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Ozet

Abstract

Sivi-elektrolit dengesi ile ilgili sorunlar sik¢akilastigimiz du-
rumlardandir. Bunlar icinde hipernatremi klinik geye tedavi yakla-
simlari agisindan ayri bir 6neme sahiptir. Bu yazidaonik
hipernatremiagisindan deerlendirdgimiz 6 ysinda bir kiz hast
sunulmaktadir. Bu hasta aragiliile hipernatremiayirici tanisinc
nadir bir durum olan hipo/dipsik hipernatremiye ve bunun nec
olarak da holoprosensefaliye dikkat ¢ekilmektedir.
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Many kinds of fluid-electrolyte imbalance are enctared fre-
quently in daily practice, in which hypernatremastpeculiar featur:
due to its clinical course and treatment stratediesein, a 6ear olc
girl with chronic hypernatremia is presented angddig-dipsic hyper-
natremia and holoprosencephaly as a rare diaghotie differentia
diagnosis of hypernatremia is emphasized.
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ipernatremi sikca karasilan bir bulgu
olmasina kagnn kronik hipernatremi sey-
rek kasgilasilan bir tablodur. Pek ¢ok ne-

rinda ayaktan veya yatirilarak takip ve tedavi-edil
digi, son 1.5 yildir fenobarbital kullanirken havale-
lerinin olmadg! ve ayrica s6z konusu hastane ya-

den kronik hipernatremiye yol agmakta olup bun- tislari sirasinda sodyum sonuglarinin hep yiiksek
lardan biri de susama duyusunun azalmasi ya d&iktigi ancak yapilan agarmalara rgmen bir ne-

kaybidir (hipo/a-dipsikj. Bu yazimizda kronik

den bulunamag ifade ediliyordu. Hastanin anne-

hipernatreminin nedeni olarak hipodipsi, hipodip- babasi arasinda akrabalik olmadiannenin ilk
sinin nedeni olarak ise holoprosensefali (HP) sap-gebelginden miadinda, vajinal yolla spontan do-
tadgimiz bir olgu sunulmakta ve nadir rastlanan sumla 2000 gr. olarak galugu ve ayrica 2 yanda
bir tablo olarak hipo/a-dipsik hipernatremiye dik- sgs\ikli bir erkek kardginin oldugu &grenildi.

kat cekilmek amaclanmaktadir.

Alti yasinda kiz hasta kligimize 5 giin 6énce
ateli oldugu bir dénemde bir kez gecigli
jeneralize tonik klonik konvulziyon nedeniylesa
vurdu. Hikayesinde 2 ayliktan itibaren stayan
konvulziyonlari nedeniyle g#li saglk kurumla-
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Noéromotor gekiminde gulimsemesinin 5-6 aylik-
ken, ba tutmasinin 1.5 yanda baladigi, halen
yuzustu elleri Gzerinde yukselebijgdive donebil-
digi ancak desteksiz oturamgdigenellikle sesler
halinde nadiren hecelegeklinde ses cikarg,
yabanci ileri anladgi dgrenildi.

Bagvurdusunda yapilan fizik muayenesinde,
hastanin genel durumu iyi olup boy ve kilosu 3-10.
persantiller arasinda, pgevresi ise 3. persantilin
altinda ol¢uldd. Psikososyalmotor getdi ek ola-
rak hipotelorizm, burun kdku basigiive Ust kesici
dislerinin 3 adet oldgu gozlendi (Resim 1). Sistem
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mineralokortikoid fazlafi varliginin olmadgini
disunduriyordu. Ayrica fazla sodyum alimina yol
acabilecek beslenme hatasi gibi durumlara da sap-
tanmadi. Son s@mada hipernatremin yetersiz su
alimi nedenli olma olasg dikkate alindi. Bu a-
magla hastanin gunlik agelisu miktari sorgulandi.
Anne miktar tanimlayamamakla beraber g¢acu
nun ¢ok zor su igl hikayesini vermesi uzerine,
tum diger bulgular da dikkate alinarak, hastadaki
hipernatreminin yetersiz su alimi (hipodipsik/a-
dipsik) sonucu olgtugu sonucuna varildi. Bu arada
tekrarlanan serum osmolaritesi 360 mOsm/L, idrar
osmoloritesi ise 868 mOsm/L olarak saptandi.
Hastanin nazogastrik sonda yardimi ile serbest su
alimi arttinlarak serum sodyum gerlerinin 1
hafta icinde 150 mEg/L altina inmesigindi.
Kranial manyetik rezonans gorintilemesinde
1 semilobar holoprosensefali olglu belirlendi (Re-
Resim 1.Hipotelorizm ve bﬁrun kokl basigliile berab.er U sim 2). Uyku elektroensefalografisinde sol tem-
3 adet kesici @in bulundgu ve bunlardan lkesici diin ise poroparyetal bolgede epileptiform aktivite saptan-
orta hatta tek oldzu dikkati gekmektedir (gibakimi eksikigi di. Nazogastrik sondanin ¢ikarilarak su aliminin
nedeniyle bu 3disin gingiva dgi kisimlar curiik nedeniy - ..

sonradan kaybedilmidurumdadir). agizdan alima birakilg donemlerde
hipernatremin tekrarlaginin gézlenmesine uzeri-
ne hastanin su alim nazogastrik sonda ile garanti
altina alindi ve buekliyle yapilan takiplerinde
hastanin izonatremik seyrgitgtzlendi.

muayenelerinde B&a bir O6zellge rastlanmadi.
Hastanin laboratuvar gerlendirmelerinde ise _ T o
sodyum dgerinin 168 mEg/L oldgu dikkati ce- Sivi-eletrolit dengesiziinin tani ve tedavisi
kerken potasyum 4.68 mEq/L, ire 25 mg/dL, Urik cocuk hastalarin en 6nemli sorunlarindan biridir.
asit 3.7 mg/dL idi. Kargekeri, kalsiyum, magnez- Bu balik altinda hipernatremi ayri bir 6neme sa-
yum, TSH, serbest,J ACTH ve tam kan sayimi hiptir ¢iinkii gercek dehidratasyon miktarinin kli-
normal sinirlardaydi. Bu bulgular ve hikaye dikka- Nik olarak tahmin edilen dehidratasyon orani ile
te alinarak 6ncelikle hastada kronik hipernatremiher zaman uyumlu olmamasi, serebral sorunlarin
oldugu sonucuna varildizovolemik ve asempto- Ve hipokalseminin daha sik gorulmesi, ygwhi-
matik oldwgu icin hizli midahaleden kacinilarak
kronik hipernatremi acisindan gkrlendirmeye
alindi. Bu amagla yapilan tetkiklerinde serum
osmolaritesi 304 mOsm/L iken idrar osmoloritesi
906 mOsm/L olarak saptandidrar ygunlugu
1021 ve pH'si ise 5 olup polidrisi mevcutgildi.

landi. Bu bulgular ile bobrekten serbest su kayb
ile gelisen bir hipernatremi giandi. Ayrica dgki
ya da terleme ile fazla sivi kaybinin van du- —
siindirecek bir bulguya da rastlanmadigéi bir Resim 2.Girus singularisde kurus serebrizaffinde her ik

olasilik fazla sodyum tutulumu ya da alimiydi. frontal Iogplarda devamlilik izlenmekte ve korpus kallosui
enu kismi olgmams  gorinmektedir  (Semilob

. . . . g
Hipopotasemi ve hipertansiyonun olmamasi birpgioprosensefali ve kismi korpus kallosum agengzisi
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zeltilmediginde ciddi komplikasyonlarin gegiesi etkilendigi edinsel durumlarda ortaya cikabilgce
gibi klinik seyir ve tedavi yakiamlari gibi onemli  gibi HP, septooptik displazi, korpus kallosum
noktalarda farklliklar tamaktadir. Hipernatremi agenezisi gibi gelimsel serebral orta hat anomali-
uzadikca intravaskiler hipertonisite intraselliler lerinde hipo/a-dipsik hipernatremi ortaya cikabil-
osmolaritenin argi ile dengelenmeye cailir. Bu mektedir*Olgumuzda da semilobar HP’nin varli-
nedenle hipernatremi ne kadar kronikse hasta & hipodipsinin bu nedenle ortaya cga disin-
oranda daha az semptomatiktir. Bizim hastamiz dadurmektedir.

benzer sekilde bize bgvurdusunda 168 mEqg/L Holoprosensefali her iki serebral hemisferin
sodyum dgerine rgmen asemptomatik idi. Boyle sas ve sol 2 ayri yarikurgeklinde ayrilmasindaki
olgularin ydénetiminde o6zellikle normonatreminin yetersizlik seklinde kagimiza cikan gefimsel bir
cok yava salanmasi ayri bir dneme sahiptir. serebral disgenezeklidir. Agirligina gore bglica
Hipernatreminin  dizeltilmesinde saatte 0.5 3 tipte (alobar, semilobar, lobar) olarak tanimla-
mEg/L'den daha fazla sodyum gigiminin olma- nagelmekteyken son yillarda orta interhemisferik
masi hedeflenmelidir. Aksi halde hiicre ici alan, varyantseklinde baka bir orta hat displazisi de 4.
hiicre d¢i osmolarite dgisimine daha ge¢ uyum tip olarak HP grubu iginde ele alinmaktatitiep-
gosterecginden goreceli olarak hiperosmolar kala- sinin ortak yani beynin 2 serebral hemisfeklin-
cak, bu da hiicre igine suyun gekilmesine ve ciddide ayrsmasinda désik oranlarda yetersizlik ol-

komp”kasyomarm ga|m|ne y0| agacaknr_ masidir. Bu tipler genellikle hastalarin innigla
ik dereceleri ile paralellik gosterirler. AlobarPH

en gir ve en sik rastlanan Hfekli olup serebrum
orta hatta 6nden arkaya bir interhemisferik fissur
ile ayrilimamg ve ventrikil tek parca bir bluk
halinde kalmytir.

Hipernatremi bobrekten fazla sodyum tutulu-
mu ya da bgka yollardan fazla sodyum alimi ne-
deniyle gekebilecgi gibi sodyuma goére su
kaybinindaki fazlalik ya da su alimindaki yetersiz-
lik sonucu gekir. Kronik hipernatreminin en
onemli nedeni diabetes insipidustur. Hipernatre-  Holoprosensefali sikh ortalama 10.000 canli
mide politiri varlginda idrar osmolaritesinin serum dogum 5-12 iken dgiiklerde bu oranin %0.4’e
osmoloritesine orani 1.5'ten az olmas! diabetesGlktigi ve HP'li fetuslarin ancak %3'tnin canli
insipidusu desteklemektedir ve susuzluk testi ya-dogdugu  bildiriimektedir?  Holoprosensefali
p||mas| gerekmektedir. Hastamizda 2 kez yap”anmaternal Diabetes me”itUS, alkol kullanimi glbl
osmolorite dgerlendirmesinde idrar osmolarite- teratojenik faktorler sonucu ya da genetik kokenli
sinin serum osmolaritesinin 2 katinin tzerine ¢ika-0larak gemektedir. Bizim olgumuzda olgu
bilmis olmasi ve idrar dansitesinin yiiksek olmasi 9ibi olgularin ¢@u sporadiktir. Ancak otozomal
susuzluk testi yapilmasina gerek duymadandominant ya da resesif olarak da gecebilmektedir.
diabetes insipidus tanisinistimaktaydi. Hasta- Holoprosensefali trizomi 13, trizomi 18 gibi bir
mizda bobrek ginda ter ya da gastrointestinal yol kromozom anomalisi sonucu ya da Pallister Hall,
ile sivi kaybina yol acacak bir durum ya da Meckel, velokardiofasyal sendrom gibi bir
hipernatremiye yol acabilecek fazla sodyum tutu- malformasyon sendromunun parcasi olarak da
lum ve ya alimi da saptamgdnizdan hipernatre- Ortaya cikmaktadir. Holoprosensefali g
minin yetersiz su alimi nedeniyle olabilgtsonu- ~ Sonic Hedgehog, ZIC2, SIX3, TGIF gibi en az 8
cuna vardik. Nitekim anneden ajdniz bilgi bu genle ilgkilendirilmekle beraber bunlar olgularin
distincemizi dgrular nitelikteydi. Boylece hasta- ancak %20'sini aciklayabilmektedi®mith-Lemni-
mizin hipodipsik hipernatremi tablosunda gidu Opitz sendromunda da holoprosensefali siklikla
sonucuna vardik. Hipo/a-dipsik hipernatremi gelismektedir.
susuma duyusunun etkilenmesine yol agan Holoprosensefalide hastalar en sik hipotonik
hipotalamik bozukluklar ile ifikili seyrek rastlanan  yenidgan/bebek, noéromotor ggin geriligi
bir durumdur. Damarsal olaylar, tumorler, velveya  epilepsi nedenleriyle  ¢varurlar.
granidlomatdz lezyonlar gibi 6n hipotalamusun Néromo-tor gekim geriligi yaninda spastisite,
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distoni veya koreoatetoz gibi motor fonksiyon gelistigi distinilmektedir. Osmoreseptor algisinin
bozukluklari da saptanir. Epileptik nobetler orta- normal glemesi hem arjinin vasopressin (AVP)
lama olgularin yarisinda gortlmekte olup alobar salinimi hem de susama hissi i¢in gereklidirg-Sa

tipte digerler tiplerdekine gore direncli nébetler
daha siktir. Bir dier rastlanabilen bozukluk
termoregiilasyon bozukiu olup bu genellikle
hafiftir.” Holoprosensefaliye beyin gianomaliler
de siklikla glik eder. Yilizdeki orta hat dismorfisi
en Onemlisi olup hipotelorism ve burun kdki
hipoplazisinden orta hatta tek bir gdziin gaiine
kadar dgisen airlikta olabilir. Bir diger anomali
ise bir numaral Ust kesicigin 2 adet olmasi gere-
kirken orta hatta tek 1 kesicisdgeklinde geljme-
sidir. Ayrica orta hatta yarik dudak, polidaktili,
kalp ve sindirim sistemi anomalileri g pek ¢ok
major ya da minér anomali dgli& edebilir.

Holoprosensefalide ve ayrica
displazi, korpus kallosum agenezisi gibgel sere-

ikl bireylerde osmolaritenin arfin durumlarda
osmoreseptorlerin uyarilmasi sonucu hem AVP
salinimiyla bébrekten su tutulumu hem de susuzluk
hissi ile alinan suyun artmasi osmolariteyi denge-
ler. Holoprosensefalide bu sistenseékilde etkile-
nerek hipernatremi gelnektedir. En sik gorilen
durumda AVP eksikfii sonucu santral diabetes
insipudus gefiimidir. ikinci sekilde ise kismi AVP
eksikligi ile beraber hipo/a-dipsi vagh s6z konu-
sudur? En az gériileni ise AVP saliniminin normal
oldugu yani diabetes insipidusun olmgdisadece
susama hissinin etkilenmesiyle geh hipodipsik
hipernatremi tablosuddr.Bizim olgumuz nadir

septooptik gorulen bu son tipe bir drnek olmasi acgisindan

Ozellikle dikkat c¢ekicidir. Bu olgu hipernatreminin

bral orta hat anomalilerinde hipotalamohipofizer &¢I tanisinda hipo/a-dipsinin de dikkate alinma

sistem kaynakli endokrin bozukluklar gelbilmek-

sI gerekigini hatirlatan bir 6rnektir. Hastalarda

tedir? Bunlar arasinda arka hipofiz kaynakii santral 9Z2€llikle ytzde hipotelorism, basik burun kokd,

diabetes insipidus, 6n hipofiz kaynakli biyiime ortada tek st kesici gdgibi orta hat anomalilerinin

hormonu eksikfii, hipokortizolism, hipogonad-
otropism ve hipotroidiye gére daha sik saptanmak-

varhg bu acidan dnemli bir ipucu olacaktir.

KAYNAKLAR

tadir. Hahn ve ark. alobar olgularda %85, lobar 1
HP’li olgularda %74, lobar tipte ise %50 oraninda
endokrin bozukluk saptarken orta hat varyantinda
endokrin bozukluk bulmarglardir? Bunlar iginde

en sik (%70) saptanan diabetes insipidus olup ™
hipotroidi %11, hipokortizolism %7, biyime hor-
monu eksikigi ise %5 olguda belirlenstir.! Bu 3.
noktada diabetes insipidusun gelesinin zaman
alabilecgi ve bunun icin 6zellikle ilk yglarda ara-
likli olarak ya da ameliyat gibi sivi-elektrolit raige-
sine mudahalenin yapifgh streglerde sodyum 6l-
climlerinin énerildii dikkat cekmektediP. 5.

Holoprosensefalideki hipernatreminin hipota-
lamik osmoreseptor sisteminin yetersizlsonucu

Turkiye Klinikleri J Med Sci 2007, 27

Hahn JS, Hahn SM, Kammann H, Barkovich AJ, Clegg
NJ, Delgado MR, et al. Endocrine disorders assediat

with holoprosencephaly. J Pediatr Endocrinol Metab
2005;18:935-41.

Hahn JS, Plawner LL. Evaluation and management of
children with  holoprosencephaly. Pediatr Neurol
2004;31:79-88.

Tung A, Anderson J, Daves S, Waggoner D, Kahana M.
Hypernatremia after cleft lip repair in a patierthaholo-
prosencephaly. Anesth Analg 2006;102:965-6.

4. Robertson GL. Thirst and vasopressin function irmab

and disordered states of water balance. J Lab @&d
1983;101:351-71.

Hammond DN, Moll GW, Robertson GL, Chelmicka-
Schorr E. Hypodipsic hypernatremia with normal
osmoregulation of vasopressin. N Engl J Med 1988;31
433-6.

477



