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acu 1

9 yas 8 aylik, erkek hasta

Sikayeti: Cabuk yorulma, ¢arpinti



HIKAYE 1

» 2 aydir gabuk yorulma, kalp ¢arpintisi
» Iki haftadir olan bas agris:



Prenatal: Takipli gebelik . Ozellik yok. )
Natal: 38 GH C/Sile dogum. IVF gebelik. YDYBU yatisi yok.

Postnatal: Bilinen hastalik yok. COVID gegirme oykiisii yok.

Dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu (DEHB) nedeniyle okul
dénemi Risperidon 0.5 mg kullanim oykdsi var.

Operasyon oykusi yok. Alerji 6ykisuyok.
Asilari zamaninda ve tam.

Anne: 46 yasinda, sag, saglikli

Baba: 50 yasinda, sag, saglikli

Anne ve baba 1. dereceden kuzen.

1. Coak: 9 yas 8 ay, erkek, sag,saglikl (ikiz esi)

2. Coak: Hastamiz



VITAL BULGULAR

Kan Basinci: 90/60 mmHg
Ates: 36.3 C (95p: 103/55 mmHg)

Nabiz: 110 atim/dk Agirhik: 27kg
(Yiizdelik 23,-0,77 SDS)

Sol si: 24/dk
olunum Says Boy: 130 cm

(Yizdelik 20, 0,86 SDS)



FIZIK MUAYENE

Biling agik. Gozler spontan agik, g6z takibi mevcut. Genel durumu orta.
Ekstremiteler spontan hareketli.

Isik refleksi +/+, anizokori yok.

Cilt Tfurgor tonusu dogal. Dokiinti yok.

Solunum sesleri bilateral esit. Ral ve ronkiis yok.

S1+ S2+ Ek ses yok, iifiirim yok.

Batin serbest. Defans yok, rebound yok. Hepatosplenomegali yok.
Pretibial Odem: -/-

Periorbital 6dem yok

KDZ<2sn



Laboratuvar

Test Adi Sonug Durum Birim Referans Dejerler

Aclik Kan Sekeri (AKS) 79,2 mag/dL 74 - 106

Urea 296 mgidL 16,6 - 485

BUM (Kan dre azotu) 13,83 mgidL 6,00 - 20,00

(re lizerinden hesaplanmaktadir.

Kreatinin 0,41 D mo/dL 07 - 12

AST (3GOT) 202 L = 40

ALT (SGPT) 14 L = 41

ALP(Alkalen Fosfataz) 197 Y L 40 - 129

LDH 235 Y JiL 135 - 225

Albumin 45,5 il 397 - 494

Dizeltilmiz Sodyum 1357 D mmoliL 136,0 - 1450

FORMUL: SODYUM + (ACLIK KAN SEKERI-100) * 1.6/ 100

Sodyum (Ma) 136 mmaliL 136 - 145

Potasyum (K) 276 K__mmollL 35 - 51

Kalsiyum 9,54 mgidL 86 - 106

Dizeltiimis Kalsiyum 910 magidL 8,60 - 10,60

FORMUOL: KALSHUM+(0.8%(4-ALBUMIN/A D))

Magnezyum (Ma) 1,34 D mo/dL 16 - 26

Fosfor (F) 3,88 magidL 25 - 45

Test Adi Sonug Durum Birim Referans Degerler
SerbestT4 1,49 ng/dL ne3 - 17
TEH 0,48 miUiL 027 - 420
Parathormaon 148 ] ngiL 15 - 65
Ferritin 76,5 ugiL 30 - 400
Vitamin B12 317 ¥ ng/L 197 - 771
Test Ad Sonug Durum Birim Referans Dederler
hs-Troponin T 8,77 ] ngiL 127 - 2419
Test Adl Sonug Durum Birim Referans Dederler
CK-MB Kiitle 25 ugil o - 17 =

Test Adi Sonug Durum Birim Referans Dederler

kKan Gazlan
pH 7,487 Y (+) 7.35 - 7.45
PCO2 365 mmHg 35 - 45
PO2 62,4 D mmHg 30 - 100
Ma+ 135 mmoliL 135 - 148
K+ 21 K mmaoliL 35 - 45
iCa+ 1,05 D mmollC 115 - 1,29
cl 99 mmol/L 98 - 107
Glu 133 ¥ mgldL 70 - 108
Laktat 16 mag/dL 4 - 20
cHCO3 273 Y  mmalil 22 - 26

Hemogram . )
WBC (Lokosit) 918 10430 346 - 10,04
MEU (Matrofil Sayisi) 5,810 103500 147 - 734
MEWL % (Matrofil Yizdesi) 63,3 G 427 - 732
LYM (Lenfosit Sayisi) 1,780 ®1043/uL 1,08 - 317
LY¥M % (Lenfosit Yuzdesi) 19,4 D b 216 - 4858
MORNO (Monosit Sayisi) 1,520 Y x10M3/uL 025 - 0495
MOMO % (Monosit Yizdesi) 16,7 Y L] 42 - 135
ECQS (Eozinofil Sayisi) 0,010 D x10"3/uL 003 - 029
EQS % (Eozinofil Yizdesi) 0,1 D % 06 - 52
BASO (Basofil Sayisi) 0,050 K10M3uL 002 - 007
BASO % (Basofil Yizdesi) 0.5 ki 02 - 14
RBC (Eritrosit) 5,02 ®10M6/uL 3,87 - 562
HGB (Hemoglobin) 13,40 gidL 121 - 16,6
HCT (Hematokrit) 375 ki 36,8 - 524
MCV (Crtalama Eritrosit Hacmi) 74,70 D flL 21,8 - 98
MCH (Crtalama Hicre Hemoglobin) 26,70 pa 256 - 3232
MCHC (Ortalama Hicre Hemog.Konsant.) 25,70 Y g/dL 282 - 317
ROW-SD 35,10 D fL 38 - 50
RDW-CV 13,10 O 11,2 - 14
FPLT (Trombosit) 221 10350 172 - 380
MPV (Crtalama Trombaosit Hacmi) 910 D fL 92 - 122
PCT (FPlatekrit) 0,20 B 0,19 - 0,41
PDW (Trombosit Dadihm Genisligi) 870 D flL 95 - 155
MNRBC 0,00 10350 0 0,015
MNRBC % 0.0 B 0 0,029



PATOLOJIK BULGULAR

* Metabolik Alkaloz
* Hipopotasemi
Ipomagnezemi

» Akraba evliligi




AYIRICI TANI ?
ON TANI ?
EK TETKIKLER ?



AU 2

7 qyluk, erkek hasta
Sikayeti: Ishal ve kusma sikayeti



HIKAYE

» 2 glindiir olan ishal ve kusma



Prenatal: Takipli gebelik . Ozellik yok.
Natal: 39 GH, C/S ile dogum. YDYBU'de 1 hafta sarilik nedeniyle yatis

oykusi var.

Postnatal: Bilinen hastalik yok. Operasyon oykisti yok. Alerji ykusi yok.
Asilari zamaninda ve tam.

Anne: 23 yasinda, sag, saghkl.
Baba: 30 yasinda, sag, saglikh.
Anne ve baba arasinda akrabalik yok.

1. Goak: 4yas, erkek, sag, saghkl.
2. Goak: 2 yas, kiz, sag, Bartter Sendromu tanisi var.
3. Cocuk: Hastamiz



VITAL BULGULAR

Kan Basinci: 80/50 mmHg
Ates: 364 C (95p: 103/55 mmHg)

Nabiz: 130 atim/dk Agirlik: 5.6 kg
(Yiizdelik 2.33,-1,99 SDS)

Solunum Sayist: 30/dk Boy: 58 cm

(Yiizdelik 1357, -11 SDS)



FIZIK MUAYENE

Biling agik. Gozler spontan agik, g6z takibi mevcut. Genel durumu orta-iyi.
Ekstremiteler spontan hareketli.

Isik refleksi +/+, anizokori yok.

Cilt turgor tonusu azalmis. On fontanel hafif ¢okiik. Dokiinti yok.

Solunum sesleri bilateral esit. Ral ve ronkiis yok.

S1+ S2+ Ek ses yok, iifiirim yok.

Batin serbest. Defans yok, rebound yok. Hepatosplenomegali yok.
Pretibial 6dem: -/-

Periorbital 6dem yok

KDZ <2 sn



Laboratuvar

Test Adi Sonug Durum Birim Referans Degerler
Aclik Kan Sekeri (AKS) 87.8 ma/dL 74 - 106
Urea 5.3 D mg/dL 16,6 - 485
BUMN (Kan Gre azotu) 248 D mo/dL 6,00 - 20,00
(re dzerinden hesaplanmaktadir.

Kreatinin 0.3 D mog/dL 07 - 1.2
Bilirukin, Total 0,36 mag/dL = 1,2
Bilirubin, Direkt 0,16 mg/dL = 0,30
Bilirubin, indirekt 02 mg/dL = 09
Total veya Direkt Bilirubin test 2onuclarindan herhangi birinin < veya = geklinde senuclandiginda indirekt Bilirubin hesap
AST (SGOT) 282 i = 40
ALT (SGPT) 8.8 LIiL = 41
GGT 20 i m - 71
ALP(Alkalen Fosfataz) 169 Y 1L 40 - 129
LOH 430 Y L 135 - 225
Praotein, Total 67,2 giL B - &7
Albumin 423 g/L 397 - 494
Globulin 24 9 g/l 11 - 35
FORMOL : TOTAL PROTEIN - ALBUMIN

Dizeltilmig Sodyum 1258 D mmaoliL 1360 - 1450
FORMOL: SODYUM + CACLIK KAN $-EKEF‘J =100 =16 /7100

Sodyum (Ma) 126 D mmoliL 136 - 145
Potasyum (K) 2,01 D mmoliL 35 - 51
Klor (C1) [ D mmoliL a8 - 107
Kalsiyum 11,02 Y mo/dl g6 - 106
Dizeltilmig Kalsiyum 10,84 Y  magidL 8,60 - 10,60
FORMOL: KALSHUM+(0.25(4-ALBUMINA0))

Magnezyum (Mag) 2,56 mag/dL 16 - 26
Fasfor (P) 4 37 mug/dL 25 - 45
Urik asit 1.8 D mog/dL 34 -7
CRP 13,58 ¥ magiL = R

Test Adi Sonug Durum Birim

K.an gazl ve kooksimetre
pH 7,748 Y (+)
pHST 7,605 [+)
PCO2 26,5 D mmHg
P02 a4.0 mmHg
Ma+ 121 D mmaollL
K+ 1,8 K mmaollL
iCa+ 0,95 D mmolll
(_;| 76 D mmollL
Glu 118 Y  maidL
Laktat 52 K mag/dL

cHCO3 37,3 Y mmollL
Hemogram )

WBC (Lokosit) 16,06 Y  x10M3/uL 346 - 10,04

MEU (Matrofil Sayisi) 3,310 ®103/uL 147 - 734

MNEU % (Matrofil Yozdesi) 20,6 (] % 427 - 732

LYM {Lenfosit Sayisi) 11,210 Y x10"3/pL 1,05 - 317

LYM % (Lenfosit Yizdesi) 69,8 Y % 21,6 - 485

MOMO (Monaosit Sayisi) 1,170 Y x10M3/uL 0,25 - 0,95

MOMO % (Monosit Yizdesi) 7.3 B 42 - 135

EOQS (Eozinofil Sayisi) 0,200 Y x10M3/uL 003 - 0,29

EQS % (Eozinofil Yizdesi) 148 % 06 - 52

BASO (Basofil Sayisi) 0,070 ®1003/uL 002 - 0,07

BASO % (Basofil Yizdesi) 04 % 02 - 14

RBC (Eritrosit) 472 ®10MG6/uL 387 - 562

HGB (Hemoglobin) 11,80 D g/dL 121 - 16,6

HCT (Hematokrit) 3272 D % 36,9 - 529

MCYV (Crtalama Eritrasit Hacmi) 68,20 D L 81,8 - 98

MCH (Ortalama Hicre Hemoglobin) 25,00 D pg 256 - 323

MCHC (Ortalama Hiicre Hemog Konsant) 36,60 Y aldL 282 - 7

RDW-2D 33,50 (] flL 38 - b0

RDW-CV 14,20 Y ] 11,2 - 14

PLT (Trombosit) 631 Y  x10M3/uL 172 - 380

Cift cahgidi.

MPV (Ortalama Trombosit Hacmi) 870 D flL 92 - 122

PCT (Platekrit) 0,59 Y ] 019 - 041

PDW (Trombosit Dagilm Genigligi) 8,50 D L 95 - 155

NRBC 0,01 ®1003/uL 0 - 0015

MNRBC % 0.1 Y %% 0 - 0,029



PATOLOJIK BULGULAR

+ Ishal, kusma

ipokloremik Metabolik Alkaloz
Ipopotasemi

+ Blylme gelisme geriligi

+ Kardes oykisd




AYIRICI TANI ?
ON TANI ?
EK TETKIKLER ?



BARTTER ve GITELMAN
SENDROMLARI

Bartter sendromu (BS) ve Gitelman sendromu (GS),
kalitsal hipokalemik tuz kaybeden tibdlopatilerdir.
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{usually hypercalciuric)

» Gitelman syndrome
{usually hypomagnesemic)




OLGU 1 - Gitelman
Sendromu

Protein (Idrar) - 10,5 mg/dL
Protein/Kreatinin Orani (idrar) - 0,18 mg/mg
kreatinin

Potasyum / kreatinin (Idrar) - 22 mg/dL
Kalsiyum (Idrar) - 0,46 mg/dL

Kreatinin (Idrar) - 56,1 mg/dL

Klor (Idrar) - 183 mmol/L

OLGU 2- Bartter
Sendromu

Protein (Idrar) - 19,9 mg/dL
Protein/Kreatinin Orani (idrar) - 0,78 mg/mg
kreatinin

Klor (Idrar) - 64 mmol/L

Kreatinin (Idrar) - 25,3 mg/dL

Magnezyum (Idrar) - 4,78 mg/dL

Kalsiyum (Idrar) - 8,55 mg/dL



Tuz israfi yapan tubulopatilerin siniflandiriimasi

Gen

SLCT2AT Serisi
KCNJ1
CLCNKB

cesaret

CLCNKA ve CLCNKB

MAGED2
SLC12A3 Serisi

Protein

NKCC2
KCNJ1/Kir1.1 (ROMK)
CIC-Kb

Arjantin

CIC-Ka ve CIC-Kb

MAGE-D2
Kkk

Ortak ad

Bartter sendromu tip 1
Bartter sendromu tip 2

Bartter sendromu tip 3

Bartter sendromu tip 4a

Bartter sendromu tip 4b

Bartter sendromu tip 5

Gitelman sendromu

Fenotip

Antenatal Bartter sendromu
Antenatal Bartter sendromu

Klasik Bartter sendromu ve Gitelman
benzeri sendrom

Antenatal Bartter sendromu ve
sensorinoral sadirlik

Antenatal Bartter sendromu ve
sensorinoral sagirlik

Antenatal Bartter sendromu (gegici)

Gitelman sendromu



EPIDEMIYOLOJI

BS ve GS igin kesin insidans ve prevalans bilinmemektedir.

BS Tip 1 ve Tip 2 igin 1:100000;
GS icin 1ila 10:40.000 arasinda; muhtemelen en sik kalitsal
tibller bozukluktur.



KLINIK OZELLIKLER - BARTTER
SENDROMU

Hipokalemik Metabolik Alkaloz  (0lgu 2)

Normal veya disik kan basinci  (0lgu 2)
Polihidroamnios (24-256H) , erken dogum (29-33 6H)
Politiri (gn. >10 mi/kg/saat), polidipsi  (Olgu 2)
Hipovolemi belirtileri (oigu 2)

Gelisme geriligi ve kot blylme (Olgu 2)



LABORATUAR - BARTTER SENDROMU

 Hipokloremik Metabolik alkaloz; EN SIK
Tip 3 BS en distk plazma klorir seviyesi
Tip 4 BS en belirgin alkaloza sahip olan tiptir.

- Hipokalemi ; <3 meq/L KARAKTERISTIK  Fotzsnm () (264

 Yiiksek renin aktivite ve aldesteron diizeyi
« Disik idrar osmolaritesi

»  Uriner kalsiyum atilimi
Hiperkalsiiri ; Tip 1 ve 2 BSde [tz Grr) 555
Normokalsiiri; Tip 3 ve 4 BS'de gordlir. ™o




KLINIK OZELLIKLER - GITELMAN
SENDROMU

oo oo ee \ Jeo

* Yorgunluk (Olgu 1)

« Tuz o6zlemi

» Susuzluk ve polidipsi
* Carpinti (Olgu 1)



LABORATUVAR - GITELMAN SENDROMU

Kronik Hipokalemik Metabolik Alkaloz: rotsym o 288
Potasyum(<3.5 meq/L)
Idrarda Potasyum/kreatinin oraninin > 13 meq/g ( >1.5
mCQ/ mmOI) Potasyum / kreatinin (Idrar) - 22

mg/dL

Yiiksek Uriner Kloriir Atilim::
Kloriir fraksiyone atiliminin > %0.5 [%1,22

Hipomagnezemi: <1.70 meq/dL Magnezyum (Mg) - 1,34
drar Mg kaybi ile Magnezyum fraksiyone atilimi >7%4 | %7.26

Hipokalsitiri¢

drarda Ca/Cre orani >0.05 mg/mg (>0.15 mmol/mmol) %%*\3
g/mg




Clinical characteristics of Bartter syndrome (BS) and Gitelman syndrome (GS)[1-5]

BS 1 BS 2 BS 3 BS 4a BS 4b Type 5* GS
Affected gene SLCI2A1 KCNT1 CLCNKB BSND CLCNKA; MAGEDZ2 SLCIZ2A3
CLCNKB
Typical age of Antenatal Antenatal Oto 5 Antenatal Antenatal Antenatal >6 years
presentation years
Polyhydramnios @ Severe Severe Absentto | Severe Severe Very severe | Absent
mild
Prematurity Comman Common Rare Comman Comman Always No
Neonatal Common Common Rare Common Common Common Absent
hypovolemial
Hypokalemia Always Transient Always Always Always Always Always
neonatal
hyperkalemia
followed by
hypokalemia
Calcium High High \ariable Variable Variable Variable Low
excretion but
usually
normal
Mephrocalcinosis = Very Wery Rare and, Rare and, if Rare and, if Rare Absent
commeon common if present, | present, mild | present, mild
mild
Magnesium Normal Mormal Normal to | Normal to Normal to Unknown High
excretion high high high
Poor weight gain | Commaon Common Common Commaon Commaon No Can be seen in
and growth prepubertal
failure individuals.
Short stature
may be seen in
affected
adolescents and
adults.
Other findings Sensorineural | Sensorineural | Large for Chondrocalcinasis
hearing loss hearing loss gestational
age;
transient

disease



Izlem

OLGU 1 (GITELMAN SENDROMU)
Abdomen - Uriner USG : Patoloji saptanmadi.
OLGU 2 (BARTTER SENDROMU)

Abdomen - Uriner USG : Patoloji saptanmadi.



Tani

SUPHE
ANTENATAL: Bartter sendromu ?

Polihidroamnios
Genetik test, Amniyotik sividan biyokimyasal analiz

POSTNATAL.:

Hipokalemik hipokloremik metabolik alkaloz
Yiksek idrar klorir atilimi
Yiksek renin ve aldosteron seviyelerine ragmen normalden digsik kan basinci

GENETIK TEST



FARKLILIKLAR ?

- Idrar konsantrasyon yetenegi BS'de bozulur.
 Ddgtk driner kalsiyum atilimi 6S de gozlenir.
» Hipomagnezemi GS'de gozlenir.



AYIRICI TANI

Antenatal
Polihidramnios ile basvuru.

» Fetal sekretuar ishale bagli konjenital klorir ishali
» Ozofagus ve gastrointestinal obstriksiyon gibi bozukluklar

 Fetal ultrason veya anormal karyotip



Bebekler ve cocuklar ;

Nefrokalsinoz/iirolitiyazis
« BS Tip 1 ve 2'de gordiiliir.
« Distal renal tibiler asidoz (metabolik asidoz)

* Belirgin mineralokortikoid fazlahigi (AME);
dugik renin ve aldosteron diizeyi ve hipertansiyon ile
karakterizedir.



Hipokalemik alkaloz ile iliskili hipovolemi,

BS ve GS

kistik fibrozis (Psodo-Bartter Sendromu olarak adlandirilir),
gizli kusma ve kronik mishil kullanimi

Dustlk idrar klorir atilimi ile karakterize edilen bu diger
bozukluklardan ayirir.



YONETIM - TEDAVI

SODYUM KLORUR :
« BS da 5- 10 mEg/kg/giin NaCl destegi
« GS da diyet tuzu tiketimi

POTASYUM :
« 1-2 mEq/kg/giin
» Hedef K seviyesi >3 mEq/L dir.

MAGNEZYUM:.
« Hedef Mg seviyesi 1.46 mg / dL (0.6 mmol / L)dir.
* 5 mg / kg/giin



Nonsteroidal Antienflamatuar Ilaglar

Tuz takviyesi ve sivi tedavisine yeterince yanit vermeyen BS'li semptomatik hastalar

» Indometazin (1 ila 3 mg/kg/gin),
« TIbuprofen (15 ila 30 mg/kg/giin),
« Segici bir COX-2 inhibitérd olan Selekoksib (2 ila 10 mg/kg)



Beslenme destegi
Zayf kilo alimi ve biiylime BS nin yaygin komplikasyonlaridir.

Biiyiime hormonu

Takip

Hasta Egitimi



KOMPLIKASYONLAR

 Koti kilo alimi ve biytime bozuklugu
 Hipokalemi
* Kronik bobrek hastalig
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