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OLGU SUNUMU

Sa¤lam Çocuk mu? Hasta m›? Psödo-Bartter Sendromu

Pseudo-Bartter Syndrome in a Previously Healthy
Child: Cystic Fibrosis
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Girifl
Kistik fibroz (KF) eksokrin bezlerin fonksiyonunu

etkileyen otozomal resesif geçiflli bir hastal›kt›r. S›kl›k-
la solunum yolu, pankreas yetersizli¤i, gastrointestinal
sistem semptomlar› ile ortaya ç›kar. Di¤er bulgular he-
patobilier hastal›k, genitoüriner sorunlar, s›v› elektrolit
dengesinde bozukluklar olarak s›ralanabilir (1-3). Hi-
pokalemik metabolik alkaloz ile seyreden akut dehid-
ratasyon ise KF un bilinen bir klinik baflvuru flekli ol-
mas›na karfl›n sadece süt çocuklu¤u döneminde bildi-
rilmektedir (4,5). Bu yaz›da daha önce hiçbir sa¤l›k so-
runu olmayan befl yafl›nda bir çocu¤un yineleyen hi-
pokalemik metabolik alkaloz ataklar› sonras› ter testi
ile KF tan›s› almas› sunulmufltur.

Olgu Sunumu
Befl yafl›nda erkek çocuk son dört gündür olan hal-

sizlik yak›nmas› ile baflvurdu. Efllik eden atefl, kusma,
ishal, öksürük yak›nmalar› yoktu. Kronik öksürük,
pnömoni, ast›m, diyare, konstipasyon yak›nmalar› tarif-
lemiyordu. ‹laç kullan›m› öyküsü yoktu. Aralar›nda ak-
rabal›k olmayan anne baban›n ikinci çocu¤u olarak
do¤mufltu. Yenido¤an döneminde ve sonras›nda bir
sorun yaflanmam›flt›. Düzenli sa¤lam çocuk izlemleri-
nin yap›ld›¤› belirtilmiflti. Büyüme geliflmesi tamamen
normal olan hastan›n öyküsünde bir y›l önce de ben-
zer bir atak ile hastaneye yat›r›ld›¤›, iv s›v› tedavisi al-
d›¤› ö¤renildi (Na: 132 mEq/L, K: 2.9 mEq/L, pH: 7.47,
HCO3: 28 mEq/L). Sa¤l›kl› bir erkek kardefli vard›.

Fizik muayenede bilinci aç›k, uykuya e¤ilimli, hal-
siz idi. Kan bas›nc› 90/50 mmHg, kalp h›z› 100/dk, so-
lunum h›z› 24/dk, atefli 37°C idi. Tart›s› 18 kg (50-75.
persantil), boyu 112 cm (50-75. persantil) idi. Mukoza-
lar› kuru, göz küreleri çöküktü. Di¤er sistem muayene-
leri normal bulundu.

Laboratuvar analizinde hiponatremik hipokalemik

ÖZET
Kistik fibroz (KF) eksokrin bezlerin fonksiyonunu etkileyen oto-

zomal resesif geçiflli bir hastal›kt›r. S›kl›kla solunum yolu ya da
gastrointestinal semptomlar ile ortaya ç›kar. Hipokalemik metabo-
lik alkaloz ile seyreden akut dehidratasyon KF’nin bilinen bir klinik
baflvuru flekli olmas›na karfl›n sadece süt çocuklu¤u döneminde bil-
dirilmektedir. Bu yaz›da, daha önce hiçbir sa¤l›k sorunu olmayan
befl yafl›nda bir çocu¤un yineleyen hipokalemik metabolik alkaloz
ataklar› sonras› ter testi ile KF tan›s› almas› sunulmufltur. 
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ABSTRACT
Cystic fibrosis (CF) is an autosomal recessive disease affecting

exocrine glands and frequently presenting with respiratory and gastro-
intestinal symptoms. Acute dehydration with hypokalemia and meta-
bolic alkalosis is a well-known clinical form of CF reported in infancy
but it is not reported in older children. A healthy 5-year-old boy with no
previous respiratory and gastrointestinal symptoms but recurrent
hypokalemic dehydration and metabolic alkalosis is presented. Repe-
ated sweat tests performed on two occasions revealed high sweat chlo-
ride concentrations confirming the diagnosis of CF.
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alkaloz saptand› (Na: 119 mEq/L, K: 2.6 mEq/L, pH:
7.65, HCO3: 28 mEq/L). Baflvuru s›ras›ndaki laboratu-
var incelemelerinde Cl: 83 mEq/L, BUN: 43 mg/dL, Cr:
0.9 mg/dL, P: 3 mg/dL, Mg: 1.5 mg/dL, albümin 4.5
g/dL, glukoz: 114 mg/dL, ALT: 33 IU/L, AST: 16 IU/L
bulundu. Kan say›m› normaldi. ‹drar tahlilinde pH: 6.5,
dansite 1020, sediment normal, keton negatif idi. ‹drar
sodyum ekskresyonu 24 mEq/L, idrar potasyum eks-
kresyonu 12 mEq/L, idrar klor ekskresyonu 16 mEq/L
bulundu. Di¤er tübüler fonksiyon testleri olarak bak›-
lan idrar kalsiyum (1.1 mg/kg/g) ve magnezyum (0.9
mg/kg/g) ekskresyonlar› normal bulundu.

Akut hiponatremik, hipokalemik dehidratasyon ve
prerenal akut böbrek yetersizli¤i tan›s› ile acil servise
yat›r›lan hastaya iv s›v› tedavisi baflland›. Yat›fl›n›n 2.
gününde Na: 132 mEq/L, K: 3.1 mEq/L, Cl: 93 mEq/L,
Cr: 0.3 mg/dL, BUN: 8 mg/dL bulundu. Oral al›m›n›n
bafllamas› ve potasyumdan zengin diyet tedavisi ile 5.
günde Na: 136 mEq/L, K: 4.6 mEq/L bulunarak hasta
taburcu edildi.

Bir hafta sonraki poliklinik vizitinde yak›nmas› ol-
mayan hastan›n fizik muayenesi ve serum elektrolitleri
normal bulundu.

‹ki kez yineleyen hipokalemik alkaloz nedeni ile
tetkik edilen hastan›n plazma renin aktivitesi 0.8
ng/mL/st (normal: 0.5-5.9 ng/mL/st), aldosteron dü-
zeyi 42 pg/mL (normal: 10-160 pg/mL) bulundu. ‹ki
kez tekrarlanan ter testinde klor konsantrasyonu 83
mEq/L ve 90 mEq/L (normal: 0-50 mEq/L) saptand›.
Akci¤er grafisi ve bat›n ultrasonografisi normal bu-
lundu. Taranabilen KF mutasyonlar›ndan DF508,
1677D, W1282X, N1303K, G542X, R560T, F549X,
R347X, V520F negatif idi.

Tart›flma
Eksokrin bezlerin hastal›¤› olan KF s›kl›kla tekrarla-

yan pnömoni, kronik obstrüktif akci¤er hastal›¤›, kro-
nik ishal ya da büyüme gerili¤i ile ortaya ç›kar (2,3).
Hipokalemi, hiponatremi ve metabolik alkaloz ile bafl-
vuru sadece süt çocuklu¤u döneminde, hatta 6 ayl›k-
tan küçük bebeklerde bildirilmektedir (6). Hipokale-
mik metabolik alkaloz ay›r›c› tan›s›nda her yaflta renal
tübüler hastal›klar (Bartter sendromu, Gitelman send-
romu gibi), konjenital klor kaybettiren diyareler, pilor
stenozu, hipokalemik periyodik paralizi, kistik fibroz
ve ilaç kullan›m öyküsü mutlaka düflünülmelidir (7).

Hastam›zda poliüri, polidipsi gibi tübülopati belirti-
lerinin bulunmamas›, büyüme geliflmesinin normal ol-
mas›, idrarda sodyum, potasyum, klor, kalsiyum ve
magnezyum düzeylerinin normal bulunmas›, plazma

renin aktivitesinin normal olmas› ile Bartter sendromu
ve Gitelman sendromundan uzaklafl›ld›. ‹shal, kusma
gibi gastrointestinal semptomlar›n bulunmamas› gast-
rointestinal kay›pla giden hastal›klar› d›fllad›. Alkaloza
yol açacak ilaç kullan›m› öyküsü yoktu. KF düflündü-
ren klinik bulgular olan büyüme geliflme gerili¤i, tek-
rarlayan pnömoni, akci¤er hastal›¤›, kronik ishal ya da
konstipasyon yak›nmas› ya da otozomal resesif hasta-
l›klar aç›s›ndan destekleyici olan akraba evlili¤i belirtil-
memiflti. Bunlara karfl›n klinik olarak hafif seyirli form-
lar›n oldu¤u düflünülerek hastam›za ter testi yap›larak
tan›ya ulafl›ld›.

KF ter, tükürük bezleri, solunum yolu, gastrointes-
tinal sistem ve üreme sistemlerini etkileyen, eksokrin
pankreas yetersizli¤ine yol açan, kal›tsal bir hastal›kt›r.
KF geni yedinci kromozomun uzun kolunda belirlen-
mifltir ve kodlad›¤› kistik fibroz transmembran düzen-
leyicinin (KFTR) yap›sal ve fonksiyonel bozukluklar›-
n›n hastal›¤a neden oldu¤u gösterilmifltir (8,9). KFTR
epitelyal hücrelerin apikal membran›na lokalizedir ve
bu bölgede iyon transportunda sorun vard›r. Eksokrin
bezlerden elektrolit içeri¤i yüksek sekresyon dehidra-
tasyon ataklar›na, pankreas, biliyer ve genitoüriner sis-
temde t›kan›kl›klara yol açabilir. Tüm nefron segment-
lerinde KFTR geni eksprese olmas›na karfl›n, primer re-
nal hastal›k görülmesi çok nadirdir (9).

KF’de renal bulgular fizyolojik bozukluklar (renal
sodyum klirensinde bozulma) ve s›v› elektrolit bozuk-
luklar› (hipokalemi, metabolik alkaloz, hipovolemi ve
prerenal azotemi) olarak ortaya ç›kar (10-13). Sekon-
der renal hastal›k ise daha s›kt›r ve izlemde nefrokalsi-
noz, nefrolitiyazis, IgA nefropatisi, vaskülit, diyabetik
nefropati, amiloidoz, ilaca ba¤l› nefrotoksisite (aminog-
likozitler, lup diüretikler, siprofloksasin, non-steroid
antiinflamatuar ilaçlar, amfoterisin B gibi) olarak geli-
flebilir (14-20).

Klinik baflvuru s›ras›nda akut hipokalemi ve meta-
bolik alkaloz özellikle 1 yafl›n alt›ndaki çocuklarda bil-
dirilmifltir (21,22). Genellikle ifltahs›zl›k, kusma, solu-
num yak›nmalar›nda artma, atefl, kilo kayb› gibi belir-
tiler metabolik alkaloza öncülük eder. Bu ataklar yaz
aylar›nda afl›r› terleme ve elektrolit s›v› kayb› ile ortaya
ç›kar. Bu ataklar›n süt çocuklu¤u döneminde %16-46
s›kl›kta görüldü¤ü bildirilmektedir (5,21).

Olgumuz befl yafl›nda idi. Daha önce sa¤lam çocuk
takipleri d›fl›nda hastaneye hiçbir flekilde baflvurmas›
gerekmemiflti. Büyüme geliflmesi tamamen normaldi.
Dehidratasyon ve metabolik alkaloza yol açmas› bek-
lenen ishal, kusma, poliüri, ilaç kullan›m› gibi bir ya-
k›nma tarif edilmiyordu. Bunun yan›nda iki kez iv s›v›
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tedavisine gereksinim gösteren hipokalemik metabolik
alkalotik dehidratasyon ata¤› yaflamas› ay›r›c› tan›da
KF’yi düflündürerek ter testi planlanmas›n› sa¤lad›. 

KF’de KFTR geninde 1000’den fazla mutasyon sap-
tanm›flt›r (3). Bu mutasyonlar›n bir k›sm›n›n klinik ola-
rak hafif seyirli oldu¤u bildirilmektedir. Literatürde ha-
fif seyirli KF olgular› olarak hipokalemik dehidratasyon
ile baflvuran bir süt çocu¤unda D110H mutasyonu ve
17 yafl›nda bir eriflkinde delta508/R117H mutasyonu
rapor edilmifltir (10,23). Türkiye’de s›k görülen KF mu-
tasyonlar› aç›s›ndan hastam›za genetik çal›flma yap›l-
m›flt›r. Bak›lan mutasyonlar olan DF508, 1677D,
W1282X, N1303K, G542X, R560T, F549X, R347X,
V520F bulunamam›flt›r. KF hafif klinik formlar›nda bil-
dirilen D110H, D110E, T3381 ve R117H mutasyonlar›-
na ise teknik nedenlerle bak›lamam›flt›r (10,23-25). An-
cak hastam›zda bu mutasyonlardan birinin varl›¤› dü-
flünülmektedir.

KF s›k görülen bir hastal›kt›r (s›kl›¤› beyaz ›rkta
1/1600-1/3000) ve olgular farkl› a¤›rl›kta klinik tablolar
gösterebilirler (26). Her yaflta hipokalemik metabolik
alkaloz ay›r›c› tan›s›nda KF akla getirilmelidir. 
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