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Bartter sendromu ve mikrosefali
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SUMMARY
Bartter syndrome and microcephaly

Bartter Syndrome, is characterized by hypokalemic metabolic
alkalozis, increased renin and aldosterone levels in spite of
normal blood pressure with unknown aetiology. Here we
report a 5 month old boy admitting with growth retardation
and vomiting, diagnosed as Bartter Syndrome in associaion
with craniosnostasis and microcephaly.

Key words: Bartter syndrome, microcephali, craniosnostosis

Anahtar kelimeler: Bartter sendromu, mikrosefali, kraniosi-
nostozis

Bartter sendromu hipokalemik metabolik alkaloz, art-
mis renin ve aldosteron diizeylerine karsin normal kan
basinct ile karakterize eityolojisi bilinmeyen nadir go-
riilen bir hastaliktir. Bazi ailelerde OR gecis gosterdigi
diisiiniilen Bartter sendromunun klinik bulgular:
arasinda biiytime geligsme geriligi, poliiiri, polidipsi,
dehidratasyon ve giigsiizliik yer alir (), Biz de, biiyiime
gelisme geriligi ve kusma sikayetleri ile bagvuran ve
Bartter sendromu tanisi1 konan 5 aylik olguyu
beraberinde kraniosnosto-zisi olup mikrosefali
goriilmesinden dolay1 sunduk.

OLGU

3 aylik erkek hasta kusma, gelisememe sikayetleri ile hastane-
miz siit cocugu servisine yatirildi. Ilk sikayetlerinin 20 giin-
liikken bagladig1 yesil, pis kokulu ishalleri ve kusmalar1 oldu-
8u, izleyen donemlerde kilo kayb1 oldugu 6grenildi. Anne-ba-
ba amca ¢ocuklari, 2 kiz kardesin ve 1 erkek kardesin aym si-
kayetlerle eksitus oldugu 2 ve 5 yasinda 2 kiz kardesinin sag-
likl1 oldugu 6grenildi.

Hastanin fizik muayenesinde; boy 59cm (25-50p), agirlik 3.73
kg (3p altinda) bas cevresi 35 cm (3p altinda), kan basinci
90/60 mmHg idi. Genel durumu iyi-orta, suuru acik, 6n
fontaneli kapali, cilt turgor tonusu azalmis, konjonktivalar
soluk, ileri dercede kasektik goriiniimdeydi. Posterior-anterior

servikal bolgede mikrolenfadenopatileri mevcuttu. Solunum
ve kardiyovaskiiler sistem muayenesinde patoloji saptanmadi.
Gastrointestinal sistem muayenesinde karaciger kot kenarinda
2 cm palpabl, dalak palpabl degildi. Genitoiiriner sistemde
napkin dermatiti mevcuttu. Norolojik muayenesi yasiyla
uyumlu ve normaldi. Aktivitesi yeterliydi

Laboratuvar incelemede; Htc % 21.9, Hb 7.7 g/dl, beyaz
kiire12.900/mm3, trombosit135.000/mm3 ve MCV 87 fL ve
periferik kan yaymasinda % 44 PMNL, % 56 lenfosit sap-
tand1. Eritrositler normokrom normositer 6zellikteydi. Biyo-
kimyasal incelemede; serum Nal30 mEq/L, K 1.8 mEq/L,
Klor 88 mEq/L, AST 33 U/L, ALT 14 U/L, venoz kan
gazlarinda pH 7.64, PO, 64mmHg, PCO, 37mmHg, BE
10.8mmol/L, HCO5 54 idi. Renin 135 (0.15-2.4) ng/ml/saat,
aldosteron 2500 (38.1-313.3) pg/ml olarak olciildii. Mikro-
sefalisi oldugundan ve 6n fontaneli kapali oldugundan yapilan
BT ve ii¢ yonlii kafa grafileri kraniosinostozis ile uyumlu bu-
lundu. Intrauterin infeksiyon saptanmadi. Batin US’si dogaldi.
Idrarda metabolik tarama ve kan ile idrar aminoasit kro-
matografileri normaldi. Yatis1 esnasinda iki kez epileptik no-
beti olan hastanin elektroensefalografik incelemesinde yaygin
voltaj supresyonu ve bioelektrik aktivite azlig1 ile karakterize
bir zemin ritmi diizensizligi mevcuttu. Hasta pediatrik nefrol-
0ji ve pediatrik noroloji bilim dallarinda takip edilmekte olup,
indometazin, kalinor, luminaletten ve fenitoin tedavisi almak-
tadr.

TARTISMA

Bartter sendromu hipokloremik, hipopotasemik metabo-
lik alkaloz, hiperaldosteronizm, hiperreninemi, biiyiime
geriligi, normal kan basinci, jukstaglomeriiler yapinin
hiperplazisi ve artmig idrar PGE2 ve kloriir salgisi ile
karekterizedir. Henle kulpunun cikan kisminda kloriir
geri alimmininda defekt olup, sodyum kloriir geri ali-
minda azalma ve mediiller hipertonisite, konsantrasyon
defekti ve idrarda potasyum kaybi, bunun neticesinde
prostaglandin seviyesinde artma meydana gelmektedir.

Bartter sendromu, bebeklikte gelisme geriligi, tuz istegi,
politiri, kas zayifligi, tetani, konstipasyon, dehidratas-
yon ile iiriner su ve tuz kaybi ile ortaya c¢ikar. Daha
once saglikli olan ¢cocukta kusma ve ishal gibi gastroin-
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testinal kayiplar aym1 zamanda alkaloza ikincil olarak
bobrekten potasyum kaybi siklikla hipopotasemi ile
sonuclanir. Tanida serum potasyumu 2.5 mEq/L altin-
dadir. Destekleyici bulgular normal kan basmer (artmis
renin aldosteron seviyesinden etkilenmez), trombosit
aggregasyon defekti, hipokloremi, metabolik alkalozis,
plazma renin, aldosteron, PGE2 seviyesinde artma,
idrarda potasyum ve kloriir atiliminda artma olarak
sayilabilir. Bazi hastalarda hiperkalsiiiri, hiperiirisemi,
hipomagnezemi ve idrar sodyum kaybi1 olabilir. Pato-
lojik olarak jukstaglomeruler hiperplazi her hastada,
ozellikle de geng¢ hastalarda goriilmeyebilir, ama bulu-
nursa destekleyici olabilir. Tedavide oral potasyum,
ozellikle siit cocuklugunda oral sodyum kloriir, potas-
yum tutucu diiiretikler veya prostaglandin sentetaz inhi-
bitorleri (indometazin, ibuprofen) kullanilir (1.

Virdi ve ark., agir hipopotasemi ve solunum kaslarinda
paralizi yapan Bartter sendromlu bir olguda acil tedavi
gerektigini, hatta potasyum infiizyonu yapilmas: gerek-
tigini yayinladilar (), Muranjan ve ark., 7 aylik preterm
ve polihidramnioslu olarak dogan fasial dismorfizmli
yenidogan donemindeki Bartter sendromlu bir olguda
hipokloremik alkaloz olmadan ilk 5 haftada metabolik
asidoz tablosunda ortaya c¢ikabilecegi, klinik seyri farkli
oldugu icin hastaligin tan1 ve tedavisinde gecikme ola-
bilecegini bildirdiler ().

Bartter sendromu, poliiiri, tiriner potasyum kaybi, hipo-
kalemi, hiperkalsiiiri, alkalozis ile seyreden OR gecisli
sodyum-potasyum-klor kanali, klor kanali, potasyum
kanalinda genetik mutasyon sonrast olusmaktadir. Ernst
ve ark. tarafindan yapilan Bartter sendromlu iki karde-
sin plasental incelemesinde, plasentalart % 95 persen-
tilin iizerinde olup, koryonik villuslarda subtrofoblastik
bazal memebranlarda demir ve kalsiyum (+) minerali-
zasyon goriildii. Ancak, daha 6nce anensefali, trizomi
21 ve diger konjenital anomalilerde de ve nadir de olsa
normal olgularda da ayni bulgular saptanmisti. Bu bul-
gunun da prenatal tani igin yardimeci olabilecegi akilda
tutulmalidir 4.

Su ve ark, klasik Bartter sendromlu tiibiiler bozukluk-
larda bilinen genetik anomalisi olmayan, tan1 aldiktan 1
yil sonra proteiniirisi ortaya ¢ikan, ardindan 6 ay sonra
bobrek biyopsisi yapilip; biyopside fokal segmental
glomeriilosklerozis (FSGS) saptanan bir olguyu sundu-
lar. FSGS’nin renin anjiotensin sistem uyarimina bagl
olarak ortaya c¢iktifim diisiindiiler, ki bu lezyon daha
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onceki Bartter sendromlu olgulardaki bobrek yetersiz-
ligini de agiklayabilir ®). Mourani ve ark, kardes 6liim
Oykiisii olan, intrauterin polihidroamnios saptanan,
yenidogan doneminde tani alan 2100 g dogum agirlikls,
33 haftalik, 3 giinliikken poliiiri ve dehidratasyon tablo-
sunda getirilip, laboratuvar bulgularinda hipokalemi,
hiponatremi, plazma renin-aldosteron seviyesinde artma
ve US’de nefrokalsinozis saptanan Bartter sendromlu
bir olgu sundular. Olgunun indometazin tedavisi ile
idrar voliimiinde, biyokimyasal anomalilerinde ve 4 yil
sonraki izlemlerinde, biiyiime ve gelisiminde diizelme
tesbit edilmis, ancak nefrokalsinozisinde diizelme olma-
dig1 bildirilmistir (©). Matsushita ve ark., anneden ba-
kilan idrarda klor, sodyum, kalsiyum seviyeleri ileri de-
recede diisiik olup, ayrica amniosentez mayisinde potas-
yum diizeyinde yiikseklik saptanmasinin prenatal tanida
yardimct olabilecegini diisiinmektedirler (7,

Infantil hipertrofik pilor stenozunun yalanci Bartter sen-
dromu bulgular1 verebilecegini, Yu ve ark. bir olgu su-
numu ile bildirdiler. Olguda ilk olarak kusma, ishal, hal-
sizlik bulgulart mevcut olup, yapilan tetkiklerinde hi-
pokloremi-hipokalemi-metabolik alkalozis-renin ve al-
dosteron seviyesinde artma ve normal kan basinci oldu-
gunu saptadilar. Infantil hipertrofik pilor stenozu tanist
alan hasta, bir kez epileptik nobet gegirdi ®.

Bartter sendromu tanis1 konan ve kraniosnostozisine
bagli mikrosefali saptanan olguyu daha onceki olgu su-
numlarinda bir arada saptanmadigindan, birlikteliginin
yazilmasi gerektigini diisiindiigiimiizden sunduk.
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