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PANKREASIN HEREDITER-KISTIK
HASTALIKLARI VE NEOPLAZILERI

PANKREASIN HEREDITER
HASTALIKLARI

Herediter pankreas hastaliklar1 genetik ze-
mininde ortaya ¢ikan hastaliklardir. Kalitim
paterni olarak otozomal resesif veya otozomal
dominant ge¢is gosteren bu hastaliklarin sik-
lig1 iilkelere gore degiskenlik gostermektedir.
Bu hastaliklarin siklig: ile tilkemizde net bir
veri bulunmamaktadar.

Kistik Fibrozis

Hiicre membraninda klor transportunu kont-
rol eden CFTR geninin mutasyonuna bagli
ortaya ¢ikan, otozomal resesif bir hastaliktir.
Bu hastaliga bagli iist solunum yollari, akci-
ger, gastrointestinal sistem ve genitoliriner
sistem gibi bir¢cok farkli sistemde tutulum
olabilmektedir. Son yillarda ortalama yasam
siiresi dordiincti dekada kadar ¢ikmistir. Ak-
ciger ve pankreas tutulumu hastalarin mor-
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talitesini en ¢ok etkileyen organ tutulumlari-
dir. Hastalarin en sik 6lim nedeni solunum
yetmezligi olarak bilinmektedir. Dogumdan
hemen sonra infant donemde pankreas bul-
gular1 minimaldir veya hig yoktur. Ancak iler-
leyen yaslarda pankreas endokrin ve ekzokrin
disfonksiyonlar: ve buna bagli klinik bulgular
ortaya ¢ikmaya baglar. Pankreasin ekzokrin
yetmezligine bagli digkiyla yag ve protein kay-
b1 ortaya ¢ikarak hastalarda steatore, azotore
ve malabsorbsiyon bulgular1 goriliir. Pankre-
asin endokrin yetmezligine bagl olarak has-
talarda yas ilerledik¢e glukoz intoleransi ve
diyabetes mellitus goriiliir.

Schwahman-Diamond Sendromu

SBDS ve diger genlerin (ELF1, SRP54 gibi)
mutasyonuna bagli ortaya ¢ikan otozomal
resesif nadir goriilen bir hastaliktir. Schwah-
man-Diamond sendromunun (SDS) karakte-
ristik klinigini anormal hematopoez, 16semi
egilimi, iskelet deformiteleri ve pankreas ek-
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IC HASTALIKLARI Semiyoloji ve Otesi

VIPoma

Pankreasin tdgilincii siklikta goriilen adacik
hiicreli timoriidiir. Pankreasin kuyuk kismin-
da siklikla yerlesen bu tiimorlerin tani aninda
yarisindan fazlasi metastaz yapmigtir. Hasta-
larda sekretuvar diyare, voliim deplesyonu ve
hipokalemi goriilmektedir. A¢lik VIP diizeyi-
nin 200 pg/ml iizerinde olmasi tanisaldir.

Glukagonoma

Pankreasin asir1 glukagon salinima ile sonug-
lanan nadir goriilen bir adacik hiicreli tiimo-
riidir. Ortalama 50-70 yas arasinda goriliir.
Glukoz intoleransi, kilo kaybi, anemi ve ge-
zici nekrolitik eritem hastaligin karakteristik
bulgularidir. Aghik plazma glukagon seviyesi-
nin 1000 pg/ml tizerinde olmas: tanisaldir.

Somatostatinoma

Pankreas delta hiicrelerinden kaynaklanan
nadir goriilen bir adacik hiicre timoradiir.
Cogunlukla pankreasin bas kismina yerlesir
ve ¢ogunlukla malign karakterdedirler. Hi-
perglisemi, steatore ve kolelitiyazis klinigiyle
basvurmaktadirlar.

Tablo 3. Fonksiyone pankreas néroendokrin
timorleri ve baslica klinik bulgulari

Hipoglisemi ve hipoglisemi

Insulinoma ile iliskili néroglukopenik
semptomlar
Siddetli, tekrarlayan ve

Gastrinoma tedaviye direncli peptik Ulser,
ishal

Ve Sekretuvar diyare, hipokalemi,

dehidratasyon

Glukoz intolerans, kilo kaybi,
anemi, migratuvar nekrolitik
eritem

Glukagonoma

Hiperglisemi, steatore,

Somatostatinoma o
kolelitiyazis
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