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Olgu Sunumu

Pseudo-Bartter sendromu ile basvuran Kkistik

fibrozis olgusu

The case of cystic fibrosis presenting with Pseudo-Bartter

sydnrome

Ozlem YILMAZ, Semih BOLU, Hakan UZUN, ilknur ARSLANOGLU

Diizce Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghigi ve Hastaliklart Anabilim Dali, Diizce
oz

Psido-Bartter sendromu (PBS), hipokalemik, hipokloremik metabolik alkaloz ile
karakterize klinik bir tablodur. PBS, Bartter sendromunun aksine idrar elektrolit
diizeylerinin normal olmasi ile ayrilir. Huzursuzluk, kilo alamama yakimmas ile get-
irilen iki bug¢uk ayhk kiz hastada inat¢1 hiponatremi, hipokalemi, hipokloremi ve
metabolik alkaloz tespit edildi. Yapilan arastirma sonunda hastadaki bulgular
Pseudo-bartter sendromuyla uyumlu olarak degerlendirildi. Bu tablonun sik neden-
lerinden biri olan kistik fibrozis (KF) diisiiniilerek iki kez yapilan ter testinin sonucu
pozitif olarak saptandi. Gen analizinde G85E/G542X bilesik heterozigot
mutasyonlarimin gosterilmesi iizerine hasta KF tamsiyla takibe alindi. KF’e bagh
Pseudo-Bartter sendromu, erken siit¢ocuklugu déneminde hastahgin ilk bulgusu
olarak ortaya ¢gikabilmektedir.

Anahtar kelimeler: Kistik fibrozis, ¢ocuk, Pseudo-Bartter sendromu
ABSTRACT

Pseudo-Bartter syndrome (PBS) is a clinical condition characterized by hypokalemic,
hypochloremic metabolic alkalosis. PBS is discriminated from the Bartter syndrome
with normal urine electrolyte levels. Persistent hyponatremia, hypokalemia, metabo-
lic alkalosis and hypocalcemia was detected in a two and a half month-old girl patient
brought with complaints of weight loss.and restlessness. At the end of the researches
the findings were evaluated to be consistent with Pseudo-Bartter syndrome. In consi-
deration of cystic fibrosis (CF) which is one of the common causes of this condition,
two times sweat test was performed which yielded positive results. After the demons-
tration of G542X/G85E combined heterozygous mutations in the gene analysis the
patient were followed with the diagnosis of CF. Pseudo-Bartter’s syndrome related
CF, may occur as the first sign of the disease in early infancy.
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GIRIS

Bartter sendromu (BS), hipokalemi, hipokloremi,
metabolik alkaloz ve hiperkalsiiiri ile karakterize
otozomal resesif gecisli bir hastaliktir. Renin, aldos-
teron diizeyleri artmis fakat kan basinci normaldir.
BS’de primer patoloji henle kulpunun ¢ikan kolunda-
dir. Idrarla asinn Na, K, CI kaybi olur. BS bulgulart
olan, ancak idrar elektrolitleri normal bulunan klinik
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tabloya ise Pseudo-Bartter sendromu (PBS) denir .
Kistik Fibrozis (KF) de dahil olmak iizere, pilor ste-
nozu, devamli gastrik drenaj, siklik kusma, klor kay-
bettiren diyare ve uygunsuz laksatif kullanimi PBS’ye
neden olabilmektedir @. Olgumuzda PBS tablosu
gosteren, KF tanis1 alan ve gen analizinde daha az
goriilen G85SE/G542X bilesik heterozigot mutasyonu
saptanan hasta sunuldu.



0. Yilmaz ve ark., Pseudo-Bartter sendromu ile bagvuran kistik fibrozis olgusu

OLGU SUNUMU

Huzursuzluk, kilo alamama yakinmasi olan 2.5
aylik kiz ¢ocugu, direnc¢li hipokalemi, hiponatremi
nedeniyle hastanemize kabul edildi. Pediatri
Kliniginde izleme alinan hastanin, 39 haftalik, 2530
g agirliginda, ailenin ilk ¢cocugu olarak dogdugu, son
1 aydir kilo alim1 olmadig1 6grenildi. Anne ile baba
arasinda akrabalik yoktu. Annenin erkek kardesinin
bilinmeyen bir nedenle bebeklik doneminde eksitus
oldugu 6grenildi. Hastanin formula agirlikli beslendi-
g1 ve annesinin formulayir normalden daha fazla
sulandirarak hazirladigi takip sirasinda goriildii. Fizik
muayenesinde genel durumu orta, cilt soluk, biling
acikti. Dehidratasyon bulgular1 yoktu ve diger sistem
muayeneleri dogaldi. Viicut agirlig1 4600 g (25-50 p),
boy 58 cm (50 p), bas cevresi 37,5 cm (3-10 p), kan
basinct 80/50 mmHg idi. Laboratuvar incelemesinde,
Na 126 mEql/L, K 3,30 mEql/L, CI 83 mEql/L, Ca
10,78 mg/dl, Mg 2,25 mg/dl, tire 8 mg/dl, BUN 4 mg/
dl, kreatinin 048 mg/dl, renin 76,32ng/ml (N:2 4-
37), aldosteron 2919 pg/ml(N:50-1746,7), Ph 7,50,
PCO, 41,7, HCO, 32,5 mEql/L iken, spot idrarda Na
7mEql/L, K 8 mg/dl, Cl 7 mg/dl olarak saptandi.
Annenin ¢ocugunu Optiigiinde agzina tuzlu tat geldi-
gini soylemesi, yeterli kilo artisinin olmamasi, dayi-
nin bilinmeyen bir nedenle eksitus olmasi ve kiigiik
cocuklarda PBS tablosunun daha ¢ok KF nedeniyle
goriilmesi, KF tanisin1 akla getirdi. KF olabilecegi
diisiiniilerek ter testi yapildi ve KF icin gen analizi
gonderildi. Ter testinde ter Cl diizeyi 87 mEq/L (>60
pozitif) olarak tespit edildi. Hastaya oral 2 meq/kg/
giin tuz basland1 ve taburcu edildi. Poliklinik kontro-
liinde ikinci kez yapilan ter testinde de ter ClI diizeyi
107 mEq/L olarak saptandi. KF gen analizinde G85E/
G542X bilesik heterozigot mutasyonlari goriilen
hasta, KF tanisiyla takibe alindi.

TARTISMA

BS, hipokalemi, hipokloremi ve metabolik alka-
loz ile karakterize herediter bir hastaliktir. BS’de
primer patoloji henle kulpunun c¢ikan kolundadir.

Membranda bulunan Na/K/2Cl, apikal K, bazal klo-
ride kanallarinin etkilenmesi sonucu idrarla asirt
sodyum, potasyum ve klor kaybi olur. Tuz kaybi
nedeniyle voliim kaybi da olur. Renin, aldosteron
diizeyleri yiiksektir ancak hipertansiyon goriilmez.

Bartter benzeri sendroma genetik nedenler diginda
yol acan diger tablolar PBS olarak adlandirilir.
Bobrek disi nedenlerde idrar elektrolitleri diisiik
bulunur. KF olgularinda, 6zellikle kiiclik ¢ocuklar
PBS’ ye daha yatkindir. Bunun nedeni olarak, cogun-
lukla bu dénemde yalnizca anne siitii ya da anne
slitine benzeyen formulalar ile beslenme ve fazla
terleme sorumlu tutulmaktadir @¥. Pek ¢ok ¢ocuk
terde asir1 Na ve K kaybimi aldosteron sentezinde
artig ve oral tuz alimi ile kompanse eder ©7%. KF’li
kiigiik cocuklar bu kompansasyonda yetersiz kaldig:
icin PBS’ye daha yatkin hale gelirler.

Hastamizin da anne siitiine benzeyen formula
agirlikli beslendigi, fakat annesinin formulay: daha
fazla sulandirarak hazirladig1 6grenildi. Bebegin giin-
liikk sodyum aliminin azalmasinin da hastaliin ortaya
cikisini hizlandirdig: diisiiniildii. Hastada kompansa-
tuar olarak kanda renin ve aldosteron diizeyinin belir-
gin olarak yiikseldigi, kan basinci degerlerinin ayina
gore normal sinirlarda oldugu goriilmektedir.

Bebeklik doneminde hiponatremi, hipokalemi ve
hipokloremi ile birlikte metabolik alkaloz ender
goriiliir. Goriilmesi halinde, yeterli elektrolit destegi
yapilmaksizin uzun siire mide drenaji uygulanmasi,
ishal-kusma, pilor stenozu, renal patolojiler, diiiretik
kullanimi, BS ve KF akla gelmelidir ¢-©, Hastamizin
hipokalemi, hipokloremi, hiponatremi ve metabolik
alkalozunun olmasi1 BS olasiligin1 akla getirdi. Fakat
idrar biyokimyasinin normal olmast nedeniyle PBS
diisiiniildii. Ailede kiiciik yasta sebebi bilinmeyen
eksitus Oykiisii olmasi ve ¢cocukta kilo aliminin yeter-
siz diizeyde olmas1 KF tanisin1 akla getirdi. iki kez
yapilan ter testinin pozitif ¢ikmasi ve gonderilen
genetik analizinde G85E/G542X bilesik heterozigot
mutasyonlarinin goriilmesi KF’ye bagli PBS tablosu-
nun gelistigini ortaya koydu.

KF cocuklarda ve erigkinlerde goriilen multisis-
tem tutulumu olan herediter gecisli bir hastaliktir.
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Otozomal resesif gecis gosterir. KF geni 7. kromozo-
mun uzun kolundadir. Protein iirtinii ve genin kendisi
kistik fibrozis transmembran kondiiktans regiilatorii
(CFTR) olarak adlandirtlir ©. CFTR gen bolgesinde-
ki 1500°den fazla mutasyonun bu hastalia neden
oldugu bildirilmistir . Kuzey Avrupa iilkelerinde en
sik goriilen mutasyon F508 noktasinda fenilalanin
delesyonudur. Tiirkiye’de AF508 gen mutasyonu
%?25 oraninda saptanmigtir V. Kistik fibrozis epitel-
yal ylizeyi olan tiim organ sistemini etkiler. En onem-
lileri akcigerler, karaciger, genitoiiriner sistem, gast-
rointestinal sistem, pankreas ve ter bezleridir. Major
hedef sistemlerindeki ortak patogenetik mekanizma
epitelyal yiizeylerden anormal iyon transportudur.
Etkilenen organlarda intraliiminal sekresyonlar yapis-
kan olur. Bu anormal viskoz sekresyonlar kanallarin
ve hava pasajinin tikanmasina yol agar ©. Ter bezle-
rinde Cl kanali, Na ve Cl'u iceri alamaz ve ter tuzlu
olur. Diger organlarda ise Cl kanali, Na ve Cl’u liime-
ne atamaz. Bu durumda liimenden su ¢ekilmesi sonu-
cunda sekresyonlar koyulagir ve organda patoloji
gelisir.

KF’de mutasyonlar 5 biiyiik sinifta incelenir.
Hastamizda saptanan mutasyonlar sinif 1 ve 2 mutas-
yonlar i¢inde bulunmaktadir. Smif 1 G542X ve
W1282X gibi mutasyonlart igerir, bunlar mRNA kop-
yalanmasinda ve CFTR proteinin sentezlenmesinde
yetersizlie neden olur. Sinif 2 mutasyonlar en sik
rastlanan AF508 mutasyonunu igerir. Iyon transportu
yetersiz olur. Ayrica G85E mutasyonu da bu sinifa
dahildir. G85E mutasyonu olan hastalarin terdeki tuz
orani anlamli sekilde yliksektir. Ayrica pankreatik yet-
mezlik, karaciger sirozu ve kronik P. aeruginosa kolo-
nizasyonu goriilme prevelansi oldukga yiiksektir ©.

Kistik fibrozis tanili 116 hastanin incelendigi bir
calismada hastamizda goriilen mutasyonlardan olan
G85E mutasyonu %2, G542X mutasyonu ise %1
oraninda saptanmustir . Bagka bir ¢alismada ise 41
KF’li hastanin %24 .4 {tiniin olgumuzda oldugu gibi
PBS tablosuyla bagvurdugu gosterilmistir ¢?.

Hipokloremik metabolik alkaloz tablosu ile gelen
bebeklerde PBS ayirict tanida diigiiniilmeli ve KF
altta yatan bir hastalik olarak kesinlikle aragtirilmali-
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dir. PBS’nin bebeklerde KF’nin ilk bulgusu olabile-
cegi ve diliie formula ile beslenen bebeklerde hastali-
&1n bulgulariin yasamin erken donemde ¢ikabilecegi
unutulmamalidir.
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