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14 ay, kiz hasta
Cok suicme, sik idrara cikma




Oykii

Son 2-3 aydir yaklasik 1-1,5
litre su tuketimi

GUn icerisinde 3-4 saatte
bir annesini emiyor.

Gunde 9-10 kez bez
(gaitasiz) degistiriyor.




Ozgecmis

Term, 3700 gr NSVY ile dogmus.
Antenatal postnatal dykude 6zellik yok

Hastane yatisi olmamis
Bilinen hastalik yok.
Sarekli kullandigi ilaci yok.
Ameliyat oykusu yok.



Soy-gecmis

Anne : 39 yasinda, Sag saglikl
Baba : 44 yasinda, Sag saglikl

— 1.derecede kuzen evliligi

1. cocuk: 12 yas erkek , sag saglkl
2.cocuk: hastamiz

Ailede tas oykusu ++



Fizik Muayene

Boy : 68 cm (
<3p)

Kilo : 7 kg(
<3p)

Ates : 36,5 °C

TA : 90/59
mm/Hg (90 th




Fizik Muayene

Genel durumu iyi. Cilt turgor tonusu dogal.
Bas, boyun muayenesi dogal

Dinlemekle solunum sesleri bilateral esit aliniyor. Solunum sesleri
dogal. Ral, ronkis yok.

KVS ritmik. Ek ses duyulmadi .Periferik nabizlar palpabl.
Karin rahat, organomegali yok

Haricen kiz, anomali yok

Isik refleksleri bilateral pozitif .

Kranial sinir muayenesi dogal.

Noromotor gelisimi ayina gore olagan



Laboratuvar

Ure: 8,56 mg/d|
BUN: 4 mg/dL
AST:43 U/L

ALT: 9U/L

ALP: 189

Albumin : 4,69 g/dL
Kreatinin: 0,42 mg/dL
Na: 138 mmol/L

K: 3,5 mmol/L

Cl: 95 mmol/L

Ca: 11,0 mg/dL
P:4,7 mg/dL

Mg: 2,1 mg/dL

ph: 7,47

pCO2:32,2 mmHg
HCO3: 31 mmol/L
Parathorman: 20 ng/ml

21 OHvit D: 31,2
ng/ml

Tam idrar tahlili:
Ph: 7,0

Dansite: 1005
Lokosit: negatif
Kan : ++

Protein : negatif




Tani/Ayirici taniya
giderken baska hangi
tetkik ??




Idrar

Elektrolitleri




TRINER SISTEM US RAPORU:

Her ild bdbrek boyutlar: normaldir, konturlar: diizenlidir. Parankim eko ve kalinlikd an normal dir.
Bilateral b&brelderde tas, kitle, hidronefroz izlenmedi. Hastanin pelvikalilcsivel sistemi Tip B
nefrolal sinozis ile uyumlu olarak kalsifiye gérinfim dedir.

Mesane konturlan diizenlidir Mesane limeni icinde patoloji izlenmedi.

SONUC: Tip B nefrokalsinozis.



Patolojik Bulgular

Politri - polidipsi
BlUyume gelisme geriligi
Metabolik alkaloz
Hiperkalsiuri

Nefrokalsinozis
Akraba evliligi
Idrar klor kayb



ON TANILAR ?



Bartter Sendromu

Hipokalemik metabolik alkaloz,
Politri,

Hiperreninemi, hiperaldosteronizm,
Normal kan basinci,

idrarla Na+, K+, Cl- kaybi,

Jukstaglomeruler aparatta hiperplazi ile karakterize bazi
olgularda hiperkalsitri ve nefrokalsinozis

Bazl hastalarda hipomagnezemi ve /veya artmis
prostaglandin E2 seviyesi ile karakterize otozomal
resesif gecisli bir hastaliktir.



RENAL K* KAYBINA BAGLI HIPOPOTASEMIYE YAKLASIM
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Epidemiyoloji

e Bartter sendromuicin 1,2: 1.000.000'dir



Bartterde Patogenez:

Henle'nin ¢ikan kolunda Na,Cl,K
transportundaki defekti yansitir.

Hipokalemi daha da kotuleserek,
distalde hidrojen iyon
sekresyonunu uyararak
metabolik alkolozu daha da
kotilestirir.

Sodyum klor reabsorsiyonunda
azalma volim kaybina, bu da
renin-anjiotensin-aldosteron

aktivasyonu ve renal
prostaglandin E2 artisina neden
olur.

Sekonder hiperaldosteronizm
toplayici kanallarda Na geri
emilimi, K ve H kaybi ile
hipokalemik metabolik alkolaza
neden olur.




Bartterde Patogenez:
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e Bartter sendromu

* Henle kulpu tasiyicilarinin 5 farkli genetik
defekti ile iliskilidir.



The inherited salt-losing renal tubulopathies

. Gene Gene . . . . .
Disorder Clinical presentation Functional studies
affected product
Bartter SLCI2A1 NKCC2 Antenatal Bartter syndrome | Concentrating capacity
syndrome type I | s tosomal (hyperprostaglandin E reduced and diluting
. syndrome), polyhydramnios, | capacity reduced
Recessive -
prematurity, and
nephrocalcinosis
Bartter KCNII ROMEK Antenatal Bartter syndrome, | Concentrating capacity
syndrome type Autosomal polyhydramnios, reduced and diluting
11 . prematurity, capacity reduced
Recessive ! .
nephrocalcinosis, and
transient hyperkalemia
Bartter CLCNKB CLC-Kb Classic Bartter syndrome Concentrating capacity
syndrome type Autosomal reduced and diluting
111 . capacity reduced
Recessive
Bartter BSND Barttin (beta- Antenatal Bartter syndrome | Concentrating capacity
syndrome type Autosomal subunit of CLC- | (hyperprostaglandin E reduced and diluting
va . Ka and CLC-Kb) | syndrome), sensaorineural capacity reduced
Recessive - .
deafness,® polyhydramnios,
and prematurity
Bartter CLCNKA and CLC-Ka and Antenatal Bartter syndrome | Concentrating capacity
syndrome type CLCNKB CLC-Kb (hyperprostaglandin E reduced and diluting
VB Autosomal syndrome) and capacity reduced
. sensorineural deafness™
Recessive
MAGED2 MAGED2 Melanoma- Antenatal Bartter syndrome, | Renal tubule defects
mutation Bartter associated transient salt wasting in improve or resolve in
syndrome antigen D2 surviving children, surviving infants
extrarenal manifestations,
polyhydramnios, and
transient salt wasting
Hypocalcemia CASR Cask Bartter syndrome with Concentrating capacity
with renal salt Autosomal hypocalcemia reduced and diluting
wasting . capacity reduced
Dominant
Gitelman SLCIZAZ NCC Gitelman syndrome Concentrating capacity
syndrome Autosomal normal/near normal and

Recessive

diluting capacity reduced




OLGU

e Bartter Paneli Genetik Danisma
CLCNKA-CLCNKB homozigot delesyon



e Antenatal bartter sendromu (tipl, 2, 4)

(hiperprostaglandin E sendromu olarak da bilinir.) tipik
olarak sut cocuklugu doneminde ortaya cikar.

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

e Klasik bartter (tip 3) ; cocukluk caginda buyime geriligi
ve reklrren dehidratasyon ataklariyla ortaya cikar.



* Tip4

Tip IVA ve IVb, hem CIC-Ka hem de CIC-Kb kanallarini
iceren ve genellikle antenatal prezentasyon ve
konjenital isitme kaybi ile birlikte ciddi hastaliga
neden olan birlesik kusurlara sahiptir.



Olgu

— Bilateral sensindral isitme azlig



Bartter Sendromunda Klinik

Hem Bartter sendromu hem de Gitelman sendromundaki birincil
kusur, sirasiyla henle kulpunda veya distal tiibtlde sodyum klorir
reabsorbsiyonunda yer alan tasiyicilardan birinde bozulmadir.

* Bliyume ve gelisme geriligi (olgu)

* Hipokalemi

 Met alkaloz (olgu)

 |drar konsantrasyon yetenegimin bozulmasina bagl poliiri,
polidipsi (olgu)

 Normalile artan idrar kalsiyumu (olgu)

* Normal veya hafif azalmis serum magnezyum konsatrasyonu



Bartter Sendromunda Klinik

* Belirgin karakteristik yuz 6zellikleri; ince tGcgen
yuz, belirgin alin, cikintili gbz ve kulaklar

* Intrauterin ddonemde, amniyon sivisinda klorir
seviyelerinde artma tani icin ipucudur.

e Sensorinoral sagirlik icin tarama yapilmalidir.



Bartter sendromlu hastalarda, bir loop ditretiginde oldugu
gibi, idrarla kalsiyum atilimi normal veya yuksektir, cinki
citkan kalin ekstremitede kalsiyum geri emilimi bu boélgede
normal sodyum klorir geri emilimini gerektirir. Buna karsilik,
Gitelman sendromlu hastalarda tiyazid ditiretiginde oldugu
gibi idrarla kalsiyum atilimi tipik olarak azalr.

Hipomagnezemi ve renal magnezyum kaybi her iki bozuklukta
da gorulebilir ancak Gitelman sendromunda daha belirgindir.



Bartter Sendromunda Tedavi

Tedavide asil amac hipokalemiyi dizeltmektir. Kcl destegi her
zaman gerekir.

Dehidratasyon ve elektrolit anormalliklerinin duzeltilmesi
Prostaglandin sentez inhibitorleri:

Indometazin etkisini, renal kan akimini tekrar dagitarak ve
proksimal renal tibuler reabsorbsiyonu duzelterek gosterir.

Potasyum takviyeleri; normal serum potasyum dizeylerini
korumak icin gereklidir.

Mg eksikligi K kaybini arttirdigi icin hipomagnezemi
varliginda tedaviye eklenmesi gereklidir.



Bartter Sendromunda Tedavi

Bartter sendromunda Henle kulpunun kalin ¢cikan kolundaki kusur siklikla
renal prostaglandin E2 (PGE2) Giretimini arttirir.

Bartter sendromutip |, Il, IVAve IVB olan hastalarda belirgin olarak artmis
PGE2 yaygindir. Bu tur hastalarda nonsteroid antiinflamatuarilaclar
(NSAID'ler) tedavinin temel bir bilesenidir ve anormalliklerin cogunu
iyilestirebilir.

Bununla birlikte, NSAID'lerin renal ve gastrointestinal toksisite dahil olmak
uzere 6nemli yan etkileri olabileceginden dikkatli izlemek gereklidir.

Klasik Bartter sendromu tedavisinde bugun kabul edilen en etkili ilac
prostaglandin sentetaz inhibitorleri;

— Indometazin,

— asetil salisilik asit

— ibuprofen



Olgu

Hastamiz ;

— Indometazin

— Potasyum destegi

— Hidroklorotiazid tedavisi altinda

Gunluk idrar cikist 2,3 cc/kg st
Alkalozis yok
Elektrolit imbalansi yok



Prognoz

* Neonatal baslangicl ve sagirlikla giden
tiplerinin prognozu kotuddr.

* Tedaviye yanit alinamazsa kronik bobrek
yvetmezligine ilerler.



Tesekkurler




