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Olgu Sunumu

FEBRIL KONVULZiYONLA BASVURAN KISTiK FIBROZiS TANISI ALAN PSODO-
BARTTER SENDROMLU INFANT

Kay1 ELIACIK', Ali KANIK', Masallah BARAN', Neslihan ZENGIN', Ali Rahmi BAKILER'

OZET

Kistik fibrozis otozomal resesif gegis gdsteren, beyaz irkta daha sik gériilen multisistemik bir hastaliktir. Ulkemizdeki
gercek sikligi tam olarak bilinmemekle birlikte 1/2000-1/4000 arasinda oldugu tahmin edilmektedir. Birgok sistemi
tutabilen kistik fibrozis degisik klinik tablolarla gelebilmektedir. Bu tablolardan biri olan psédo-Bartter sendromu sicak
havalarda terle agirt miktarda tuz kaybi ile birlikte daha sik goriilebilmektedir. Elektrolit bozukluguna bagli konviilziyon,
olim gibi ciddi komplikasyonlara yol agabildigi i¢in gdzden kagirilmamasi gereken metabolik bir bozukluktur. Bu
yazida, yaz mevsiminde acil servise dehidratasyon, konviilziyon ve uykuya egilim tablosuyla gelen, hipertrigliseridemi,
hiponatremi, hipokalemi ve hipokloremik alkaloz saptanan 4 aylik bir olgu sunulmustur. Bu vaka ile infantil donemde

hiponatremiye bagli konviilziyonun kistik fibrozisin gelis klinigi olabilecegi vurgulanmak istenmistir.
Anahtar sozciikler: Psddo-Bartter sendromu, konviilziyon, infant, hipertrigliseridemi

Pseudobartter Syndrome in an Infant Presented with a Febrile Convulsion: A Case of Cystic Fibrosis

SUMMARY

Cystic fibrosis is a multisystemic disorder which is mostly seen in white people and its inheritance is autosomal
recessive. In our country, its precise incidence is not known but estimated between 1/2000-1/4000. Cystic fibrosis
may affect several organs, thus can be presented with various features. Pseudo-Bartter's syndrome is one of these
features to be observed more frequently in hot weather due to loss of natrium. In this paper, a four-month-old
infant presented with dehydration, convulsion, dullness and detected hypertrigliceridemia, hyponatremia,
hypocalemia, hypochloremia during summer period. We believe that this case emphasizes that seizure due to
sodium depletion may be a presentation of cystic fibrosis during infancy.
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Kistik Fibrozis (KF) ter bezleri, pankreas,
solunum sistemi, gastrointestinal sistem ve lireme
sistemlerinin miikdz bezlerini tutan; kompleks,
metabolik bir hastaliktir. Hastalik epitelyum
hiicrelerinin apikal yiizeylerinde bir klor kanali olarak
gorev yapan 1480 aminoasitlik “Cystic Fibrosis
Transmembrane Regulator” (KFTR) ismiyle
tanimlanan bir proteinin sentezini saglayan 7.
kromozom iizerinde 230 kb gen mutasyonu sonucu
olusur "*. KF'nin de dahil oldugu bir grup hastalikta
hipokalemi, hipokloremi ve siklikla hiponatremi ile
birlikte metabolik alkaloz, normal kan basinci
degerleri ve buna eslik eden renin ve aldosteron
ylksekligi ile karakterize Bartter sendromunu taklit
eden bulgular tanimlanmis ve psddo-Bartter
sendromu olarak adlandirilmistir *. KF'li olgularin
bazilarinda hiperkolesterolemiden bagimsiz
laboratuvar bulgusu olarak hipertrigliseridemi
saptanmustir. KF'li hastalarda goriilebilen bir durum
olan dislipideminin mekanizmas: heniiz tam olarak
aydinlatilamamuis, ancak proinflamatuvar sitokinlerin
artis1 ve karaciger hastaligina bagli lipid metabolizma
bozuklugunun dislipidemi olusmasina neden oldugu
distiniilmektedir **. Asir1 karbonhidratli beslenme de
karaciger glikojen depolanmasinda asir1 artisa yol
acmakta ve metabolik yolag: trigliserid olusumuna
yénlendirmektedir .

Bu olgu ile infantil ¢agdaki KF'li hastalarin
konviilziyon ile basvurabilecegi, laboratuvar

bulgularinda psddo-Bartter sendromuna ait
degisikliklerin yani sira hipertrigliserideminin de eslik
edebilecegi vurgulanmak istenmisgtir.

OLGU: Otuz yasindaki annenin ilk
gebeliginden miadinda 2700 gr dogan 4 aylik kiz
olgunun ilk 24 saatte mekonyum ¢ikisinin oldugu,
yenidogan doneminde herhangi bir klinik
yakinmasimin olmadigi, bagvuru anina kadar kilo
aliminin iyi oldugu ve bir kez higiltil1 solunum atagi
geeirdigi 6grenildi. Yaz mevsiminde yedi saatlik bir
yolculuk sonrasinda hastanemize atessiz donemde bes
dakika stiren tonik vasiflt nobet gecirme sikayeti ile
basvurdu. Fizik muayenesinde genel durumu kétii,
mukozalar kuru, turgor tonus azalmig, dakikada
solunum sayis1 48, nabiz 170/dk idi. Laboratuvar
incelemesinde; olgunun kan 6rneginin lipemik olmast
nedeniyle diliie edilerek calisilabilen biyokimyasal
parametrelerinde Na:115 mmol/L, K:2,9 mmol/L,
CL:91 mmol/L, iire:168 mg/dL, kreatinin: 0,6 mg/dL,
glikoz: 109 mg/dL, trigliserid: 470 mg/dL, total
kolesterol: 351 mg/dL, amilaz: 31 U/L saptandi. Kan
gazinda pH:7.58, p0,:75 mmHg, pCO,: 42 mmHg,
HCO,:39 mEqg/L, BE:16 olarak bulundu, idrar
elektrolitlerinin degerlendirmesinde ise kloriir
diizeyinin diisik (10mmol/L) oldugu gorildi.
Ailesinde KF o&ykiisii olan (teyzesinin ¢ocugu)
olgunun iki kez tekrarlanan ter testinde, kloriir diizeyi
57 ve 54 mmol/L olmasi iizerine mutasyon analizi
istendi. Tek alelde Delta F508 mutasyonu saptanan
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olgunun compound heterozigot KF olabilecegi
diisiiniildi. Olgunun klinik izleminde siv1 ve elektrolit
tedavisi ile genel durumunun diizeldigi, lipid
degerlerinin ve diger biyokimyasal parametrelerinin
normale dondiigi goriildi. KF tanisi alan olguya
pankreatik enzimler ve yagda eriyen vitaminler
baslandi. Ozellikle sicak havalarda iyon dengesinin
saglanmasi agisindan oral rehidratasyon sivist (ORS)
kullanmas1 6nerilerek olgu izleme alindi.

TARTISMA

KF'li hastalarda, terle asir1 miktarda kaybedilen
sodyum ve klor nedeniyle klinikte hiponatremik
dehidratasyon, laboratuvarda da hipokalemik,
hipokloremik metabolik alkaloz (ps6do-Bartter
sendromu) goriilebilir; bu durum ilk ortaya g¢ikan
bulgu olabilir. Ozellikle de infantil dénemde agirhiga
gbre viicut ylizey oraninin fazla olmasi nedeniyle
psodo-Bartter sendromu daha sik goriilmekte ve
ortaya ¢ikan dehidratasyon da daha gii¢ tolere
edilmektedir . S1v1 ve elektrolit bozuklugu ise damar
i¢i ve/veya oral hidrasyon sivilart kullanilarak
diizeltilir; metabolik alkalozun eslik ettigi akut
durumlarda da Na-bikarbonatsiz modifiye ORS
hazirlanabilir’.

Konviilziyon nedeniyle acil servise bagvuran
dort aylik olguda, metabolik alkaloz agisindan yapilan
ayirict tanida, idrarda klor diizeyinin 15 mmol/L'nin
altinda olmas1 nedeniyle Bartter Sendromu; hikaye,
fizik muayene, batin ultrasonografisi ile pilor stenozu
ekarte edildi. Ardindan yapilan ter testinde kloriir
miktart 57 mmol/L saptandi. Terde elektrolitler
hayatin ilk 24 saatinde goriilmeye basladigi icin,
hayatin ilk giinlerinde ter testinin yapilmasi uygun
degildir. Terde kloriir miktarinin yasla birlikte artmasi
nedeniyle de {i¢ ayin altindaki infantlar i¢in normal
deger 30 mmol/L alt1 olarak bildirilmistir *. Bu nedenle
olgunun terde odlgiilen kloriir miktart yiiksek olarak
degerlendirilerek, 6n tanida KF olabilecegi diistintiliip
mutasyon analizi yapildi. Hastamizda mutasyon
analizinin pozitif gelmesi tani asamasinda, bu tiir
hastalarda (ailede KF tanili hasta olmasi, klinikte
konviilziyon ve dehidratasyon bulgularinin olmasi,
laboratuvarda psddo-Bartter sendromunun olmasi)
KF'nin 6ncelikli aragtirilmasi gerektigini gostermistir.
Konviilziyon ile bagvuran siit ¢ocuklarinda ishal ve
kusma olmaksizin hiponatremi de eslik ediyorsa on
tanida KF de diigtiniilmelidir.

KF klinikte karaciger yaglanmasi, neonatal
kolestaz, fokal nodiiler siroz ve biliyer
komplikasyonlarla karsimiza c¢ikabilir. Bu
durumlardan kolanjiositlerde bulunan KFTR
proteininin bozulmasit ve buna bagli olarak safra
sekresyonu ile akiminin etkilenmesi sorumlu
tutulmaktadir. KF'deki dislipidemi ise karaciger
disfonksiyonu ve safra akigkanliginin bozulmasi
sonucu olabilmektedir’. Yine KF'li olgularda safra tasi
insidans1 artmis olup ', oral safra asit tedavisi ile safra
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vizkositesi ve kompozisyonunda iyilesme
saglanmaktadir "' Bizim olgumuzda, basvuru sirasinda
yapilan degerlendirmede, hepatobiliyer sistemde
heniiz etkilenme olmadan serum lipid diizeylerinin
yiiksek oldugu tespit edilmistir. Bu durum, bize KF'li
hastalarda dehidratasyon sonucu safra akiskanligimin
daha fazla etkilenerek hiperlipidemiye neden
olabilecegi diisiindiirmektedir. Izlemde, olgunun lipid
diizeyleri s1vi replasmanina paralel olarak normale
donmtis olup; hidrasyonu diizelen olguda seri alinan
Olciimlerinde diizelme oldugu gorilmiistiir.

Sonuc: Bu olgu ile psédo-Bartter sendromunun
kistik fibrozisli hastalarda klinik acillerden biri oldugu
ve hiponatremiye bagli gelisen konviilziyonun da ilk
basvuru sebebi olabilecegi gosterilmistir. KF'li
olgularda tan1 asamasinda serum lipid diizeylerinde
anormallikler goriilebilir.
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