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Olgu Sunumları / Case Reports

ÖZET:
Üç günlük yenidoğanda distal renal tubuler asidoz: Olgu sunumu 
Distal renal tubuler asidoz (dRTA), metabolik asidoz, alkali idrar, hipopotasemi veya hiperpotasemi ve hiperkalsiü-
ri ile karakterize genetik bir hastalıktır. Klinik olarak gelişme geriliği, poliüri, dehidratasyon, kusma ve hipotoni ile 
birlikte psikomotor gelişme geriliği görülür. Nefrokalsinoz ve/veya ürolitiyazis, hiperkalsiürinin sık komplikasyon-
ları olup böbrek yetmezliği kliniğine neden olabilir. Postnatal  üç günlük yenidoğan ateş ve halsizlik yakınmaları 
ile getirildi. Metabolik asidozu tespit edilen olgunun kan gazında  pH: 6.89, PCO2: 32.8, PO2: 40.7, HCO3: 6.2, BE 
– 26.2 idi. Anyon açığı normal idi. İdrar pH: 7 saptandı. Üriner sistem ultrasonografisinde grade 2-3 nefrokalsinoz 
saptandı. BERA incelemesinde sağ kulakta tek taraflı işitme kaybı saptandı. Bir yenidoğan olgusunda yaşamın ilk 
günlerinde metabolik asidoz varlığında mutlaka elektrolit değerleri ile birlikte anyon açığı hesaplanmalı ve idrar 
pH’si kontrol edilmelidir. Bu sayede renal tubuler asidoz olgularının erken tanı ve tedavisi mümkün olabilir.
Anahtar kelimeler: Distal renal tubuler asidoz, metabolik asidoz, yenidoğan

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, PCO2: 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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 GİRİŞ
 
 Distal renal tubuler asidoz (dRTA) normal serum 
anyon açığı, hiperkloremik metabolik asidoz, bikar-
bonatüri ve azalmış hidrojen iyon ekskresyonu ile 
karakterize bir klinik tablodur (1). Distal RTA, primer 
ya da sekonder olarak gelişebilir. Primer dRTA otozo-
mal resesif veya dominant geçişlidir. Sekonder dRTA 
ise renal hastalıkların, kalsiyum bozukluklarının 
(vitamin D intoksikasyonu, idyopatik hiperkalsiüri ve 
primer hiperparatiroidizm), genetik ve otoimmun 
hastalıkların ve distal ya da toplayıcı kanallarda zede-
lenmeye yol açan hastalıkların seyri sırasında ortaya 
çıkabilir (1). Otozomal dominant dRTA’nın kromo-

zom 17q 21- 22’de lokalize AE1 genindeki, otozo-
mal resesif dRTA’nın ise kromozom 7q 33-34’de 
mutasyonla ilişkilidir (2).  Olgularda, ciddi ağır asi-
dozda dahi idrar asidifikasyonu oluşamaz ve idrar 
pH’sı 5,5 altına düşürülemez. Hiperkalsiüri ve hipo-
sitratüri nedeniyle hastalarda nefrokalsinozis ya da 
nefrolityazis gelişebilir (1). Klinik olarak gelişme geri-
liği, poliüri, dehidratasyon, kusma ve hipotoni ile bir-
likte psikomotor gelişme geriliği görülür. Nefrokalsi-
noz ve/veya ürolitiyazis, hiperkalsiürinin sık kompli-
kasyonları olup böbrek yetmezliği kliniğine neden 
olabilir (3). 
 Bu yazıda yenidoğan döneminde erken tanı alan 
primer dRTA olgusu sunulmuştur.
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 Üç günlük  erkek bebek, zamanında, 4030g tar-
tı, 47cm boy, 31.5 cm baş çevresi ile normal spon-
tan doğum ile doğdu. Doğum sonrası yapılan fizik 
muayenesinde patoloji saptanmadı. Postnatal üçün-
cü gününde acil servise ateş ve hareketlerinde azal-
ma yakınmaları ile getirildi. Anamnezinde bebeğin 
üç kez kustuğu, emmesinde de azalma olması nede-
niyle çocuk acil polikliniğine getirildiği öğrenildi. 
Acil olarak yapılan tetkiklerde metabolik asidozu 
tespit edilen olgu tetkik ve tedavi amacıyla yenido-
ğan yoğun bakım ünitesine yatırıldı. Ağır dehidrate 
görünümde  olan hastaya 10 cc/kg izotonik salin ile 
iki kez sıvı yüklemesi yapıldı. Günlük idame sıvısı 
100cc/kg/gün olacak şekilde düzenlendi. Biyokim-
ya incelemesinde kan şekeri: 78 mg/dl, üre:101 mg/
dl, kreatinin: 2.5 mg/dl, sodyum: 145 meq/L, potas-
yum: 2.6 meq/L, klor: 128 meq/L olarak saptandı. 
Kan gazında  pH: 6.89, PCO2: 32.8, PO2:40.7, 
HCO3: 6.2, BE: - 26.2 idi. Anyon açığı normal idi. 
Metabolik asidozun tedavisi amacıyla olguya 5 yük-
selticili 8 saatlik bikarbonat tedavisi uygulandı.  
İdrar pH’si: 7, dansitesi: 1012, idrar ketonu: +++ 
saptandı. Kan ketonu bakılamadı. Destek tedavisini 
alan olgunun  ikinci gün kan gazında  pH: 7.24, 
PCO2: 27,  HCO3: 11.8, BE: -14 saptanması üzeri-
ne distal renal tübüler asidoz düşünülerek hastadan 
ayırıcı tanı amacıyla renin, aldesteron ve üriner sis-
tem USG’si istendi. Metabolik hastalık taraması için 
tandem MS analizi gönderildi. Üriner sistem 
USG’sinde grade 2-3 nefrokalsinoz saptandı. Renin, 
aldesteron düzeyleri normal idi. Bu sonuçlar ile 
hipokalemik hiperkloremik metabolik asidoz ve 
nefrokalsinoz olan hastanın dRTA tanısı kesinleşti-
rildi.  Tedavi olarak 5 meq/kg HCO3 ve 3 meq/kg 
KCl başlandı. İzleyen günlerde oral olarak beslen-
meye başlayan hastaya Sholl solusyonu başlandı. 
Sholl solusyonuyla olgunun kan gazlarının düzel-
memesi üzerine oral bikarbonat ve potasyum teda-
viye eklendi. Elektrolit ve kan gazı değerleri normal-
leşen olgu taburcu edildi. Otoakustik emisyon tes-
tinde (OAE) sağ kulak testi geçemedi. BERA incele-
mesinde ise sağ kulakta tek taraflı işitme kaybı sap-
tandı. Hastadan ATP6V1B1 gen mutasyonu sosyal 
nedenler ile bakılamadı. 

 TARTIŞMA

 Distal renal tubuler asiodoz otozomal dominant 
form, otozomal resesif form ve sağırlıkla birlikte olan 
ve olmayan form olmak üzere 3 formda değerlendi-
rilmektedir (4). Bu formlardan otozomal resesif olan 
form, sıklıkla süt çocukluğu döneminde tanı almakta 
ve kliniği daha ciddi seyretmektedir. Buna karşın 
dominant formun tanısı sıklıkla daha geç dönemde 
konulmaktadır (2). Distal RTA’lı olgularda yenidoğan 
döneminde beslenme bozukluğu, kusma, dehidratas-
yon, hiperkloremik asidoz ve hipokalemi oldukça sık 
rastlanan bulgulardır (4). Olgumuzda postnatal üçün-
cü günde başlayan kusma ve tespit edilen hiperklore-
mik metabolik asidoz tablosuna eşlik eden hipopota-
semi, alkali idrar ve normal anyon aralıklı hiperklore-
mik metabolik asidoz ile olgunun tanısının erken 
konulması mümkün olmuştur. 
 Sensorinoral işitme kaybının eşlik ettiği ve etme-
diği otozomal resesif tiplerde klinik daha ağır olarak 
görülmektedir. İşitme kaybının eşlik ettiği olgularda 
tespit edilen gen mutasyonu  sıklıkla  ATP6V1B1’dir. 
Bu protein H-ATP ase pompasının B subünitesini 
kodlamakta ve sensörinoral sağırlıktan sorumlu tutul-
maktadır (1). Bu gen distal renal tübül, kohleanın ve 
erkek genital sistemin interkaler hücrelerinde ekspre-
se edilmekte ve kromozom 2p13 da yer almaktadır. 
Olgumuzun yapılan BERA testinde işitme kaybının 
tespit edilmesi nedeniyle olguda dRTA’nın sağırlıkla 
birlikte olan otozomal resesif formu düşünüldü. 
 Tedavi edilmeyen distal renal tubuler asidozlu 
hastalarda, bebeklik ve erken çocukluk döneminde 
yetersiz büyüme, raşitizm, ağır metabolik  asidoz ve 

Resim 1: Postnatal dönemde  Renal USG görüntüsü 
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nefrokalsinozis gelişmektedir (5). Tedavide amaç asi-
dozun tedavisi, büyüme geriliği ve nefrokalsinozisin 
engellenmesi veya sürekli işitme kaybının önlenme-
sidir (6-7). Olgumuzda erken dönemde tanı konula-
rak asidoz etkin şekilde tedavi edilmiştir. Postnatal 
üriner sistem USG’sinde tespit edilen nefrokalsinoza 

yönelik (Resim 1) olarak izlemi planlanmış ve gerek-
li destek tedavisi düzenlenmiştir.
 Sonuç olarak; yenidoğan döneminde metabolik 
asidozun ayırıcı tanısı yapılırken mutlaka elektrolit 
değerleri ile birlikte anyon açığı da hesaplanmalı ve 
idrar pH’si kontrol edilmelidir.
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