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OLGU

2,5 yasinda kiz hasta
Sikayet: Kusma

Hikaye: I1ki 1,5 yasinda olmak tizere 3 defa
dehidratasyon atagi ile hastaneye basvurusu
olmus. En son hastane bagvurusunda
laboratuvar incelemelerinde hipokalemi ( K: 2.7
mg/dl) saptanan sivi tedavisi verilerek hasta iv
1leri tanisal inceleme amaciyla tarafimiza
yonlendirilmis.



OZGECMIS

Prenatal USG takipleri normal. Oligohidroamnios,
polihidroamnios saptanmamas.

2950 gram, term, tekrarlayan sezaryen nedeniyle
C/5 1le dogmus. Dogar dogmaz aglamig, anne yanina
verilmis. YDYBU yatis 6ykiisu yok.

Surekli 1la¢ kullanimi yok.
Norolojik gelisimi yasina uygun.



SOYGECMIS

Anne: 34 yas, ortaokul mezunu , Sag-saglikh
Baba: 35 yas, ortaokul mezunu , Sag saghkh
Anne baba amca cocuklari. ( 1. derece akraba )

4,5 yasinda ex kardes oykiisi

Merozinopati, sandifer sendromu, trakeostomili ve
gastrostomili hasta nefrokalsinozis, hipokalemai,
hiponatremi nedeniyle cocuk nefroloji bilim dalinca
1zlenmekteymis. Eityoloji belirlenemeden hasta vefat
etmis.



F1Z1IK MUAYENE :

Kilo: 10.5 kg (<3 P, -2 sds)

Boy: 91 cm (10-25 P)

TA : 90/560 mmHg (<90 P, normal )
Ates: 36.56 C SS:17/dk  KTA: 90 /dk

Genel durumu 1yi.
Turgor - tonus dogal. Mukozalar nemli.

Batin normal bombelikte, ele gelen kitle yok.
Organomegali yok. Pretibial 6dem yok.

Diger sistem muayenelerinde patolojik 6zellik
yok.



LLABORATUVAR

Ure:30 mg/dL
Kreatinin:0,26 mg/dL

Na:145 mEq/L
K:3,4 mEq/L
Cl:99 mEq/L
Ca:10 mg/dL
Mg:1.8mg/dL
P:4,4 mg/dL

Urik asit:3.8

Kan gaz1 pH: 7.45
C02: 37

HCO3: 26,5
Anyon acig1: 19

TIT: pH: 6.5
dansite: 1017
protein: negatif
glukoz: negatif
kan: negatif

Idrar sedimentinde 6zellik
yok.



PATOLOJIK BULGULAR

2,5 yasinda kiz hasta :

Viicut agirligi < 3 P
Metabolik alkaloz
Hipokalemi

Akraba evliligi
Ex kardes oykiisi



ONTANTI?

~ HANGI
INCELEMELERI
[STEYELIM?




IDRAR ELEKTROLITLERI

Idrar Na: 86,9 mmol/L ( normal: 40-260 )
Idrar K: 85,18 mmol/L: (normal: 2,5- 125 )
Idrar Cl: 152 mmol/L ( yiiksek: 15-40 )

Klor direncli metabolik alkaloz dustunituldii.



Klor direngli metabolik alkaloz

O

Kan basinci =N
ReninT
AldosteronT*

Bartter’s Sendromu
Gitelman’s Sendromu
Diuretik

Kan basinci

Renin‘T Renin<, Renin,
Aldosteron Aldosteron Aldosterond,
AME, meyan koku
Liddle’s Sendromu
11-17-21 Hidroksilaz

eksikligi
v v Cushing sendromu

Renal arter darligi | [Primer

Renin salgilayan tm

Hiperaldosteronizm




= Klor cevapli metabolik alkaloz:

Kusma

Nazogastrik drenaj
Ditretik kullanimi

Ishal

Konjenital klor diyaresi
Laksatif kullanimi
Kistik fibroz



BARTTER VE GITELMAN SENDROMU

Bartter ve Gitelman sendromlari bobrek
tibillerindeki defektler sonucu ortaya ¢ikan
metabolik bozukluklarla karakterize otozomal resesif
gecisli ailesel sendromlardir.

Metabolik bozukluklar;
Hipokalemik metabolik alkaloz
Hiperreninemi
Jukstaglomeriiler aparatta hiperplazi
Hiperaldosteronizm
Hipomagnezemi (bazi hastalarda )
Artmig prostaglandin E2 seviyesi

Kan basinci yiksekligi gozlenmez.



Gitelman Sendromu hipokalsitiri ve hipomagnezemi
goriilmesi ile Bartter’den ayrilir.

Gitelman sendromu daha siktir.
Prevelans G: 1/40.000 1ken B: 1/1.000.000

Her 1ki hastalikta da renal tiibtillerdeki genetik mutasyon
sonucu Na-Cl transportunda bozukluk vardir.
Bartter : Henle’'nin cikan kulbu (loop ditiretikler:)
Gitelman: Distal tiibiltislerde (tiazitler )

Sodyum klor reabsorsiyonunda azalma voliim 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.



Hastada on planda Bartter- Gitelman
sendromlari digtunildi.

Ayirici taniya yonelik;

Idrar elektrolitleri

Nefrokalsinozis acisindan liriner ultrason
1Incelemesi

Pseudobartter ayirici tanisi icin ter testi
Gen analizi

Renin- aldosteron diizeyleri



Uriner usg normal sinirlarda saptanda.
Nefrokalsinozis bulgusu yoktu.

Ter testl normal olarak degerlendirildi. Kistik
fibrozis diigtintilmed..



IDRAR ELEKTROLITLERI

Idrar fosfor: 23.7 mmol/L (normal)

Idrar Ca:0.2 mmol/L. (Diisiik : 0.62 — 3.22)
Idrar Ca/ kreatin : 0.01 ( normal )

Idrar Mg : 9.8 mmol/L ( normal )

Idrar Na: 138 mmol/L ( normal )

Idrar K: 23 mmol/L ( normal )

Idrar tirik asit: 15.5 ( normal )

Idrar fosfor/ kreatin: 1.1 ( normal )

Idrar tirik asit/ kreatin : 0.74 ( normal )



GENETIK

Genetik inceleme sonucunda mutasyon saptanan
hastaya Gitelman Sendromu tanisi kondu.



Hipokalemiye yonelik
Kalinor 8 mg 2 x 1/2 tablet
Potasyumdan zengin diyet 6nerildi

Muz, cilek, kivi , kayisi, seftali, armut, 1spanak, patetes,
brokoli, briiksel lahanasi, mercimek, enginar, havuc,
domates, yogurt, balik ...

(Cocuk Nefroloji poliklinik 1zlemi devam ediyor.



GITELMAN SENDROMU

Distal kivrintily tiibiiliislerdeki Na/Cl
kotransportunu ( NCCT) kodlayan SLC12A3
genindekl mutasyon sonucu hipokalemik
metabolik alkaloz, hipokalsituri,
hipomagnezemi, hiperreninemi ile karakterize
otozomal resesif bir sendromdur.

Bartter Sendromuna gore nispeten hafif klinik
bulgularr mevcuttur.

Hipokalsiiiri ve hipomagnezemi énemli ayirt ettirici
belirtecleridir.



Gitelman sendromlu cocuklar tanimlanmasina
ragmen hastalik daha cok ergen ve yetiskinlerde
gorulir.

Etkilenen yetiskinlerin cogu bulgu vermez ve
hastalik teshisi genellikle hipokaleminin
arastiriimast sirasinda konur.

Cocukluk caginda bulgu verenlerde
polihidroamnios veya diisiik dogum agirliga
oykiisi yoktur ve biiyiime geriligi Bartter
Sendromlu cocuklardan daha az belirgindir.



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

Hipomagnezemi ve bunun sonucu geligsen
hipokalsemiye bagli nobetler, kardiyak aritmiler
nadir de olsa bildirilmistir.

Tuz yalama, yorgunluk, konsantrasyon giicliigi
gorilebilir.

Politir:, noktiir: nadirdir.






Gitelman Sendromu Na/Cl eg tasiyicidaki
bozukluktan ve distal kivrintili tiibilislerdeki
bozulmus tuz tasinmasindan kaynaklanmaktadar.

NCCT tiazid ditiretiklerin hedefi oldugundan ,
bulgular kronik tiazid ditiretik kullanimini taklit
eder.

Stiziilen sodyumun sadece %5-10u distal kivrintili
tibtulislerden emildiginden TALH daki ve toplayici
tibtuluslerdeki kompansatuar cevaplar neredeyse bu
eksikligi tamamen kapatabilir.

Sadece hafif renal tuz kaybi bulgular vardir ve plazma
renin seviyesl artisi orta derecedir.

Aldosteron, kompansatuar Na ve Cl geri emilimi,
potasyum ve hidrojen kaybi1 ile metabolik alkolazdan
sorumludur.



TALH saglam oldugundan bu nefron kismindaki
kompansatuar tuz geri emilimi luminal
elektropozitif gradyanti ve buna ikincil kalsiyum
gerl emilimini artirir.

Sonuc olarak ortaya cikan hipokalsiuiri Bartter
sendromundan Gitelman sendromunu ayirt etmede
onemli ipucu saglar.



Gitelman sendromunda hipomagnezemiye neden
olan mekanizma halen cok 1y1 aciklanmamaistir.

Israrli hipomagnezemi PTH salgilanmasini
baskilar ve ekstraseliiler alandaki pirofosfat
konsantrasyonunu diizenleyen Alkalen fosfataz
o1bl enzimlerin fonksiyonunu bozarak
kondrokalsinozise neden olabilir.



SLC12A3 geninin mutasyonu fenotiplere gore
degisiklik gosterebiliyor.
Ayni mutasyona sahip , farkl ailelerden 5
kisiyle yapilan bir calismada

2 erkekte, semptomatik hipokalemi ( 1.6 ve 1.8

meq/L) , normal serum Mg konsantrasyonu, normal
kalsiyum atilimi

3 kadinda asemptomatik hipokalemi ( 2.8 , 2.6 ve 3
meq/L ) , disiik Mg konsantrasyonu saptanmais.



TEDAVI

Hedef hipokalemiyi ve hipomagnezemiyi K ve Mg
replasmani i1le tedavi etmektir.

Hastalarda tipik olarak voluim kaybi1 ataklar: ya
da yuksek prostaglandin E salinimi
olmadigindan sodyum destegi ya da NSAI
tedavide genellikle gerekli degildir.



Sekil 21.8 _
sendromunun patc
hiicrelerin sematik st
duyarli es tastyicilar a
icerisine girmesi (ROMK
Bazolateral yiizeyde ortak al
CLC-Kb) aracihigryla klor d
tarafindan obiir tarafina N
sendromu NKCC2 kanalindaki_
kanalindan, tip Il hastaltk CLC
ClK-a ve CLK-b kanallarlni
mutasyonlardan kaynakla
diizensizliklerin net etkisi TALH
Renal tuz ve su kaybi renin-anjio
ve metabolik alkolozla sonuglanan tc
Iyon salgilanmasi ile degisim yapila




Tablo525-1 BARTTER VE GITELMAN SENDROMLARI

TIP 1| BARTTER TPIVBARTTER | Py
TIP | BARTTER SENDROMU SENDROMU TIP 111 BARTTER SENDROMU SENDROMU TiPV BARTTER SENDROMU | GITELMAN M

Kalitm OR OR OR OR 1) OR

Etklenen tibiiler bilge TAL TAL+(CCD TAL+DCT TAL +DCT TAL DCT

Gen SLC12A1 @ (LCBRK BSND CASR SIC1243

Baglangyg Prenatal, postnatal Prenatal, postnatal | Degisken Prenatal, postnatal Dedisken Adolesanlar, Erigkinler

I PGE2 Cok yiiksek ok yiiksek Hafifge yiikselmis Yiikselmis Yiikselmis Normal

Hipokalemik metabolik Mevcut Mevcut Meveut Mevaut Mevcut Mevcut

alkaloz

Ozelie Polihidramnioz, prematurite, Tip 1ile ayni Biiyime geriligi ' Sensorinral isitme kaybi | Hipokalsemi, diisiik %100'iinde
nefrokalsinoz, dehidratasyon, dgh@ratasyon, %205inde | ile birlikte tip lile aynt, | paratiroid hormon hipomagnezemi
Hiposthenuri, poliuri, biiyiime disiik serum magnezyum, | nefrokalsinoz yok diizeyleri, Hiperkalsiuri, | hafif dehidrataslyon
geriligi en hafif form Bartter sendromunun bazen biiyiime ’

e T nadir nedeni geriligi, tetani

&, otozomy resesif; 0D, otozomal dominant; TAL, Henle'nin kalin yikselen kolu; CCD, Kortizol toplayict kanal; DCT, inen knvrimistbil; PGE2, prostaglandin £2.




TESEKKURLER ...

KANALIK

DYSTALNY Klebuszek nerkowy

KANALIK
PROKSYMALNY

Torebka Bowmana

CIALKO NERKOWE

Plamka gesta

t. doprowadzajaca
t. odprowadzajaca

kora (cortex renalis)

rdzen (medulla renalis)

KANALIK
L~ ZBIORCZY

A\

PETLA
HENLEGO™

¢

L To renal

Borwman's capsule

Glomenilus

Fraximal tubule

Lap af Henle

Glomerulus Distal tubule

Bowman's
capsule
Afferent arteriole

Proximal tubule

Loop of Henle Pl

Collecting duct
(to ureter and bladder)

Distal subiile
- |l?
=~ Collecting duct
S
Peritubular capillaries
Arcuate




