 0,957 0,168 0,010

Klor r | 0211 0,240 0,390* | 0,617** 0,523* 1
p | 0211 0,159 0,027 0,000 0,001

Magnezyum | r | 0,272 0,222 0,189 -0,310 -0,282 -0,259 1
p | 0,233 0,347 0,452 0,172 0,216 0,256
pH r | -0,143 -0,053 -0,116 -0,360 -0,641** -0,536** 0,511* 1

p | 0,450 0,786 0,579 0,051 0,000 0,002 0,030

HCO3 r | -0,253 -0,287 | -0,407* | -0,393* | -0,641** -0,829** 0,284 0,661** 1
p| 0178 0,131 0,044 0,031 0,000 0,000 0,254 0,000

*Korelasyon 0,005 seviyesinde dnemlidir.
**Korelasyon 0,001 seviyesinde 6nemlidir.
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Yenidogan topuk tarama testi sonuglar1 ve bakilan kategorize elektrolit diizeylerinin
kategorize edilen birinci ter testi degerlerine gore sayilar1 ve yiizdeleri Tablo 15°te verilmistir

(Tablo 15).

Tablo 15: Elektrolit diizeylerinin kategorik ter testine gore yiizdeleri

1.Ter Testi
Parametreler 0-50 50-90 >90 Total
mmol/L mmol/L mmol/L n(%o)
n(%) n(%) n(%)
1LIRT Negatif 0(0,0) 1(100,0) 0(0,0) 1(100,0)
degeri Pozitif 4(12,9) 13(41,9) 14(45,2) 31(100,0)
2.IRT Negatif 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0)
degeri Pozitif 4(12,9) 13(41,9) 14(45,2) 31(100,0)
Diisiik 1(11,1) 7(77,8) 1(11,1) 9(100,0)
Sodyum Normal 3(13,0) 7 (30,4) 13(56,5) 23(100,0)
Yiiksek 0 (0,0 0 (0,0 0(0,0) 0(0,0)
Diisiik 1(50,0) 0(0,0) 1(50,0) 2(100,0)
Potasyum Normal 1(6,2) 10(62,5) 5(31,2) 16(100,0)
Yiiksek 2(14,3) 4(28,6) 8(57,1) 14(100,0)
Diisiik 1(16,7) 4(66,7) 1(16,7) 6(100,0)
Klor Normal 3(12,0) 10(40,0) 12(48,0) 25(100,0)
Yiiksek 0(0,0) 0(0,0) 1(100,0) 1(100,0)
Diisiik 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0)
Magnhezyum Normal 3(18,8) 5(31,2) 8(50,0) 16(100,0)
Yiiksek 0(0,0) 0(0,0) 1(100,0) 1(100,0)
Diisiik 1(50,0) 0(0,0) 1(50,0) 2(100,0)
pH Normal 1(7,1) 5(35,7) 8(57,1) 14(100,0)
Yiiksek 1(11,1) 5(55,6) 3(33,3) 9(100,0)
Diisiik 0(0,0) 0(0,0) 4(100,0) 4(100,0)
HCO3 Normal 1(9,1) 5(45,5) 5(45,5) 11(100,0)
Yiiksek 2(20,0) 5(50,0) 3(30,0) 10(100,0)
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PBS tespit edilen %38,7 (n=14) hastanin %50 (n=7)’si kiz, %50 (n=7)’si erkekti.

Cinsiyetler karsilastirildiginda iki grup arasinda anlamli bir fark saptanmadi (p>0,05). %64,2

(n=9) hastanin tan1 aninda bakilan kilosuna gore yas-kilo persentilleri 50 persentilin altindaydi.

Hastalardan %35,7 (n=5) hastanin KF’li kardes Oykiisii mevcut idi. Anne-baba arasinda

akrabalik %14,2 (n=2) mevcuttu. Hasta sayilarinin az olmasi sebebi ile yapilan testler

calismadig1r KF’li kardes Oykiisii, anne-baba arasinda akrabalik durumu gibi baz1 degiskenler

iki grup arasinda karsilastirilamadi. Karsilastirilan bazi 6zellikler tabloda verilmistir. (Tablo-

16)

Tablo 16: PBS olan ve olmayan gruplarin bazi 6zelliklerinin say1 ve yiizdeleri

PBS Varh@
Yok Var
Sayi(n) | Yiizde(%) | Sayi(n) | Yiizde(%0)
Cirsilet Kiz 11 47,8 7 50,0
Erkek 12 52,2 7 50,0
- 3 Var 2 8,7 5 35,7
KF’li kardes oykiisii Yok 1 913 9 643
- . Var 1 4,3 1 7,1
KF’li akraba oyKkiisii Yok > 957 13 92.9
Dogum sekli Spontovajinal 12 57,1 8 57,1
CIs 9 42,9 6 42,9
Mekonyum ileusu oyKiisii var 2 87 1 7l
Yok 21 91,3 13 92,9
Kis 6 26,1 5 35,7
Mevsim Tlkbahar 5 21,7 6 42,9
Yaz 8 34,8 1 7,1
Sonbahar 4 17,4 2 14,3
<3 8 34,8 2 14,3
3-10 1 4,3 1 7,1
. 10-25 6 26,1 3 21,4
Tam am persentil 2550 1 3 5 357
50-75 4 17,5 2 144
75-90 3 13,0 1 7,1
Anne-baba arasi akrabahk L dereceden ° 21,7 . rl
Uzaktan 4 17,4 1 7,1
Yok 14 60,9 12 85,8
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PBS’li hastalarin %54,6 (n=6)’simin birinci ter testinin sinirda degerde ¢iktig1 ve ii¢
hastanin terlemedigi tespit edildi. PBS tespit edilen ve edilmeyen hastalarin ter testi yenidogan

topuk tarama testi sonuglarinin gruplaria gore say1 ve ylizdeleri Tablo-17’de verilmistir.

Tablo 17: PBS olan ve olmayan gruplarin ter testi yenidogan tarama testi sonug¢larinin
sayllan ve yiizdeleri

.. PBS
Degiskenler Yok var
Sayi(n) | Yiizde(%) | Sayi(n) | Yiizde(%0)
S 0-50: negatif 3 15,0 0 0,0
Egttfgonk birinci ter 50-90:s1mirda 8 40,0 6 54,5
90 ve iizeri: pozitif 9 45,0 5 45,5
0-50:negatif 6 33,3 3 33,3
Kategorik ikinci ter testi | 50-90:sinirda 2 111 4 44,4
90 ve iizeri: pozitif 10 55,6 2 22,2
Kategorik birinci IRT <90 ng/ml :negatif 1 4,3 0 0,0
degeri >90 ng/ml:pozitif 22 95,7 14 100,0
Kategorik ikinci IRT <70 ng/ml: negatif 1 4,5 1 7,1
degeri >70 ng/ml: pozitif 21 95,5 13 92,9

PBS olan ve olmayan hastalar karsilastirildiginda tan1 alma yasi, tan1 an1 agirligi, dogum
haftasi, dogum agirlig1 agisindan aralarinda anlamh bir fark saptanmadi (p>0,05). PBS olan
grupta IRT degerleri daha yiiksek tepit edilmesine ragmen IRT degerlei arasinda farklilik
saptanmadi (p>0,05). Ikinci ter testi sonucu PBS olan grupta daha diisiik tespit edildi, fakat
birinci ve ikinci tert testi sonuglar1 karsilastirildiginda aralarinda anlamhi bir far saptanmadi
(p<0,05). Bazi elektrolit degerleri iki grup arasinda karsilatirildiginda potasyum, Kklor,
magnezyum degerlerinde anlamli bir fark saptandi (p=0,002, p=0,022, p=0,033) ve potayum
ve klor degeri PBS olan grupta daha diisik oldugu tepit edildi. Kan gazi degerleri
karsilastirildiginda bikarbonat degeri PBS olan grupta yiiksekti ve iki grup arasinda anlamli bir
fark saptandi (p=0,028). Karsilastirmalar Tablo-18’de verilmistir.
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Tablo 18:PBS olan ve olmayan gruplarin baz1 degerlerinin karsilastiriimasi

PBS Varhg
Yok Var ‘ P
Ortalama+SD | Min-max | Ortalama+SD*| Min-max
Tam alma yasi 69+74 11-366 53+44 20-180 -1,035 | 0,301
Tam an1 agirh@ 4220+1778 2030-10600 4221+829 2600-6000 | -0,501 | 0,616
Dogum haftasi 3743 29-41 39+1 36-40 -0,973 | 0,330
Dogum agirh@ 3059+£539 1700-4160 3243+339 2600-3670 | -1,044 | 0,296
Birinci IRT degeri 185+87,08 69-386,90 | 215,39+144,60 | 96,96-565,80-0,360 | 0,719
ikinci IRT degeri | 155,99+90,79 |59,27-111,56 157,15+82,23 39-322 -0,503 | 0,615
Birinci ter testi 77,54+26,76 9,30-111,0 78,03+20,11 | 49,70-107,30| -0,331 | 0,741
ikinci ter testi 71,34+32,05 |21,30-108,94| 68,22+30,3 12,50-99,0 | -0,592 | 0,554
Sodyum 136,35+1,30 | 134,0-139,0 | 132,36+6,06 | 122,0-141,0 -1,582 0,114
Potasyum 5,29+0,68 4,30-7,60 4,38+1,07 2,90-6,90 | -3,072 | 0,002*
Klor 103,13+4,27 98,0-116,0 88,86+14,08 64,0-107,0 | -2,282 | 0,022*
Magnezyum 2,07+0,31 1,56-2,77 2,34+0,18 2,05-2,55 | -2,128 | 0,033*
pH 7,42+0,06 7,30-7,54 7.47+0,11 7,27-7,65 | -1,765 | 0,078
HCO3 24,86+3,59 19,10-32,60 | 31,97+11,45 | 14,80-52,60 | -2,198 | 0,028*

* SD:Standart Sapma

5. TARTISMA

Kistik Fibrozis, otozomal resesif gegisli, kronik, metabolik, mortalitesi ve morbiditesi
yiiksek bir hastaliktir. Erken tani, diizenli takip ve tedaviye uyum ile olgularm yasam kalitesi
ve yasam siiresi artmaktadir (57). Bu ¢alisma da tanmin konmasinda olduk¢a onemli bir test
olan ter testinin sonucunu etkileyebilecek durumlardan biri olan elektrolit bozuklugu tizerine
yapilmig bir ¢aligmadir. Daha Once ter testi lizerine elektrolitlerin etkisini arastiran bir ¢aligma
olmamasi ve bu etkiyi agiklamaya g¢alismasi acgisindan da bir ilktir. Ter testi sonucunu
etkileyecek sebeplerin arastirilmasi konusunda bu tiir ¢alismalarin sinirli olmasi nedeniyle
sunulan ¢alismanm sonuglarmin bu konuda yapilacak baska calismalara yol gostermesi
agisindan da 6nemli katkilar sunacagi kanaatindeyiz. Ayrica aile sagligi merkezleri, yenidogan
taramalarm yapildig1 ve hastalik durumunda kisilerin ilk basvuracaklar1 merkezler olmasi
sebebiyle elektrolit bozuklugu tespit edilen hastalar igin etiyolojide akla gelecek hastaliklar
arasinda KF’nin de akilda tutulmasi hastalarin tam1 ve tedavisi agisindan olduk¢a Gnemli

olacaktir.
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Sunulan ¢aligmada 37 olgunun topuk tarama testleri, klinik durumlar1 ve laboratuar
tetkikleri retrospektif olarak incelendi. Olgularin yaridan fazlas: erkekti. 2013 yilinda Erdem
ve arkadaglarinin KF hastalarinda yaptig1 bir ¢alismada hastalarin kiz orani daha yiiksek (61),
2016 yilinda yapilan baska bir ¢alismada Kistik Fibrozis hastalarmin ¢ogunlugu erkek (62) ve
2017 yilinda 70 yillik KF verilerin incelendigi bir bagka ¢calismada erkeklerin orani daha yiiksek
bulunmustu (63). Sunumu yapilan bu galismada yapilan diger ¢alismalarla cinsiyet orani

acisindan benzer sonuglar bulundu.

Otozomal resesif kalitimli olan KF’de anne-baba arasi akrabalik durumu
sorgulanmalidir. Erdem ve arkadaslarinin 2013 yilinda KF hastalar1 tizerine yapmis olduklar1
calismada KF hastalarinin %61,1’inde anne baba arasinda akrabalik oldugu bulunmus (61).
2019 yilinda yapilan bir bagka ¢aligmada ise aile 6ykiisii %21,6’sinda tespit edilmistir (64).
Tiirkiye’de akraba evliliginin gériilme sikhg: Tiirkiye Istatistik Kurumu 2016 verilerine gore
%23,2’ydi (65). Konca ve arkadaslarinin yaptigi ¢alismada ebeveynlerin %45’inde birinci
derece akrabalik, %5’inde ise ikinci derece akrabalik oldugu bulunmustur (66). Yapilan bu
calismada ise akraba evliligi oranmi Tiirkiye Istatistik Kurumu verileri ile bazi calismalara
benzerlik gostermekteydi. Bazi ¢alismalarda akrabalik yilizdesinin yiiksek bulunmasinin sebebi
Tirkiye’de akraba evliliklerinin goriilme sikliginin bdlgeler arasi farklilik gosteriyor olmasi

olarak distiniilebilir.

KF’nin otozomal resesif gegisli bir hastalik olmasina baglh olarak bir kardeste KF varsa
diger kardeslerde de olma ihtimali artmaktadir. Bu ¢alismada hastalarin %18,9 (n=7)’unda
KF’li kardes 6ykiisii mevcuttu. Ayrica %5,4 (n=2) hastanin teyzesinde ve kuzeninde KF 6ykiisii
mevcut idi. Timuragaoglu ve arkadaslarmin yaptigi calismada 48 olgunun KF Kkardes oykiisii
incelendiginde %29,2 (n=14) hastada KF nedeniyle takip edilen kardesi oldugu belirlenmisti
(62). Ugar ve arkadaslarinin yaptigi calismada 78 KF hastasinin %21,8 (n=17)’inde KF tanili
kardes Oykiisii oldugu bulunmustu (67). Calisma aras1 farklilik sebebi hasta sayilarinin farkli

olmasina, ailede ilk ¢ocuk olma durumlarina vs. baglanabilir.

Kistik Fibrozis ter bezleri, solunum sistemi, pankreas, gastrointestinal sistem ve genital
sistemi etkileyen, bunlara bagli semptom ve bulgu veren bir hastaliktir ve buna bagl olarak
hastalarin hastaneye bagvuru nedenleri degisiklik gostermektedir. Bu ¢alismada hastalarm tani
aninda hastaneye basvuru sebeplerine bakildiginda ¢alismamiza alinan tiim hastalar topuk
tarama testi pozitif olan hastalardi. Buna ek olarak bagvuru sebeplerine sorgulandiginda KF

diisiindiiren semptom varliginin da (sik akciger enfeksiyonu, terin tuzlu olmasi vs.) basvuruya
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sebep oldugu tespit edildi, bazi hastalarda da biiyiime gelisme geriligi oldugu tespit edildi.
Yapilan bir calismada KF’li olgularin en sik hastaneye basvuru nedenleri; tekrarlayan akciger
enfeksiyonu, biiyiime gelisme geriligi ve ishal-kusma olarak bulunmus (68). Bu farkin en
biiyiik sebebi bu ¢aligmada hastalarin daha semptomlar ortaya ¢ikmadan Once yenidogan

taramasi testi ile tespit edilip hastaneye bagvurmasi olarak diisiiniilebilir.

KF hastalarinda artmis enerji ihtiyaci, malabsorpsiyon, yetersiz enerji alimi, karaciger
hastaligi1 ve diabetes mellitus gibi bircok faktdrden dolay: gelisme geriligi olusabilmektedir.
Hastalarda %85-90 oraninda gelisen pankreas yetmezligine bagli olarak emilim bozuklugu ve
malabsorbsiyon gelisebilmektedir (69). Konca ve arkadaslarinin yapmis oldugu ¢alismada KF
hastalarmin tan1 an1 yas-Kilo persentilleri %77 hastanin 50 persentilin altinda tespit edilmisti
(66). Bu c¢alismada hastalarin tan1 an1 yas-kilo persentillerine bakildiginda %70’ten fazlasmin
50 persentilin altinda oldugu ve diger ¢alismayla benzer sonucglar alindig1 goriildii. Ucar ve
arkadaglarmm KF hastalarinda yaptiklar1 c¢alismada %42,3 (<10 persentil) oraninda
malniitrisyon tespit edilmisti (Tan1 alma ortalama yas1 9,2 ay idi.) (67). Sunulan bu ¢alismada
ise ligte bir oraninda hastalarda tan1 aninda malnutrisyon tespit edilmisti. Oranlarin sunulan
calismada daha kii¢lik olmasini hastalarin tan1 alma yasmin bu ¢alismada daha kii¢iik olmasia

ve hastaligin etkilerinin tam olarak oturmamis olmasina baglayabiliriz.

KF’nin karaciger ve safra yollar1 tutulumuna bagli olarak yenidogan doneminde uzamis
sarilik goriilebilmektedir. Ilarsalan ve arkadaslarmm yaptig1 calismada 184 KF hastasinin
%3,6’sinda uzamus sarilik 6ykiisii tespit edilmisti (70). Bu ¢alismada %10,8 hastanin dogum
sonras1 uzamis sarilik 6ykiisii mevcuttu. Bu farkliligin sebebi calismaya alinan hasta sayisina,
bebeklerin  beslenme durumuna ve Karaciger tutulumunun diizeyine gore farklilik

gosterebilecegi diisiiniilebilir.

Mekonyum ileusu, bagirsak atrezisi veya volvulus gelisen tiim yenidoganlar Kistik
Fibrozis agisindan test edilmelidir. 2017 yilinda yayinlanan bir ¢alismada KF tanisi alan tiim
hastalarda %20 oraninda mekonyum ileusu goriilebilecegi belirtilmistir (17). Bu ¢alismada
yaklasik %10 hastada mekonyum ileusu Oykiisii ve bir hastada anal atrezi Oykiisii tespit
edilmisti. Oranin diger ¢alisgmadan daha diisiik olmasinin sebebi yenidogan taramasinin erken

tan1 konmasinda etkili olmasina ve erken tedavi baglanmasina baglayabiliriz.

2019 yilinda KF hastalarinda yapilan bir ¢calismada hastalarin ortalama gebelik yas1
39+1,75 hafta idi. Ortalama dogum agirligi 3300+432 gram bulunmus (70). Sunulan ¢caligmada
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da yapilan calismalarla benzer sonuglar elde edilmistir ve dogum aninda hastalarin

¢ogunlugunun normal dogum agirliginda ve miadinda dogdugu sdylenebilir.

Kistik Fibrozis’te erken tan1i mortalite ve morbiditenin azaltilmasi i¢in ayrica
komplikasyonlarin 6nlenmesi ve yasam kalitesinin arttirilmasi agisindan énemlidir. Degisik
klinik bulgular ile kendini gosterdiginden dolay1 Kistik Fibrozis’ten siiphelenilen durumlarda
gerekli tetkikler yapilmalidir. Yapilan bu ¢caligsmada, ortanca tani yas1 43 giin olarak bulunmus
ve olgularin tamami 1 yasindan dnce tani aldigi saptanmustir. Avrupa Kistik Fibrozis Dernegi
ise 2008-2009 verilerinde, olgularin %60 ’nin ilk bir yas i¢inde tani aldig1 bildirilmistir (72).
Iran’da 2010 yilinda yapilan bir ¢alimada ortanca tani yas1 5 ay olarak bildirilmistir (73). Bu
caligmada 1 yas altinda tani alma yilizdesinin yiiksek olmasmin sebebi, KF taramasi1 pozitif
gelen hastalarin ¢alismaya alinmis olunmasi olarak diisiiniildii. Ayrica vakalara erken tani
konmas: yiiz giildiiriicii bir gelisme olarak degerlendirildi. Yenidogan tarama testinin yapilmasi
ile hastalara erken tani konularak ciddi komplikasyonlar gelismeden 6nlemler alinabilir ve

erken tani ile hastaligin prognozunun daha iyi seyredecegi diistiniilebilir.

Sunulan bu ¢alismada hastalarin hastaneye tani igin bagvuru mevsimi incelendiginde;
hastalarin yarisindan fazlasmin kis ve ilkbahar mevsiminde hastaneye basvurdugu tespit edildi.
2014 yilinda Kistik Fibrozis’li ¢ocuk hastalarin klinik ve laboratuvar &zelliklerinin
degerlendirildigi bir ¢caligmada hastalarin %31,3’i kis mevsiminde, %10,4’°li yaz mevsiminde
daha ¢ok hastaneye basvurdugu tespit edilmis (68). Ayrica Kistik Fibrozis olgularmin bir kism1
kis aylarinda bir kismi yaz aylarinda daha fazla PBS atagi gegirirken bazi olgularda ise boyle bir
ozellik yoktur. Ozellikle PBS ataklar1, yaz aylarinda terlemeyle beraber sivi kayb1 sonucunda
goriilebilecegi ve kis aylarinda 6zellikle bebegi siki giydirme ve ev i¢i asir1 1s1 artis1 sonrasinda
goriilebilecegi bildirilmistir (5). Tirkiye’de 2008 yilinda yapilmis bir ¢alisma, PBS sikligmin
ozellikle yaz aylarinda arttigin1 gostermistir (74). Bu ¢alismada PBS atagi geciren hastalarin
bagvuru mevsimine bakildiginda c¢ogunlukla kis ve ilkbahar aylarinda hastaneye
basvurmuslardi. Mevsimsel bagvuruya baktigimizda hastalarin dogum tarihlerinin de bagvuru

mevsimine etkisi oldugu unutulmamalidir.

Yapilan ¢aliymada mevsimlere gore ter testi ve elektrolit diizeyleri karsilastirildiginda
aralarinda anlamli bir farklilik saptanmadi. Ozellikle sicak iklimlerde ve siki giyinme ve oda
sicakhiginin agir1 yliksek olabilecegi kis mevsiminde ter testi sonuglarmin yanlis negatif
cikabilecegini géz Oniinde bulundurulmalidir. Mevsimlere gore PBS goriilebilme sikligi

degismektedir. Literatiire bakildiginda mevsimlere gore ter testi sonu¢larmin karsilastirildigi
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herhangi bir ¢alisma tespit edilemedi. Ozellikle Tiirkiye gibi sicak iklimlere sahip iilkelerde bu
calismalarin Onemli olacagmi disiiniilebilir. Bu konuda daha ¢ok c¢alisma yapilmasi

gerekmektedir.

Sasihiiseyinoglu ve arkadaslarinin yaptigi bir ¢alismada yenidogan taramasi sonrasi
tan1 konulan 12 bebegin birinci ter testi sonucu 95.1 (17-158) mmol/L, ikinci ter testi sonucu
74.5 (74-110) mmol/L bulunmustu (40). Ugar ve arkadaslarinin yaptigi calismada 7 yil boyunca
tan1 alan 78 KF hastasmin ortalama ter testi diizeyi ilk uygulamada 79,6 (32-130) mmol/L ve
ikinci uygulamada ise 81,6 (36-141) mmol/L bulunmustu (67). Yapilan bu ¢alismada birinci
ter testi degerinin ortanca degeri 87,30 (9,30-111,0) mmol/L idi. Ikinci ter testi ortanca degeri
82,50 (12,5-108,94) mmol/L bulundu. Bu farkliligin sebepleri arasinda hasta sayilarmin farkli
olusu, hastalarin elektrolit diizeyleri, ter testinin yapildigi ay, ter testi yapilma ve toplama

sirasindaki aksakliklardan kaynaklaniyor olabilir.

Terde klor 6l¢iimii tan1 igin en dnemli kriterlerdendir. Ter testi sonuglari tizerine yapilan
bir ¢alismada %12 yanhs negatif ve %15 yanlis pozitif sonug ¢iktig1 tespit edilmistir. Terde
klor diizeyinin diislik tespit edilmesinin ve sonucun negatif ¢ikmasinin KF tanisii ekarte
ettiremeyecegi bildirilmektedir (75). Sunulan bu ¢alismada olgularin %43,8’sinin (n=14) ter
testi 50-90 mmol/L araliginda saptanmistir. Dort olgunun ter testleri negatifti. 14 olgunun ise
ter testleri 90 mmol/L ve {izerinde saptanmistir. Bes hasta ise terlememisti. Edmondson ve
arkadaslari, ter testi negatif sonug¢ veren yenidogan tarama testi pozitifligi olan hastalarin
%17’sinin takip doneminde KF tanisi aldigmi bildirmistir. KF'nin klinik spektrumu oldukg¢a
degisken oldugundan, tarama pozitif hastalarin klinik siiphe lizerine negatif ve ara degerlere yol
acan takibi stirdiiriilmelidir. Aralikli ter testi bu hastalarda tani1 koymaya yardimeci olabilir (76).
Bu ¢alismada KF tanili hastalar olmasma ragmen ter testi sonuglarinin hepsi pozitif degildi.
Bunun sebepleri arasinda KF hastalarinda yaygin goriilen bir komplikasyon olan PBS veya
diger elektrolit bozukluklar1 veya yanlis negatiflige yol agan diger patolojilerin neden
olabilecegi g6z 6niinde bulundurulmalidir. Topuk tarama testi pozitif ¢ikip ter testi negatif olan
hastalarin bir stire KF acisindan takip edilmesi gerekirse ileri tetkikler ile tani

kesinlestirilmelidir.

Baglangic IRT'si yiikselmis bebeklerde yanlis pozitif sayisini siirlamak i¢in ve kabul
edilebilir bir kombinasyon elde etmek duyarlilik ve 6zgiilliik artirmak amaciyla ikinci kez
testleri tekrarlanir. Yenidogan taramasi pozitif gelen 184 bebegin ¢aligmaya alindigi bir

calismada ilk IRT'nin ortanca degeri 101,8 pg/L (90-368) ve ikinci IRT ortanca degeri 80,1
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ug/L (70-259) tespit edilmisti (40). Yapilan bu ¢calismada hastalarin bakilan birinci IRT degeri
ortalamalar1 172,0 ug/L (69,0-565,80), ikinci IRT degeri ortalamalar1 130,0 ug/L (39,-368,0)
idi. Bu ¢alisma verilerinin yiiksek bulunmasinin sebebi ¢alismaya alinan tiim hastalarin KF

tanist almis olmasi olarak diisiiniilebilir.

PBS, ozellikle sicak iklime sahip iilkelerde Kistik Fibrozis’in olduk¢a yaygm bir
komplikasyonudur. Ozellikle kiigiik ¢ocuklarm PBS’ye daha yatkm oldugu tespit edilmistir.
Bunun sebepleri arasinda, cogunlukla bebeklik doneminde yalnizca anne siitii ya da anne siitiine
benzeyen formulalar ile beslenme ve fazla terleme bulunmaktadir. Bebeklik doneminde
hiponaretmi, hipokloremi, metabolik alkaloz nadiren goriiliir ve eger goriiliirse hastanin KF
acisindan arastirilmasi gerekir (3). Ugar ve arkadaslarmin yaptigi calismada KF’1i hastalarm ilk
tan1 esnasindaki laboratuvar incelemelerinde hiponatremi %?24,4, hipokalemi 9%?21,8,
hipokloremi %21,8, metabolik alkaloz %21,8 oraninda bulunmustu (67). Bu ¢alismada da tan1
aninda elektrolitlerine bakilan hastalardan %27,0 hastanin hiponatremisi, %8,1 hastanin
hipokalemisi, %40,5 hastada hiperkalemi ve %18,9 hastanin hipokloremisi oldugu tespit edildi.
%36,7 hastanin pH degerini yiiksek oldugu ve %40,0 hastanin HCO3 degerinin yiiksek oldugu
tespit edildi. Sunulan galismada hiperkalemin yiiksek tespit edilmesinin sebebi olarak kiigiik
cocuklarda kan almada zorluklar nedeniyle kanin hemolize ugramasi diisiiniilebilir. Ugar ve
arkadaslarinin 2014 yilinda yaptig1 calismada tani konulan 78 KF hastasinin %34,6’sinda ilk
tan1 ve takipte PBS gelistigi tespit edilmisti (67). Tutar ve arkadaslarinin yaptigi ¢alismada 17
KF’li hasta taranmis. Bu hastalarin %41,2’sinde PBS tespit edilmis ve %29,4 hastada ilk tani
anmnda PBS tespit edilmis (77). Ozcelik ve arkadaslarinin PBS prevelansi tespiti icin yaptig1 bir
caligmada 28 hastada 12 ay altinda PBS prevalans1 % 32,4 tespit edilmis (78). 2008 yilinda
yapilan bir ¢alismada %18,6 hastaya PBS atagi sonrasinda KF tanisi konulmustur (74). Bu
caligmada ise %37,8 hastada tan1 6ncesi ve tan1 aninda PBS gelistigi tespit edildi. Sunulan bu

calisma ile diger calismalar arasinda benzer sonuglar elde edildi.

Hastalarin bakilan ter testi gruplarina gore (negatif, sinirda, pozitif) birinci IRT degeri
ve ikinci IRT degeri arasinda istatistiksel agidan anlamli farklilik saptandi ve ter testi pozitif
olan hastalarm birinci ve ikinci IRT degerleri diger gruplara gore yiiksek tespit edildi. Ter testi
ile birinci IRT degeri arasinda orta diizeyde iliski, ter testi ile ikinci IRT arasinda kuvvetli iligki
bulundu. Literatiirde ter testi sonuglart gruplandirilip IRT degerleri ile karsilastirildigt bir
calisma bulamadik. Yapilan ¢alisma bu konuda yol gosterecek bir ¢caligma olabilir. Bu ¢alisma

gibi ek caligmalara ihtiya¢ vardir.
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Hastalarin bakilan ter testi gruplarina gore (negatif, sinirda, pozitif), klor ve bikarbonat
diizeyleri arasinda istatistiksel agidan anlamli farklilik saptandi. Bikarbonat degerinin ter testi
pozitif ¢ikan grupta, sinirda ve negatif ¢ikan gruplara gore daha diisiik diizeyde oldugu tespit
edildi. Ter testi sinirda ve negatif ¢ikan grupta klor diizeyleri daha diisiik seyretti ve bikarbonat
ile ter testi arasinda ters orta diizeyde iligki, klor ile ter testi arasinda zayif iliski oldugu tespit
edildi. Hastalarda hipokloremik metabolik alkaloz olmas: durumunda bu durumun ter testi
sonuglarinin yanlis ¢ikmasina neden olacagi diisiiniilebilir ve bu 6nemli bir bulgudur. Literatiire
bakildiginda elektrolitler ile ter testi sonuglarmin karsilastirildigi herhangi bir caligma

bulunamamistir. Bu konuyla ilgili ayrmt1 calisma yapilmas1 gerekmektedir.

Yalgin ve arkadaslarinin yaptigi bir ¢alismada 29 PBS hastasinin yariya yakmi kiz idi
(79). Tutar ve arkadaslarinin ¢alismasida PBS tespit edilen KF hastalarinin %50’den fazlasi
kizd1 (77). Eyliboglu ve arkadaglarinin yaptigi calismada PBS’li hastalarin yariya yakininimn kiz
oldugu tespit edilmis ve PBS olan ve olmayan gruplar cinsiyet agisindan karsilastirildiginda
aralarinda anlamli fark bulunmamist1 (80). Bu calismada ise PBS gegiren hastalarin yarisinin
kiz oldugu tespit edildi ve PBS olan ve olmayan gruplar arasinda anlamh fark saptanmadi.

Yapilan diger calismalar ile cinisyet agisinda benzer oranlar tespit edildigi goriildii.

Erdem ve arkadaslarinin yaptig1 bir ¢alismada PBS olan hastalar ile PBS olmayan
hastalarin ter testi karsilastirilmis fakat anlamli bir fark bulunamamustir (61). Tutar ve
arkadaslarinin yaptig1 bir ¢alismada ter kloriir test degerleri PBS atagi geciren ve PBS atagi
gecirmeyen hastalar arasinda istatistiksel olarak farkliik saptanmamis (77). Fustik ve
arkadaslarinin yaptig1 calismada PBS’li hastalarla PBS olmayan hastalarmn ter testi sonuglari
karsilastirildiginda ise PBS olan hastalarin ter testi sonucu daha yiiksek bulunmasina ragmen
anlamli bir fark saptanamamistir (5). Eyiiboglu ve arkadaslarinin yaptigi bir ¢alismada PBS
olan ve olmayan hastalar karsilastirildiginda PBS hastalarinda ilk ter kloriir testi degeri daha
diisiik tespit edilmis ama iki grup arasinda anlamli fark saptanamamas, ikinci ter kloriir testi
degeri PBS hastalarinda daha diisiik oldugu tespit edilmis ve iki grup arasinda anlaml fark
tespit edilmisti (80). Bu ¢alismada da diger ¢alismalarla benzer sonuglar bulundu, PBS’li
hastalarla ile PBS olmayan hastalarm birinci ter testi sonucu karsilagtirildiginda anlaml fark
saptanmadi. Eyiiboglu ve arkadaslarinin ¢aligmasi gibi ikinci ter testi ortalamasi bu ¢aliymada

da PBS olan grupta daha disiik tespit edildi fakat iki grup arasinda anlaml fark saptanmadi.

PBS hiponatremi, hipokloremi ve metabolik asidozun goriildiigli bir hastaliktir ve KF

hastalarinda sik goriilen bir komplikasyondur (35). PBS tespit edilen hastalarla tespit edilmeyen
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hastalarin elektrolit ve kan gazi degerleri karsilastirildiginda potasyum ve klor degeri
ortalamalarinin PBS olan hastalarda daha diisiik oldugu, bikarbonat degeri ortalamasinin ise
PBS olan grupta daha yiiksek oldugu tespit edildi ve iki grup arasindaki fark anlamliydi.
Aslinda bu beklenen bir durum olmasina ragmen literatiirde iki grup arasinda elektrolit ve kan
gazi degerlerinin karsilastirildigi bir ¢alisma tespit edilmedi. Bu konuda yol gosterici bir

caligma olmasi agisindan sunulan bu ¢alisma olduk¢a 6nemlidir.

6. SONUCLAR

Necmettin Erbakan Universitesi T1p Fakiiltesi, Cocuk Saghg1 ve Hastaliklar1 Anabilim
Dali, Cocuk Gogiis Hastaliklar1 Polikliniginde KF tanist ile izlenen 37 olgunun
degerlendirilmesi yapildi.

e Vakalarm %48,6’s1kiz , %51,4’1 erkekti.

e Vakalarin %29,7 (n=11)’sinde anne-baba arasinda akraba evliligi oldugu tespit edildi.

e Hastalarin ortanca tan1 yasi 43 giin olarak tespit edildi. Vakalarin hepsi bir yas altinda
tan1 almist1. (Yenidogan tarama programi ile hastalarin erken tani almasi morbidite ve
mortalitenin azaltilmasi a¢isindan olduk¢a 6nemlidir.)

e Olgularin tan1 aninda %27,03’{liniin viicut agirlig1 3 persentil ve %70’ten fazlas1 da 50
persentilin altindaydi .

e Yapilan ¢alismada mevsimlere gore ter testi ve elektrolit diizeyleri karsilastirildiginda
mevsimler arasinda anlamli bir fark saptanmadi.

e Hastalarin %60°a yakini kis ve ilkbahar aylarinda hastaneye basvuru yapmislardi.

e (aligmaya alinan hastalarin yapilan ter testi sonuclar1 tiim hastalarda pozitif degildi.
Sinirda ve negatif degerde ¢ikan hastalar da mevcuttu. (Ter testi sonuglarinin yanlis
negatif ¢ikabilecegi goz oniinde bulundurulmasi gerekmektedir.)

e Ter testi sonuglar1 kategorize edildiginde ter testi pozitif olan hastalarin birinci ve ikinci
IRT degerleri sinirda ve negatif ter testi gruplarina gére daha yiiksek tespit edildi ve
aralarindaki fark anlamliydi .

e Bikarbonat diizeyi ter testi sinirda ¢ikan hastalarin pozitif ve negatif ¢ikan hastalara
gore daha yiiksek oldugu ve pozitif ¢ikan grupla aralarindaki fark anlamliydi.

e Ter testi sonuglari ile bikarbonat degeri arasinda ters orta diizeyde iligki, klor diizeyleri

ile ter testi arasinda pozitif zayif diizeyde iliski tespit edildi.
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Hastalarin %38,7’sinde PBS atag1 tespit edildi. PBS atagi geg¢iren hastalarin yarisi
erkekti.

PBS olan ve olmayan hastalar cinsiyet yoniinden karsilastirildiginda iki grup arasinda
anlamli bir fark saptanmadi. Hasta sayilarinin az olmasi sebebi ile yapilan testler
calismadigr KF’li kardes Oykiisli, anne-baba arasinda akrabalik durumu gibi bazi
degiskenler iki grup arasinda karsilastirilamadi.

PBS tespit edilen grup ile edilmeyen grubun ter testi ve IRT degeri ortalamalari
karsilastirildiginda aralarinda anlamli fark saptanmadi.

PBS olan ve olmayan gruplar arasinda elektrolit diizeyleri karsilastirildiginda
potasyum, klor, magnezyum degerlerinde anlamli bir fark saptandi ve potasyum ve klor
degeri PBS olan grupta daha diisiik oldugu tespit edildi. Kan gazi degerleri
karsilastirildiginda bikarbonat degeri PBS olan grupta daha yiiksekti ve bu yiikseklik

anlamliydi.

7. ONERILER

KF tanisinin konmasinda ter testi yapilmasi biiyiik bir 6neme sahiptir. Hastalara ter testi
yapilmadan O6nce kan elektrolit diizeyleri, kan gazi bakilmasi ve eger bir elektrolit
bozuklugu tespit edilirse tedavi sonrasinda ter testi yapilmasi gerekmektedir. Fakat
elektrolitler bakilmadan ter testi yapildigi zaman eger hastada elektrolit bozuklugu varsa
ve bu tespit edilmemisse ter testi yanlis negatif ¢ikabilecek, hasta tan1 almadan bir siire
daha tedavisiz sekilde yasamina devam edecektir.

Ter testi sirasinda mevcut olan elektrolit bozuklugunun ter testi sonucunu etkilemesi
toplum saglig1 acisindan da oldukga onemlidir ¢linkii yanlis negatiflik sonrasi tani
almanin gecikmesi hasta i¢in zaman kaybina neden olacagi, tedavi almasinin gecikecegi
ongoriilebilir. Bu bakimdan ter testi sonuclarinin yanlis ¢ikmasi saglik hizmetleri ve
hasta agisindan mali bir yiik doguracaktir. Eger bu durum fark edilip erken tani1 alinir
ise hem saglik hizmetleri hem de hasta agisindan maliyet etkin olacaktir (ulasim, yanlis
tedavi masraflari, sosyal ve psikolojik yonden etkilenme vs.).

Birinci basamak saglik hizmetlerinin en 6nemli uygulayicisi olan aile sagligi merkezleri
kisilerin hayat boyu takiplerinin yapildigi, hastalik durumunda kisilerin ilk
basvuracaklar1 merkezler olmasi ve taramalarin bu merkezlerce yapilmasi sebebiyle,

aile hekimlerince tespit edilen elektrolit bozukluklarmin etiyolojisinde akla gelecek
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hastaliklar arasinda KF’nin de akilda tutulmasi hastalarin tan1 ve tedavisi agisindan

olduk¢a 6nemlidir.
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