KONJENITAL HIPERINSULINEMIK HIPOGCLISEMI
FOKAL VE DIFFUZ FORM YONETIMI:
IKI OLGU SUNUMU
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Pankreas [3 huicresine GLUT-2 araciligyla alinan glukoz, glukokinaz ile fosfatlanir ve

Infantlarda standart hlpogllseml tedavisine y anitsiz glikoliz ile ATP elde edilir. Artan ATP, K-ATP kanallarini kapatarak membran

kalic1 hipogliseminin en sik nedeni; depolarizasyonuna yol agar. Bu stireg L-tipi voltaj duyarl kalsiyum kanallarini aktive
K onj enit al Hip erin Sﬁlini zzm (KHi) eder ve hiicre i¢i Ca artigl insullin grandllerinin ekzositozunu uyarir.
Yiiksek norogelisimsel komplikasyon riski tagir e KATP kanallan Kir62 por alt birimi

(KCNJ11 geni ile kodlanir) ve SURI
duzenleyici alt birimlerinden (ABCC8
geni ile kodlanir) olugur. Bu genlerdeki
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Diazoksit’e yanitsiz olgularda;

ZANIOOLVYd

o Membran — c3" mutasyonlar; K-ATP kanalinda
- ene Pan.lfreatlk - gy fonksiyon kaybi ve [ hucre
insiilin regiilasyonundaki mermbraninda streki
anomalinin : ( o depolarizasyona neden olur. Bu
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Fokalmi?  Diffiiz mi? O e @R\ Qoum  Kde o goren
rcz-cp Ca*artigi J hipogliseminin temel molekuler
Olduéunun aragtlrllma& gerekir N a ~—" ell(r:::l;znu mekanizmasini olugturur.
Ve (Pankreas B huicresi)
OLGU 1 OLGU 2
e Term, 3160 gr e Term,4270dr, anne-baba akraba
e PN &. glin konviilsiyon, KS$:13 mg/dL ¢ PN solunum sikintisi , KS: §3 mg/dl
e Diazoksit tedavisine yanitsiz e Diazoksit tedavisine yanitsiz
Gen Varyant | Zigosite | Sonu Fenot
Genetik analiz : Genetik analiz : SShs, FAZEEY oo e
Paternal ABCC8 mutasyonu Homozigot ABCC8 mutasyonu “

R_DOPA PET CT:Pankreas kuyruk Medikal tedavi : yanit yok
kesiminde fokal hiperplaziyi 1. Somatostatin analoglari; Okreotid, Lanreotid

diistindiiren siipheli lezvon 2.Kalsiyum Kanal Blokerleri; Nifedipin
. § §_p y 3.mTOR Inhibitorleri; Sirolimus
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Parsiyel Pankreatektomi
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Postoperatif 13. glinde normoglisemik ve sorunsuz Postoperatif 22. glinde normoglisemik ve sorunsuz
sekilde taburcu edildi. sekilde taburcu edildi.
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N N Paternal resesif monoallelik
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SONUGC: Diffiiz form KHI'de preoperatif ileri gorintiileme dgenellikle derekli degildir ve tibbi
tedavi basarisiz olursa subtotal pankreatektomi ile tedavi edilir. Fokal form KHI diisiiniilen veya
denetik analiz ile fokal - diffiiz ayrimi net yapilamayan olgularda [IS8F]-DOPA PET-CT endikedir.
Bu olgularda saptanan lokal lezyonun ekzisyonu veya parsiyel pankreatektomi yeterlidir.
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