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Girifl
Renal hastal›k, glukoz-6-fosfataz eksikli¤i sonu-

cu oluflan tip 1 glikojen depo hastal›¤›n›n (GDH-1)
geç bir komplikasyonu olup, nefrolitiyazis en s›k
saptanan bozukluktur (1). Ürat tafllar› bu hastal›kta
görülen en s›k tafl tipi olsa da, kalsiyum tafl hasta-
l›¤› da tan›mlanm›flt›r (2).

Bu yaz›da GDH-1 tan›s› ile izlenirken, tekrarla-
yan makroskopik hematüri nedeni ile klini¤imize
baflvuran ve kalsiyum tafl hastal›¤› saptanan bir va-
ka sunulmaktad›r. Vakada ayn› zamanda hiperkal-
siüri, hiperoksalüri, hipositratüri ve hipomagnezüri-
yi içeren birçok metabolik anormallik de saptan-
m›flt›r.

Olgu Sunumu
‹drar yolu enfeksiyonu, sepsis, laktik asidoz ve

hipoglisemi ataklar› nedeni ile araflt›r›l›rken GDH-1
tan›s› ald›¤› ö¤renilen 5 yafl›nda k›z hasta, tedavi ve
izlem için hastanemize kabul edildi. Baflvurusunda
hiperürisemi, hiperlipidemi, düflük serum bikarbo-
nat› ve karaci¤er fonksiyon testlerinde hafif bir bo-
zukluk saptand›. Gün boyunca s›k beslenme, dört
saatte bir piflmemifl m›s›r niflastas› ve laktozdan k›-
s›tl› süt önerilen hastaya 100 mg/gün allopurinol, 1
mmol/kg/gün Shohl solüsyonu ve bal›kya¤› takvi-
yesi baflland› (1,3).

Hasta 12 yafl›nda iken, son bir ay içerisinde or-
taya ç›kan a¤r›s›z makroskopik hematüri ataklar›
nedeni ile nefroloji poliklini¤ine baflvurdu. Fizik
muayenesinde belirgin büyüme gerili¤i, yuvarlak
bebek yüz görünümü olan hastan›n bat›n› gergindi
ve karaci¤eri kot kavsinden itibaren yaklafl›k 8-9
santim ele geliyordu. Kan bas›nc› normal olup,
ödem saptanmayan hastan›n di¤er sistem bulgular›
normaldi.

‹drar analizinde protein negatif olup, mikrosko-
pik incelemede her sahada 40-50 eritrosit ve bol
miktarda kalsiyum oksalat kristali saptan›rken, idrar
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ABSTRACT
Type 1 glycogen storage disease is caused by glucose-6-phospha-

tase deficiency and nephrolithiasis is the most common renal compli-
cation. Although urate stones are the most common stone type, meta-
bolic alterations favoring calcium nephrolithiasis has also been desc-
ribed in these patients. We report a pediatric case with type 1 glyco-
gen storage disease presenting with recurrent macroscopic hematuria
that was diagnosed to have calcium stone disease. The patient had
multiple metabolic abnormalities including hypercalciuria, hyperoxa-
luria, hypocitraturia and hypomagnesuria.
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kültürü sterildi. Biyokimyasal analizlerinde kanda
fleker, kreatinin, kalsiyum, fosfor, magnezyum, al-
kalen fosfataz ve elektrolitler normal s›n›rlarda, ürik
asit ise artm›flt› (10.9 mg/dl; N:<7). Kan bikarbonat
düzeyi düflük olmas›na ra¤men (19.5 mmol/L), pH
normal s›n›rlardayd› (7.43). Kreatinin klirensi 86
mL/dk/1.73 m2 olup, hafif miktarda proteinüri (7.3
mg/m2/saat) vard›. Yirmi dört saatlik idrar incele-
mesinde hiperkalsiüri (7.76 mg/kg/gün, N:<4), hi-
positratüri (1.7 mg/kg/gün, N:>2), hiperoksalüri
(1.1 mg/kg/gün, N:<0.57) ve hipomagnezüri
(0,19 mg/kg/gün, N:>1.2) saptand›. Ürik asit eksk-
resyonu, tübüler fosfor reabsorbsiyonu ve fraksiyo-
nel sodyum ekskresyonu normal s›n›rlardayd› (s›ra-
s› ile   10 mg/kg/gün, %86 ve %1). ‹drar aminoasit
kromatografisi normal bulunan hastan›n, üriner sis-
tem ultrasonografisinde bilateral olarak büyümüfl
böbrek boyutlar› haricinde özellik saptanmad›. Tafl
düflürme öyküsü olmayan hastada glomerüler kö-
kenli hematüriye yönelik istenen ASO, C3, C4 ve
IgA düzeyleri normal, antinükleer antikoru negatif

bulundu. ‹drar›n faz kontrast mikroskopik incele-
mesinde izomorfik eritrositler görüldü¤ü için glo-
merüler kaynakl› hematüri nedenlerine yönelik da-
ha ileri araflt›rmalar yap›lmadan önce ikinci bir ult-
rasonografik de¤erlendirme istendi. Bu incelemede
sol böbrek alt pol kaliksinde 8 mm çap›nda tafl sap-
tand›. Hidronefroz veya hidrokalikozis bulgusu
yoktu. Direkt üriner sistem grafisinde ayn› lokali-
zasyonda radyo-opak tafl gözlendi (Resim 1). Al-
makta oldu¤u tedavilerin kesilmesi ve düflük oksa-
latl› diyet bafllanmas›ndan sonra tekrar edilen 24 sa-
atlik idrar incelemesinde hiperkalsiüri, hipositratüri
ve hipomagnezürinin devam etti¤i görüldü.

Hastadan analiz edilebilecek bir üriner sistem ta-
fl› elde edilememekle birlikte, idrar analizinde bol
miktarda kalsiyum oksalat kristali olmas›, 24 saatlik
idrar incelemesinde hiperkalsiüri, hipositratüri ve
hipomagnezüri saptanmas› ve direkt üriner sistem
grafisinde tafl›n radyoopak olmas› nedeniyle hasta-
da kalsiyum tafl hastal›¤› düflünüldü (2). Hastaya
bol s›v› almas›, sodyum ve oksalattan fakir diyet
önerildi. Almakta oldu¤u allopurinol ve Shohl so-
lüsyonunun yan›na potasyum sitrat eklendi (2,4). 

Tart›flma
GDH-1’de kural olarak renal tutulum görülür.

Fibrozis ve renal yetmezlik geliflmedi¤i sürece, gli-
kojen birikimine ba¤l› renomegali beklenen bir ult-
rasonografik bulgudur (4). GDH-1’deki renal komp-
likasyonlar fokal segmental glomerüloskleroz, nef-
rolitiyazis, Fanconi sendromu ve amiloidozdur
(1,2,4). GDH-1’deki glomerüler patoloji glomerüler
hiperfiltrasyon, hipertrofi, proteinüri ve skleroz gibi
bir seri olay› takip eder. ‹mmünolojik hasara iflaret
eden bir ipucu olmaks›z›n geliflen fokal segmental
glomerüloskleroz (FSGS) ve yayg›n glomerüler
skleroz bu vakalarda saptanan de¤iflmez bulgulard›r
(4). Proteinüri, adolesan dönem gibi çok erken bir
evrede ortaya ç›kabilir (5). ‹yi kontrol edilmeyen
GDH-1’de proteinürinin kendisi renal biyopsi ge-
rektirmezken, hematüri veya hipertansiyon gibi inf-
lamatuar bulgular varl›¤›nda dikkatli bir de¤erlen-
dirme yap›lmal›d›r (4). Olgumuz tekrarlayan a¤r›s›z
makroskopik hematüri ataklar› ile baflvurmufltu.
Hastan›n ilk ultrasonografik de¤erlendirmesinde
nefrolitiyazis gösterilemedi¤i için glomerüler kö-
kenli hematüri nedenleri araflt›r›lm›fl, ancak hafif
proteinüri d›fl›nda bir bulgu saptanmam›flt›r. Ek ola-
rak, tekrarlayan makroskopik hematüri ataklar› s›ra-
s›nda eritrositlerin izomorfik oldu¤unun gösterilme-

Resim 1. Direkt üriner sistem grafisinde sol böbrek alt
polde nefrolitiyazis.
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si ikinci bir ultrasonografik inceleme istememize
neden oldu ve bu kez nefrolitiyazis belirlendi. Bu
da göstermektedir ki, ultrasonografinin do¤rulu¤u
tetkiki yapan kiflinin beceri ve tecrübesine ba¤l› ol-
du¤undan, bir vakada klinik ve radyolojik bulgular
aras›nda uyumsuzluk oldu¤unda, klinisyenler tek
bir ultrasonografik incelemenin sonucuna güven-
memelidir. Ayr›ca GDH-1’de glomerüler nedenlere
ba¤l› makroskopik hematüri çok nadirdir ve bu va-
kalarda ›srarla nefrolitiyazis aranmal›d›r. 

GDH-1’de renal tübüler bozukluklar hem prok-
simal hem de distal tübülleri etkileyip renal tübüler
asidifikasyon defektlerinin oluflmas›na neden olabi-
lir. Nefrolitiyazis tan›mlanm›fl en s›k komplikasyon-
dur. Fazla glukoz-6-fosfat, pentoz fosfat flant› ile
metabolize edilip hiperürisemi oluflturmakta, bu ne-
denle de ürat tafllar›n›n bu hastalarda nefrolitiyazi-
sin en s›k nedeni oldu¤u kabul edilmektedir. Bu-
nunla birlikte nadir de olsa bu hastalarda kalsiyum
tafllar› tan›mlanm›flt›r (2,4,6). Elimizde analiz için tafl
olmad›¤›ndan, idrar analizinde bol miktarda kalsi-
yum oksalat kristali olmas›, 24 saatlik idrar incele-
mesinde hiperkalsiüri, hipositratüri ve hipomagne-
züri saptanmas› ve direkt üriner sistem incelemesin-
de tafl›n radyoopak olmas› nedeniyle hastada kalsi-
yum tafl hastal›¤› düflünülmüfltür (2,6).

GDH-1’de daha önceden hiperkalsiüri ve nefro-
kalsinozis bildirilmifltir (6,7). Bunlar distal renal tü-
büler asidozun inkomplet bir formu ile birlikte bu-
lunabilir (4,5). Hiperkalsiüri kronik asidoza da ba¤-
l› olabilir (6). Bununla birlikte hastada belirgin bir
metabolik asidoz olmad›¤›ndan ve bu hastalarda
asit yükleme testi ile kolayl›kla sistemik asidoz ge-
liflebilece¤inden, inkomplet distal tübüler asidozu
ekarte etmek için bu test yap›lmam›flt›r. Di¤er yan-
dan, hastada hiperkalsiüriye katk›da bulunabilecek
bir hiperkalsemi de yoktu. 

‹drardaki sitrat, kalsiyumun tübüllerde presipite
olup, tafl oluflturmas›n› engelleyen önemli bir endo-
jen flelatördür. Restonia ve arkadafllar›, renal tafl ile
komplike olan 5 tane GDH-1 hastas›nda hipositratü-
ri bildirmifllerdir (6). Sitrat ekskresyonu asidoz du-
rumlar›nda azalmaktad›r. Bununla birlikte hastam›z-
da metabolik asidoz olmamas›, hipositratürinin in-
komplet distal renal tübüler asidoza ba¤l› olabilece-
¤ini düflündürmektedir. GDH-1 ve tekrarlayan nef-
rolitiyazis olan eriflkin bir hastada hipositratüri ile
beraber distal renal tübüler asidoz bildirilmifltir (8). 

GDH-1 olan hastalarda hiperoksalüri de bildiril-
mifltir. Üriner oksalat ekskresyonu sadece yüksek

miktarlarda oksalat al›m›na ba¤l› olmay›p, kalsiyum
al›m›n›n k›s›tlanmas› da ekskresyonunu art›rabilir
(2). Bununla birlikte biz hastam›za kalsiyumdan k›-
s›tlanmam›fl, düflük oksalat içerikli bir diyet verdik. 

‹drardaki magnezyum kristalizasyonun bir inhi-
bitörü olup, hipomagnezüri kalsiyum tafl› geliflimi
için bir risk faktörüdür (4). Hastam›zda hipomagne-
züri ile beraber hiperkalsiüri, hiperoksalüri ve hipo-
sitratüri gibi ek risk faktörleri de vard›. Ürolitiyazis-
li hastalar›n %6.7’sinde hipomagnezüri varl›¤› göste-
rilmifl olsa da (9), olgumuz literatürde GDH-1, nef-
rolitiyazis ve hipomagnezüri birlikteli¤i gösterilmifl
ilk vaka olma özelli¤ini tafl›maktad›r.

Fanconi sendromu ile karakterize olan proksi-
mal tübül disfonksiyonu GDH-1’de bilinen bir bul-
gudur. Her ne kadar hastam›zda proksimal tübül
hasar›n›n güvenilir bir göstergesi olan idrar N-
acetyl-β-D-glucosamine miktar›n› ölçmesek de, has-
tam›zda proksimal tübül disfonksiyonunu düflündü-
recek jeneralize aminoasidüri, fosfatüri veya gluko-
züri gibi bulgular yoktu. 

Hastam›z›n tedavisi bafllang›çta bol hidrasyon,
oksalattan k›s›tl› diyet, allopurinol, Shohl solüsyonu
ve potasyum sitrat fleklinde düzenlenmifltir (2). Ti-
azid grubu diüretiklerin hiperürisemi, hiperkalsemi
ve hipositratüriyi art›rabilmesi ve total kolesterol,
LDL, VLDL ve trigliserid düzeylerinde daha fazla
yükselmeye neden olabilmesi gerekçesi ile bu has-
talarda önerilmemesine karfl›n (10), iki ayl›k tedavi
sonras›nda halen hiperkalsiürik ve hiperoksalürik
olan hastam›z›n tedavisine eklemek zorunda kald›k.
Bununla birlikta, olguda eflzamanl› olarak bak›lan
üriner sitrat düzeyleri normal s›n›rlarda idi ve ultra-
sonografide tafl boyutlar›nda art›fl yoktu. 

Sonuç olarak, GDH-1’de glomerüler hastal›k he-
matüriden ziyade proteinüri ile kendini gösterece-
¤inden, makroskopik hematüri ile baflvuran GDH-1
hastas›nda ilk laboratuvar incelemeleri ürolitiyazise
iflaret etmese de, altta yatabilecek renal tafl hastal›-
¤› aç›s›ndan klinisyen dikkatli olmal›d›r. Ayr›ca va-
kalar›n ço¤unda ürik asit tafllar› olsa da, bu vaka hi-
perkalsiüri, hiperoksalüri ve hipositratürisi ile bera-
ber GDH-1’de nadir görülen kalsiyum tafllar› için iyi
bir örnektir. Dahas›, bu hasta grubunda kalsiyum
presipitasyonu için bir risk faktörü olarak hipomag-
nezüri ilk kez bu vaka ile birlikte bildirilmektedir. 
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