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= 3 yasinda erkek hasta

YAKINMASI:
= Kusma

= |stahsizlik



HiKAYESI:

= 10 aylikken tanisi konulan hastanin son 2 gtundur
kusmasi baslamis. Sikayetlerinin gecmemesi Uzerine
ailesi tarafindan acil servise getirilmis. Tedavinin tekrar
planlanmasi amaciyla servisimize yatiriimis.

= Kusmasi mide icerigi seklindeymis. Safrali kusmasi
olmamis. Hastanin ayni zamanda istahsizligi da varmis.
Ishal ve kabizlik sikayeti yokmus.



OZGECMIS:

= Prenatal: Annenin 3. gebeligi. Gebelik boyunca dizenli hekim ve
ultrason izlemi var. izlemlerinde polihidroamniyoz saptanmis.

= Natal: Gebze Ozel Merkez Hastanesi’nde, doktor yardimiyla, 39.
gebelik haftasinda, normal spontan vaginal yolla, 50 cm, 2.900 g olarak
dogmus.

= Postnatal: Dogar dogmaz aglamis. Morarma, kordon dolanmasi,
sarilik, yogun bakim, kiivoz oykuisu yok.

*Beslenmesi: i1k 6 ay yalnizca anne siti almis. Anne siitii toplam 12 ay
verilmis. 6 aylikken ek yiyeceklere ve mamaya gecilmis. D vitamini
kullanmaya 14 ginlikken, demir kullanmaya 4 aylikken baslanmis.

=Asilari: Yasina gore asilari saglik ocagi izlemli ve tammis.
=Alerji Oykusu: Yok.




SOYGECMIS:

*Anne: 27 yasinda, ortaokul mezunu, ev hanimi, sag-saglikl.
=Baba: 30 yasinda, ilkokul mezunu, memur, sag-saglikli
Anne ve baba arasinda akrabalik var. (Kuzen cocuklari)

=Kardesler:

1.Cocuk: Kiz, 7 yasinda, sag-saglikli, hastamizla ayni tanili
hastaligl mevcut

2.Cocuk: Erkek, 3 yasinda (hastamiz)
1 tane dusuk



FiZiK MUAYENE:

= Ates: 36,1 C
Kan Basinci: 100/60 mmHg
Solunum Sayisi: 28/dk
SO2: %100

= Boy: 95 cm (25-50. p)
Ag: 12,5 kg (3-10. p)



= Genel durum: Orta

= Deri rengi normal. Petesi, purpura, ekimoz, pigmentasyon bozuklugu
yok.Turgor normal.

= Sac ve sacli deri dogal.
= Orofarenks dogal. Tonsiller dogal. Burun akintisi yok.

« GOzler: Bilateral 1s1k refleksi +/+. GOz kurelerinin her yone hareketi
dogal.

= SS: HIHTSEK, Solunum sesleri dogal, ral ronkiis yok.
« KVS: S1+,52+, Ek ses yok, ufurim yok.
« GIS: Karin rahat. Rebound, defans yok. Hepatosplenomegali yok.

= GUS: Haricen erkek. Anomali yok. SUinnetsiz, testisler bilateral
skrotumda.

- NMS: Biling aglk. Gevreyle ilgili. Patolojik refleks yok. Ense sertligi
yok. Kraniyal sinir muayenesi dogal.

= Ekstremiteler: Kas tonusu ve kitlesi dogal. Kas gucu tam. Eklem
muayenesi dogal.



LABORATUVAR:

* BK: 11.791/mm3 (M)
Not: 6.456/mm3

_enfosit: 4.199/mm3 (")

Hb: 14,4

Hct: %42

MCV: 76,31

Plt: 138.000/mm3 (J,)

CRP: 0,07/dl

Sedimentasyon: 4 mm/st




Ure: 21 mg/dl

BUN:10.0 mg/d|

Kreatinin: 0.41 mg/dl

Total Bilirubin:0.72 mg/d|

Direkt Biirubin:0.26 mg/dI

AST: 48 |U/I

ALT: 25 IU/L

Total Protein:7.3 g/dI

Albumin: 5.1 g/d! (1)
Na: 128.5 mEqg/l (J )
K:2.81 mEqg/l (J)
Cl: 78 mEq/| (J)

Ca: 10 mg/dl

Mg: 2.13 mg/dlI

inorganik Fosfor:4.0

Urik Asit :7.0



IT:

—Ph: 7.5 = Idrar Na:56 mmol/L (1)
— Dansite: 1005 Idrar K:128.3 mmol/L()
— Kan: Negatif idrar Cl:104 mmol/L (1)
— Lokosit: Negatif

— Protein: Negatif

— Glukoz: Negatif

— Nitrit: Negatif

— Keton: 1+



= Kan Gazi:

oH: 7.6 (M)

002: 124 (1)
0C02:21.8 mmHg ()
_aktat: 32 mg/dl ()
Be: -5.2

HCO3: 28.7 mmol/I ()




PATOLOJIK BULGULAR

= Kusma

= Alkaloz

= Hiponatremi
= Hipokalemi

= Hipokloremi






Metabolik Alkaloz

(HCO3 >30 mmol/Il, arter pH >7.4)

Hicredisi sivi hacmi (ECF)

idrar Cl
ECF=N ECF=1
idrar Cl >30 mEq/! Idrar Cl <IO mEq/|
/lor repiasmanl
} < — Diizelme yok Diizelme var
v
Klor direncli Klor cevapli

metabolik alkaloz metabolik alkaloz



= Klor cevapli metabolik alkaloz:

Kusma

Nazogastrik drenaj

Isha

Konj

Diuretik kullanimi

enital klor diyaresi

_aksatif kullanimi
Kistik fibroz



Klor direncli metabolik alkaloz

/\

Kan basinci =
Renin
Aldosteron

Bartter’s Sendromu

Gitelman’s Sendromu

Diliretik

Renin
Aldosteron

\ 4

Kan basinci T

T

Renind,

Aldosteron

Renind,
Aldosterond,

{

v

AME, meyan koku
Liddle’s Sendromu

11-17-21 Hidroksilaz

eksikligi
Cushing sendromu

enal arter darligi
Renin salgilayan tm

Primer
Hiperaldosteronizm




TANI:

BARTTER SENDROMU



= Bartter sendromu (BS)
*Hipokalemi

*Hipokloremi

*metabolik alkaloz

*normal kan basinciyla birlikte;
- Hiperreninemi

- Hiperaldosteronizm

- jukstaglomeriler komplekste hiperplazi ile karakterize
bazi olgularda

- hiperkalsitri ve
-nefrokalsinozisin eslik ettigi

nadir gorulen
dogustan kronik bobrek tubuller transport bozuklugudur.



= Yenidogan (neonatal, antenatal) BS
= Klasik BS

= Gitelman sendromu

olmak lzere Uc klinik bicimi vardir



Yenidogan Bartter Sendromu

= Amniyon sivisinda klor yuksekligiyle beraber
acitklanamayan polihidramniyoz ve

prematir dogum oykusd,

polilri,

tuz kaybi ve

ciddi dehidratasyonla karakterize agir bir hastalik olup;
1,2/100.000 sikhginda gorilmektedir.

= Henle kulpunun ¢ikan kalin kolundaki tibuler epitelyum
hlicrelerinde

eksprese olan SLC12A1 ve KCNJ1 genlerindeki mutasyonlar
sonucu gelismektedir.



= Yenidogan Bartter Sendromu:

- Erken sttcocuklugu doneminde baslangic
- Polihidramniyoz
- Poliuri

- Polidipsi

- Agir dehidratasyon
- Hiperkalsiuri

- Nefrokalsinoz

- Nefrolitiyaz
- Son dénem bdbrek yetersizligi



ISITME KAYBIYLA BIRLIKTE OLAN
YENIDOGAN BARTTER SENDROMU

= Henle'nin c¢ikan kalin kolunun bazolateral
zarinda bulunan, barttin adli proteinin
mutasyonu ile olusur.

=1p31. kromozomdaki BSND geni etkilenir.

=Barttin, kokleadaki stria vaskularis htucrelerinde
de yapllr.

*Yetersiz endolenf sekresyonu sonucu
sensorinoral isitme kaybi goralar.



= [sitme kaybiyla birlikte olan yenidogan Bartter
Sendromu:

-Polihidramniyoz

-Poliuri
-Polidipsi

-Blydme geriligi

-Motor retardasyon
-Hipotoni

-Sensorinoral isitme kaybi
-Nefrokalsinozis ®



Klasik Bartter sendromu

= Gebelikte hidramniyoz ve erken dogum
hikayesi vardir.

= Politiri, polidipsi, kabizlik, tuz tiketme istegi,
dehidratasyona egilim ve blyume geriligi
seklinde gorulebilen belirtiler genellikle yasamin
ilk iki yilinda ortaya cikar.

= Erken baslanan tedavi ile biyume geriligi
onlenebilir. Tedavi edilen hastalarin eriskin boyu
normaldir.




= Klasik Bartter Sendromu:
-Genellikle ilk 2 yasta gorular.
-Adolesan donemde de tani konulabilir.

-Poliliri
-Polidipsi
-Dehidratasyon

-Blyidme geriligi

-Hiperkalsiuri

-Nefrokalsinoz

-Son donem bdbrek yetersizligi



Gitelman sendromu

= Daha cok buylk cocuklar ve eriskinlerde
gozlenen Gitelman sendromunda kusmaya eslik
eden kas glcsuzligu ve tetani ataklari vardir.

= Hastalar genellikle iki atak arasinda belirtisizdir.

= Belirtiler ataklar halinde seyrettigi icin eriskin
doneme kadar tani konulmayabilir.

= Politiri ve buyume geriligi yoktur veya hafiftir.



= Annede polihidramniyoz ve erken dogum
hikayesinin yoklugu klasik Bartter sendromundan

ayrilmasini saglar.

= Hipomagnezemi, hipokalemi ve metabolik
alkaloz en belirgin bulgulardir.

= Bazi eriskin hastalarda kondrokalsinoz
bildirilmistir.



Neonatal Klasik BSND Gitelman

Klinik

Baslangic yasi Prenatal Cocukluk Prenatal Adolesan
Polihidramnios + - + -
Blyume geriligi + +/- + -
Dismorfi + +/- + -
Politri + + + +/-
Kas glcsuzlugi - - + +/-
Tetani - - - +/-
Kondrokalsinoz - - - +/-
Nefrokalsinoz + +/- - -

Isitme kaybi - - + -



Neonatal
Biyokimya
Serum K NP
Serum Cl J

Serum Mg N

Idrar Ca NP

Idrar PGE M

Renin,ald T

Klasik

N2

N2

V(%20)

BSND

Gitelman

N2

N2

4(%100)

N2



Tedavi

= Tedavideki asil amac hipokalemiyi duzeltmektir.
KCl destegi her zaman gereklidir.

= Pek cok olguda hipokalemiyi dizeltmede tek
basina KCI etkili olmamakta ve alinan KCl hemen
idrar ile atilabilmektedir.

= Ek olarak verilen spiranolakton ve triyamteren
hipokalemi kontrolinde baslangicta bir miktar
etki saglar, ancak bu etki gecicidir.



= Klasik Bartter sendromu tedavisinde bugln icin en
etkili ilaclar prostaglandin sentetaz inhibitorleridir:

- Indometazin 2-5 mg/kg/giin

- Asetil salisilik asit 100 mg/kg/glin
- Ibuprofen 30 mg/kg/glin veya

- Ketoprofen 20 mg/kg/glin

= Bu ilac arasinda, cocuklar tarafindan daha iyi
kullanilabildigi icin, en cok indometazin tercih edilir.



Bartter sendromunda prostaglandin sentetaz
inhibitorlerinin kullanimi

= Cok iseme ve cok su icmeyi duzeltir.
= Hastanin daha iyi buylimesini saglar

= Renin, anjiyotensin, aldosteron ve noradrenalin
dizeylerinin normale dénmesini saglar.

= Distal tlubuluslerdeki Cl geri emilimine etkisi olmaz.

= Mg eksikligi K kaybini artirdigi icin hipomagnezemi
varliginda tedaviye eklenmesi gereklidir.



Hastamiza servisimizde ilk glin
» [dame miktarindan “%5 dekstroz %0,9 NaCl” ve
= 60 ml/I KCI verildi.
» Indometazin baslandi.
Evdeki tedavisine de
= KCI (2+2+1 ampul) ile devam edildi.
Izleminde KCL artirildl.
= Serum Sale 5x2 cc ( 2,5 meq/kg NaCl) kullanildi.



= 3. gun sivisi kesildi.
= Son biyokimya degerleri

Na: 135 = Kan Gazi
K: 3,38 Ph: 7.43
Cl: 91,6 PO2: 30
Ca: 10 PCO2: 36,1
Mg: 2,13 HCO3: 27
AST: 44

ALT: 22



* |zlemde kusma hic olmad..

* Genel durumu ve beslenmesi iyi olan hasta
onerilerle taburcu edildi.



Oneriler:

1- KCl ampul (2+2+2 ampul)

2- Indometazin 12,5 mg

3- Serum Sale 2x5 ml kullanilacak.

10 glin sonra cocuk nefroloji polikligine kontrole
gelinecek.



