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Ö z e t 

l' lipokalemik metabolik alkaloz ile seyret/en kalıtsal reııal 
lıthiilev hasıobldar iBartler benzeri sendromlar I a tipe ayrıla
bilir; ııeoııalal Bartter scııdnmnı (lip I ye II), klasik Bartter 
scıtc/roınn (l'iplll/ ve (iilelıııaıı setulroııııı. Hastanemize 
hıpokalcmık melabulil alkaloz ile başvurarak Bartter ve 
(iilelıııaıı semlroınu tanısı akın 2 hasta literatür güzden geçi
rilerek sımu/mnşlıır. Olgu I: Pollhidramııioz ve prematiirite 
öyküsü bulunan 2,5 aylık kız. yüze hıka/ize koııvülslyon. 5 
gündür devam eden halsizlik ve kusma yakınmalartyla. başvur
du. Delıidrutasvoıı, gelişme geriliği, normolansivoıı, hipokale-
ıııı. ıııelabo/ik alkaloz. lıijioklorcıııı. lüpoııatrenü. lüpomag-
ııezemi. idrarda artmış K/ Cb. Ca" + . Mg' ] atılımı, hiper-
reııiııeıııi ve poliüri (10 ml/kg.saal) saptandı; Bartter sendromu 
olarak değerlendirildi. K' tedavisi ve ibııprofeıı ile klinik ve 
laboratuar düzelme sağlandı. Olgu 2: <S yaşında erkek, kas 
krampları yakınması ile başvurdu. Gelişme geriliği, normolan
sivoıı, hıpokaletııi, metabolik alkaloz, lıipouıagııezeuıi, idrarda 
artmış l\ :, Ok. Mg' ' atılımı. Iıipokalsüri, lıijierreııinemi ve 
normal idrar miktarı (2 ml/kg.saal) saptutıdı. Böbrek biyop
sisinde jııksiaglomerüh-r hiper/ılazi bulundu. Gitelman sendro
mu olarak değerlendirildi: magnezyum ve potasyum tedavisi 
ile düzelme sağlandı. Ağır iyon dengesizliklerinde reııal kayıp
ların akla getirilmesi ve araştırılması önerildi. 
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Summary 

The inherited renal tubular disorders with hypokalemic 
metabolic alkalosis (Bartter-like syndromes) eon be described 
in three, different (onus; neonatal Banter syndrome (TYJIC I and 
II), classic Bartter syndrome (Type III) and Gitelmau syn
drome. In ibis article we reported two cases with Burlier svu-
ilrome ami Gitelmau syndrome with literature review. Cose I: 
2.5 month-old girl who was born after a pregnancy complicat
ed by polyhydramnios, premature delivery referred to the hos
pital with eniesis, jaligue for 5 elavs ami convulsions localized 
to the face. She had dehydration, growth failure, normotension, 
hypokalemia, metabolic alkalosis, liypochloraemia. hyponat
remia, hypomagiicsenua, high urinary excretion of K". Cb, 
Ca++, Mg+T, hypcrreninemia and polyuria (10 ml/kg/hoiir). 
The ease was diagnosed as Bartter syndrome. Clinical and 
laboratory findings improved after potassium siip/ileincnlulioii 
and ihuprofen therapy. Case 2: H year-old boy, who was re
ferred to the hospital with muscle cramps. He hail growth fail
ure, normotension. hypokalemia, metabolic alkalosis, hvpo-
inagnesemia, high urinary excretion of/C, Ck. Mg+f low uri
nary excretion of calcium, hypcrreninemia and normal urinary 
output (2 ml/kg/hoiir). Juxtaglomerular hyperplasia was /omul 
in his kidney biopsy. The ease who was diagnosed as Gilclmau 
syndrome, treated by Mg++ and K+ supplementation. Wc sug
gest that in the eases with severe ion imbalance must be search 
lor renal wasting. 

Key words: Bartter-like syndromes. Banter syndrome. 
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Hipokalcmik metabolik alkaloz ile seyreden 
kalıtsal renal tubüler hastalıklar (Bartter benzeri 
sendromlar) 3 farklı tipe ayrılabil ir ; neonatal 
Bartter sendromu (tip I ve II), klasik Bartter sendro
mu (Tip III) ve Gitelman sendromu. Renal kayıp 
nedeni ile benzer ağır iyon dengesizliği tablosu 
oluşturmalarına karşın; genetik bozukluğun, fiz-
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yopatolojiııin, klinik vc tedavinin farklı olduğu sık 
görülmeyen bu hastalıklar son yıllarda moleküler 
genetik bulguların ışığında daha iyi anlaşılmıştır 
(Tablo 1) (1). Bu sendromlardan Bartter (neonatal 
'?) ve (i ı telman sendromltı iki olgu birlikte sunul
muştur. 

Olgu S u n u m l a r ı 

Olgu 1: Gebelikte pohhıdraıunıoz öyküsü bu
lunan. 2" akraba anne-babadan prematüre doğan 
2,5 aylık kız bebek. Yüze lokalize konvülzüyon, 
5 gündür devanı eden halsizlik ve kusma yakın-
malanyla başvuran olguda ağır dehidratasyon, 
gelişme geriliği ve normal kan basıncı saptandı. 
Laboratuar incelemelerinde hipokalemi, metabolik 
alkaloz, hipoklorcmı, hiponatremi, hipomagneze-
mi, idrarda artmış K \ C f . C a , Mg~ atılımı, hiper-
renmemi ve pohüri (10 ml/kg/saat) bulundu 
(Tablo 2). Batın ullrasonografısinde her iki böbrek 
korlcksınde ekojenite artışı vardı. Olgu Bartter 
sendromu olarak değer lendir i ldi . Hidrasyonu 
düzel t i lerek, gerekli iyonlar yerme konuldu. 
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Tedaviye tam yanıt al ınamaması üzerine prosto-
glandin inhibitörü (ibuprofen) başlandı; klinik ve 
laboratuar bulgularda iyileşme gözlendi. İdame 
tedavisinde olgumuz ibuprofen ile birlikte günde 
4 defa 500 mg potasyum klorür kullanıyordu. 

Olgu 2: 2" akraba anne-babadan doğan, S ya
şında erkek çocuk. Yaygın kas krampları yakınması 
ile başvurdu. Gelişme geriliği dışında tüm fizik 
incelemesi ve kan basıncı ö lçümü normaldi. 
Laboratuar incelemelerinde hipokalemi, metabolik 
alkaloz, hipomagnezemi. idrarda artmış K\ CT. 
M g T " atılımı, hıpokalsüri, hiperrenınemı saptandı 
(Tablo 2). İdrar miktarı 2 ml/kg/saat idi. Batın ııl-
trasonografisi normaldi. Böbrek biyopsisinde 
juks taglomerüler hiperplazi bulundu (Şekil 1). 
Olgu Gitelman sendromu tanısı aldı; magnezyum 
ve potasyum tedavisi ile yakınmalar belirgin 
düzeldi. 

T a r t ı ş m a 

Klasik Bartter sendromu renal klorid kanalları 
(CIC-Kb) geninde mutasyon veya geniş delesyon-

Tablo 1. Bartter benzeri sendrom tipleri vc genetik özellikleri (1). 

S en d rom Kalıtını ( icn l .oküs (ien Ürünü 
Neonatal Kariler (,ıi|> D OK I5ql5-2I S L C 1 2 A 1 Na-K-2C1 kolransporler (veya N K t ' ( ' 2 . ) 
Neonaial Kariler (tip I) OR I 1 q24-25 K C N J I Renal potasyum kanalları R O M K 
Klasik Kariler OR Ip36 C I . C N K B Renal klorid kanalları C J C - K b 
(HlelnKin OR I 6q I 3 S L C 1 2 A 3 N a - C l kotransporter (vcyaT.SC) 
OR" - oto/omal resesif 

Tablo 2. Gitelman ve Bartter sendromlu olgularımızın laboratuar bulguları ve laboratuar normal 
değerleri. 

Kartler sendi" ( i ı le lman .sendromu Normal Değer ler 

İdrar Mık lan 10 ml 'kg / saal 2 ml/kg/saat 1 -3 mi /kg/saat 
p i l 7.59 7.61 7.35-7.45" 
H U ) , 55.6 3 1.9 21-28 mınol /L 
("a"', kreal. 0.76 0.04 0.05-0.20 spot idrar 
Ca a l i l imi i 2.5 0.01 •••4 mg / kg/24 saat 
Renin -50 60 •" 16.6- <4.4 ng,ınI. /saat 

Serimi İdrar Serum İdrar Serum İdrar 
Na ]0s 79 134 132 136-146 ml/.q/l. <40 ml /q 1 
K 2.0 îs() 2.4 58 3.5-6.0 m l : q / l . 2.5-1 25 ml/q 1. 
C l 79 159 104 112 98-106 ml;q L 1 5-40 ml'û] <1 
Ca 4.0 4.4 4.3 1.2 4.4-5.4 mEq L 2.5-20 nıl:t | d 
M i ! 0.7 3.7 0.9 7.4 1.3-2.1 mEq/r. 0.08-3.1 nıl:i]:l.. 
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Şekil I . ( i i le lman sendromiu olgumuzun böbrek biyopsisinde 
juks tag lomerü le r lıiperplazi. 

[ar ile Henle kulpu çıkan kısmında klorür reabsorb-
siyonıı bozulması sonucunda polihidramnioz ve 
prematüre doğum öyküsüne sık rast lanılan; 
yaşamın genellikle ilk 2 yılında ortaya çıkan; 
poliüri, polidipsi. kusma, kabızlık, tuz kaybı, de-
hıdralasyona eğilim ve büyüme geriliği yapabilen 
bir scndromdıır. Hipoklorcmi, bipokalemi, metabo-
lik alkaloz. hiperrentnemi, idrarda artmış N a \ Cl" , 
K' ve prostoglandin at ı l ımı, norm o veya 
hıperkalsüri, idrar konsantrasyon kaybı ve normal 
kan basıncı ile karaktenzedir (2). Ncoııatal Barttcr 
sendromu N a - K - 2 C I kotransporter veya renal potas
yum kanallarında ( R O M K ) genetik heterojen mıı-
tasyonlar sonucu ortaya çıkan, klasik Barttcr 
sendromundaıı değişik olarak neonatal dönemde 
masif poliüri, yaşamı tehdit eden dehidratasyon 
atakları, ağır hiperkalsürı ve erken nefrokalsinoz 
gelişimi ile karakterizedir (3). Hastalığa nadiren 
tipik yüz görünümü, şaşılık ve nörosensorial işitme 
kaybı eşlik edebilir (4). Amnion sıvasında klor 
ölçümü ve trofoblastik D N A analizi ile prenatal 
tanı konabilir (5). Gitelman tarafından tanımlanan 
sendrom ise distal tubiil Na J -CT kotransport protein 
gem mutasyonu sonucu ileri çocuklukta özellikle 
kas krampı ve güçsüzlük adakları, tekini ve ağır 
h ıponıagnezemi ile beliren, gel işme geril iği , 
poliüri , nefrokalsinozun belirgin olmadığı bir 
scndromdı ı r (6) ve hipokalsüri (7) saptanır. 
Polihidramnioz ve prematüre doğum öyküsü ve 
idrarda artmış prostoglandin atılımı genellikle yok
tur. Olgularımızın aile taramalarında otozomal rc-
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sesif geçiş gösteren bu hastalıklarla i lgi l i hasta kişi 
saptanmamıştır. 

Bu sendromlar normal kan basıncı saptanması 
ile mincrclokoılikoid fazlalığından; idrarda klorür 
atılımının artmış olması ile uzun süreli ishal-kus-
ıııa, dıetde yetersiz klor alımı, konjenital klorür di
tmesi, kisiik fibrozis, meyankökü, cis-platiıı, lak-
satif, pentamidine, siklosporin, aminoglikozid veya 
diüret ik kul lanımı ile ortaya ç ıkabi len 
pseudoBartter sendromundaıı ayrılabilir (8). 

Barttcr benzen sendromların ayrımında idrar 
kalsiyum atılımı önemlidir. Gitelman sendromu 
hipokalsüri varlığıyla diğer ik i sendromdan ayrıla
bi l i r (7). Neonatal Barttcr s end rûmunda ağır 
hiperkalsüri vardır ve sıklıkla nefrokalsinoz ile 
sonuçlanır (9). Jukstaglomerüler lıiperplazi her 3 
tipde rastlanılabilen bir bulgudur; Barttcr sendromu 
olguların büyük çoğunluğunda, Gitelman sentim
in unda ise daha nadir saptanmaktadır . Barttcr 
sendromlu olgumuzda ultrasonogram eşliğinde 
biyopsi denenmiş, ancak korteks kalınlığı yeterli 
olmadığı için başarılı o lunamamış , diğer olgumuz
da ise lıiperplazi göstc-rilmiştir. Neonatal dönem 
dışında klasik ve neonatal Barttcr sendromu bulgu
ları çok benzerdir. Ağır hıperkalsüri ve nefrokalsi
noz varlığı neonatal formu daha çok düşündürme
lidir. Olgularımızda idrar bulguları, normal kan 
basıncı, belirgin artmış idrar C l " değerleri ile 
Barttcr benzeri sendromlar düşünülmüştür. İkinci 
olgumuz yaşı, kas krampları ve hipokalsürisı ile 
Gitelman sendromu olarak değer lendi r i lmiş t i r . 
Bir inci olgumuzun bulgularının neonatal dönem
den hemen sonra ortaya ç ıkması ve ağır 
hiperkalsüri neonatal Barttcr sendromu düşün
dürmekle birlikte ncfrokalsinozunun olmaması , 
daha önemlisi genetik inceleme yapı lamamış ol 
ması nedeniyle kesin ayrını mümkün o lamamış
tır. 

Neonatal Barttcr sendromunda sıvı kayıp
larının ve elektrolit dengesizliğinin düzeltilmesi 
tedavinin temelini oluşturur. Prostaglandin sentez 
inhibitörleri özellikle indometazin 1 mg/kg gibi 
çok düşük dozlarda dahi etkili tedavi sağlamak
tadır. Bu ilacın 4-6 haftadan önce kullanılması 
nekrotizan enterokolit riski nedeniyle tehlikeli ve 
genellikle gereksizdir. İndometazin ile hipcrkal-
siirinin belirli ölçüde azalmakla birlikle devam 
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etmesi nefrokalsınoz gelişimine neden olabilir. 
Potasyum kloriir tedavisi neonatal Bartter sendro-
munda genellikle gereksizdir veya düşük dozda 
kullanılmaktadır (1). Uygun tedavi ile bu hastalar
da yaşa uygun büvüme ve entelektüel fonksiyonlar 
sağlanabilir; ancak yıllar içerisinde kronik tübülo 
mtcrsıtisyel ncfropati gelişimi görülebilmektedir 
(10). Klasik Bartter sendromunda potasyum te
davisi her zaman gereklidir, fakat verilen potasyum 
böbrekler ile hızla kaybedildiği için genellikle tek 
basma yetersizdir. Potasyum tutucu diüretikler 
başlangıçta etkili olmakla birlikte etkilen geçicidir. 
Bu hastaların tedavisinde Prostaglandin sentez In
hibitorien (indometazin 2-5 mg/'kg/gün, Ibuprofen 
20 ıng/kg/gün, asetil şahsilik asit 100 mg/'kg/gün) 
en yararlı tedavidir. Prostoglandin sentez inhibitör-
len ile uzun süreli tedavi yeterli büyümeyi sağla
maktadı r (11). Erişkinlerde kullanı labi len an-
jıotensin konvcrtıng enzim inhibitörlen için çocuk
larda yeterli bilgi yoktur ve yan etkileri fazladır 

(12) . Gilelman sendroımı magnezyum tuzları, özel
likle MgC'U ile tedavi edilir ve prognozu çok iyidir 
(13) . Bartter sendroımı olgumuzda iyon tedavisine 
eklenen ibuprofen, Gıtelman sendromu olgumuzda 
yalnız iyon tedavisi ile düzelme sağlanmıştır. 

Ağır iyon dengesizliği özellikle hipokalemi 
gözlenen olgularda renal kayıplar düşünülmeli ve 
Bartter benzeri sendromlar araştırılmalıdır. 
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