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Olgu Sunumu

Ailesel hipokalemik periyodik paralizi: Olgu sunumu

Familial hypokalemic periodic paralysis: A case report

Zehra Serap ARICI, Seda SIRIN KOSE, Figen OZGONUL, Onder YAVASCAN, Nejat AKSU

Izmir Tepecik Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saghig ve Hastaliklart Klinikleri, Izmir

OZET

Ailesel hipokalemik periyodik paralizi, agrisiz kas giigsiizliigii ataklariyla karakterize
ender goriilen néromuskuler genetik bir hastahktir. Kas hiicresinde bulunan iyon
kanallarindaki bozukluk nedeniyle olusur. Potasyumun kas hiicrelerine ge¢mesi
sonucunda serum potasyum diizeyinin 3,5 mEq/L’nin altina diismesi kas gii¢siizliigii
ataklarinin nedeni olarak bildirilmektedir. Atak digi donemde serum potasyum diize-
yinin normal olmas: tipiktir. Genetik gegis otozomal dominant oldugu i¢in ailede
benzer yakinmalara sahip bireylerin varhg tamda biiyiik 6nem tagimaktadir. Bu
makalede acil servisimize tiim ekstremitelerde kuvvet kaybi ile bagvuran ve ailesinde
iki kugaktir ailesel hipokalemik periyodik paralizi goriilen 4 yaginda bir kiz hasta
ender goriilen bu hastaliga dikkat ¢ekmek amaciyla sunulmaktadir.

Anahtar kelimeler: Hipokalemi, ailesel paralizi, periyodik paralizi, ¢ocuk
ABSTRACT

Familial hypokalemic periodic paralysis is a rare neuromuscular-genetic disease cha-
racterized by attacks of painless muscle weakness. It is caused by the defect of musc-
le cell ion channels. It has been reported that the decrease in serum potassium levels
to below 3.5 mEq/L due to uptake of potassium by muscle cells leads the onset of epi-
sodes of muscle weakness. Potassium levels are normal on episode-free period. Due to
autosomal dominant inheritance, the presence of relatives who have similar symptoms
is crucial for the diagnostic workup. In this report, in order to get attention to this
rare disease, we present a 4 year-old girl who admitted to our emergency department
with loss of power in all four limbs and whose family history showed familial hypoka-
lemic periodic paralysis for two generations.
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GIRIS

Ik kez 1887’de Cousot tarafindan tanimlanan,
1937°de Aitken tarafindan ataklara hipopotaseminin
eslik ettigi ve bu ataklarin potasyum verilmesiyle
tedavi edildigi belirlenen ailesel hipokalemik periyo-
dik paralizi (AHPP), hipokalemik periyodik paralizi-
lerin en sik goriilen formudur @. Ailesel hipokalemik
periyodik paralizi olgularinin % 20’si sporadik olup,
prevelansini 1/100.000 oldugu belirtilmektedir .
Atak sirasinda kaslarda giigsiizliik ile seyreden, oto-
zomal dominant kalitilan bir hastaliktir ®. Atak anin-
da potasyumun kandan kas hiicrelerine gecmesine

bagli olarak serum potasyum diizeyi diisiik saptan-
maktadir. Ataklar arasinda ise potasyum diizeyi ve
hastanin nérolojik muayenesi tamamen normaldir.

Bu makalede, hastanemiz ¢ocuk acil servisine tiim
ekstremitelerde kas gii¢siizliigli yakinmasiyla gelen ve
soygecmisinde AHPP tanili akraba Oykiisti (babas,
dedesi, babasiin halasi, amcasi ve kuzeninde) olan 4
yasinda kiz hasta, ender gériilen bu olgularin yoneti-
mine katkida bulunmak amactyla sunulmustur.

OLGU

Dort yasinda kiz hasta, acil servisimize bagvuru
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Sekil 1. Olgunun aile agaci.
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Rhythm - [[1].5 rlm ‘mV.

Resim 1. Bagvuru sirasinda cekilen EKG ( Qtc>0.45sn, T dalgalarinda diizlesme).

sabah1 fark edilen kollarda baglayip bacaklara yayi-
lan giicsiizliik yakimmasiyla basvurdu. Oykiisiinden
bir giin 6nce yliksek miktarda karbonhidrat (sekerle-
me, ¢ikolata, kek) iceren gida alimi oldugu 6grenildi.
Ozgegmisinde 6zellik belirtiimeyen hastanin soygeg-
misinde babasi, dedesi, babasinin halasi, amcasi ve
kuzenin AHPP tanist oldugu belirtildi (Sekil 1).
Fizik bakida, viicut agirligi 23.5 kg (75-90p), boy
109 cm (50-75p), kan basinc1 103/68 mmHg (50-90
p/90-95 p), viicut sicakligr 36.9°C, kalp tepe atimi
84/dk., solunum sayis1 18/dk. olarak saptandi. Genel
gorlinlimi iyi, bilinci acik, koopere ve hidrasyonu
normal olarak degerlendirildi. Norolojik bakida tetra-
parezisi mevcut olan olgunun derin tendon refleksleri
(DTR) hipoaktif ve dort extremite kas giicii ise 3/5
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olarak saptandi. Hastanin diger sistem bakilar1 nor-
mal olarak degerlendirildi.

Laboratuvar tetkiklerinde beyaz kan hiicre sayisi
12.400/mm?, hemoglobin 12,3 mg/dl, hematokrit
%35,1, trombosit 207.000/mm?, potasyum 2,3 mEq/L
(3,5-5,5), kreatin fosfokinaz (CK) 1057 U/L (0-171),
aspartat transferaz 54 U/L (0-35), CK-MB 17,1 ng/ml
(0-5), troponin 0,02 ng/ml (0-0,06), eritrosit sedi-
mentasyon hizt 9 mm/saat (0-20), CRP 3,2 mg/ml
(0-5) olarak saptandi. Kan gaz1 (pH 7,40, pCO, 38,
HCO, 23.5, BE -1,3) ve diger biyokimyasal paramet-
releri normal olarak degerlendirildi. Elektrokardiyo-
gramda normal siniis ritmi saptanmigs olup T dalgala-
rinda diizlesme ve QT intervalinde uzama (QTc>0,44
s) goriildii (Resim 1).
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Tiroid fonksiyon testleri (TSH: 2.88 ulU/ml, sT4:
1.28 ng/dl, sT3: 6.89 pg/ml), insiilin (9.86 plU/ml) ve
kortizol (9.69 ng/dl) degerleri ile idrar potayum atili-
mi1 (FEK+: 0.8) normal olarak degerlendirildi. Akciger
grafisi, batin ultrasonografisi, beyin manyetik rezo-
nans goriintiileme ve atak sonrasi elektromiyografide
(EMGQG) patoloji saptanmadi.

Aile tarafindan hastalifin bilinmesi, diger aile
fertlerinde benzer olgularin belirtilmesi, ailenin hizlt
diizelme talebi oldugu icin oral potasyum tedavisi
yerine damar i¢i potasyum tedavisi (30 mEq/L) bas-
land1. Tedavinin ikinci saatinde DTR normoaktif
saptanip kas giiciiniin de tamamen normale dondiigi
gorildii. Tedavinin dordiincii saatinde bakilan serum
potasyum degeri 3.5 mEq/L, CK degeri ise 657 U/L
olarak saptandi.

Olgu fizik baki, laboratuvar bulgular1 ve soygec-
mis Oykiist, ile AHPP olarak degerlendirildi.

TARTISMA

Periyodik paraliziler kaslarda iyon kanallarinin
bozukluklar ile iligkili ender gortilen nSromuskiiler
hastaliklardir. Hipokalemik ve hiperkalemik periyo-
dik paraliziler olarak siniflandirilmaktadir. Hipokale-
mik periyodik paralizi olgularinin ¢ogunun otozomal
dominant kalitim gosterdigi bildirilmektedir. Ancak,
kadin hastalarda klinik penetransin tam olmadigi,
dolayistyla hastaligin erkeklerde daha sik goriildiigi
belirtilmektedir . Hastalarin 1/3’inde yeni mutas-
yonlarin rol oynadigi saptanmistir ©. Hipokalemik
periyodik paralizide en sik edinsel nedenin hipertiro-
idi oldugu bildirilmektedir @.

Iskelet kasinda dihidropiridin duyarli kalsiyum
kanalinin alfa-1 subunitini kodlayan gendeki mutas-
yon AHPP’li hastalarin %70’inden sorumlu tutul-
maktadir 7. Iskelet kas1 sodyum kanalini kodlayan
gende (SCN4A) olusan mutasyonun da hastaliga
neden oldugu, klinik penetransin tam olmasi nede-
niyle kadin ve erkek hastalarin etkilenme oranlarinin
esit oldugu ve klinik bulgularin daha erken yasta
ortaya ¢iktigr bildirilmektedir . Bu iki mutasyonun

da saptanmadigt AHPP’li aileler bildirilmigtir ©.
Kalsiyum kanal bozuklugunun, hiicre icine potasyum
hareketine ve kas zayifligina nasil neden oldugu tam
olarak bilinmemektedir. Sodyum kanal defekti olan
hastalarda ise periyodik paralizinin mekanizmasi
daha iyi anlagilmigti. Mutasyona ugramis sodyum
kanallar1 anormal gegirgen porlara neden olmakta ve
agir1 depolarizasyon sonucunda kas zayiflig1 ataginin
gelismesine yol agmaktadir 7. Hastamizin kiz olmasi
ve ataklarin erken yasta baglamasi nedeniyle etiyolo-
jide sodyum kanal defekti diistintilmiis olup, ailenin
kabul etmemesi nedeniyle olgumuzda mutasyon ana-
lizi yaptirilamamusgtir.

Ataklar ani geligen yaygin kas giicstizliigii seklin-
de olup, biling kaybi goriilmemektedir. Ataklarin
genellikle birinci ve ikinci dekatta bagladig1 bildiril-
mektedir. Ataklarin stiresi ve siklig1 ¢cok degiskendir.
Tipik atak genellikle birka¢ saat icinde sonlanmakla
birlikte dakikalar icinde sonlanan ya da glinlerce
stiren ataklar da goriilebilmektedir. Ataklarin agir
egzersiz, aglik, stres ve hastamizda oldugu gibi asirt
karbonhidratli beslenme sonrasi geligebildigi bildiril-
mektedir. Bu durum, epinefrin ve instilinin potasyu-
mun hiicre i¢ine girmesine neden olarak serum potas-
yum diizeyini diistiriicii etkisine baglanmaktadir .
Atak doneminde proksimal kaslarin distal kaslara
gore, bacaklarin ise kollara gore daha ¢ok etkilendigi
belirtilmektedir. Ayrica hiporefleksi ya da arefleksi
tipiktir. Atak dist donemde nérolojik muayenenin
tamamen normal olmasi hastaligin 6nemli bir 6zelli-
gidir.

Bir caligmada atak siiresince ortalama serum
potasyum diizeyi 2.4 mEq/L olarak bildirilmistir ©.
Hastamizda da serum potasyum diizeyi 2.3 mEq/L
olarak ol¢iilmiistiir. Bu hastalarda daha diistik deger-
ler goriilebilse de serum potasyum diizeyinin 2
mEq/L’nin altinda oldugu durumlarda hipokaleminin
ikincil nedenlerinin diiglintilmesi gerektigi bildiril-
mektedir. Ataklar arasi1 donemde AHPP’de serum
potasyum diizeyi normalken, ikincil hipokalemik
paralizilerde atak dis1 donemde de serum potasyum
distikliigii bu iki durumu ayirmada 6nemlidir.
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Hipokalemi bulgular1 acisindan kesinlikle EKG
cekilmelidir. Hipokalemiye bagli ST segment depres-
yonu, T ve U dalgasinin amplitiidiinde artis goriilebil-
mektedir @.

Hipokalemik periyodik paralizinin, tirotoksikoza
bagh paralitik atak ve Andersen sendromundan ayril-
mas1 6nemlidir. Clinkii bu iki hastalikta da paraliziye
hipokalemi eglik eder, ancak tedavi ve atak onleme
stratejileri AHPP’den ¢ok farklidir. Hastamizda
Andersen sendromunun klasik triadi olan periyodik
paralizi, ventrikiiler disritmi, dismorfik &zellikler
(kisa boy, hipertelorizm, klindodaktili, mikrognati)
bulunmamast ve tiroid fonksiyon testlerinin de normal
saptanmasi nedeniyle bu hastaliklar diglanmigtir ¢,

Aralikli kas gii¢stizliigiine neden olan diger hasta-
liklarla da ayirict tani 6nemlidir. Hastamizda giin
icinde artan kas giicstizliigli olmamasit yaninda bul-
ber, ektraokuler ve solunum kaslarinin tutulmamast
nedeniyle Miyastenia gravis diistintilmemistir. Bobrek
ve gastrointestinal sistem hastaliklart da hipokalemi-
ye neden olup, paraliziye yol acabilmektedir ®. Altta
yatan sistemik hastalifa bagh klinik ve laboratuvar
kanitlarin olmamasi ve atak dis1t donemde hipokale-
minin devam etmemesi ile hipokalemiye neden ola-
bilecek sistemik hastaliklar da diglanmisgtir.

Hipopotasemi saptanmis bir paralizi hastasinda
atak sirasinda tagikardi ve hipofosfatemi varsa once-
likle hipertiroidiyi ekarte etmek icin T3, T4 ve TSH
bakilmalidir. Hipopotasemi bulgularini gérmek hem
de Anderson Sendromunda goriilen QT ve QU uzama-
sin1 diglamak amaciyla EKG c¢ekilmesi 6nerilmektedir.
Akut atak sirasinda arteriyel kan gazlari, tire, kreatinin
ve diger elektrolitler (fosfor, kalsiyum, magnezyum)
bakilmalhdir. Diyabetik ketoasidoz, renal tiibiiler asi-
doz gibi ikincil hipokalemili hastalarin hepsinde ya
alkaloz ya da asidoz saptanmasi, AHPP hastalar1 ile
ayirict tanida onemli bir 6zellik olusturmaktadir ©.
Hipokaleminin, kas arteriyollerinde vazokonstriiksiyo-
na yol acarak sarkolemmada iskemik degisikliklerin
meydana gelmesine, dolayisiyla rabdomiyoliz ve olgu-
muzda da oldugu gibi gegici CK artisina neden olabi-
lecegi unutulmamalidir .
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Hastanin atak dig1 donemde gortildiigii durumlar-
da genetik testler tan1 koymada yardimci olabilir.
Ancak, mutasyon gosterilemeyen olgularda tanidan
stiphe ediliyorsa glukoz yiikleme, insiilin, ACTH ile
provakasyon testleri ve EMG taniya yardimci olabi-
lir. Hastamizda genetik test yapilamamasina ragmen
tanidan siiphemiz olmadig1 i¢in provakasyon testleri
uygulanmamistir. Atak sirasinda EMG’de bilesik kas
aksiyon potensiyel amplitiidiinde azalma gortlebilir.
Atak dig1 donemde ise egzersiz uyari testi yapilarak
EMG bulgular1 elde edilebilir 1. Hastamizda atak
sonlandiktan sonra, ayirici tant amaciyla c¢ekilen
EMG normal bulunmustur.

Akut atak tedavisinde agizdan 30-120 mEq potas-
yum kloridin atak sonlanana kadar yineleyen dozlar-
da verilmesi oOnerilmektedir. Dakikalar ve saatler
icinde bu tedaviyle atak sonlanmaktadir. Hastamizin
oral potasyum almakta zorluk cekmesi ve ailenin
hizli diizelme talebinin olmasi nedeniyle acil serviste
damar ici potasyum tedavisi verilmistir. Tedaviden
sonra potasyum hareketinin de katkistyla hiperkalemi
riski agisindan serum potasyum diizeyinin takibi
gereklidir @. Yiiksek karbonhidrath diyetten ve agir
egzersizden kacinmak ataktan korunmada etkindir.
Yasam sekli degisiklikleri ile ataklar engellenemiyor-
sa ataktan koruma tedavileri baglanmalidir. Kullanilan
ilaglar semptomatik potasyum replasmani, potasyum
tutucu ditiretikler ve karbonik anhidraz inhibitorleri-
dir @,

Sonug olarak, hipokalemik periyodik paralizi acil
noromuskiiler hastaliklardan birisidir. Ozellikle
cocukluk c¢aginda, akut olarak ortaya ¢ikan kol ve
bacaklarda gli¢siizliik yakinmasi ile bagvuran olgu-
larda aile Oykiisii sorgulanmali ve ikincil nedenler
dislandiginda AHPP tanis1 akilda tutulmalidir.
Olgumuz bu ender hastaliga dikkat cekmek amaciyla
sunulmustur.
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