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Uc giinliik yenidoganda distal renal tubuler asidoz:

Olgu sunumu
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OZET:

Uc glinlik yenidoganda distal renal tubuler asidoz: Olgu sunumu

Distal renal tubuler asidoz (dRTA), metabolik asidoz, alkali idrar, hipopotasemi veya hiperpotasemi ve hiperkalsit-
ri ile karakterize genetik bir hastaliktir. Klinik olarak gelisme geriligi, poliiiri, dehidratasyon, kusma ve hipotoni ile
birlikte psikomotor gelisme geriligi goriltr. Nefrokalsinoz ve/veya Urolitiyazis, hiperkalsitirinin sik komplikasyon-
lari olup bobrek yetmezIigi klinigine neden olabilir. Postnatal (¢ giinlik yenidogan ates ve halsizlik yakinmalari
ile getirildi. Metabolik asidozu tespit edilen olgunun kan gazinda pH: 6.89, PC0O2: 32.8, PO2: 40.7, HCO3: 6.2, BE
- 26.2 idi. Anyon aci§i normal idi. idrar pH: 7 saptandi. Uriner sistem ultrasonografisinde grade 2-3 nefrokalsinoz
saptandi. BERA incelemesinde sag kulakta tek tarafli isitme kaybi saptandl. Bir yenidogan olgusunda yasamin ilk
glinlerinde metabolik asidoz varliginda mutlaka elektrolit degerleri ile birlikte anyon agidi hesaplanmali ve idrar
pH'si kontrol edilmelidir. Bu sayede renal tubuler asidoz olgularinin erken tani ve tedavisi miimkin olabilir.
Anahtar kelimeler: Distal renal tubuler asidoz, metabolik asidoz, yenidogan

ABSTRACT:

Distal renal tubular acidosis of three days old newborn: a case report

Distal renal tubular acidosis (dRTA) is a genetic disease characterized by metabolic acidosis, alkaline urine,
hypokalemia or hyperkalemia, and hypercalciuria. Clinically develpomental delay signs are polyuria, dehydration,
vomiting, and psychomotor retardation with hypotonia may be seen. Nephrocalcinosis and urolithiasis are among
the complications of hypercalciuria which may lead to renal failure.. A three days old newborn was admitted with
complaints of fever and fatigue. The blood gas analysis revealed: pH: 6.89, PC02: 32.8, PO2: 40.7, HCO3: 6.2,
BD: - 2.26. Anion gap was normal. Urine pH was 7. In urinary ultrasonography, grade 2-3 nephrocalsinosis was
observed. Right sided hearing loss was found in BAER test. By this way, the early diagnosis and treatment of
RTA cases may be possible.When metabolic acidosis is encountered in a neonate during the first days of life after
birth, serum electrolyte values,anion gap and urine pH should be determineted.
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GIRiS

Distal renal tubuler asidoz (dRTA) normal serum
anyon acigi, hiperkloremik metabolik asidoz, bikar-
bonatiri ve azalmis hidrojen iyon ekskresyonu ile
karakterize bir klinik tablodur (1). Distal RTA, primer
ya da sekonder olarak gelisebilir. Primer dRTA otozo-
mal resesif veya dominant gecislidir. Sekonder dRTA
ise renal hastaliklarin, kalsiyum bozukluklarinin
(vitamin D intoksikasyonu, idyopatik hiperkalsitiri ve
primer hiperparatiroidizm), genetik ve otoimmun
hastaliklarin ve distal ya da toplayici kanallarda zede-
lenmeye yol acan hastaliklarin seyri sirasinda ortaya
cikabilir (1). Otozomal dominant dRTA’nin kromo-

zom 17q 21- 22’de lokalize AE1 genindeki, otozo-
mal resesif dRTA’nin ise kromozom 7q 33-34'de
mutasyonla iliskilidir (2). Olgularda, ciddi agir asi-
dozda dahi idrar asidifikasyonu olusamaz ve idrar
pH’s1 5,5 altina dusirilemez. Hiperkalsitiri ve hipo-
sitratliri nedeniyle hastalarda nefrokalsinozis ya da
nefrolityazis gelisebilir (1). Klinik olarak gelisme geri-
ligi, politiri, dehidratasyon, kusma ve hipotoni ile bir-
likte psikomotor gelisme geriligi gorulir. Nefrokalsi-
noz ve/veya lrolitiyazis, hiperkalsitrinin stk kompli-
kasyonlari olup bobrek yetmezligi klinigine neden
olabilir (3).

Bu yazida yenidogan déneminde erken tani alan
primer dRTA olgusu sunulmustur.
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Uc giinliik yenidoganda distal renal tubuler asidoz: Olgu sunumu

OLGU

Uc giinliik erkek bebek, zamaninda, 4030g tar-
ti, 47cm boy, 31.5 cm bas cevresi ile normal spon-
tan dogum ile dogdu. Dogum sonrasi yapilan fizik
muayenesinde patoloji saptanmadi. Postnatal ¢lin-
cu giiniinde acil servise ates ve hareketlerinde azal-
ma yakinmalari ile getirildi. Anamnezinde bebegin
t¢ kez kustugu, emmesinde de azalma olmasi nede-
niyle cocuk acil poliklinigine getirildigi 6grenildi.
Acil olarak yapilan tetkiklerde metabolik asidozu
tespit edilen olgu tetkik ve tedavi amaciyla yenido-
gan yogun bakim tnitesine yatirildi. Agir dehidrate
goriinimde olan hastaya 10 cc/kg izotonik salin ile
iki kez sivi yiuklemesi yapildi. Giinlik idame sivisi
100cc/kg/glin olacak sekilde diizenlendi. Biyokim-
ya incelemesinde kan sekeri: 78 mg/dl, tire:101 mg/
dl, kreatinin: 2.5 mg/dl, sodyum: 145 meq/L, potas-
yum: 2.6 meq/L, klor: 128 meq/L olarak saptandi.
Kan gazinda pH: 6.89, PCO2: 32.8, PO2:40.7,
HCO3: 6.2, BE: - 26.2 idi. Anyon acigi normal idi.
Metabolik asidozun tedavisi amaciyla olguya 5 yiik-
selticili 8 saatlik bikarbonat tedavisi uygulandi.
idrar pH’si: 7, dansitesi: 1012, idrar ketonu: +++
saptandi. Kan ketonu bakilamadi. Destek tedavisini
alan olgunun ikinci giin kan gazinda pH: 7.24,
PCO2: 27, HCO3:11.8, BE: -14 saptanmasi lzeri-
ne distal renal tubtler asidoz distinilerek hastadan
ayirici tant amaciyla renin, aldesteron ve uriner sis-
tem USG'si istendi. Metabolik hastalik taramasi icin
tandem MS analizi gonderildi. Uriner sistem
USG’sinde grade 2-3 nefrokalsinoz saptandi. Renin,
aldesteron diizeyleri normal idi. Bu sonuclar ile
hipokalemik hiperkloremik metabolik asidoz ve
nefrokalsinoz olan hastanin dRTA tanisi kesinlesti-
rildi. Tedavi olarak 5 meqg/kg HCO3 ve 3 meq/kg
KCI baslandi. izleyen giinlerde oral olarak beslen-
meye baslayan hastaya Sholl solusyonu baslandi.
Sholl solusyonuyla olgunun kan gazlarinin diizel-
memesi lzerine oral bikarbonat ve potasyum teda-
viye eklendi. Elektrolit ve kan gazi degerleri normal-
lesen olgu taburcu edildi. Otoakustik emisyon tes-
tinde (OAE) sag kulak testi gecemedi. BERA incele-
mesinde ise sag kulakta tek tarafli isitme kaybi sap-
tandi. Hastadan ATP6V1B1 gen mutasyonu sosyal
nedenler ile bakilamadi.

TARTISMA

Distal renal tubuler asiodoz otozomal dominant
form, otozomal resesif form ve sagirlikla birlikte olan
ve olmayan form olmak tizere 3 formda degerlendi-
rilmektedir (4). Bu formlardan otozomal resesif olan
form, siklikla stit cocuklugu déneminde tani almakta
ve klinigi daha ciddi seyretmektedir. Buna karsin
dominant formun tanisi siklikla daha ge¢c déonemde
konulmaktadir (2). Distal RTA’li olgularda yenidogan
doéneminde beslenme bozuklugu, kusma, dehidratas-
yon, hiperkloremik asidoz ve hipokalemi oldukca sik
rastlanan bulgulardir (4). Olgumuzda postnatal ti¢tin-
cl glinde baslayan kusma ve tespit edilen hiperklore-
mik metabolik asidoz tablosuna eslik eden hipopota-
semi, alkali idrar ve normal anyon aralikli hiperklore-
mik metabolik asidoz ile olgunun tanisinin erken
konulmasi mimkiin olmustur.

Sensorinoral isitme kaybinin eslik ettigi ve etme-
digi otozomal resesif tiplerde klinik daha agir olarak
goriilmektedir. Isitme kaybinin eslik ettigi olgularda
tespit edilen gen mutasyonu siklikla ATP6V1B1'dir.
Bu protein H-ATP ase pompasinin B subiinitesini
kodlamakta ve sensorinoral sagirliktan sorumlu tutul-
maktadir (1). Bu gen distal renal tubil, kohleanin ve
erkek genital sistemin interkaler hiicrelerinde ekspre-
se edilmekte ve kromozom 2p13 da yer almaktadir.
Olgumuzun yapilan BERA testinde isitme kaybinin
tespit edilmesi nedeniyle olguda dRTA nin sagirlikla
birlikte olan otozomal resesif formu distndldi.

Tedavi edilmeyen distal renal tubuler asidozlu
hastalarda, bebeklik ve erken cocukluk doneminde
yetersiz biylime, rasitizm, agir metabolik asidoz ve

Resim 1: Postnatal donemde Renal USG goriintiisi



nefrokalsinozis gelismektedir (5). Tedavide amag asi-
dozun tedavisi, biytime geriligi ve nefrokalsinozisin
engellenmesi veya sirekli isitme kaybinin énlenme-
sidir (6-7). Olgumuzda erken donemde tani konula-
rak asidoz etkin sekilde tedavi edilmistir. Postnatal
driner sistem USG’sinde tespit edilen nefrokalsinoza
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