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PANKREASIN HEREDİTER 
HASTALIKLARI

Herediter pankreas hastalıkları genetik ze-
mininde ortaya çıkan hastalıklardır. Kalıtım 
paterni olarak otozomal resesif veya otozomal 
dominant geçiş gösteren bu hastalıkların sık-
lığı ülkelere göre değişkenlik göstermektedir. 
Bu hastalıkların sıklığı ile ülkemizde net bir 
veri bulunmamaktadır.

Kistik Fibrozis

Hücre membranında klor transportunu kont-
rol eden CFTR geninin mutasyonuna bağlı 
ortaya çıkan, otozomal resesif bir hastalıktır. 
Bu hastalığa bağlı üst solunum yolları, akci-
ğer, gastrointestinal sistem ve genitoüriner 
sistem gibi birçok farklı sistemde tutulum 
olabilmektedir. Son yıllarda ortalama yaşam 
süresi dördüncü dekada kadar çıkmıştır. Ak-
ciğer ve pankreas tutulumu hastaların mor-

talitesini en çok etkileyen organ tutulumları-
dır. Hastaların en sık ölüm nedeni solunum 
yetmezliği olarak bilinmektedir. Doğumdan 
hemen sonra infant dönemde pankreas bul-
guları minimaldir veya hiç yoktur. Ancak iler-
leyen yaşlarda pankreas endokrin ve ekzokrin 
disfonksiyonları ve buna bağlı klinik bulgular 
ortaya çıkmaya başlar. Pankreasın ekzokrin 
yetmezliğine bağlı dışkıyla yağ ve protein kay-
bı ortaya çıkarak hastalarda steatore, azotore 
ve malabsorbsiyon bulguları görülür. Pankre-
asın endokrin yetmezliğine bağlı olarak has-
talarda yaş ilerledikçe glukoz intoleransı ve 
diyabetes mellitus görülür.

Schwahman-Diamond Sendromu

SBDS ve diğer genlerin (ELF1, SRP54 gibi) 
mutasyonuna bağlı ortaya çıkan otozomal 
resesif nadir görülen bir hastalıktır. Schwah-
man-Diamond sendromunun (SDS) karakte-
ristik kliniğini anormal hematopoez, lösemi 
eğilimi, iskelet deformiteleri ve pankreas ek-
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VIPoma

Pankreasın üçüncü sıklıkta görülen adacık 
hücreli tümörüdür. Pankreasın kuyuk kısmın-
da sıklıkla yerleşen bu tümörlerin tanı anında 
yarısından fazlası metastaz yapmıştır. Hasta-
larda sekretuvar diyare, volüm deplesyonu ve 
hipokalemi görülmektedir. Açlık VIP düzeyi-
nin 200 pg/ml üzerinde olması tanısaldır.

Glukagonoma

Pankreasın aşırı glukagon salınımı ile sonuç-
lanan nadir görülen bir adacık hücreli tümö-
rüdür. Ortalama 50-70 yaş arasında görülür. 
Glukoz intoleransı, kilo kaybı, anemi ve ge-
zici nekrolitik eritem hastalığın karakteristik 
bulgularıdır. Açlık plazma glukagon seviyesi-
nin 1000 pg/ml üzerinde olması tanısaldır.

Somatostatinoma

Pankreas delta hücrelerinden kaynaklanan 
nadir görülen bir adacık hücre tümörüdür. 
Çoğunlukla pankreasın baş kısmına yerleşir 
ve çoğunlukla malign karakterdedirler. Hi-
perglisemi, steatore ve kolelitiyazis kliniğiyle 
başvurmaktadırlar.

Tablo 3. Fonksiyone pankreas nöroendokrin 
tümörleri ve başlıca klinik bulguları

İnsulinoma
Hipoglisemi ve hipoglisemi 
ile ilişkili nöroglukopenik 
semptomlar

Gastrinoma
Şiddetli, tekrarlayan ve 
tedaviye dirençli peptik ülser, 
ishal

Vipoma
Sekretuvar diyare, hipokalemi, 
dehidratasyon

Glukagonoma
Glukoz intoleransı, kilo kaybı, 
anemi, migratuvar nekrolitik 
eritem

Somatostatinoma
Hiperglisemi, steatore, 
kolelitiyazis
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