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ÖZET 
Bu olgu, famillal primer hiperoksalürili bir çocukta 

nefrotlk sendrom gelişmesinin ilginç olması ve literatürde 
benzer bir olgunun yayınlanmaması nedeniyle sunuldu. 
Hiperoksalüri ile nefrotik sendrom birlikteliği ve 
hiperoksalüriye bağlı gelişen komplikasyonlar literatür 
bulgularıyla tartışıldı. 
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S U M M A R Y 
A case of nephrotic syndrome associated with 

familial primary hyperoxaluria was presented. The 
coincidence of nephrotic syndrome with primary 
hyperoxaluria in a child was considered interesting 
because of no reported similar case in the literature. The 
case was discussed according to the literature findings. 
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Oksallk asit çoğunlukla gllsinin gllosilik asit yoluyla 
oksldasyonundan ve az miktarda da askorbik asitin ok-
sidasyonundan oluşur. Primer hiperoksalüri (oksalosis), 
glisin metabolizması defektine bağlı oksallk asitin atılı­
mında artış ile seyreden ve otosomal resesif geçen bir 
hastalıktır. Gl isin metabolizmasında yer alan alanin 
glyoxylate aminotransferaz (tip 1) ve d-gliserik asit de-
hidrogenaz (tip 2) enzimlerinin eksikliğine bağlı vücutta 
oksalatın artması sonucunda; böbreklerde kalsiyum ok­
salat birikmesi ile hematüri, nefrolithiasls, üriner enfek­
siyon ve sonunda kronik böbrek yetmezliğine yol açan 
bir hastalıktır (1-3). 

Famillal primer hiperoksalüri tanısıyla kliniğimizde 
izlenen bir olguda nefrotik sendrom gelişmesi ve litera­
türde bu birlikteliğe rastlanılmaması nedeniyle ilginç bu­
lunarak sunuldu. 

OLGU SUNUMU 
S S , 5.5 yaşındaki erkek hasta göz kapaklarında 

ve karnında şişlik, az idrar yapma yakınmalarıyla kli­
niğimize yatırıldı. Öyküsünden bir üniversite hastane-
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sinde 7 yaşındaki kız kardeşine klinik bulgular ve böb­
rek biopsisi sonucu hiperoksalüri ve nefrotik sendrom 
tanısı konulduğu ve kronik böbrek yetmezliği sonucu 2 
yıl önce eksitus olduğu, bu nedenle hastamızın da 
araştırıldığı ve hiperoksalüri tanısı konulduğu öğrenildi. 
Olguda 21 ay sonra nefrotik sendrom geliştiği, steroid 
tedavisine başlanıldığı ve tedavinin muntazam olarak 
uygulanmadığını, ödem ve asit nedeniyle tekrar kliniği­
mize başvurduğu ve anne babasında akrabalık olmadığı 
öğrenildi. 

Fizik İncelemede: ateş 36C, nabız 120/dk, solu­
num 32/dk, kan basıncı 100/80 mmHg, ağırlık 22 kg 
(75p), boy: 109 cm (50p) idi. Genel durumu orta, şuu­
ru açık, cilt rengi soluk, göz kapakları ve yüzü ödernll, 
akciğer sesleri kaba, karın distandü idi. Karnında asit 
ve skrotal hernisi vardı. Laboratuar bulgularında: idrar 
dansitesi 1025, reaksiyon asit, protein +++ idi ve idrar 
sedimentinde 5-6 lökosit ve oksalat kristalleri vardı. 
Hemog lob in 13.3 g /d l , hematokr i t % 3 6 , lökos i t 
10200/mm 3 , periferik yaymada nötrofil %32, lenfosit 
%66, monosit %2 olup, eritrositler normokrom, normo-
siter idi. Eritrosit sedimantasyon hızı 70 mm/saat bu­
lundu. Biyokimyasal incelemelerde açlık kan şekeri 116 
mg/dl, Na 135 mEq/Lt, K 4.8 mEq/Lt, Ca 8.4 m g/dl, 
üre 83 mg/dl, kreatinin 0.9 mg/dl, ürik asit 13.6 mg/dl, 
total protein 4.6 g/dl, albumin 2 g/dl, globulin 2.8 g/di, 
kolesterol 1150 mg/dl, total lipid 2500 mg/dl, HDL 43 
mg/dl, LDL 607 mg/dl, alkalen fosfataz 90 U/dl, S G O T 
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29 lU/dl, S G P T 10 İU/di, idrarda protein: Esbach yön­
temi îie 7.5 g/m 2/gün, idrar Na 40 mEq/L, idrar K 14 
mEq/L, idrarda oksalat (titrimetrik) 523 pmol/L (normal 
160-320 umol/gün), idrar oksalatı (enzimatik): 673 
umol/L/gün (normali 140-420 umol/gün), kreatinin kle-
rensi 16.9 ml/dk/1.73 m 2 , peritoneal sıvıda protein 550 
mg/dl, şeker 81 mg/dl, rivalta +++, asit sıvısı kültü­
ründe ve idrar kültüründe üreme olmadı. Radyolojik in­
celemelerde direkt karın radyografisinde karında asite 
bağlı distansiyon IVP'de böbrek boyutlarında minimal 
artış, ultrasonografide grade I parankimal böbrek has­
talığı ve batında serbest asit saptandı. Olguda ve 
kardeşinde benzer klinik ve laboratuar bulgularının sap­
tanması nedeniyle familial primer hiperoksalüriye bağlı 
sekonder nefrotik sendrom düşünüldü. Hastanın belir­
gin asitinin olması, kan proteinlerinin düşük olması ne­
deniyle 2 kez triamteril 2 mg/kg po verildi. Hastada pe­
ritonit geliştiğinden sefotaxım 150 mg/kg IV ve gentami-
sin 5 mg/kg/gün IV başlandı. Asil i ve ödemi azalan 
hastaya prednisolon 60 m g /m 2 po başlanıldı. Olgu ste-
roid tedavisine kısmi yanıt verdi ve kontrollarla izlen­
mek üzere taburcu edildi. 

TARTİŞMA 
Primer hiperoksalüri, klasik olarak tanımlandığı 

şekliyle glisin metabolizmasının otozomal resesif geçen 
nadir bir hastalığı olup, biyokimyasal olarak oksalat ve 
glikolat sentez ve atılımında artışla karakterizedir ve kli­
nik olarak ürollthiasis, nefrokalsinosis ve ciddi olgularda 
oksalosis görülür (1-3). 

Olgumuzun kardeşine 2 yıl önce bir üniversite kli­
niğinde klinik bulgular ve böbrek biyopsisi ile primer hi­
peroksalüriye bağlı nefrotik sendrom ve kronik böbrek 
yetmezliği tanıları konulmuş ve izlemde iken eksitus ol­
muştur. Olgumuz aynı hastanede 2 yıl önce kardeşinin 
hastalığı nedeniyle incelenerek hiperoksalüri tanısı almış 
ve 21 ay sonra da olgumuzda nefrotik sendrom ge­
lişmiştir. Primer hiperoksalüride genellikle böbrek prok-
simal ve distal tübüllerde kalsiyum oksalat birikmesine 
bağlı nefrolithiazise rastlanmasına karşın, olgumuzda 
henüz böbrek taşı oluşumuna rastlanmamasına rağmen 
kalsiyum oksalat birikmesine bağlı sekonder nefrotik 
sendrom bel ir t i ler inin görü lmes i i lg inçt ir . Her iki 
kardeşte de primer hiperoksalüriye bağlı nefrotik send-
romun gelişmesi nedeniyle hastalığın ailevi bir gidiş 
gösterdiği kabul edildi. Literatür taramasında primer hi­
peroksalüriye bağlı nefrotik sendrom gelişen olguya 
rastlanılmadı. Olgumuzda enzim çalışması yapılama­
dığından hangi klinik tip olduğunu kesin olarak söyle­
mek mümkün olmamakla birlikte olgunun klinik bulgula­
rı tip 1 hiperoksalüriye uymaktadır. Primer hiperoksalü­
ride enzimin moleküler yapısında, düzeyinde ve hasta­
ların klinik bulgularında (başlama yaşı, ilerleme hızı, 
böbrek yetmezliği görülme hızı gibi) heterojenite görül­
düğü rapor edilmiştir. Bu nedenle olgunun yaşamının 
ileri yıllarında böbreklerinde oksalat taşlarının birikimine 
bağlı kronik böbrek yetmezliği beklenir (4). 

Çocukluk yaş grubunda üriner sistem taş hastalığı 
insidansı 1/1000 ile 1/7000 arasında değişmekte ve taş 
tiplerinde uluslararası farklılıklar gözlenmektedir. Ka l ­
siyum oksalat bütün böbrek taşlarının üçte ikisinde ma­
jor komponenti oluşturmaktadır. Avrupa kaynaklı yayın­
larda enfeksiyon taşlarının en sık görüldüğü bildirilme­
sine karşın ABD'de en sık metabolik tip taşların görül­
düğü rapor edilmiştir (5). Kalsiyum oksalat taşları insi-
dansını Paulson %68.2, Remzi %61.8 sıklıkta rapor et­
mişlerdir (5,6). Hiperoksalüri hasta grubunda ufak bir 
yüzdede kalsiyum oksalat taşı oluşumundan sorumlu­
dur, idrarla oksalat atılımında artış; oksalat veya onun 
prekürsörlerinin fazla yenilmesi, pridoksin eksikliği veya 
herediter geçen enzim eksikliği (primer hiperoksalüri tipi 
1 ve tip 2) sonucu gelişebilir, idiopatik kalsiyum oksa­
lat taşlarının genellikle multifaktorial oluştuğu kabul edil­
mektedir. Metabolik nedenler, eksojen diyet alımı, solu­
bilité faktörleri çözünmeyen kalsiyum oksalat taşlarının 
oluşumuna neden olmaktadır (7,8). 

Pı iner hıperoksalürinin tedaviside piridoksin, kal­
siyum carbimide, oral fosfat, sitrat, metilen mavisi, he-
modializ ve böbrek transplantasyonu denenmiş ve ke­
sin tedavisi mümkün olamamıştır (9-14). Olgumuzun 
tedavisinde oksalattan fakir diyet, piridoksin ve sitrat 
tedavisi uygulandı. Olgumuzun nefrotik sendromunun 
kortikosteroid tedavisine dirençli olduğu kanısına varıl­
mıştır. 

Az sayıda hiperoksalürili hastanın, erken çocukluk 
döneminde hastalığın akut formundan dolayı ölmesine 
karşın birçok hastada kronik progresiv seyir görülür. 
Hastalar genellikle 2. ve 3. dekadda kalsiyum oksalatın 
birikimi nedeniyle gelişen böbrek yetmezliğinden ölürler. 
End-stage böbrek hastalığı ile birlikte nefrokalsinosis 
ve/veya nefrolitiasis bulunduğu zaman hastanın tanısın­
da primer hiperoksalüri düşünülmelidir. Hiperoksalüriye 
bağlı kronik böbrek yetmezliği tedavisinde kombine ka­
raciğer ve böbrek transplantasyonu gerekebilir. Hasta­
larda böbrek yetmezliğinin erken oluşmasını önlemek 
için erken tanı ve tedavi önemlidir (15). 
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