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Sunum Plani

¢ Diyabet Tanim- Siniflama
¢ Cocuklarda Diyabet Tipleri
Tip 1 diyabet
Tip 2 diyabet
MODY
¢ Olgularia diyabet tani ve yonetimi
¢ Diyabet Tani ve Tedavi Rehberi



‘ protein

yag
metabolizma bozuklugu

Diyabetin tanimlanmasi

Tanimlama Plazma glukoz

Diyabet Semptomlar + >200 mg/dl
OGTT'de 2. saat >200 mg/dl
Achk >126 mg/dIl

Glukoz intoleransi OGTT'de 2. saat 140-200 mg/dl
Aclik intoleransi Achik: 100-125 mg/dl




I.

Etiologic Classification of Diabetes Mellitus ISPAD-2014

Tip 1 Diyabet

A. OtoImmun
B. Idiopatik

II1. Diger spesifik tipler

A- Genetic Defects of $-Cell Function

P WN =

. MODY 1 chromosome 20, HNF-4a
. MODY 2 chromosome 7, glucokinase
. MODY 3 chromosome 12, HNF-1a

Other rare form of MODY
MODY4,5,6,7,8,9

TNDM (PLAGL1/HYMALI inprinting
defect on 6q24

PNDM (KCNJ11 gene encoding
Kir6.2 subiinit

7-Mitokondrial DNA mutasyonlari

8-

Diger (TRMA)

IL.Tip 2 Diyabet

Insiilin direnci/insiilin eksikligi

B-Genetic defects of insulin action
C-Diseases of the exocrine pancreas
D- Endocrinopathies
E--Drug or Chemical Induced
F-Infections
G-Diger immiin formlar

H- Genetik Sendromlar

IV- Gestasyonel Diyabet




Diyabet Tipi Neden Onemli?
Diyabet yonetiminde kullanilacak bilesenlere

karar vermek (diyet,OAD, insulin...)

Diyabet izleminde kullanilacak bilesenlere ve
sikhgina karar vermek (KS olclim, izlem, tetkik
sikhgu...)

Komplikasyon ve komorbiditelerin taranma
zamanlamasina karar vermek

Diyabet egitiminin planlanmasi

Ekonomik davranis (gereksiz KS olcumu,
tetkik...)

Aile bilgilendirilmesini dogru yapabilmek
Diyabet tiplerinin anlasiimasi/bilgi uretmek/...



Tip 1 Diyabet



Tip 1 Diyabetes Mellitus

Cocukluk caginda en sik tip
Cocukluk cagi diyabetlerinin

0/085-90"1 Tip 1 diyabet
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Tip 1 diyabet insidans ve prevalansi

Ulkemizde 18 yas alti

Tip 1 diyabet sikhig:

¢ Insidans:
10.84/100.000

¢ Prevelans:
7.98 / 10.000

W 0 DiabetesAtlas 7th edition: 542,000 children have type 1 #diabetes #T1D.

Find out more: diabetesatlas.org

542,000 children
have type 1 diabetes

DIABETICMedicine
DO 10.1111/dme. 13063

Research: Epidemiology

First report on the nationwide incidence and prevalence
of Type 1 diabetes among children in Turkey

E. Yesllkaya P. Cinaz?, N. Andiran®, A. Bideci?, S. Halun"', E. San', T. Tiirker®, O.Akgiil®,
M. Saldir’, H. Kilicaslan?, C. Acikel' and M. E. Cralg

'Gidthane Miltary Medical Acaderny, Department of Pediatric Endocrinology, Ankara, “Gazi University Medicne School, Department of Pediatric
Endocnnology, Ankara, *Kegidren Education and Research Hospital, Department of Pediatric Endocrinology, Ankara, *Kocaeli University Medicine School,
Department of Pediatric Endocrinology, Kocaell, *Gilhane Miktary Medical Academy, Department of Bostatistics, Ankara, “Gilhane Miktary Medscal Acadermy,
Department of Biochemistry, Ankara, “Turkish Social Security Institute, Ankara, Turkey and "School of Women's and Children’s Health UNSW Mdicine,
Sydney, Austrabia

Accepted 11 Janvary 2016

Abstract

Aim To report, for the first time, the incidence and prevalence of childhood Type 1 diabetes in Turkey using a
nationwide registry.

Methods Information on birth date, city of birth, diagnosis date and gender of all patients with Type 1 diabetes aged
< 18 years were obtained from the Turkish Social Security Institute for the period from January 2011 to December
2013.

Results There were 17 175 prevalent cases of Type 1 diabetes over the 3-year period. The prevalence of Type 1 diabetes
was 0.75/1 000 (95% C1 0.74-0.76) and was higher in girls than in boys (0.79 vs 0.72 /1 000; P < 0.01). There were
2465 incident cases in 2013, The incidence was slightly higher among girls (50.6%) than boys (49.4%); the girl:boy case
ratio was 1.02. The incidence was 10.4/100 000 for boys and 11.3/100 000 for girls. Hu age-st md ardized incidence rate
was 10.8 per 100 000 (95% CI 10.1-11.5) according to the WHO dard | using the direct
method. The mean patient age at diagnosis was 10.6 + 4.6 years. The h:ghnl proportion of cases (40.6%) was
diagnosed in children aged 10-14 years,

Condusions This is the first study to report the incidence and prevalence of Type 1 diabetes in children in Turkey. The
incidence of Type 1 diab reflects the ical location of Turkey, bridging Asia and Europe, with the incidence
being higher than in Asia but lower than in Europe.

Diabet. Med. 00, 000-000 (2016)

Introduction

Type 1 diabetes is one of the most prevalent long term
diseases of childhood globally. It has major health conse-
quences for individuals and society [1]. Numerous studies
have reported an increasing incidence of Type 1 diabetes in
children worldwide |2 4], with significant variation in
incidence by country [2]. The highest rates have been
reported in Finland (64.2 and 64.3 per 100 000 per year
for children aged 0 14 years in 2005 and 2011, respectively
15,6]), and Sweden, with 43.9 per 100 000 per year during
2005 2007 |7). The lowest rates have been reported in China
(0.1 4.5/100 000), Pakistan (0.5/100 000) and Venezucla
(0.17100 000 yearly) |2]. The variation in incidence rates may

Cormespondence to: Tz Yegilkaya. E-mail: dredizyesikaya@gmail com

© 2016 Diabotes UK

be a consequence of differences in cthnic background,
environmental factors related to geographical region and
climate, and/or the level of industrial development and
urbanization [4,8]. Data acquired from different countries,
especially those with low and high incidence rates of Type 1
diabetes, are therefore important for understanding global
disease patterns and putative actiological factors.

Published data on the incidence and prevalence of Type 1
diabetes among children in Turkey are scarce [9 11] and
none of the previous studies were based on population-based
registry data. Indeed, the lack of nationwide data on
ediatric diabetes from Turkey was highlighted in the

| Diabetes Federation 2011 Diabetes Atlas [12].
aim of the present study, therefore, was to determine the
nationwide incidence and prevalence of Type 1 diabetes
among children aged < 18 years living in Turkey.




Genetik Cevresel

Otoimmun




B hiicre kiitlesi

Tip 1 Diyabetin Gelisim Evreleri

Tetikleyici
faktorler

v Humoral immiinite

T hiicre fonksiyon bozuklugu

Genetik Insulitis
yatkinhk | (B h. hasarn)

IUTT bozuklugu

OGTT bozuklugu

Prediyabet

Asikar
diyabet




Tip 1 Diyabetes Mellitus

Beta hucre harabiyeti

!

Mutlak insilin eksikligi



Tip 1 Diyabet

¢ [ hiicre fonksiyon yikimi sonucu insulin eksikligi

Insulin

=
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/Yag‘j => Yag a.
. ° Ketonlar
[]

Glukoz __ Enerji
—> Karbonhidrat
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Kan damari Hicre Kan damari Hilicre




FIZYOPATOLOJI

v v v v
Glukoz Hepatik Protein yikiminda Yag dokusu
utilizasyonunda qukoneogenezde artis yikiminda
azalma artis artls

\ / NoaS“jer /
Hiperglisemi Serbest yag
i Gliserol asitl e"
Glukozuri

Na*, K+, Cl, PO, kaybi Keton

v S
Osmotik diurez T S ketoniiri/ cisimleri
v e artis

ketoasidoz

Poliuri / ~
. Kusma

Dehidratasyon
> v

Hipovolemi Hiperosmolarite Vazomotor Hiperventilasyon Nat*, K+, Cl,
v merkezlerin su kaybi
Hipotansiyon depresyonu
\Z Z
Sok —— gserebral Dolasim kollapsi
\J perfiizyonda

Akut bobrek 5,31ma
yetersizligi

v
Dehidratasyon




Tip 1 Dm — Klinik

I. Klasik yeni baslangig¢: poliiiri
polidipsi, kilo kaybiu.../akut

Kusma, Kussmaul solunum, letarji, agizda aseton
kokusu, karin agrisi, dehidratasyon,Suur

bulanikligi,Koma

I1. Diyabetik ketoasidoz (%20-60)

III. Rastlantisal farkedilmesi (nadir)



Diyabetik ketoasidoz (DKA)

Karbonhidrat, Lipid ve Protein
metabolizmasindaki iflasin klinikde
Hiperglisemi+Ketozis+Metabolik
asidozis

Hayati tehtid eden bir durum



DKA tani kriterleri
¢ Hiperglisemi (>200 mg/dl)

¢ Venoz pH: <7.3 yada
HCO;:<15 mmol/Il

¢ Ketonemi ve ketonuri



DKA siddeti

¢ Hafif
Venoz Ph:<7.3 veya HCO3<15 mmol/I|

¢ Orta
Venoz Ph:<7.2 veya HCO3<10 mmol/I

e AgIr
Venoz Ph:<7.1 veya HCO3<5 mmol/l



DKA Klinik Bulgular

Dehidratasyon
Kussmaul solunum
Bulanti, kusma, karin agrisi

Bilinc kaybi



DKA Ayirici Tanii!!

¢ Cocuk Acil Servise Basvuru:

Alt solunum Yolu Enfeksiyonu
Akut Batin



13 yas, kiz

Sikayet: Ishal, kusma, karin agrisi
Em l
Ozel bir merkeze basvuru

Cocuk hekimi tarafindan
degerlendiriliyor

l
Tani : Akut gastroenterit



-t
%

Tedavi : I.v dextrozlu mayi veriliyor

l

Gozlem odasinda: Aile gocugun ‘HIZLI
VE DERIN SOLUMA'ya basladigini
farkediyor

!

Doktor tarafindan herhangi bir sorun
olmadigi belirtiliyor




Eve gonderilen hastanin, karin agrisi
ve solunum zorlugu giderek artiyor

l
hastaneye basvuru

!

Solunum sikintisi, ishal, kusma,
KARIN AGRISI

I
w Akut batin?



Cocuk cerrahisi olan bir merkeze
sevk

!

Acilde ilk degerlendirmenin ardindan
vine akut batin suphesiyle cocuk
cerrahi cagiriliyor

!
- Akut batin ?



35
R

Cocuk cerrahi hastayr muayene
ediyor

batin muayenesinin normal
oldugunu belirtiyor

l
Cocukta: KETON KOKUSU aldigini ve
cocugun diyabetik ketoasidoz
» olabilecegini belirtiyor

$




!unun uzerine !alan !an se!erl

600mg/dl
Kan gazinda pH : 6,8

!
Tani

DIYABETIK KETOASIDOZ




Oykiide BIR HAFTADIR SUREN
poliuri, polidipsi, kilo kaybi hikayesi

Sorgulanmali

U

Cocuk acil/poliklinik basvurularinda
solunum sistemi hastaliklari ve akut
batina dikkat: DKA?




DKA Yonetimi

¢ Mortalitesi yuksek bir durum

!

YONETIMI OZELLIKLI



DKA Tedavi edecek merkezin ozellikleri

ESPE/LWPES konsensus bildirgesi
ADA konsensus bildirgesi

¢ Takip ve tedavide egitimli ve usta bir uzman
tarafindan hasta yonetimi

¢ Takip-tedavide deneyimli hemsire ekibi

¢ Cocuklarda DKA takip-tedauvisi icin yazili
kurallar

¢ Dogru ve hizl biyokimyasal olciimler yapan
laboratuvar

¢ Agir DKA ve beyin 6demi riski yiiksek olan
hastalar icin yogun bakim

U

HASTANIN NEREDE IZLENECEGINE
KARAR VERIN



M.Y

9 yas 9 ay erkek hasta

2 aydir devam eden ¢ok su igme, ¢ok idrara gitme mevcut

Fizik muayene Laboratuvarinda

« Genel durumu koti, biling Kan sekeri: 456 mg/dl
letarjik

« Asidotik solunum + Na: 137 mqe/|

* GKS skoru: 8 K: 4.6 /|

+ TA: 90/60 mm hg g

. KTA: 140/dk BUN: 9 mg/dl

 Dehidrate (agiz ve dil kuru, Kreatinin: 0.97 mg/dl
g6z kiireleri gokik, deri 2 : .
soguk ve soluk, kapiller Urik asit: 4.8 mg/d|
refill > 3 sn) Kan gazinda : Ph: 6,9,

HCO3: 1.7 mmol/I

Ml = N\ G o~ &G



Hafif DKA

Genel durum iyi

Dehidrate degil yada hafif dehidrate
KS: yuksek

Keton +

Asidoz yok veya hafif

DKA izlemis veya uygulamis iseniz

!

Cocuk Hekimi tedavi edebilir



DKA Yonetimi- Cocuk Uzmani

¢ 2 yas alti vakalar
e Agir DKA( PH<7,1)

Serebral odem riski olanlar (bas agrisi,ajitasyon, kalp
hizinda diisme, kan basincinda artma..)

Koma ile basvuru

Basvuruda ure yuksek

Inatci hiponatremi, hipernatremi

Ilk basvuruda hizh rehidrate edilenler

COCUK ENDOKRINOLOJI UZMANI
+YOGUN BAKIM OLAN MERKEZE SEVK



DKA Yonetimi- Cocuk Uzmani

¢ Hasta sokta degilse 10ml/kg SF/1 saat

¢ Idame+ defisit/48 saat hizinda SF ile
sevk edilebilir

¢ Insiilin: Ilk SF den sonra: 0,05-
0,1U/kg/saat (50mISF+500U kristalize ins)
¢ Potasyum: Insulin ted. basladiginda 40mmol/L
(yani yariya KCL+KPO4)



HATALAR

¢ Ilk 1 saatlik yiikleme sivi fazlalig

¢ Devam sivi fazlahgi
(4000cc/m2/gunu asmamali)

¢ Bikarbonat tedavisi (PH<6,9 ise ver )

!

BEYIN ODEMI RISKINI

ARTIRIR



Tip 1 Diyabet Tedavi-Izlem

¢ INSULIN TEDAVISI
— Yogun insulin tedavisi
— Insulin pompasi
e DIYET / BESLENME PLANI
— Diyabette beslenme ilkeleri
— Karbonhidrat sayimi
¢ DIYABET EGITIMI
(baslangig, izlem, bireysel egitim)
¢ EGZERSIZ
¢ PSIKOLOJIK DESTEK



Mesa)

® Acil servise solunum sistemi hast
ve karin agrisi sikayetinde diyabet
semptomlarini sorgula

e Agir DKA, kiiciik yas grubu, koma
olgularini cocuk endokrin ve yogun
bakim olan merkeze sevk et



Cocuklarda obeziteden Tip 2
diyabete..

When | began my career as a pediatric
endocrinologist in Los Angeles, CA, USA, 30 yr
ago, childhood obesity was rare and type 2
diabetes mellitus (DM) in youth was almost
unheard of. Now, one in three children in my city
IS overweight or obese, and a quarter to one-
fifth of the children diagnosed with
diabetes in my center at Childrens Hospital Los
Angeles have type 2 DM.

—— Austmlia —e Chirm  —C UK
Francine R Kaufman 35 1 Brazl  —#-Spain  —3-Usa

—— Canacla
Pediatric Diabetes 2007: 8 (Suppl. 9): 4—6 0

Pravalence %=

E - M

1870 1980 1880 2000

Figure & Trends in the prevalence of overwesight, 1870-2000.



Tip 2 Diyabet Tanimi

T2DM; insiilin rezistansina bagh artmis insiilin
thtiyacini karsilamak icin insulin
sekresyonunun yetersiz kalmasi sonucu
ortaya cikan metabolik bir olaydir.

Lagl ARTAN

AZALAN —'i'_.

Insiilin Sekresyonu

Insiilin Ihtiyaci



http://i55.tinypic.com/2ltlcb4.jpg

Tip 2 Diyabet

e Insiilin rezistansinin en 6nemli nedeni obezite

olmakla beraber T2DM multifaktoryel, heterojen, kronik
bir hastahktir

¢ Insiilin rezistansinda obezite kadar

¢ genetik faktorler de snemiidir



T2DM Gelisiminin Dogal Oykiisii

Uﬁ!!ﬁﬁifng proteins,

TNF - o, PPRA-y, MCR4,
CALPAIN10

Insulin
resistance,
Insulin Normal
resistance glucose
tRE, Increased tolerance
DR postprandial
Diabetes Increased
) glucose level
Insulin fasting and
postprandial Decreased first phase
Diabetes resistance glucose kvels insulin secretion
Insulinopenia IGTT IGTT

JCEM 2004, 89(6):2526-39



Turkiye'de Cocuklarda T2DM
Sikilig:

. 169 obez cocukta Tip 2 diyabet prevalans

*prepubertal grupta % 2
*pubertal grupta 9% 4,3

Atabek ME, et al
Diabetes Res Clin Prac 2006; 72:315-321

. 112 obez olgunun

*Bozulmus glukoz toleransi %8.9
*Tip 2 diyabetli olgu @

Cizmecioglu FM, et al
Turk J Pediatr. 2008 Jul-Aug;50(4):359-65



Tip 2 Dm- Ozellikleri

¢ Siklikla ikinci dekadda: median yas:13,5 yil
-Puberte oncesi cok nadir

¢ Ailede Tip 2 diyabet sik

¢ Baz irklarda sik (Afrikan Amerika,
Hispanik...)

¢ Obezite /kilo fazlalig:

B Klinik:Semp; Kronik

Taramada hiperglisemi...OGTT
ketoasidoz nadir

Komorbidite: Dislipidemi, HT,PCOS, AN,...



Onleme ve Tedavi

¢ Onlemek 6nemli: Saghkh yasam
tarzi

Beslenme Plani

Egzersiz
¢ Medikal tedavi: OAD....... insulin
¢ Tedavi basamak atlayabilir

¢ Eslik Eden Comorbiditelerin
tedavisi (HT, dislipidemi, PCOS..)



T2DM’'de MEDIKAL TEDAVI:

Farmakaloljik ajanlar:
*Insiilin rezistansini azaltanlar

*Insiilin sekresyonunu artirir
*Postprandial glukoz absorbiyonunu yavaslatir

*Yetersiz insulin yerine konulur



Tlacin Adi Etki Mekanizmasi Yan Etkisi Dozu Cocuklarda
Kullanimi

Biguanidler *Karacigerdeki insiilin reseptorii lizerine etki Gegici karin 1-2 doz FDA tarafinda
*Metformin ederler agrisi Ishal, 500 mg/giin | socuklarda onay
(Glukofen) ‘Hepatik glukoz liretimini azaltirlar | bulant: 2000 mg/giin verilmis tek ilag

-Karaciger ve yag dokusunda insiilin aracili Laktik asidoz maksimum

glukoz alimini artirilar B12 vitamin { doz

-Istah azaltici etkileri vardir Teratojenik

Akontozis ve overyan hiperandrojenizm |

*Kolesterolii ve hipertansiyonu azaltici etkisi

gosterilmis (erigkinlerde)
Siilfaniliire -Insiilin sekresyonunu artirilar Hipoglisemi Tek doz Cocuklarda
Glimeprid ‘Rezidiiel beta hiicre fonksiyonu 1 KT depresyonu 2-4 mg/glin k!-!”“”'!’“'_ etkili ve
(Amaryl): *p hiicrelerinden depo edilmis insiilin 1 Kilo alimi guivenlidir
3. kusak siilfanilire | . 5o, glukagon diizeyini | Guatrojenik

‘Hedef hiicrelerde insiilin duyarlihgini 1 Kardiyotoksik
Meglitinid Teratojenik
Repaglinid
(Novo Norm)
a- Glukozidaz Barsaklarda disakkaritleri pargalayan Karin sigkinligi 3 doz Kullanimi yok
Inhibitorleri glukozidaz'i inhibe ederler 150-300

Disakkarid absorbsiyonunu | mg/giin

Postprandial hiperglisemiyi 6nlemek
Insiilin Kas, yag dokusu ve karacigerde insiilin Kilo alimi 1-2 doz Kullanimi
Duyarlastiricilar duyarhligini 1 Su-tuz tutulumu | 4-8 mg/giin onerilmiyor
*Tiazolidinedionlar | Insiilin'in hedef hiicrelerinde niikleer Sadece Biiyiik
/GIiTa_zoqlcu* proteinlere baglanarak PPAR- gama adolesanlar
(AVANDIA- reseptorlerini aktive ederler olabilir

GLIFIX):




Olgu:G K, 15 yas ,erkek

e Sikayet : Cok su icme, sik idrara gitme

¢ Hikaye: sikayetleri 1yildir varmis. Evde
olculen kan sekerinin yiiksek olmasi
tizerine basvurmuslar

e Ozgecmis: Ozellik yok
e Soygecmis:Annede diyabet ---> Insiilin
Annenede diyabet ---=Insiilin



G K- Fizik Muayene

¢ Boy 166 cm (-0,6 SDS )

e Agirhk 87 kg

e VKI :32 (+2,7 SDS)

e TA: 110/65 mmHg

¢ Boynunda koltuk altinda akontozis
¢ Sistem muayenesi hormal






|_aboratuvar

Glukoz 332 mg/dl
HgAl1C: 11,6
Insulin 30,3 pu/ml
C-peptid 4.26 ng/ml

Anti-Insulin (-)
Anti-GAD (-)
Anti-adacik (-)

Kan gaz1 : PH: 7.39
HCO3: 23 mmol/L
PCO2: 40 mmHg
PO2: 42 mmHg

Kolesterol 172 mg/dl

HDL kolesterol: 34,1
mg/dl

Trigliserid: 313 mg/dl
LDL: 75 mg/dl

24 Saatlik tansiyon
monitarizasyonu: Normal



Tani: Diyabet

e TIp 2 icin kanitlar:
Sikayet suresi uzun
Obez/AN+
Ailede diyabet yuklu
C-peptid: N
Diyabet Ab: negatif



Tip2 Diyabet - Tedavi

® Diyabetik beslenme
¢ Metformin

e Insiilin: 3*14 iinite humolog ve *29 iinite
Lantus baslandi



Beta hucre Fonksiyonlarinda
Genetik Defektler-Monogenik

¢ Neonatal diyabet
¢ MODY (OMIM- 13 tip)
¢ Mitokondrial DNA mutasyonlari

¢ TRMA



Monojenik Diyabet

/Monojenik Diyabet; Tek gendeki bir ya da
daha cok mutasyondan kaynaklanan nadir
ancak cok gencg yasta diyabet olusturmasi

nedeniyle onemli bir durumdur

<




Anormal Insiilin Salinimi ve Anormal Insiilin Duyarlihigi

Cocuklardaki Monojenik Diyabetin biiyiik kismi
*B hiicre kaybr yada
*B hiicre disfonksiyonuna bagli
Insiilin sentezlenmesi
Insiilin paketlenmesi
Glukoz duyarhihigi
Insiilin sekresyonunu etkileyen

genlerdeki mutasyonlar sonucu olusur
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Inhibition/Channel ulusuru%
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GLUCOSE SENSING & INSULIN SECRETION

Glucose> ATP abundant/ Sulfonylurea present> Depolarisation> Insulin secretion
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GLUCOSE SENSING & INSULIN SECRETION
Inhibition/Channel closure Glucose> ATP abundant/ Sulfonylurea present> Depolarisation> Insulin secretion
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Inhibition/Channel rllrxure%

GLUCOSE SENSING & INSULIN SECRETION

Glucose> ATP abundant/ Sulfonylurea present> Depolarisation> Insulin secretion
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MODY-Tani

¢ Tani: Rastlantisal hiperglisemi

¢ Aile oykusu: 2-3 kusakta diyabet

¢ Obezite yok

¢ Serum C- peptid: Normal

¢ Diyabet otoAb: negatif

e Insiilin ihtiyaci yok/cok diisiik
Kesin Tani: Genetik



Hangi hastalar MODY olabilir?

Tip1 Diyabet icin Klasik Olmayan

Bulgular Rastlantisal tani, hafif sikayetler, Cpeptid-

insiilin rezervi normal, otoantikor negatif

Tip 2 Diyabet icin Klasik Olmayan Bulqular;

Sisman olmayan, insiilin rezistansi bulgulari olmayan

(akantozis nig)

[ iKi KUSAK DiYABET }
Anne baba tetkik et!!!




Klasik Tipl ve Tip2 Dm bulgulari
olmayan hastalarimiz

¢ 43 hastanin 34'inde (%80)
MODY genetik mutasyon +

¢ GCK (MODY2):%65
¢ HNF1A (MODY3): %15

Yilmaz AS, Aycan Z, Cetinkaya S, et al. Maturity onset diabetes of
yought(MODY) in Turkish children: sequence analysis of 11

causative genes by next genetation sequencing. J Pediatr
Endocrinol Metab; 2015



GCK-MODY 2

MODY 2 sikhgini tespit etmek asemptomatik
olabilecegi icin zordur( % 20-65 )

Tani: rasrtlantisal hiperglisemi(99-153 mg/dl)
Yillarca aclik hiperglisemisin stabil kalabilir
HbA1C; %25.5-5.7

OGTT ile kan sekeri artisinin tipik olarak <3.5
mmol/l (63 mg/dl) altinda olmasi

Ailede diyabet oykusu: +/- (Suphe varsa
ebeveynlerin KS olculur)




GCK-MODY 2 Tedavisi

¢ Achik hiperglisemisi, glukozun daha yuksek

noktada regilile edilmesinden kaynaklanir

¢ Bu durum hayat boyu tedavi edilmediginde

makro yada mikrovaskuler

komplikasyonlarla nadiren birliktelik gosterir

¢ Pediatrik yas grubundaki hastalar genellikle

medikal tedaviye ihtiyac gostermezler



OLGU; SA:10y K

¢ Idrar yolu enf da dikkat ceken hiperglisemi
¢ Kan Sekeri: 215mg/dl

Endokrinoliji Konsultasyonu
Sikayet:yok, ailede diyabet: anneanne (OAD)
FM: Boy, agirlik normal, sistemler normal
Lab: AKS: 120mg/dl HbA1C: %6,2

C-peptid: 1,5(N), Diyabet otoAb: negatif



Tani??
¢ MODY-2 icin kanitlar:

Rastlantisal hiperglisemi
Obez degil

Insiilin rezervi iyi

Aclhik hiperglisemisi

Otozomal Dominant kalitim: Anneanne;
anne?

Anne AKS: 130mg/dl, HbA1C: %6
Kesin Tani: GCK geninde mutasyon +



HNF1 a-MODY 3

HNF1 q, insulin geninin aktivitesini regule eder
Bu mutasyon varliginda yetersiz insiilin salinimi

Klinik ortaya cikis bir aileden diger aileye yada ayni

aile bireyleri icinde farklilik gosterebilir
Tani anindaki semptomlar degiskendir

Bazi hastalarda metabolik dekompansasyon varken,
bazilarinda hiperglisemi tarama sirasinda tespit
edilebilir

Sulfanilure tedavisine duyarh



HNF1 a-MODY 3 Klinik Bulgulari

Genc baslangich insiilin bagimh olmayan diyabettir
Ketoasidoz genelde goriulmez
Dusiuik doz insilin ile iyi glisemik kontrol gosterir

Diyabet tanisindan 3 yil sonra KS>8 mmol/l (144
mg/dl) iken olgulebilir C peptit mevcut ise

dusunulmelidir

Ailedeki olgular ; 20, 30 ya da 40’h yaslarda tani alir
Buyukanne ve buyukbaba 45 yasindan sonra tani al
Rolatif olarak normal KS bile glukozuri gorulur

Glukoziiri renal esigin diisiik olmasindan kaynaklanir



S.T, 17 YAS Erkek Hasta

HNF1 A
C.293C>T mutasyonu
MODY 3




DIDMOAD

e DI : Diyabetes insipitus
¢ DM: Diyabetes mellitus
¢ OA : Optik atrofi

e D : Sagirlik(defness)




Tiyamin Yanith Diyabetes Mellitus
(Roger Sendromu)

Roger, 1969
Otozomal resesif
Olgularin gogunun anne ve babasi akraba (+)

1q 23.3 kromozomu SLC19A2 genindeki mutasyon
sonucunda hiicrelere tiyamin tasinmasinda
bozukluk




SLC19A2

1923.3 kromozomunda
. 497 aminoasitden olusur

. 2 tane vyiiksek afiniteli tiyamin transport
proteini var (SLC19A2, SLC19A3)

. Birinde bozukluk olunca digeri dokular:
korumakta

. FAKAT. kemik iliginde, pankreasda, kohleada
yalnizca SLC19A2 var.

Bu eksikligin sonucunda anemi, diyabet ve
sagirlik olugsmakta

. Genotip-fenotip iliskisi gostermiyor



Thiamina Responsive Megaloblastic Anemia Syndrome: A

Novel Mutation
Yilmaz AS, Aycan Z, Bas V et al Genetic Counseling-2012

> 2 yas, kiz, Ankara

> Oksiiriik, ates: Pnomoni

> K$S: 400mg/dl DKA:yok

> 2 ﬁ/kg/gﬁn‘ 0.8i/kg/giin 4 doz kristalize insiilin
> Kan sekeri regiilasyonu amaci ile sevk

. N
Soygecmis:
Anne 35 yas, SS
Baba 33 yas, SS
Akrabalik (+) (3. dereceden)
62 P2 Y2
Kardes 7 yas,erkek, SS
Ailede benzer ve dnemli hastalik 6ykisi yok




VA: 11,3 kg (SDS-1,7)

Boy: 88 cm (SDS-1,9)

Mezokardiyak odakta 2/6 sistolik ifiirim: ASD
Glukoz: 282 mg/dI

HbAlc: %7

C peptid: 1.6 (0,5-4) ng/ml

Diyabet otoantikorlari: Negatif

Hb: 9.2 g/dl MCV: 94 RDW: 20.5

Plt: 178.000/mm3 BK: 6.600/mm3

Isitme Testi: Normal



Patolojik Bulgular

!

. Diyabet mellitus (non-otoimmun)

. Megaloblastik anemi

. Atriyal septal defekt

Tiyamine Yanitli
Diyabetes Mellitus?



+ Serum tiyamin diizeyi 19 g/dl ( N: 25-75g/dl)

*+ 75 mg/giin Tiyamin oral basland:

3

h 4

» Tedavinin 7'nci giiniinde insiilin ihtiyaci bitti

* 5 yillik izlemde_insilin kullanmad:

-

v

SLC19A2 geninde de nova c95T>A(leu32X)

mutasyon



MESA)J

¢ Diyabetin tiplendirilmesinde tani
veya izlemde; oyku, klinik ve
laboratuvar bulgularinin dikkatlice
degerlendirilmesi blyiik dlclide

U

yeterlidir

¢ Genetik tani yapilabilir; yonetim
icin mutlak gerekli degil

® Tedavi secimi: Beta hucre rezervi



Diyabet
Rehberleri
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BIRINCI BASAMAKTA
SAGLIK KURUMLARINDA
TIP 1 DIYABET TANI
TEDAVI IZLEM REHBERI
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ICINDEKILER

BOLUM 1. GLISEMIK BOZUKLUKLARDA TANIM, TANI VE
SINIFLAMA

BOLUM 2. INSULIN TEDAVISI
BOLUM 3. TIBBI BESLENME TEDAVISI
BOLUM 4. EGZERSIZ VE FIZIKSEL AKTIVITE

BOLUM 5. TIP 1 DIYABETTE GLISEMIK KONTROL
HEDEFLERI

BOLUM 6. AKUT KOMPLIKASYONLARA YAKLASIM
BOLUM 7. KRONIK KOMPLIKASYONLAR

BOLUM 8. UZUN SURELI IZLEM ve ESLIK EDEN
SORUNLAR

BOLUM 9. TIP 1 DIYABET TEDAVISINDE GUNCEL
TEKNOLOJIK GELISMELER VE GELECEK



COCUKLUK CAGI
DIYABETI
EGITIMCI REHBERI




Rehberler icin adres

¢ www.beslenmehareket.gov.tr
¢ Www.hsgm.gov.tr
¢ www.saglik.gov.tr



Tarih: 14 Kasim 2017

Yer : Anitkabir Aslanh Yol baslangici
Saat : 14.00

Not: Tiim diyabetlilerin gerekli malzemelerle katilmasi 6nemle rica olunur(Insiilin, Glukagon,
serker dl¢ciim cihazi, ara 6giin vb.)
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