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ihet: Ege Oniversitesi Ttp Fakultesi Patoloji 
anabilim dalmda I 97 8-1996 ytllarz aras mda otopside 
kistik fibrozis tams1 alan 18 hastamn klinik ve 
/aboratuar veri/eri kar$1fa$ttrtlarak dokumu yaptldz. 
Bu hastalarm ya$larz 2 giln ve 3 ya~ arasznda 
degi~mekteydi. Otopside hastalarzn hepsinde 
patolojik olarak bronkopnomoni saptanmt~, %50 
hastada timusta erken involusyon, %39 olguda 
karacigerde yaglanma g6rulmil$1ilr. Olgularm %50 
sinde dogumda nefes almada gil9luk tammlanmt$ttr. 
Klinik o/arak olgularm tumunde geli~me geriligi, 
anemi, %44'unde kusma, %60'mda respiratuvar 
distresin ilk ba~vuruda tesbit edildigi gorulmu~tur. 
Laboratuar olarak has/alarm tilmunde anemi, % 50 
hastada hipoalbuminemi, %50 hastada hipopotasemi, 
%50 hastada hipokalsemi tesbit edilmi~tir. iki olgu 
yabanct cisim aspirasyonu on tamst ile bronkoskopi 
ge9irmi~, 6 olguda karde~lerde alum oldugu 
be/irtilmi~tir. Hastalara konulan klinik on tamlar ile 
patolojik otopsi bulgularz ve asosiye konjenital 
anomalilerin dokumu yapzlmz~tzr. Sonu9 olarak, 
dogumda zor nefes alma, yenidogan doneminde 
akciger bulgularz kolay duzelmeyen, adem, ishal 
bulgulan alan bebeklerde kistik fibrozisin 
du~unulmesi gerekliligi vurgulanmz~tzr. 
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Summary: Clinical and laboratory results of 18 
patients with cystic fibrosis diagnosed with 
autopsy findings between 1978 and 1996 in Ege 
University Medical Faculty Pathology Department 
were compared. The ages of the patients ranged 
between 2 days and 3 years. Broncopneumonia 
was detected in all whereas early involution in 
thymus in 50 per cent and fatty infiltration of liver 
in 39 per cent of the patients. Difficulty in the first 
breath after birth was present in 50 per cent of the 
patients. Delay in growth and anemia were 
clinically present in all of the patients. Vomiting 
was seen in 44% and respiratory distress in 60% 
of the patients in the first referral. The laboratory 
examinations revealed anemia in all, 
hypoalbuminemia in 50 per cent, hypopotasemia 
in 50 per cent and hypocalcemia in 50 per cent of 
the patients. Diagnostic bronchoscopy was 
performed in 2 patients. Death in the siblings was 
detected in 6 patients. Clinical diagnosis, 
pathological autopsy findings and associated 
congenital abnormalities were documented. In 
conclusion, suspection of cystic fibrosis is 
emphasized in neonates with difficulty in breathing 
at birth whose pulmonary findings do not improve 
and who have edema and diarrhea. 
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Kistik fibrozis egzokrin bezlerin disfonksiyonu ile 
olu~an, en s1k havayollannm kronik obstriiksiyon ve 
enfeksiyonu ve sindirim sistemi bozuklugu 
semptomlan ile kar~Imtza gelen genetik get;:i~Ji bir 
hastaltkt1r. Otozomal genetik get;:i~li olan bu 
hastahgm sJkllgl, beyaz 1rkta 1/2500 olarak 
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saptamm~ olup en s1k goriilen leta! genetik hastahk 
oldugu belirtilmi~tir (1). Giirson ve arkada~lan (2) 
bu oram terde klor degerine dayanarak 
yenidoganlarda 1/300 olarak saptami~lard1r. 

Heterozigot ta~IyJcthk oram 1:25 olarak 
bildirilmi~tir (3). Klor iyonunun hiicre d1~ma sekrete 
edilmesinden sorumlu olan "kistik fibrozis 
transmembran regUlator" (CFTR) isimli epitelyal 
hiicre proteininin ve~itli mutasyonlar nedeni ile 
gorevini yapamamas1 sonucu hastahgm ortaya 
r;:tktlgt belirlenmi~tir (1,2,4). F 508 CFTR nin 
mutasyonlanmn %70'inden sorumlu olup.beyaz 1rkta 
en s1k goriilen mutasyonudur (1,2,4). Degi~ik birvok 
mutasyonla fonksiyonlan azalm1~ olan CFTR en vok 
havayolannm epitelyal hiicrelerinde, pankreas ve 
biliyer sistem dahil gastrointestinal sistemdeki 
egzokrin bezlerde, ter bezlerinde ve genitoiiriner 
sistemde etkilidir (1). Degi~ik sistemlerde yapt1g1 
birr;:ok patoloji ile bazen tam konulmast gtir;: 
durumlarla kar~Imiza t;:Ikan bu hastahgm tams! ile 
hayatm erken doneminde kaybedilmi~ olan 18 
hastada bulunan klinik, laboratuar ve patolojik 
ozellikler tart!~!lm!~tlr. 

GERE(: VE YONTEM 

Ege Oniversitesi Tip Fakiiltesi Patoloji Anabilim 
Dah'nda fibrokistik hastahk tams1 alm1~ olan 18 
hastanm patoloji raporlan ve klinik dosyalanndan 
hastalarm oykii, klinik ve laboratuar bulgulan 
ara~tmlarak dokiimii yapilmi~tlr. 

BULGULAR 

Hastalann 10 (%56)'u erkek, 8 (%44)'i k1z hastayd1 
ve ya~lan 2 giin ve 3 ya~ arasmda degi~mekteydi. 
Hastalann cinsiyet, semptomlann ba~lang1r;: ya~1, ile 
oliim ya~lan Tablo I'de verilmi~tir. AltJ hastada 
oltim, 1 hastada anne ve baba arasmda akraba 
evliligi tammlanmi~ttr. ilk ba~vuruda oykii ve fizik 
muayenede saptanan • bulgular Tablo II'de 
ozetlenmi~tir. En Slk gortilen bulgulann dogumda 
nefes almada gi1vli1k, yineleyen akciger enfeksiyonu 
ve kusma oldugu goriilmti~tiir. ikibuvuk ve 3 ayhk 
iki hastaya yabanc1 cisim aspirasyonu on tams1 ile 
bronkoskopi uygulanmi~tl. 
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Laboratuar incelemelerinde hastalann tiimiinde 
anemi saptanmi~tir. Diger saptanan patolojiler; 
hipoalbuminemi, hipopotasemi, hipokalsemi, 
karaciger fonksiyon bozuklugu ile birlikte !Okositoz 
idi. Laboratuar bulgulan Tablo III' te ozetlenmi~tir. 

Pnomonili olgulanmizm tirytinde akciger absesi, 
birinde ampiyem bulunmu~tur. Patoloji bulgulan 
Tablo IV'te ozetlenmi~tir. Patolojide e~lik eden 
lezyon olarak 2 ayhk 1 olguda atrial septal defekt ve 
mitral kapakta verrti, yenidogan 1 olguda ventriktiler 
septal defekt, 6 ayhk I olguda katarakt ve 
hidrosefali, 5 giinliik I olguda pankreas kuyrugunda 
dalak aberasyonu, 1 ayhk 1 olguda konjenital safra 
yollan atrezisi gortilmii~tiir. 

Hastalardan 2 ayhk olan ve atrial septal defekti olan 
olguda menenjit ge1i~mi~ ve Stafilokokus aureus 
tiretilmi~, 24 gtinliik ventrikiiler septal defekti olan 
olguda da mantar sepsisi patolojik olarak 
saptanmi~tJr. 

Tablo I. Hastalann cinsiyet, semptom ba~lang19 ve 
eksitus ya~lan 

No: Semptom ba~l. Eksitus Ya~I Cinsiyet 

Do gum 

2 Dogum 

3 Dogum 

4 Dogum 

5 Dogum 

6 Dogum 

7 Dogum 

8 3.gtin 

9 9. gtin 

10 3.gtin 

11 1. ay 

12 1. ay 

13 Dogum 

14 Do·gum 

15 2. ay 

16 5.ay 

17 3. ay 

18 l. y~ 

2 gtin 

2 gtin 

3 gtin 

7 gtin 

12 gtin 

14 gtin 

24 gtin 

I ay 

1 ay 

2 ay 

2 ay 

2 ay 

2.5 ay 

3 ay 

3 ay 

6 ay 

16 ay 

3 ya~ 

Erkek 

Erkek 

KIZ 

Erkek 

Erkek 

KIZ 

Erkek 

Erkek 

KIZ 

KIZ 

Erkek 

Erkek 

KIZ 

KIZ 

KIZ 

Erkek 

KIZ 

Erkek 
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Pediatrik ya:; grubunda kistik fibrozisli olgularm 1978-1996 yillan arascnda yapilan otopsi sonufYlan, ve klinik ve 
laboratuar bulgularmm degerlendirilmesi 

Tablo II. Hastatann ba~vuru bulgutan 

Butgutar Say1: 18 % 

Geti~me geritigi 18 tOO 

Dogumda nefes alma gUryli.igii 9 50 

Kusma 8 44 

Yineleyen akciger enfeksiyonu 7 39 

ishal 5 28 

Odem 5 28 

Konvulsiyon 4 22 

Dehidratasyon 3 17 

Abdominal distansiyon 3 17 

Uzarm~ sanhk 2 11 

Mekonyum ileusu 6 

Paralitik ileus 6 

Tablo III. Hastalarda saptanan laboratuar bulgulan 

Laboratuar bulgusu Sayi:!8 % 

Anemi 18 100 

Hipoalbuminemi 9 50 

Hipopotasemi 9 50 

Hipokalsemi 9 50 

Karaciger fonksiyon bozuklugu 6 

TARTI$MA 

Hastalanm1zm ikisine ylli;)arken kistik fibrozis tams• 
konulmu~tur. Bunlardan birisi, karde~leri erken 
donemde kaybedilmi~ olup kistik fibrozis 
$iiphelenildigi 19m pozitif klinik bulguya 
dayanmadan ontam alml$tlr. Digeri iki ayhkken 
stirekli ishal yakmmas1 nedeniyle d!$kida triptik 
aktivite saptanmamas1 ile ontam almi~tlr. 

Hastalanm1zm his;birinde ter testi yapiiamaml$tir. 
Onbir hastada dogdugunda zor nefes alma ve/veya 
slk yineleyen akciger enfeksiyonu saptanmi$tiT. 
Vakalarm% 61 ' inde akciger bulgularmm saptanml$ 
olmas1, dikkatleri yenidogan doneminde ilk nefes 
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Tablo IV. Otopside saptanan patolojik anatomik tamlar 

Bulgu Say1: 18 % 

Geli~me geriligi 18 100 

Bronkopnomoni 18 100 

Timusta erken involUsyon 9 50 

Karacigerde yaglanma 7 39 

Gastrointestinal kanama 7 39 

Kolestaz 3 17 

Tubuler nekroz 3 17 

SUrrenal nekrozu 2 II 

SUrrenalde lipid bo~ahm1 2 II 

Hyalen membran 2 II 

Meckel divertiki.iiU 6 

Nefronofitizis 6 

Subdural kanama 6 

Karacigerde hemosiderozis 6 

ah$taki zorluga s;ekmi$tir. Bunlann 9 (%50) 'umm 
ilk nefes almalan sorunlu olmu$tur. Boyle hastalarda 
takipte kistik fibrozis tams1 hatJra getirilerek 
aranmahd1r. Hipoalbuminemili hastalarJm!Zlll hepsi 
ishal ~ikayeti ile gelmi$tir ve birisinde di$klda triptik 
aktivite bakilarak tamya gidilmi$tir. 
Hipoalbuminemili ve ishalli olgulara triptik aktivite 
bakilmast rutin hale getirilirse iilkemizde tams! 
konmadan olen birs;ok kistik fibrozlu hasta hayatta 
iken tanmabilecektir. 

Biitiin hastalarda saptadtgrrmz bronkopnomonilerin 
iis;iinde akciger absesi, birisinde ampiyem 
saptanmi$trr. Bunlann ampiyem olam iki giinliikken, 
akciger absesi olanlardan birisi yedi giinliikken 
olmii$tiir. Bu erken h1zh geli$im dikkat s;ekicidir. 
Diger iki akciger abseli olgular 2.5 ve tis; ayhkken 
olmti$lerdir. Bunlann iis;tinde timusta erken 
involusyon gozlenmi$tir. Aynca tUm hastalann 
%50'sinde de timusta erken involusyon gortilmesi 
Yoshimura ve ark (5) nm kistik fibrozis 
transmembran regtilatuar proteininin nonepitelyal 
hticrelerden fibroblastlar, makrofaj lar ve 
notrofillerde de bulundugu ve bunlann primer 

198 



fonksiyon defektinin olabilecegi flkrini 
desteklemektedir. Heterozigot kistik flbrozisli 
hastalann lenfositlerinde kistik . flbrozis 
transmembran regU!atuar proteininin mRNA 
(mesajct RNA) transkripsiyonlan gosterilmi~tir (6). 

Hastalanrmzm %39'unda (yedi olguda) karacigerde 
patolojik olarak yaglanma saptanmt~ttr. Bunlann 
birisi il9 ya~mda, birisi altt ayhkttr. Digerleri Uy aym 
altmdadtr. Bu kadar erken donemde karaciger 
yaglanmast olu~u dikkat yekicidir. Goymen ve 
arkada~lan (4) 104 olguluk serilerinin %6"smda 
ultrason muayenesi ile yaglanma bildirmi~lerdir. 

Kistik flbroz ~Uphelenilen her hastada yeni ultrason 
teknikleri ile karaciger yaglanmasmm aranmast 
erken tamya yardtmct olacakttr. Bizirn serimizde 
karacigerde yaglanmanm ilk ily ayhktaki hastalarda 
bile patolojik olarak otopside gosterilmesi, var olan 
bu bulgunun, noninvaziv bir yontem olan ultrason ile 
gosterilerek erken donem bulgusu olarak 
degerlendirilebilecegine i~aret etmi~tir. 

Sonuy olarak dogumda zor nefes alan, yenidogan 
doneminde akciger bulgulan kolay dUzelmeyen, 
Odem, ishal bulgulart olan bebeklerde kistik flbrozis 
dti~ilnillmesi gerektigi, dt~ktda triptik aktivite 
baktlmast ve ultrasonla karaciger ve timus 
incelenmesinjn klasik kistik flbrozis tetkikleri 
arasmda erken tamya yardtmct olacak bulgularm 
ortaya ytkartlmasmda yararlt olacagma 
inanmaktaytz. 
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