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OZET

5.5 yasinda kiz hasta kol ve bacaklarinda kasilma ve

gelisme  geriligi  nedeniyle  getirildi. Laboratuvar bulgularin-
da hipokalemik  hiperkloremik ~ metabolik  asidoz  saptand..
Abdombhal ultrasonografide nefrokalsinozis tesbit edilen

hastanin 24 saatlik idrarinda  oksalat atiliminin  olduk-

ca fazla oldugj saptandi. Alkali ve piridoksin tedavisi
verilen hastada 1 ay sonra oksalat atihminin azaldigi gé-

rildd.

Tip | primer hiperoksaliiri ve tip i renal tubuler asido-
zun  birlikteliginin  nadir olmasi  nedeniyle bu olgu sunulup

literatiir ~ bilgileri  gézden  gegirildi.

Anahtar Kelimeler: Tip | primer hiperoksaluri, Tip | renal
tubuler asidoz

T Klin Pediatri 1992, 1:77-79

Primer hiperoksaluri idrarda oksalat atiliminin art-
masi, bdbreklerde ve diger organlarda kalsiyum oksalat
kristallerinin depolanmasi ile karakterize otozomal rese-
sif genetik gecis gdsteren bir hastaliktir (1-6). Bu meta-
bolik bozukluk rekirren nefrolitiyazis ve pyelonefritlerle
seyrederek kronik bébiek yetmezligi ile sonuglanabilir.

Renal tubuler asidoz (RTA) bikarbonat reabsorp-
siyonunda bozulma, kan ve idrarda normal hidrojen
iyon gradientinin dengelenememesi ile giden bir renal
bozukluktur (7,8).

Klinigimize rasitizm belirtileri ile basvuran primer
hiperoksaliri ve renal tubuler asidoz tanisi alan bir
hastayr daha 6nce literatirde sadece bir olguda gorul-
mesi nedeniyle sunmak istedik (9).
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SUMMARY

A patient with primary hyperoxaluria type | with type |
renal tubular acidosis was reported. She had also neph-

rocalcinosis which was  demonstrated by renal ultra-

sound. Laboratory investigations revealed hypocalemic,
hyperchloremic metabolic acidosis. Her  24-hour  urinary
excretion of oxalate was markedly increased. There was
no underlying cause leading to the development of se-
condary  hyperoxaluria. These results also established
the diagnosis of type | primary hyperoxaluria. The patient
received regimen of alkaly and pyridoxin. Urinary  oxalat

decreased one month later. To our knowledge, our pa-
tient is the second case with type | hyperoxaluria in asso-

ciation with type | renal tubular acidosis.

Key Words: Type | primary hyperoxaluria, Type | renal
tubular acidosis
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OLGU BILDIiRiMi

5.5 yasinda kiz hasta kollarinda, bacaklarinda ka-
silma nedeniyle hastanemize basvurdu. Dogdugundan
beri ginde 2 litre su ictigi, saat basi idrara ¢iktigi son 1
aydir 4 kg zayifladigr, istahinin azaldigi, 2.5 yasinda
iken kemiklerinin gelismedigi sdylenerek 2 ampul D vi-
tamininin agizdan icirildigi 6grenildi.

Ailenin tek cocugu olup, birinci dereceden anne-
baba akrabalig: vardi.

Fizik muayenesinde: agirhik 11.4 kg (<3 persentil),
boy 90 cm (<3 persentil) idi. Ekstremitelerde karpo-pe-
dal spazm mevcut, el bilekleri genis ve gdéguste rasitik
rosariler palpe ediliyordu.

Laboratuvar incelemelerinde; Hb 11.2 gr/dl, Hct
%37.2, lokosit sayisi 9100/mm*, periferik kan yaymasi
normaldi, idrar incelemesinde danslte 1005, pH 7.5,
protein, seker, bilirubin yok, mikroskopide nadir kirmizi
ve beyaz kure goéruldi, idrar kiltirinde lGreme olmadi.
Serum sodyumu 141 mEq/lt, potasyumu 2.8 mEq/lt,
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Sekil 1. El bilek grafisi: Radius ve ulna distal ucunda ge-
nigsleme, ¢anaklasma ve mineratizasyonda azalma dikkati cek-
mektedir

e m 3
. ¥

3 L

b LI ] 14, -
1o nem el 50

Sekil 2,
zis gorulmektedir

Abdominal ultrasonografi: Meduller tipte neirokalsino-

klor 112 mEq/lt, kalsiyum 8.66 mgr/dl, fosfor 2.5
mgr/dl, alkalen fosfataz 587' U/It bulundu. Aclik kan
sekeri, BUN, kreatinin, SGOT. SGPT, serum bilirubin,
total protein, albumin normal bulundu. Kan gazlari pH
7.213, pCOa 37.5 mmHg, pOa 26,3 mmHg, BE-5.2

mmol/lt, HCO3 18.4 idi. Kan amino asitleri normal,
idrar amino asitlerinden kalevi aminoasitlerde relatif art-
ma saptandi. Kan amonyak dizeyi normaldi, idrarda;
sodyum 32 mmol/lt, potasyum 21 mmol/It, kalsiyum 9.4
mgr/dl, fosfor 17.6 mgr/dl olarak bulundu. Kreatinin kle-
rensi 67.44 ml/dk idi. 1.25(0OH)2 vit D 44 pikogr/ml (N=
15.1-49.9), 25 OH Vit D 37 nanogr/ml (N- 9.2-38 4).
parathotmon diizeyi 1.4 (N- 0.92'ye kadar) olarak sap-
tandi.

El bilek grafisinde kemik yasi 2, radius ve ulna
distal ucunda genisleme, canaklasma, mineralizasyon-
da azalma vardi (Sekil 1). intravendz pyelografide bdb-
rekler normalden buyukti. Abdominal ultrasonografide
meduller tip nefrokalsinosis tesbit edildi (Sekil 2). 24
saatlik idrarda oksalat 2320 umol/g (N- 160-320) bu-
lundu. Zirih'te Eleonoren-Stiftung Universitesinde idrar-
da kreatinin 0 8 mmol/lt, oksalik asit 116 umol/lt (5.5
yas igin N- 90 umol/lt i) olarak bulundu. Babanin 24
saatlik idrarinda oksalat miktari 775 umol/g, anneninki
640 umol/g idi. Anne ve babanin abdominal ultraso-
nografleri normal olarak degderlendirildi.

Klinik ve laboratuvar olarak tip | primer hiperoksa-
liri ve tip | renal tubuler asidoz dusunulen hastaya
2000 U/kg/g D vitamini, Shohl soliisyonu, pridoksin 5
mg/g baslandi. 1 ay sonra 24 saatlik idrarda oksalat
miktari 560 umol/g olarak bulundu.

TARTISMA

Hiperoksaliri idrarda fazla miktarda oksalik asit
atilimi yanisira kalsiyum oksalat nefrolitiyazis ve nefro
kalsinozisi ile karakterizedir. Primer ve sekonder olarak
ikiye ayrilir. Primer hiperoksaluri oksalat metabo-
lizmasindaki enzimlerde defekt sonucu meydana gelir
ve hastalarda erken devrede bdbrek yetmezligi ge-
liserek Uremiden kaybedilirler. Otozomal resesif olarak
genetik gecis gdOsteren bu tablonun biokimyasal olarak
iki tipi oldugu bildirilmektedir (4,6,9). Tip | hiperoksali-
ride eksik olan enzim alfa ketoglutarat karboligaz olup
idrarda fazla miktarda oksalat, glioksalat ve glikolat atil-
masina neden olur. Tip Il de ise detektif enzim D-glise-
rik dehidrogenaz olup idrarda oksalat ve L-gliserat atili-
miyla karakterizedir (9,10).

Sekonder hiperoksallri etilen glikol ve ylksek doz
C vitamini alimi, Crohn hastali§i, kronik pankreatit ve
bilier hastaliklar, enterik rezeksiyon, jejunoileal bypass
gibi nedenlerle oksalik asit absorpsiyonunun artmasi
sonucu meydana gelir. Ispanak, biber, maydanoz, ka-
kao, cay ve cikolataya baglh olarak gelisen gegici hipe-
roksallri de bu gruptadir (11).

Burada sunulan hastamizin oksalat igeren gidalari
almadig! ve herhangi bir barsak hastaliginin olmadig! bi-
linmektedir. Ayrica hastamizda nefrokalsinozisin nede-
nini arastirmak icin yaptigimiz incelemelerde 24 saatlik
idrarda oksalik asit atiliminin, olduk¢a yliksek oldugunu
go6zledik. Klinik ve laboratuvar olarak hastamizda tip |
primer hiperoksallri distundik.
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Renal tubuler asidoz hipokalemi, hiperkloremi, me-
tabolik asidoz ve idrar pH sinin alkali olmasiyla karak-
terize klinik bir tablodur H(7,12,13). Hastamizda kan
pH sinin ve idrar dansitesinin dusik, idrar pH sinin
yuksek olmasi, Fanconi sendromunun bulunmamasi ve
nefrokalsinozis saptanmasi Uzerine tip |
asidozun da birlikteligini gdézledik.

Cheng ve ark. (9) tip | primer hiperoksaliri ile tip
| renal tubuler asidozun birlikte bulunmasini 3 mekaniz-
ma ile agiklamaktadirlar; 1) RTA hiperoksallriyi takiben
gelisen primer bir defekttir, 2) Hiperoksaliri RTA'u taki-
ben gelismektedir, 3) Her ikisi birbirinden farkli iki tab-
lodur. Dempsey ve ark. (14) primer hiperoksaliriden
baska durumlarda da (RTA gibi) idrarda oksalatta hafif
artis oldugunu gdézlemislerdir. Hastamizda idrarda atilan
oksalatin belirgin bir sekilde yuksek olmasi
kanizmayi destekler niteliktedir.

renal tubuler

birinci me-
Primer hiperoksallri tedavisinde piridoksin kulla-
nilmasinin idrarda oksalat atilimini azalttig:1 bilinmektedir
(15-18). 1970 yilinda Gibbs ve Watts (19) yaptiklari ¢a-
lismada bunu iyi
fakir
basladiktan 1

bir sekilde gdéstermislerdir. Hastamiza

oksalattan diyet yanisira 5 mg/gin piridoksin
ay sonra idrarda oksalat atiliminin 560

pmol/g'e kadar azaldigini saptadik.

Primer hiperoksallrili hastalarda kronik bébrek
yetmezligi gelistiginde transplantasyonun gerekliligi ko-
nusunda celiskili yayinlar vardir (20-21).
miz da su anda bobrek fonksiyonlarinin normal olmasi
nedeniyle oksalattan fakir diyet, piridoksin, yiksek doz
D vitamini ve alkali tedavisiyle hastaligin kétid progno-

zunu yavaslatmaya calistik.

Bizim hasta-

Genetik bir hastalik olan hiperoksalirinin gen ca-
lismalariyla patogenezinin aydinlatiilmasi ve bunun te-
davide kullaniimasi gibi ileri caligsmalar da gerekmekte-

dir.
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