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Kistik Fibrozisli Bir Olguda
Psddo-Bartter Sendromu

Pseudo-Bartter’s Syndrome in Patient
with Cystic Fibrosis

OZET Psddo-Bartter sendromu, hipokalemik hipokloremik metabolik alkaloz ile karakterize, kistik
fibrozisin de iginde bulundugu bir¢ok bobrek dis1 patolojilerden kaynaklanan klinik bir tablodur.
Alt1 aylik bir erkek hasta hipokalemi, hiponatremi, hipokloremi, metabolik alkaloz tablosu ile
hastanemize kabul edildi. Tetkiklerinde idrarda elektrolit atilimi normal, terde klor atilimu yiiksek,
serum renin ve aldosteron diizeyi artmug saptandi. Hastaya kistik fibrozis ve psodo-Bartter sendromu
tanis1 konuldu. Uygun siv1 ve elektrolit replasmani ile genel durumu ve biyokimyasal bulgular
diizeldi. Oral potasyum ve tuz destegi ile hastaneden taburcu edildi. Olgu 6zellikle sicak iklimlerde
elektrolit bozuklugu ve metabolik alkaloz tablosu ile bagvuran bebeklerde kistik fibrozis ile iligkili
psddo-Bartter sendromu ayrici tanisini vurgulamak amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Kistik fibrozis, psodo-Bartter sendromu

ABSTRACT Pseudo-Bartter’s syndrome is characterized with hypokalemic, hypochloremic meta-
bolic alcalosis and caused by many non-nephritic pathologies including cystic fibrosis. A six month
old male patient was admitted to our hospital with hypokalemia, hyponatremia, hypochloremia
and metabolic alkalosis. His laboratory investigations revealed normal urine electrolyte excretion,
increased chlor excretion in sweat, and renin and aldosterone levels. He was diagnosed as cystic fi-
brosis and pseudo-Bartter’s syndrome. General condition and biochemical markers of the patient
improved with adequate liquid and electrolyte replacement. He was discharged from the hospital
with oral potassium and salt prescription. The case prensented to emphasize the importance of dif-
ferantial diagnosis of cystic fibrosis related pseudo-Bartter’s syndrome in infants who suffer from
electrolyte abnormalities and metabolic alkalosis especially in hot climates.
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istik fibrozis (KF), otozomal resesif olarak kalitilan, epitel hiicrele-
rinde klor transportunun bozulmas: sonucu 6zellikle gastrointesti-
nal ve solunum sisteminin etkilendigi, yaygin ve ciddi tutulum
gosteren herediter hastaliklardan birisidir."” Hastalik beyaz irkta daha sik
gortilmektedir ve klinik spektrumu oldukga genistir.? Kronik solunumsal
ve gastrointestinal semptomlar hastaligin en sik bagvuru seklidir. Ancak so-
lunum ve gastrointestinal bulgularin 6n planda olmadig1 bebek olgularda,
ciddi elektrolit ve asit baz bozuklugunun eslik ettigi dehidratasyon klinigi
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primer bagvuru sekli olabilmektedir.? Psodo-Bart-
ter sendromu (PBS) olarak tanimlanan bu tabloda
hipokalemi, hipokloremi, metabolik alkaloz ile bir-
likte serum renin ve aldosteron diizeyinin yiiksek
olmasi karakteristiktir ve tabloya ¢ogunlukla hipo-
natremi eglik etmektedir.?? PBS’da kan basinc1 de-
gerleri normaldir ve kistik fibrozisin de iginde
oldugu yanlis ditiretik veya laksatif kullanimyi, sik-
lik kusma, konjenital klor kaybettiren diyare gibi
bobrek dis: heterojen bir grup hastalikta ortaya ¢1-
kabilmektedir.® Bu yazida hipokalemi, hipona-
tremi, dehidratasyon ve hipo-kloremik metabolik
alkaloz tablosunda bagvuran, KF ve PBS tanisi ko-
nulan bir bebek olgu sunulmustur.

IOLGU SUNUMU

iki buguk ayliktan itibaren huzursuzluk, halsizlik,
kilo alamama yakinmalar olan 6 aylik erkek olgu,
son bir haftadir sikayetlerinin artmasi {izerine has-
tanemize getirildi. Oykiisiinden tekrarlayan ates
yiiksekligi, ara ara kusma ataklarinin oldugu ve bu
stire igerisinde iki kez akut bronsiolit nedeniyle
tanin perinatal dykiisii ve soy ge¢misinde bir 6zel-
lik saptanmadi. Anne baba arasinda akrabalik
yoktu. Motor mental gelisimi yasina uygun olan ol-
gunun sadece anne siitii ile beslendigi 6grenildi.
Agirlik ve boyu <3 persentil, bag cevresi 10-25 per-
sentil, kalp tepe atim1 130/dk, solunum say1s: 48/dk,
kan basinc1 90/50 mmHg, deri turgor tonusu azal-
mis, halsiz, bitkin gériintimdeydi. Akciger oskiil-
tasyonunda ekspiryum wuzunlugu ve sibilan
ronkiisleri mevcuttu. Karaciger kot kavsinden iti-
baren 4.5 cm olarak palpe edilen hastanin diger sis-
tem muayeneleri olagan bulundu. Laboratuvar
incelemesinde hipokalemi, hiponatremi, hipoklo-
remi, metabolik alkaloz saptanan hastanin serum

renin ve aldosteron diizeyi artmis saptandi (Tablo

Masallah CANDEMIR ve ark.

1). Idrarda elektrolit atilimi normal olarak belirle-
nen olgunun, terde Cl seviyesi “macroduct” yon-
temi ile iki kez yiiksek bulundu (90-97 mmol/L).
Hasta bu bulgularla KF ve PBS olarak kabul edildi.
Intravenoz siv1 ve elektrolit replasmani ile genel
durumu diizelen olgunun yatisinin, 6. giiniinde
metabolik alkalozu normale déndii. Oral beslen-
meye baslanan hastaya 0.5 g/kg/giin oral sodyum
kloriir, 2 mEq/kg/glin oral potasyum sitrat verildi.
Bu dozlarla elektrolit anormalligi gézlenmeyen
olgu kistik fibrozise y6nelik izlem programina
alind.

I TARTISMA

Bebeklik doneminde elektrolit dengesizligi ile bir-
likte metabolik alkaloz nadir goriilen bir metabolik
bozukluktur. Pilor stenozu, klor kaybettiren di-
yare, potasyum kaybettiren nefropati, Bartter send-
romu, tiazid ditiretiklerinin kullanilmasi, uzun
stiren gastrik drenaj, siklik kusma, KF, klordan fakir
formulalar ile uzun siireli beslenme en sik goriilen
nedenlerdir.*> Bartter sendromunda elektrolit
kayb1 bobrekler yolu ile gerceklesirken, kaybin
bobrek dist yollardan olustugu hipokloremi, hipo-
potasemi ve metabolik alkaloz yaninda, artmig
renin ve aldosteron diizeyi ile birlikte kan basinci-
nin normal seyrettigi diger durumlar PBS olarak
adlandirilmaktadir.'?

Kronik solunumsal ve gastrointestinal semp-
tomlar KF’in en sik tutulum seklidir ancak hafif ve
orta diizeyde gastrointestinal ve solunum sistemi
semptomlar: olan bebeklerde ciddi asit-baz ve elek-
trolit bozuklugu hastaligin baslangi¢ bulgusu ola-
bilir. Bu yas grubunda agiklanamayan metabolik
alkaloz tablosu ayirici tanisinda KF ve PBS goz
ontinde bulundurulmalidir.!?¢ Ayrica KF tanisi
almig olan bebekler de metabolik alkaloz ile birlikte
hiponatremi, hipokloremi, hipopotasemi ataklari

TABLO 1: Olgunun basvuru anindaki laboratuvar bulgulari.

WBC PIt Hb Na K Cl CRP
g/dl mm? g/dl mmolL mmoll mmoll  mg/dl
20.000 479.000 11.3 122 2.9 70 0.9

Ca Mg pCO, HCO, Renin Aldosteron
mg/dl  mgidl pH  mmHg  mmoll ng/ml/saat py/d|
10.1 22 760 316 31.1 58 2700

Hb: Hemoglobin, Plt: trombosit sayisi, WBC: beyaz kiire sayisi, Na: sodyum, K: Potasyum, CI: Klor, CRP:C reakif protein, Mg: Magnezyum, Ca: Kalsiyum, P: Fosfor
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ile bagvurabilirler.1>¢ Bu epizodlar 6zellikle sicak
ve kuru iklimlerde, terde siv1 ve elektrolit kaybi-
nin fazla miktarda oldugu yaz mevsimlerinde go-
rillmesine ragmen, bazi bolgelerdeki kiiltiirel
farkliliklar sebebiyle kis aylarinda fazla kiyafet giy-
dirme nedeniyle bu mevsimlerde de goriilebilmek-
tedir.?”® Fustik ve ark., Makedonya’da 12 ayin
altinda yeni tani alan KF hastalarinda PBS klinigi-
ninin %16.5 hastada ortaya ¢iktigini, bu bagvuru-
larin yaz aylar1 ve sicak hava ile iligkisini
bildirmislerdir.? Sojo ve ark., KF’li ispanyol ¢ocuk-
larinda PBS sikligini %16.3, Yalcin ve ark. ise ayn1
yas grubundaki Tiirk ¢ocuklarinda bu orani %18.1
olarak rapor etmiglerdir.”? Bizim olgumuz daha
once 2 kez bronsiolit nedeniyle tedavi edilmisti.
Bize bagvurusunda malniitrisyon, hepatomegali ve
solunum sistemi dinleme bulgular: saptanmigti. KF
tanis1 mevcut 6ykii, klinik bulgular ve ter testinin
2 kez pozitif saptanmasi ile ilk kez hastanemizde
konuldu.

KF olgularinda PBS, 6zellikle kiigiik ¢ocuk-
larda daha sik goriilmektedir. Bunun nedeni ola-
rak, cogunlukla bu donemde sadece anne siitii ya
da disiik sodyum icerigi nedeniyle anne siitiine
benzeyen formulalar ile beslenme ve fazla terleme
sorumlu tutulmaktadir. Ayrica biiyiik ¢ocuklarda
elektrolit bozuklugunun daha fazla aldosteron sali-
nimi ve disardan daha kolay tuz alimi ile kompanse
edilmesi, bu yas grubunda hastaligin daha az tespit
edilmesine sebep olmaktadir.? Ayrica, kiiciik ¢o-
cuklarda araya giren kusma ve gastroenterit atak-
daha da
siddetlendirmektedir. Terde klor atilimi diizeyi ile

lar1 tabloyu bu yas grubunda
hastaligin siddeti arasinda iliski yoktur ve yapilan
bir calismada PBS olan ve olmayan KF’1i hastalarda
terdeki elektrolit degerleri arasinda anlamh bir fark
bulunmamugtir.? Literatiirdeki bilgilere benzer se-
kilde bizim olgumuzda da, bagvuru yas1 kiiciiktii ve
son donmelerde belirginlesen kusma ataklar ta-
nimlanmaktaydi. Ayrica hastamizin bulundugu yer
Ege Bolgesi olup Tiirkiye'nin sicak bolgelerinden-
dir.

KF’li bebeklerde terde asir1 miktardaki tuz
kayb1 ve dehidratasyona bagl olusan hipovolemi-
nin renin-aldosteron sistemini aktive ettigi, aldos-
teronun da bobrekte distal tiibiillerde sodyum
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emilimini, potasyum ve hidrojen iyonlarinin ise sa-
linimimi arttirdig: ve bunlarin sonucu olarak da
metabolik alkaloz ve hipopotasemi gelistigi bildi-
rilmektedir.'

PBS, elektrolit kaybinin bobrek yoluyla gelis-
tigi Bartter Sendromundan idrar elektrolit diizeyi-
nin normal saptanmasiyla ayrilmaktadir.>"' Bizim
olgumuzda da kronik sodyum kaybina sekonder
gelisen renin ve aldosteron yiiksekligi olup idrarda
elektrolit atilimi normal sinirlardaydi. Metabolik
alkalozun devam ettigi olgularda, serum iyonize
kalsiyum diizeyinin azalmasina bagli olarak tetani,
kas spazmlari, nébetler gelisebilmekte ve bu da hi-
poventilasyona ve atelektazilere neden olup solu-
num yetmezligi tablosunu agirlagtirmaktadir.'>'3
Bu nedenle hastalarin erken tani almas: ve tedaviye
erken baglanmasi 6nemlidir.

KF hasta serilerinde yapilan mutasyon ¢alig-
malarinda, Fustik ve ark. KF ile PBS birlikteligi
gozlenen tim hastalarda “Cystic fibrosis trans-
membrane conductance regulator” (CFIR) mutas-
yonu saptamislardir ve biyokimyasal anormalligin
ciddi mutasyonlarla ilgili olabilecegi goriistinii or-
taya atmiglardir.” Ancak bu ¢alismada PBS gelis-
meyen grup ile karsilagtirma yapilmamistir. Yal¢in
ve ark. ise tiim KF hastalarin yaklagik yarisinda
CFTR mutasyonu saptamislardir ve mutasyon stk-
I1g1 acisindan PBS gelisen ve gelismeyen iki grup
arasinda fark olmadigini, hafif mutasyonlarda da
PBS kliniginin gelisebildigini bildirmislerdir.’
Bizim olgumuzda da AF508 dahil 6 farkl1 mutasyon
arastirild: ancak calisilan mutasyonlardan hi¢ biri
saptanmadi.

Tedavide eksik olan iyonlarin yerine konul-
masi esansiyeldir ve uzun donem izlemde ilave sod-
yum kloriir verilmesi gerekebilmektedir.
Olgumuzun biyokimyasal bozukluklar intravendz
siv1 ve elektrolit replasmani ile 6 giin i¢inde nor-
male déndii. idame tedavisi 0.5 g/kg/giin oral sod-
yum kloriir, 2 mEq/kg/glin oral potasyum sitrat

olarak diizenlendi.

Sonug olarak, PBS’nun sicak iklime sahip bol-
gelerde anne siitii ile beslenen kiiciik ¢ocuklarda,
KF’in baglangic klinik tablosu seklinde ortaya ¢ika-
bilecegi goz 6niinde bulundurulmalidir.
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