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OLGUMUZ: 3.5 AYLIK KIZ HASTA




Sikayeti:kilo alamama,emmede azalma ,ishal kusma

Oykiisii:Daha 6nce de kusma ataklar: olan hasta bu sefer ishalin
de eslik ettigi ,figkirtir tarzda olmayan kusma gikayetiyle
basvurdu.Ishalinde kan,mukus yok,ates eslik etmiyordu.

Hastanin son birkac giindiir uyuklama sikayetleri de baslamasi
lizerine tarafimiza bagvurmus.



OZGECMIS:

Prenatal:Detayli usg takibi
yok,oligohidramniyos,polihidramniyos tanimli degil.

I:NSVY ile ,40 gh da,2860 gr dogan bebek.Anne stuiti alima

tal :Dogar dogmaz aglamis.Yenidogan yogunbakim
S o‘su yok.Diizenli kullandig: bir ila¢ oykiisi yok.



SOYGECMIS:
Anne:21 yasinda,sag saghkl
Baba:27 yasinda,sag saglikl

Anne-baba arasinda uzak akrabalik
evcut.(3’ derece)

desi bulunmamakta.

esinin kuzeninde kiiciik yasta tani
1gpyapisal bobrek hastalig: oykiistii

'cut.




FI1ZIK MUAYENE:

Genel durumu:orta,iyi ,etrafla 1lgisi orta,orta derecede dehidrate
Basg,boyun:Of dogal,lap yok ,fontanel ¢cokiik.Gozyas1 azalmis.
Solunum sistemi:HIHTSEK ral yok,ronkus yok.
Kardiyovaskuler sistem:S1+,s2+,ek ses yok .

Batin:rahat,defans yok,rebound yok.Turgor tonus azalmis.

Ek sistem bugulari dogal.



VITAL BULGULAR:

Ates:36.5’
Nabiz:112/dk
Solunum:32/dk

Kan basinci:75/40
mmhg(50 p)

Vucut agirlig1:4550
gr(10 p)

Boy:56 cm (10 p)

Bas cevresi:39 cm(50p)



BIYOKIMYA
Ure:9 mg/dl TIT:PH:7

Creatinin:0.34 mg/dl DANSITE:1010

Na:134 mmol/l LOKOSIT:-, KAN-,PROTEIN:-
K:2.64 mmol/l

Ca:11 mg/dl
Mg:2.2 mg/dl
P:5.2 mg/dl
Alb:4.3 g/l

kan gaz :
Ph:7.5
Pco2:35mm/hg
Hco3:30 mmol/l



PATOLOJIK BULGULAR:

o Bluyume gelisme geriligi

o Hipokalemi

o Metabolik alkoloz

o Hiperkalsitlir:

o Anne baba aras1 3’ akraba

o Ailede erken yasta tani alan yapisal bobrek hastalig: oykisu
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Hastamizda hipokalemik metabolik alkaloz diigtinildi.



Metabolik alkalozda tani algoritmasi

Metabolik alkaloz
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RENAL K* KAYBINA BAGLI HIPOPOTASEMIYE YAKLASIM

Renal kayp
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o Idrar ca/creatinin :2.09(yiiksek)
o Idrar cl:50 mmol( yiiksek )
o Diger idrar elektrolitler: normalda.




USG:

SONUC: Sol bobrekte alt pol verlesimli milimetrik hoyutlarda medullar piramisler
cevresinde kalsifikasvon alanlar. (3-6 adet) Nefrokalsmozis acismdan anlamh olabilir,
Kontrol US ile takibi dnerilir.



ENETIK ISTENDI.
ONUCU:CLCNKB,HOMOZIGOT+
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KLINIK SEYIR:

Genetik olarak Bartter sendromu tanis1 koydugumuz hastaya
Indometazin
-Kcl ampul tedavilerini basladik.
-Hidrasyon ve tuzsuz diet onererek polikinlik takibine aldik.



BARTTER SENDROM
Hipokalemik metabolik alkaloz,
Politiri,
Hiperreninemi, hiperaldosteronizm,
Normal kan basinca.
Idrarla Na+, K+, Cl- kaybi; ve

Artmis liriner prostaglandin diizeyleri ile karakterize otozomal resesif
gecisli bir hastaliktir.




HYPOKALEMIA

Low intake
Hyperthyroidism
Insulin excess
A2 adrenergic excess
Hypokalemic pericdic paralysis

YES

Treat accordingly

Drag < 1o sepactian

Matabolic acidosis

Exclude profuse
swealing

Exclude
diuretic anuse

Barller syncrome

or
Gitelman syndrome

Netzholic alkalasis

Low or normal

Unne CI

Vomiting
Chlorndeae diarrhaa

Extra-renal loss
Gl K loss
Renal loss
Proximal RTA
Disial RTA
Diabetic ketoacidosis

Carbonic anhydrase
inhibitors

EBlood pressure

Hign

Probably not
Bartter syndrome

Check serum levels of
caortisol, aldesterone
and renin



BARTTER DE PATOGENEZ:

Henle'nin cikan kolunda Na,CL,K transportundaki defekti
yansitir.

Na,Cl kaybi1 voliim daralmasiyla sonuclanarak Renin-
anjiyotensinll- aldosteron(RAA) ni stimule eder.

Adosteron ,Na alimini ve K sekresyonunu stimule eder.

Hipokalemi daha da kotiilegserek,distalde hidrojen iyon
sekresyonunu uyararak metabolik alkolozu daha da kotulegtirir.

Hipokalemi daha sonra RAA eksenini aktive edecek
Prostaglandin sentezini uyarir.
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Figsure 1

Sodium reabsorption mn the thick ascending limb._

Abbreviations: CaSR . calcium-sensing receptor; CLC-Kb, chlonide channel;: NKCC2, furosemide-sensitive
sodimm—potassium—chlornide cotransporter; OSR1. oxidative stress-responsive kinase 1; ROME  renal outer

medullary potassium channel; SPAK  sterile 20/SPS-1-related proline alanine-rich kinasze; WNEK?3_ wwith-no-
lysine [K] family of kinases.




Bartter sendromu,henle kulpu tasiyicilarinin 5 farkli genetik
defekti ile 1ligkilidir.



Bartter sendromunun siniflandiriimasi ve iliskili genetik defektler:

Sendr.
Termin.

Bartter
aB3/HPS

aBsS/HPS

cBS

BSND

ADH

BSND

Gitelman
EAST

Genet.
Termin.

BS tip 1

BS Tip 2

BS Tip 3

BS Tip 4

BS Tip 5

BS Tip6
(4b)

GS
EAST

Gen

SLC12A1

KCNJ1

CLCNKE

BSND

CASR

CLCNKA+B

SLC12A3
KCNJ10

Gen
urdnd

NKCC2

ROMK
(Kir 1.1)

CIC-Kb

Barttin

CasR

CIC-

Ka+b
NCCT

Kir 4.1

Temel klinik ozellikler

Perinatal donemde bulgu verir, polihidramniyos,
prematirite, poliiri, hiperkalsidri, nefrokalsinozis

Polihidramniyos,
gecici hiperkalemi

poliliri, hiperkalsiiri, nefrokalsinozis,

0-5 yas arasi baslangic, gelisme geriligi, politri, polidipsi,
tuz yeme arzusu, tekrarlayan dehidratasyon, hafif
hipomagnezemi

Perinatal bulgu, polinidramniyos, prematirite, sensorindral
isitme Kaybi, hipomagnezemi, KBH

Perinatal bulgu, polihidramniyos, prematirite, sensorinoral
isitme kaybi, hipokalsemi, hipomagnezemi, polidri

Polihidramniyos, sensorinoral

isitme kaybi, KBH

Hipomagnezemi, hipokalsidri, bliyime geriligi

poliiri, hipomagnezemi,

Hipomagnezemi, hipokalsidri, EAST



Antenatal bartter sendromu(tip 1,2,4)(hiperprostaglandin E sendromu
olarak da bilinir.) tipik olarak stit cocuklugu déneminde ortaya cikar.

Maternal polihidramniyos,neonatal tuz kaybi,rekiirren siddetli dehidratasyon
ataklariyla klasik Bartter(tip 3) sendromundan daha siddetlidir.

Klasik bartter(tip 3) ;cocukluk caginda biiylime geriligi ve rekiirren
dehidratasyon ataklariyla ortaya cikar.

Tip 4;antenatal bartter sendromunun bir varyant:1 sensorinoral sagirlikla
birlikte gorilen formudur.



BARTTER SENDROMUNDA KLINIK:

Belirgin karakteristik yliz 6zellikleri; ince lticgen yliz, belirgin alin,
cikintili goz ve kulaklar

Furosemid uygulamasini taklit eder.

Hipokalemi en belirgin ozelliktir. Metabolik alkaloz ve hipokloremi
diger goze carpan ozelliklerdir.



BARTTER SENDROMUNDA KLINIK :

Hiperkalsitiiri ve nefrokalsinozis eglik eder.

Idrar Na, K, Cl ve triner prostaglandin (PGE2) atiliminda artis ve
hiperreninemi-hiperaldosteronizm goriliir.

Intrauterin donemde, amniyon sivisinda klortr seviyelerinde
artma tani icin 1pucudur.

Sensorinoral sagirlik icin tarama ve genetik analiz
yapilmalidir.(Ailede bartter tanis1 varsa 6zellikle atlanmamali.)



BARTTER SENDROMUNDA TEDAVI:

Dehidratasyon ve elektrolit anormalliklerinin diizeltilmesi
Prostaglandin sentez inhibitorler::

Indometazin: Doz: 0.05 mg/kg/giin dozunda baglanarak 2
mg/kg/gliin'e kadar cikilabilir (3-4 dozda).

Potasyum takviyeleri; normal serum potasyum diizeylerini
korumak 1¢cin gereklidir.



Treatment options and clinical controversies in Bartter syndrome

Drugs

Rationale for using

Limitations and clinical controversies

KCl supplements

* Correction of hypokalemia

* Hypokalemia usually persists but less pronounced

Spironolactone/eplerenone (aldosterone

receptor blockers)

* K -sparing diuretics (help correction

of hypokalemia)

* Aldosterone levels could be lower because of hypokalemia

* Gynecomastia can limit spironolactone use

further correct hypokalemia

Amilonde (ENaC blocker) » K" -sparing divretics (help correction * Could wotk better than spironolactone and eplerenone to raise
of hypokalemia) serum K levels and reverse metabolic alkalosis

ACE1 and ARB * Help to correct hypokalemia * Caution 13 necessary due to the risk of hypotenszion and AKI
* Reduce proteinunia if present

NSAIDs * Reduce uninary volume helping to * Gastrointestinal side effects

* Potential nephrotoxicity

*» Not established which NSAID provides best efficacy/less side
effects

* Gradual dizcontinvation during school age or lifelong
maintenance?

» Potential risks vs benefits of antenatal treatment

Abbreviations: ACE1, angiotenzin-converting enzyme inhibitor; AKL acute kidney injury; ARB, angiotensin receptor blocker; ENaC, epithelial Na™ channel;

KCl, potassium chloride; NSAIDs, nonstercidal anti-inflammatory drugs.




BARTTER DE PROGNOZ:

Neonatal baslangicli ve sagirlikla giden tiplerinin prognozu kotudir.
Tedaviye yanit alinamazsa kronik bobrek yetmezligine ilerler.



GITELMAN SENDROMU:

Distal tibitlde, tiyazid duyarli NaCl kotransportar: kodlayan gende
mutasyonla karakterize otozomal resesif gecisli bir hastaliktir.



GITELMAN DA KLINIK:

Baslangic yas1 5-10 yastir.
Kronik tiyazid uygulamasini taklit eder.

Genellikle kas zayifligi, tetani, politliri, polidipsi, kas kramplari, tuz
aclig1 bulunur.

Klinik tablo Bartter sendromuna kiyasla hafif seyreder.

Hipokalemi, metabolik alkaloz, hipomagnezemai, renin ve
aldosteron seviyelerinde ytlikseklik gozlenir.



GITELMAN BARTTEN DEN FARKI DERSEK;

Hipomagnezemi
Artmis GUriner magnezyum atilimi
Hipokalsiiiri
Idrarda prostaglandin atiliminin normal olmasi
Renin aldosteron diizeyler:i normal olmasi
Bartter sendromundan ayiran o6zelliklerdendir.



GITELMAN TEDAVISI:

Magnezyum kloriir iceren magnezyum destegl ve nadiren
potasyum takviyeleri ve prostaglandin onleyicileri gereklidir.

Prognoz 1y1 olup kronik bobrek hastaligina ilerleme oldukca
nadirdir.



SONUC OLARAK;

Tekrarlayan dehidratasyon ataklar:
Biylime gelisme geriligi

Metabolik alkoloz ile gelen hastalarda mutlaka akilda tutulmasi
gereken tanilar arasindadair.

Erken tani ve dogru tedavi i1le normal bliiyiime gelisme
saglanabilir.

Hastalar kronik bobrek yetmezliginden korunabilir.



KAYNAKLAR:

Bartter syndrome:causes,diagnosis,and treatment International
Journal of Nephrology and Renovascular Disease;Review;Tamara
da Silva Cunha Ita Peferman Heilberg

Bartter Syndrome and Gitelman Syndrome ;Rosana
Fulchiero,Patricia Seo-Mayer ;Pediatric.theclinics

Nelson texbook of Peditrics 20 th Edition
(Cocuk Nefroloji el kitabi



