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Ö Z E T 

5.5 yaşında kız hasta kol ve bacaklarında kasılma ve 

gelişme geriliği nedeniyle getirildi. Laboratuvar bulguların

da hipokalemik hiperkloremik metabolik asidoz saptandı. 

Abdomhal ultrasonografide nefrokalsinozis tesbit edilen 

hastanın 24 saatlik idrarında oksalat atılımının olduk

ça fazla olduğj saptandı. Alkali ve piridoksin tedavisi 

verilen hastada 1 ay sonra oksalat atılımının azaldığı gö

rüldü. 

Tip I primer hiperoksalüri ve tip i renal tubuler asido-

zun birlikteliğinin nadir olması nedeniyle bu olgu sunulup 

literatür bilgileri gözden geçirildi. 

S U M M A R Y 

A patient with primary hyperoxaluria type I with type I 
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 I 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 I hyperoxaluria in asso
ciation with type I renal tubular acidosis. 
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P r i m e r h iperoksa lur i id ra rda oksa la t at ı l ımının art
m a s ı , böbrek le rde ve d iğer o rgan la rda ka l s i yum oksa la t 
kr istal ler inin depo lanmas ı ile karak te r i ze o t o z o m a l r e s e -
sif genet ik geç iş gös te ren bir hastal ıkt ı r (1-6). Bu m e t a 
bol ik bozuk luk rekürren nefro l i t iyazis ve pyelonefr i t ler le 
s e y r e d e r e k kronik böbıek ye tmez l iğ i ile sonuçlanabi l i r . 

R e n a l tubuler a s i d o z ( R T A ) b ikarbonat r eabso rp -
s ı y o n u n d a b o z u l m a , kan v e i d ra rda n o r m a l h id ro jen 
iyon gradient in in d e n g e l e n e m e m e s i ile g iden bir rena l 
bozuk luk tur (7,8). 

K l in iğ imize raş i t izm belirt i leri ile başvu ran pr imer 
h i pe roksa lü r i ve rena l tubu le r a s i d o z tan ıs ı a l a n bir 
has tay ı d a h a önce l i teratürde s a d e c e bir o l g u d a görü l 
m e s i neden iy le s u n m a k istedik (9). 
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OLGU BİLDİRİMİ 
5.5 y a ş ı n d a kız h a s t a ko l la r ında, bacak la r ında k a 

s ı lma neden iy le h a s t a n e m i z e b a ş v u r d u . D o ğ d u ğ u n d a n 

beri g ü n d e 2 litre su içt iği , saa t başı id rara çıkt ığı s o n 1 

aydı r 4 kg zay ı f lad ığ ı , iş tahın ın aza ld ığ ı , 2.5 y a ş ı n d a 

iken kemik ler in in ge l i şmed iğ i söy lenerek 2 a m p u l D v i 

taminin in ağ ızdan içiri ldıği öğren i ld i . 

A i l en in tek ç o c u ğ u o lup , bir inci d e r e c e d e n a n n e -
b a b a akraba l ığ ı va rd ı . 

F iz ik m u a y e n e s i n d e : ağır l ık 11 .4 kg (<3 persent i l ) , 
boy 90 cm (<3 persent i l ) idi. Eks t rem i te le rde k a r p o - p e -
da l s p a z m mevcu t , e l b i lekler i gen iş ve g ö ğ ü s t e raşi t ik 
rosarı ler pa lpe ed i l i yordu. 

L a b o r a t u v a r i n c e l e m e l e r i n d e ; H b 11 .2 g r /d l , H c t 
% 3 7 . 2 , lökosi t say ıs ı 9 1 0 0 / m m 3 , per i fer ik kan y a y m a s ı 
no rma ld i , id rar i n c e l e m e s i n d e d a n s l t e 1 0 0 5 , p H 7 . 5 , 
pro te in , şeker , bi l i rubin yok , m i k r o s k o p i d e nadir k ı rmız ı 
ve b e y a z küre gö rü ldü , idrar kü l tü ründe ü r e m e o l m a d ı . 
S e r u m s o d y u m u 141 mEq / l t , p o t a s y u m u 2.8 m E q / l t , 
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T İP 1 H E N A L T U B U L E R A S İ D O Z İ L E B İ R L İ K T E T İ P I P R İ M E R H İ P E R O K S A L Ü R İ 

Şekil 1. El bilek grafisi: Radius ve ulna distal ucunda ge
nişleme, çanaklaşma ve mineratizasyonda azalma dikkati çek
mektedir 

Şekil 2, Abdominal ultrasonografi: Meduller tipte neirokalsino-
zis görülmektedir 

k lo r 1 1 2 m E q / l t , k a l s i y u m 8 . 6 6 m g r / d l , f o s f o r 2 . 5 
mgr /d l , a l k a l e n f os fa taz 587' U/lt b u l u n d u . Aç l ık k a n 
şeker i , B U N , kreat in in, S G O T . S G P T , s e r u m bi l i rubin, 
total prote in , a lbumin no rma l bu lundu . K a n gazlar ı pH 
7 .213 , p C O a 3 7 . 5 m m H g , p O a 2 6 , 3 m m H g , B E - 5 . 2 

mmol / l t , HCO3 1 8 . 4 id i . K a n a m i n o as i t le r i n o r m a l , 
idrar a m i n o as i t le r inden ka lev i amınoas i t l e rde relatif art
m a sap tand ı . K a n a m o n y a k düzey i no rma ld i , i d ra rda ; 
s o d y u m 32 mmol/ l t , p o t a s y u m 21 mmol/ l t , k a l s i y u m 9.4 
mgr /d l , fos for 17 .6 mgr/d l o la rak bu lundu . Krea t in in k le -
rens i 67 .44 ml /dk idi. 1 .25 (OH)2 vit D 44 p ikogr /ml (N= 
15.1-49.9) , 25 OH Vit D 37 nanogr /m l ( N - 9 .2 -38 4). 
pa ra tho tmon düzey i 1.4 ( N - 0 .92 ' ye kadar ) o la rak s a p 
tandı . 

E l b i lek g ra f i s inde kem ik y aş ı 2 , rad ius ve u l n a 
d is ta l u c u n d a gen i ş l eme , ç a n a k l a ş m a , m i n e r a l i z a s y o n 
da a z a l m a vard ı (Şeki l 1). i n t ravenöz pye log ra f ide böb 
rekler n o r m a l d e n büyük tü . A b d o m i n a l u l t rasonogra f ide 
medu l l e r tip ne f roka l s i nos i s tesbi t edi ld i (Şeki l 2) . 24 
saat l ik id ra rda oksa la t 2 3 2 0 umo l /g ( N - 160-320) b u 
lundu. Zür ih ' te E leonoren -S t i f t ung Ün ive rs i tes inde idrar
da kreat in in 0 8 mmol/ l t , oksa l i k asi t 116 umol/ l t (5.5 
yaş için N - 9 0 umol/ l t i ) o la rak bu lundu . B a b a n ı n 2 4 
saat l ik id rar ında oksa la t mik tar ı 7 7 5 umo l / g , a n n e n i n k i 
6 4 0 umo l /g idi . A n n e v e b a b a n ı n a b d o m i n a l u l t raso -
nograf ler i no rma l o larak değer lend i r i ld i . 

Kl inik ve labora tuvar o la rak tip I p r imer h i p e r o k s a -
lüri ve tip I r ena l tubu le r a s i d o z d ü ş ü n ü l e n h a s t a y a 
2 0 0 0 Ü/kg/g D v i tamin i , S h o h l so l üsyonu , p r idoks in 5 
mg /g baş land ı . 1 ay s o n r a 24 saat l ik id ra rda oksa la t 
miktar ı 5 6 0 umol /g o la rak bu lundu . 

TARTIŞMA 
Hipe roksa lü r i i d r a r d a f a z l a m i k t a r d a o k s a l i k as i t 

at ı l ımı yan ıs ı ra k a l s i y u m oksa la t nefro l i t iyaz is ve ne f ro 
kalsınozis i ile karakter ized i r . P r i m e r ve s e k o n d e r o la rak 
i k i ye ay r ı l ı r . P r i m e r h i p e r o k s a l ü r i o k s a l a t m e t a b o 
l i zmasındak i e n z i m l e r d e defekt s o n u c u m e y d a n a gel i r 
v e h a s t a l a r d a e r k e n d e v r e d e b ö b r e k y e t m e z l i ğ i g e 
l işerek ü rem iden kaybedi l i r ler . O t o z o m a l reses i f o l a rak 
genet ik geç iş gös te ren bu tab lonun b ıok imyasa l o l a rak 
iki tipi o lduğu bi ld i r i lmektedir (4,6,9). T ip I h ıpe roksa lü -
ride eks ik o lan e n z i m al fa ketoglutarat ka rbo l i gaz o l up 
id rarda f az l a mik ta rda oksa la t , g l ioksa la t ve gl ikolat a t ı l 
m a s ı n a n e d e n olur. T i p I I de i se detektif e n z i m D-g l i se -
rik d e h i d r o g e n a z o lup id rarda oksa la t ve L-g l iserat a t ı l ı 
mıy la karak ter ized i r (9,10). 

S e k o n d e r h iperoksa lür i et i len gl ikol ve y ü k s e k d o z 

C v i tamini a l ımı , C r o h n hasta l ığ ı , kronik pankreat i t ve 

bil ier hastal ık lar , enter ik r e z e k s i y o n , je juno i lea l b y p a s s 

gibi n e d e n l e r l e oksa l i k as i t a b s o r p s i y o n u n u n a r t m a s ı 

s o n u c u m e y d a n a gelir. Ispanak, b iber , m a y d a n o z , k a 

kao , çay ve ç iko la taya bağl ı o la rak ge l i şen geç ic i h ipe 

roksalür i de bu gruptadı r (11). 

B u r a d a s u n u l a n has tamız ın oksa la t i çe ren g ıda la r ı 
a lmadığ ı ve he rhang i bir b a r s a k has ta l ığ ın ın o l m a d ı ğ ı b i 
l inmektedir . Ayr ıca has tamızda ne f roka l s i noz i s i n n e d e 
nini a raş t ı rmak için yap t ığ ımız i n c e l e m e l e r d e 24 saat l i k 
id rarda oksa l ik asit a t ı l ımının, o l dukça y ü k s e k o l d u ğ u n u 
gözledik . Kl inik ve labora tuvar o la rak h a s t a m ı z d a tip I 
pr imer h iperoksa lür i düşündük . 
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S İ P A H İ v e A r k . 

TİP I H E N A L T U B U L E H A S İ D O Z İLE B İ R L İ K T E T İ P I P R İ M E R H İ P E R O K S A L U R İ 

R e n a l tubu ler a s i d o z h ipoka lem i , h ipe rk lo remi , m e -
tabol ık a s i d o z ve idrar pH sının alkal i o lmas ıy la karak-
te r i ze kl inik bir tab lodur H (7 ,12 ,13 ) . H a s t a m ı z d a k a n 
pH s ın ın ve idrar dans i t es i n i n düşük , idrar pH s ın ın 
yüksek o l m a s ı , F a n c o n i s e n d r o m u n u n b u l u n m a m a s ı ve 
nef roka ls inozıs sap tanmas ı üzer ine tip I rena l tubu ler 
a s i d o z u n da bir l iktel iğini göz led ik . 

C h e n g ve ark. (9) tip I p r imer h iperoksa lür i ile tip 
I renal tubu ler a s i d o z u n birl ikte bu lunmas ın ı 3 m e k a n i z 
ma ile aç ık lamaktadı r la r ; 1 ) R T A h iperoksa lür iy i tak iben 
ge l i şen pr imer bir defektt ir, 2) H iperoksa lü r i R T A ' u tak i 
b e n ge l işmekted i r , 3) H e r ikisi b i rb i r inden farkl ı iki tab
lodur . D e m p s e y ve ark. (14) p r imer h ipe roksa lü r i den 
başka d u r u m l a r d a da ( R T A gibi) i d ra rda oksa la t ta hafif 
art ış o l duğunu göz lemiş lerd i r . H a s t a m ı z d a idrarda at ı lan 
oksa la t ın bel i rg in bir şek i lde y ü k s e k o lmas ı bir inci m e 
kan izmay ı des tek le r nitel iktedir. 

P r i m e r h ipe roksa lü r i t e d a v i s i n d e p i r idoks in ku l la 
n ı lmas ın ın id ra rda oksa la t at ı l ımını azal t t ığı b i l inmektedi r 
(15-18) . 1 9 7 0 y ı l ında G i b b s ve Wat t s (19) yapt ık lar ı ça 
l ı şmada bunu iyi bir şek i lde göstermiş lerd i r . Has tamıza 
o k s a l a t t a n fak i r d i ye t y a n ı s ı r a 5 m g / g ü n p i r i d o k s i n 
baş lad ık tan 1 ay s o n r a id ra rda oksa la t at ı l ımının 5 6 0 
pmo l /g ' e k a d a r aza ld ığ ın ı saptad ık . 

P r i m e r h i p e r o k s a l ü r i l i h a s t a l a r d a k ron ik b ö b r e k 
ye tmez l iğ i ge l iş t iğ inde t r a n s p l a n t a s y o n u n gerekl i l iğ i ko
n u s u n d a çel işki l i yay ın la r vard ı r (20-21) . B i z i m has ta 
mız da şu a n d a böbrek fonks iyon la r ın ın no rma l o lması 
neden iy le oksa la t tan fakir diyet, p i r idoks in , yüksek d o z 
D v i tamini ve alkal i tedav is iy le hasta l ığ ın kötü p rogno-
z u n u y a v a ş l a t m a y a çal ışt ık. 

G e n e t i k bir hasta l ık o lan h iperoksa lür ın in g e n ça
l ışmalar ıy la pa togenez ın in ayd ın la t ı lmas ı ve bunun te
dav ide ku l lan ı lması gibi ileri ça l ı şma la r da g e r e k m e k t e 
dir. 
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