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VAKA

6 yas, kiz hasta

Sikayet: Ellerde kasilma



HIKAYE

Daha 6nceden saglikli

Yakin zamanda enfeksiyon oykiisi yok

1 haftadir devam eden ellerde kasiima sikayeti

Eller kasildiktan sonra kisa bir siire kadar eski
haline getiremiyor




OZGECMIS

Prenatal . Annenin 1. gebeligi ,6zellik
yok, oligo-polihidroamnioz yok

Natal 3000 gr, miad, ¢/s ile dogum

POS'l'ﬂCl'l'Cl' . -Yenidogan YBU ihtiyaci olmamis.
-Asilari zamaninda ve tam.
-Gegirilmis cerrahi oykisu yok.
-Hastane yatisi yok.
-Diizenligi kullandigr ilag yok.




SOYGECMIS

Anne:35 yas, sag-saglikl

Baba:38 yas, sag saglikl

Anne baba arasi akrabalik yok

Ailede bilinen bir bobrek hastaligr yok




FIZIK MUAYENE

Ates : 36.6 °C
Nabiz : 90/dk (80-110/dk)

Tansiyon :105/60 mmHg (90th 117/68 mmHg)

Solunum sayisi1 :22/dk (17-25/dk)
SPO?2 1798

Agirlik : 18kg (-0.78SDS)
Boy 1115 cm  (-0.025DS)




e
FIZIK MUAYENE

- Cilt: Turgor,tonus dogal. Odem, ikter, siyanoz, petesi, purpura, pigmentasyon
bozuklugu yok.

- Bag boyun: Sag ve sagli deri dogal. Kafayapisi simetrik. Boyunda kitle yok.

- Gozler: Isik refleksi bilateral mevcut. Pupiller izokorik. Goz kiirelerin her
yone hareketi dogal.

- Kulak-burun- bogaz: Bilateral kulak zarlari dogal. Burun tikanikligt,
akintisi yok. Orofarenks ve tonsiller dogal

- Kardiyovaskiiler: S1,52 dogal. Ufiirim yok. AFN heriki alt ekstremitede
aliniyor.

- Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Toraks
deformitesi yok. Retraksiyon yok. Dinlemekle ral, ronkiis, ekspiryum uzunlugu
yok.

- Gastrointestinal sistem: Batin normal bombelikte. Barsak sesleri dogal.
Palpasyonla defans, rebound yok. Hepatomegali ve splenomegali yok. Traube alani
actk.

- Genitoliriner sistem: Haricen kiz. Anomali yok.

- Noromiskiiler sistem: Biling agik. Koopere, oryante, gevreyle ilgili. Ense
sertligi, kernig, brudzunski negatif. Babinski, klonus negatif. Kranial sinir
muayeneleri dogal. Kas glici normal ancak st ekstremite kas muayenesinde
her iki el normal haline getirilirken yavas ve agrili

- Ekstremiteler: Kas kitlesi ve tonusu dogal. Deformite yok.



Laboratuvar

- WBC: 11200 /mm?

- ANS: 7170/mm 3

- HGB: 12,8 g/dI

-PLT: 328,000 /mm*
- MCV: 83 fl

- ESH: 2

- Ph: 7,55

- PCO2: 31,1 mm/Hg

- cHCO3: 34,3 mmol/L
- iCa: 1,07 mmol/L

- Glukoz: 86 mg/dI
- Kreatinin: 0,5 mg/d|
- AST: 19 U/L

- ALT: 29 U/L

- Ldh : 129 mg/dL
- ALP: 80 mg/dL

- CPK: 150 mg/dL
- Na: 140 mEq/L

- K: 2.98 mEq/L

- Ca: 9,3 mg/dL

- Albiimin: 3.9 g/dl
- Mg :1,1 mg/dL

- Crp : <0,5 mg/L
-P:2,9mg/dL



Laboratuvar

Tam idrar tahlili

 LOkosit: negatif
« Kan : negatif
 Protein :negatif
* Nitrit : negatif

* Dansite : 1015
* Glukoz : negatif




A i Zm-
Patolojik Bulgular

OYKUSUNDEN

> Ellerde kramp

YAPILAN TETKIK VE INCELEMELERDEN

> Hipomagnezemi
>Hipokalemi
>Metabolik Alkaloz



VAKA

-ON TANI

- EK TETKIK




R - :
VAKA

- Hastadan gonderilen;
»Spot idrar Ca/kreatinin orani: 0.02 (mg/mg)

»Hastanin hipokalsilrisi mevcuttu.
»Spot idrarda kalsiyum/kreatinin orani (mg/mgq)
v'Yasina gore < 0,05 (mg/mgq)

»Hastanin;
»>25-0H vitamin D :21.8 ng/mL (D vit.Eksikligi)
~PTH :32.6 ng/L (15-655ng/L)



R - :
VAKA

FeMG(Fraksiyone Uriner magnezyum atilimi)

1

« Fraksiyone ariner Mg atiliminin hesaplanmasi:

idrar Mg X Kan Cr

FEMg (%) = X100 ‘ Hastanin FEMg:%6.8
0.7 X Serum Mg X idrar Cr

Renal kayiplarda
Fraksiyone Mg atiimi: >% 2-3 (hipermagneziri)



Vaka

Hipomagnezemi

Hipokalemi

Metabolik alkoloz

HipokalsiUri

Artmis uriner magnezyum atilimi

Gitelman sendromu dusunuldu.




A i Zm-
Hipomagnezemi

- Hipomagnezemi serum Mg seviyesinin 0.66 mmol/L'nin
(< 1.6 mg/dl) altina inmesi olarak tanimlanir.

- Semptomatik hipomagnezemi fanimi ise serumdaki Mg
seviyesinin 1.2 mg/dl'nin altina inmesi durumunda
kulanihr.

- Hipomagnezeminin énemli klinik belirtilerinden olan
kusma, bulanti gibi gastrointestinal belirtilerin yaninda
daha siklikla norolojik klinik belirtiler ortaya
ctkmaktadir.

- Bunlarin igerisinde tetani, fremor, kas seyirmeleri,
kisilik bozukluklar: en sik gérilen belirtilerdendir.




Hipomagnezeni Nedenler:i

- Hipomagnezemi; aclik, total parenteral

beslenme, alkol baglmllll‘g“ldgi i Mgi'un
yetersiz alindigi durumlarda siklikla
gorilmektedir.

Kronik metabolik asidoz, alkolizm, refeeding
sendromu, akut pankreatit gibi durumlarda da
siklikla hipomagnezemiyle karsilasilir.

- Ayrica ishal, kusma, gastrointestinal
fistiiller gibi M? kaybinin fazla oldugu
astrointestinal kaynakh rahatsizliklarda
ipomagnezeminin klinik bulgulariyla siklikla
karsilasiimaktadir .

- Renal Mg kaybina bagl nedenler (kalitsal
renal tibiler defekfler ve ilaglar dahil
olmak lizere) diiiretikler (tiyazidler,loop
dilretikler ve ozmotik

ditiretikler) kemoterapotik ajanlar
&sisi)laﬂn,.se‘ruksimab , immunosupresanlar
siklosporin, takrolimus), proton pompasi
inhibitorleri, antimikrobiyaller (amfoterisin
B, aminoglikozitler, pentamidin,
karr'eomlsin), etanol gibi ilaglarin uzun sireli
kullanimi hipomagnezemiye yol agtigi da
unutulmamalidir -

- Hipomagnezeminin akkiz nedenleri diginda
kalitsal nedenleri de etiyolojide shemli

rol oynamaktadir.

Hastalik Gen/Kaliim | Protein Klinik/biyokimyasal
bulgular
Gitelman Sendromu SLCI2A3/OR | NCC Kas gl¢sh2itgi
Halsiziik
Kendrokaisinozis
Hipomagnezem|
hipokalsirt
Ailesel hipomagnezemi- | CLON16/OR | Claudin-16 Poliliri
hiperkalsiiiri ve CLDN19/OR | Claudin-19 Bobrek tasi/Nefrokalsinozis
nefrokalsinozis G0z anormallikleri
Ciddi hipomagnezemi
hiperkalsiliri
Otozomal dominant izole | FXYD20D | y-Subunit sodyum | Nobetler
magneziri potasyum ATP ase | Kondrokalsinozis
Hipomagnezemi
Hipokalsidri
Ailese! hipomagnezemi | TRPM/OR | Epitelyal Tetani/Nobetler
ile irlikte sekonder magnezyum kanali | Hipomagnezemi
hipokalsemi TRPMe Hipokalsemi
Otozomal resesif gecisli | EGF/OR | Epidermal bilyime | TetaniMNobefler
izole magnezuri fakiorl Hipomagnezemi
Normokalsili




R - :
BARTTER VE GITELMAN SENDROMU

- Bartter ve Gitelman sendromlari bobrek tibiillerindeki
defektler sonucu ortaya ¢ikan metabolik bozukluklarla
karakterize otozomal resesif gegisli ailesel sendromlardir.

- Metabolik bozukluklar;

Hipokalemik metabolik alkaloz
Hiperreninemi

Jukstaglomeriler aparatta hiperplazi
Hiperaldosteronizm

Hipomagnezemi (bazi hastalarda )
Artmis prostaglandin E2 seviyesi

Vv V V V V VY

Kan basinci yiksekligi gozlenmez.



R - :
BARTTER VE GITELMAN SENDROMU

- Gitelman Sendromu hipokalsiiiri ve hipomagnezemi
gorilmesi ile Bartter'den ayrilir,

- Gitelman sendromu daha siktir.

- Prevelans Gitelmanda: 1/40.000 iken
Bartterde: 1/1.000.000

- Her iki hastalikta da renal tibillerdeki genetik mutasyon
sonucu Na-Cl transportunda bozukluk vardir.

- Bartter'de Henle'nin cikan kulbu ,

- Gitelman'da Distal tiibilislerde ,sodyum klor reabsorsiyonunda
azalma volim kaybina, bu da renin-anjiotensin-aldosteron aktivasyonu
ve renal prostaglandin E2 artigina neden olur.

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



R - :
GITELMAN SENDROMU

Distal kivrintili tubiluslerdeki Na/Cl
kotransportunu ( NCCT) kodlayan SLC12A3
genindeki mutasyon sonucu hipokalemik
metabolik alkaloz, hipokalsiiiri,
hipomagnezemi, hiperreninemi ile karakterize
otozomal resesif bir sendromdur.

Bartter Sendromu'na gore nispeten hafif klinik
bulgulari mevcuttur.



R - :
GITELMAN SENDROMU

Gitelman sendromlu gocuklar tanimlanmasina ragmen
hastalik daha ¢ok ergen ve yetiskinlerde gorilir.

Etkilenen yetiskinlerin gogu bulgu vermez ve hastalik

teshisi genellikle hipomagnezemi arastirilmasi sirasinda
konur.

Cocukluk ¢aginda bulgu verenlerde polihidroamnios veya
diugiik dogum agirhgi oykisd yoktur ve buyime geriligi
Bartter Sendromlu ¢ocuklardan daha az belirgindir.



R - :
GITELMAN SENDROMU

En sik karsilasilan bulgular parestezi karincalanma,
tetani gibi noromuskiler bulgular ve hipomagnezemiden
kaynaklanan kas spazmlaridir.

Hipomaghezemi ve bunun sonucu gelisen

hipokalsemiye bagli nébetler, kardiyak aritmiler nadir de
olsa bildirilmistir.

Polidiri, noktiri beklenmiyor.



R - :
GITELMAN SENDROMU

Israrli hipomaghezemi PTH
salgilanmasini baskilar ve
ekstraselller alandaki
pirofosfat konsantrasyonunu
diizenleyen Alkalen fosfataz

gibi enzimlerin fonksiyonunu
bozarak kondrokalsinozise
heden olabilir.




R - :
VAKA

TIBBI GENETiK ANABiLIM DALI
Fosfat ve Kalsiyum Metabolizmasi Paneli

;ene (Transkﬁpt) Genomik Pézisyon HGVS Zigosite ACMG Siniflandirmasi
SCI2A3NM_ | Chr16:56884051 | c1672T5C Homozigot | Olasi Patojenik (PM2,
001 126108/2) (p.Trp558Arg) PP3, PP2)

Yorum: Sic1243 {NM 001126108/ 2)geninde homozigot ¢.1672T>C (p Trp558Alg) varyanti saptanmistir. Gen
OMIM veritabaninda Otozomal Resesif kaltilan GITELMAN Sendromu {OMIM # 263800jile iliskilidir. Saptanan

~ varyant dsha 8nce veritabaniaﬂnda tariflen memi§ oiup ACMG krRerleme gore "Olasi Patojenik " olarak
'deseﬂendirilmgﬁr :

=

- Genetik inceleme sonucunda mutasyon saptanan
hastaya Gitelman Sendromu tanisi konuldu.



R - :
TEDAVI

Hedef hipokalemiyi ve hipomaghezemiyi K ve Mg
replasmani ile tedavi etmektir.

Hastalarda tipik olarak voliim kaybi ataklari yada
yiksek prostaglandin E salinimi olmadigindan sodyum
destegi yada NSAT tedavide genellikle gerekli degildir.
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Vaka

- Hasta iv magnezyum destegi
sonrasi;

»Magnezyum oksit
»D-vit destegi basland..

»CGocuk Nefroloji poliklinik
izlemi devam ediyor.
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Olasi Prognoz

- Gitelman sendromunda magnezyum replasmani ile yasam
kalitesini yikseltmek mimkindr.

- Devamli magnezyum tedavisiyle hipomagnezemi,
hipokalemi ve hipokalsiiiri diizelir,asit baz dengesizligi
ve tetani onlenir.

- Mg tedavisi ile kondrokalsinozise egilim kontrol altina
alinir.

- Mg replasmani sonucu en ¢ok ishal meydana gelir.
- Uzun donemde prognoz iyidir.



- Tesekkdirler..




