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OZET

Bartter sendromunun karakteristik bulgulari olan hipokalemi, hipokloremi ve metabolik alkaloz ile beraber
plazma renin ve aldosteron diizeylerinde yiikseklik Gitelman sendromu, diabetes insipitus ve kistik fibrozisinde
icinde yer aldig1 bir grup hastalikta da tanimlanmistir. Bu durum psédo-Bartter sendromu (PBS) olarak
isimlendirilmektedir. Bu ¢aligmada PBS tablosu gdsteren kistik fibrozisli bir hastanin klinik ve laboratuvar

ozellikleri incelenmistir.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, psddo-Bartter sendromu.

Pseudo-bartter's syndrome in a child with cystic fibrosis

ABSTRACT

Characteristic findings of Bartter's syndrome which include hypokalemia, hypochloremia, metabolic alkalosis,
and elevated plasma renin and aldosterone levels are detected in a group of diseases including Gitelman’s
syndrome, diabetes insipidus and cystic fibrosis. This condition is known as pseudo-Bartter's syndrome (PBS).
In this study the clinical and laboratory findings of a patient with cystic fibrosis and PBS were evaluated.
Key Words: Cystic fibrosis, pseudo-Bartter's syndrome.

GIRIS
Kistik fibrozis (KF), otozomal resesif gegis
gosteren, yaygin ve ciddi kalitimsal

hastaliklardan birisidir. En sik solunum ve
gastrointestinal sistemleri (GIS) tutulumu
olmaktadir (1). KF’in de dahil oldugu bir
grup hastalikta hipokalemi, hipokloremi
ve siklikla hiponatremi ile birlikte
metabolik alkaloz, normal kan basinci
degerleri ve buna eslik eden renin ve
aldosteron yiiksekligi ile karakterize,
Bartter sendromunu taklit eden bulgular
tanimlanmis ve psodo-Bartter sendromu
(PBS) olarak adlandirilmistir (2). Gerek
tilkemizde, gerekse diinyada  kistik
fibrozisli  hastalarda  gorilen  PBS
tablosunun sikligi  birkag c¢alisma da
bidirilmistir (3, 4). Bebeklerde PBS KF’nin
ilk bulgusu olarak karsimiza ¢ikabilir. Bu
makalede PBS tablosu gosteren ve KF
tanist alan bir olgu konuya dikkat ¢ekmek
amaciyla sunuldu.
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OLGU

8 aylik erkek hasta kusma, oksiirik ve
ishal sikayetiyle getirildi. Hikayesinde
dogdugundan beri devam eden kusma ve
Oksiirik ~ sikayetleri oldugu ve bu
sikayetlerle 7 defa c¢esitli hastanelere
yatirilarak tedavi gordiigli, 6zgecmisinde
hiponatremik  konvulziyon  &ykiisiiniin
oldugu ve soy ge¢misinde akraba evliligi
ve kardes oliim Oykiisli olmadig1 6grenildi.
Fizik muayenesinde genel durumu koti,
uykuya meyilli, turgor ve tonusu bozuk,
cilt alt1 yag dokusu azalmis. Boy ve tartisi
3. persentil altinda idi. Solunum sistemi
muyanesinde interkostal g¢ekilme, takipne
ve expirium uzamasi saptandi. Laboratuvar
incelemesinde; beyaz kiire 28900/mm? ( %
65 PNL), Hb 6.9 mg/dl, Hct %21, AST
636 U/L , ALT 287 U/L, GGT 134 U/L,
Na 129 mmol/L, K 3,0 mmol/L, Cl 66
mmol/L idi. Kan sekeri, kan iire azotu,
serum bilirubini ve total protein diizeyleri,
serum immunoglobulin diizeyleri,
koagiilasyon testleri, idrar ve gayta
incelemesi normal olarak bulundu. Kan
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gazinda pH 7,45 , bikarbonatin 29 mmol/L,
pCO, 45 mm Hg oldugu saptandi. Anyon
gapinin artmisg oldugu (+37) hesaplanda.
Kanda ELISA yontemi ile bakilan HBSADb,
anti-HAVIgM, anti-HCV negatif bulundu.
Gogilis grafisinde perikardiak
infiltrasyonlar ve peribronsial
kalinlasmanin oldugu saptandi. PPD (-)
bulundu. Sik enfeksiyon gecirme ve
elektrolit dengesizligi bulgular1 nedeniyle
kistik fibrozdan siiphelenildi. Yapilan ter
testinde (Gibson-Cook yontemi) klor
diizeyi 116 mEq/L olarak saptandi. Serum
aldosteron diizeyi 1500 pg/dl (normalde
50-900 pg/dl), serum renin diizeyi 16
ng/ml/saat (normalde <15 ng/ml/saat)
olarak bulundu. Hastaya ilk giin i.v. s1v1 ve
elektrolit destegi verildi, anemisi nedeniyle
eritrosit transflizyonu yapildi. Agiz yoluyla
pankreas enzim tedavisi verildi. Hastanin
enfeksiyonuna yonelik i.v. sefepim ve
amikasin baslandi. Ikinci giin hastanmn
serum elektrolit diizeyleri normale dondii
ve genel durumu diizeldi. Bir hafta sonraki
kontroliinde karaciger enzim diizeylerinin
de normale dondiigii goriildii. Ug hafta
sonra yapilan ikinci ter testi incelemesinde
klor diizeyi 85 mEqg/L olarak saptandi ve
hastaya kistik fibroz tanis1 konularak ilgili
gen mutasyonu analizinin yapilmasi i¢in
sevk edildi. Hacettepe Universitesi Cocuk
Hastanesinde hastada AF508 mutasyonu
dahil, 6 farkli CFTR mutasyonu arastirildi
ve c¢alisilan mutasyonlardan hi¢ biri

saptanmadi.  Su anda hasta halen
bolimunuzde izlenmektedir.

TARTISMA

Metabolik alkalozla birlikte elektrolit

dengesizligi bebeklik doneminde nadir
goriilen metabolik anormalliklerdir. En
yaygin goriilen nedenler pilor stenozu,
uygun elektrolit replasmani olmadan uzun
stireli gastrik drenaj, klor kaybettiren
diyare, potasyum kaybettiren nefropati,
Bartter sendromu, tiazid diiiretiklerinin
kullanilmas1 ve kistik fibrozistir (5,6).
Bartter sendromu, bobrekten tuz kaybi
sonucu gelisen hipokalemi, hipokloremi,
siklikla hiponatremi ve metabolik alkaloz
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ile beraber normal kan basinci degerleri ve
buna eslik eden renin, aldosteron,
prostaglandin E yiiksekligi ile karakterize
nadir goriillen bir sendromdur (7,8).
Gitelman diabetes insipitus ve Kkistik
fibrozis gibi bir grup hastalikta da Bartter
sendromuna benzer bulgular tanimlanmis
ve bu klinik tablo psddo-Bartter sendromu
olarak adlandirilmistir (9,10).

KF’li bebeklerde terle asir1 tuz kaybina
bagl gelisen hipovolemi sonucu renin —
aldosteron sisteminde aktivitenin arttig1 ve
aldosteronun distal tiiplerde sodyum
emilimini,  potasyum  ve  hidrojen
sekresyonunu artirdigi, bunun sonucunda
da  hipokloremik  ve  hiponatremik
metabolik alkaloz gelistigi ileri
stiriilmiistlir (10). Elektrolit kayiplar1 daha
iyi  kompanse edildigi i¢in  biiylik
cocuklarda bu tablo goriilmemektedir.
Cesitli ¢alismalarda 6nemli sayida bebegin
hastaneye ilk defa psodo-Bartter tablosu ile
basvurdugu ve bu bulgu esas alinarak KF
tanis1  aldig1  belirtilmektedir  (3,4).
Ozellikle asir1 sicaklarin goriildiigii yaz
aylarinda daha sik goriildiigii bildirilmekle
birlikte, mevsimler arasinda goriilme
sikligr asisindan istatistiksel olarak
anlamli bir fark bulunmamistir. Bunun
nedeni olarak bebeklerin kis aylarinda
korunmasi amaciyla yiiksek 1sili ortamda
tutulmas1 ve diisiik sodyum igerikli anne
stitii ile beslenmelerinin etken olabilecegi
ileri stirtilmektedir (4). Hastalarda goriilen
PBS tablosunun araya giren kusma, ishal
ve solunum semptomlari ile artabilecegi ve
akut bir tablo seklinde ortaya ¢ikacagi
bildirilmektedir. Fustik S. (4) ve
arkadaslarinin yaptigi calismada PBS’li
olan ve olmayan KF’li hastalarin ter
elektrolit degerleri arasinda anlamli bir
fark bulunmamustir.

Weller ve arkadaglar1 (8) elektrolit
dengesizligi ve metabolik alkoloz ile hafif
klinik seyri olan kistik fibrozisli bir Tiirk
bebekte nadir gorilen D110H CFTR
mutasyonu tespit etmislerdir. Hastamizda
arastirilan 6 farkli mutasyondan hig¢ birinin
bulunmamasi bolgemizdeki KF’li
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hastalarin  farkli genetik mutasyonlara

sahip olabilecegini ve ileride detayli
calismalar yapilmasi gerektigini
gostermektedir.

Sonug olarak, bebeklik donemi, anne siitii
ile beslenme, sicaga maruz kalma ve
hastaligin siddetli seyrettigi mutasyonlara
sahip olma KF’de PBS’ un goriilmesi igin
predispozan faktorlerdir. Bizim vakamiz
bu predispozan faktorlerin ilk {glini
tasimaktadir. Prevalans1 ile ilgili bir
calisma  olmamakla  birlikte, akraba
evliliginin stk oldugu  bdlgemizde
otozomal resesif kalitim1 nedeni ile KF’in
daha stk oldugunu disiinmekteyiz.
Bolgemizin sosyoekonomik kosullar1 ve
iklimi nedeni ile hiponatremik gastroenterit
tablosu daha sik olarak karsimiza
cikmaktadir. Bu nedenle bdlgemizde bu
hastalarin ~ dogru  taninabilmesi  i¢in
tekrarlayan hipokloremik alkaloz tablosu
ile gelen bebeklerde KF tanis1 da mutlaka
diistiniilmelidir. Ayrica, KF tanisi alan
hastalarin izleminde PBS tablosuna dikkat
edilmeli ve ozellikle, yaz aylarinda daha
fazla olmak iizere, diyette ilave sodyum
klorur verilmeli ( 0 - 6 ay icin 0,5 gr/giin, 6
ay — 2 yas — 1,0 gr/glin, 2 — 6 yas 2,0
gr/glin, > 6 yas - 3,0 gr/giin ) (12).
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