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Psddohipoparatiroidizm Tip 1 A
Pseudohypoparathyroidism Type 1 A

sodohipoparatiroidi, hipoparatiroidi belirtilerine karsin, paratiroid
Phormon (PTH) diizeyinin yiiksekligi ve ekzojen PTH’ye yetersiz ya-
nitin oldugu hedef organ direncinden kaynaklanmaktadir.! Ilk kez
1942’de Fuller ve ark. tarafindan hipokalsemi, hiperfosfatemi, karakteristik

gelisimsel ve iskelet anomallileri olan bir grup hastada tanimlanmigtir.?

Psodohipoparatiroidizm, PTH’ye nefrojenik cAMP yanitina gore sinif-
landirilmaktadir. Psodohipoparatiroidizm Tip 1’de PTH verilmesine nefro-
jenik cAMP yanit1 azalmgtir.?

Albright’'in herediter osteodistrofisi (AHO); PTH reseptori Gsa subii-
nit eksikligi nedeni ile psédohipoparatiroidizm ile birlikte ¢oklu hormon
direnci gosteren, kisa boy, yuvarlak ytiz, burun koékii basiklig1, brakidaktili,
obezite ve kemik anomalileri bulgularinin oldugu genel bir tanimlamadir ve
PHP Tip 1a olarak adlandirilmaktadir.?

Diger bir klinik tablo ise; Gsa aktivitesi normal olan, direncin sadece
PTH i¢in s6z konusu oldugu ve anormal viicut 6zelliklerinin eglik etmedigi
durumdur. Psédohipoparatiroidizm Tip 1b olarak adlandirilan bu tabloda,
parathormona nefrojenik cAMP yanitinda azalma mevcuttur.?

Psodohipoparatiroidizm Tip 1c’de ise klinik tiimiiyle Tip 1a ile ayni ol-
masina kargin Gsa da defekt gosterilememis olup, muhtemelen adenilat sik-
laz sistemindeki fonksiyonel bir patoloji ile olugmaktadar.

Psodohipoparatiroidizm Tip 2 ise; digaridan verilen PTH’ye normal nef-
rojenik cAMP artig yanit1 alinmasina kargin fosfatiirik etkinin gozlenme-
digi tiptir.

Gsa geni (GNAS 1), 20. kromozomda 13 ekzondan olusan bir gendir. Bu
gendeki heterozigot inaktive edici mutasyonlar Gsa eksikligi ile sonuglan-
makta, hastalik otozomal dominant gegmektedir. Bu gendeki mutasyonlar
maternal gectiginde PTH Tip 1a’ya, paternal gectiginde ise psddopsddohipo-
paratiroidiye neden olmaktadir. Psodopsodohipoparatiroidide AHO fenoti-
pine ragmen PTH direnci yoktur ve PTH’ye nefrojenik cAMP yanit1 da
normaldir. Tedavisiz olgular normokalsemik seyretmektedir. Maternal ve pa-

Turkiye Klinikleri ] Pediatr 2013;22(2)



PSODOHIPOPARATIROIDIZM TiP 1 A

Derya TEPE ve ark.

ternal allellerin hedef dokulardaki etkisi farkli ol-
dugu i¢in ortaya farkli klinik tablolar ¢ikmaktadir.?

Psodohipoparatiroidizm Tip 1la kliniginde kla-
sik AHO fenotipi ile birlikte PTH direncine bagh
klinik ve laboratuvar bulgular eslik etmektedir. Yu-
varlak ay dede yiiziinde burun koki basiktir, meta-
karpal kemikler kisadir. Siklikla IV, V, I ve IIL
metakarplarda goriilmekte; II. metakarpta tek basina
gortilmektedir.* Metatarslardaki kisalik siklikla IV,
V, III ve I'dedir. El ve ayak bulgular1 dort yagindan
sonra belirginlesmektedir. Psédohipoparatiroidizm
monogenik obezite nedenlerinden biridir. Deri alty,
beyin ve kalpte kalsifikasyonlar goriilmektedir. Ti-
roid stimiilan hormon (TSH), lutein yapic1 hormon
(LH) ve folikiil uyarici hormon (FSH) de ayn1 G pro-
teini sinyal yolunu kullandiklar i¢in bu hormonlara
kars1 diren¢ de goriilebilmektedir. TSH direnci, ol-
gularin %50’sinde saptanmusgtir.>

Biyokimyasal bulgular; hipokalsemi, hiperfos-
fatemi ve yliksek PTH diizeyi ile karakterizedir.

Olgumuzda kisa boy, obezite, brakidaktili,
hafif mental retardasyon mevcuttu. Hipokalsemi ve
hiperfosfatemiye eslik eden PTH yiiksekligi PTH
direncini diigindtirmekte idi.

Bu olgularda hipokalsemik konviilsiyon, agir
tetani ve laringeal stridor gibi acil durum varsa
%10’luk Ca glukonat 1 mL/kg/dozunda iki katina
sulandirilarak damar yolundan yavas puse ile te-
davi edilir. Intravenéz tedavi tedricen azaltilarak
kesilir. [dame tedaviye 30-75 mg/kg/giin elemen-
ter Ca ile 4 dozda oral olarak devam edilir. Uzun
stireli tedavide ise kalsitriol 0,25-0,5 pg/giin bas-
langi¢ dozunda baslanir; maksimum doz 0,5-1,25
pg/glindiir. Tedaviye hiperkalsemi olusturmayan
normokalsemiyi saglayan en diisiik doz ile devam
edilmelidir.*®
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