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OzeT

Kistik fibroz (KF) eksokrin bezlerin fonksiyonunu etkileyen oto- :
zomal resesif gegisli bir hastaliktir. Siklikla solunum yolu ya da :
gastrointestinal semptomlar ile ortaya ¢ikar. Hipokalemik metabo- :
lik alkaloz ile seyreden akut dehidratasyon KF'nin bilinen bir klinik :
basvuru sekli olmasina karsin sadece siit cocuklugu déneminde bil-
dirilmektedir. Bu yazida, daha 6nce higbir saglik sorunu olmayan :
bes yasinda bir cocugun yineleyen hipokalemik metabolik alkaloz :
: ated sweat tests performed on two occasions revealed high sweat chlo-
: ride concentrations confirming the diagnosis of CF.

ataklari sonrasi ter testi ile KF tanisi almasi sunulmustur.
Anahtar sozcikler: hipokalemi, metabolik alkaloz, kistik fibroz

Girig

Kistik fibroz (KF) eksokrin bezlerin fonksiyonunu
etkileyen otozomal resesif gecisli bir hastaliktir. Siklik-
la solunum yolu, pankreas yetersizligi, gastrointestinal
sistem semptomlari ile ortaya ¢ikar. Diger bulgular he-
patobilier hastalik, genitotiriner sorunlar, sivi elektrolit
dengesinde bozukluklar olarak siralanabilir (1-3). Hi-
pokalemik metabolik alkaloz ile seyreden akut dehid-
ratasyon ise KF un bilinen bir klinik basvuru sekli ol-
masina karsin sadece sit ¢cocuklugu doneminde bildi-
rilmektedir (4,5). Bu yazida daha 6nce hicbir saglik so-
runu olmayan bes yasinda bir cocugun yineleyen hi-
pokalemik metabolik alkaloz ataklari sonrasi ter testi
ile KF tanisi almast sunulmustur.
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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-
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Olgu Sunumu

Bes yasinda erkek cocuk son dort gtindiir olan hal-
sizlik yakinmast ile basvurdu. Eslik eden ates, kusma,
ishal, okstrik yakinmalart yoktu. Kronik okstruk,
pnomoni, astim, diyare, konstipasyon yakinmalar: tarif-
lemiyordu. fla¢ kullanimi 6ykiisti yoktu. Aralarinda ak-
rabalik olmayan anne babanin ikinci cocugu olarak
dogmustu. Yenidogan doneminde ve sonrasinda bir
sorun yasanmamusti. Diizenli saglam cocuk izlemleri-
nin yapildigt belirtilmisti. Biylime gelismesi tamamen
normal olan hastanin oykiistinde bir yil 6nce de ben-
zer bir atak ile hastaneye yatirildigs, iv sivi tedavisi al-
digt ogrenildi (Na: 132 mEq/L, K: 2.9 mEq/L, pH: 7.47,
HCO;: 28 mEq/L). Saglikli bir erkek kardesi vardi.

Fizik muayenede bilinci acik, uykuya egilimli, hal-
siz idi. Kan basinci 90/50 mmHg, kalp hizi 100/dk, so-
lunum hiz1 24/dk, atesi 37°C idi. Tartis1 18 kg (50-75.
persantil), boyu 112 cm (50-75. persantil) idi. Mukoza-
lart kuru, goz kiireleri ¢coktiktii. Diger sistem muayene-
leri normal bulundu.

Laboratuvar analizinde hiponatremik hipokalemik
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alkaloz saptandi (Na: 119 mEq/L, K: 2.6 mEq/L, pH:
7.65, HCO;3: 28 mEq/L). Basvuru sirasindaki 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, albimin 4.5

bulundu. Kan sayimi1 normaldi. idrar tahlilinde pH: 6.5,

sodyum ekskresyonu 24 mEq/L, idrar potasyum eks-
kresyonu 12 mEq/L, idrar klor ekskresyonu 16 mEq/L
bulundu. Diger tubuler fonksiyon testleri olarak baki-
lan idrar kalsiyum (1.1 mg/kg/g) ve magnezyum (0.9
mg/kg/g) ekskresyonlart normal bulundu.

Akut hiponatremik, hipokalemik dehidratasyon ve
prerenal akut bobrek yetersizligi tanist ile acil servise
yatirilan hastaya iv swvi tedavisi baslandi. Yatisinin 2.
guntinde Na: 132 mEq/L, K: 3.1 mEq/L, Cl: 93 mEq/L,
Cr: 0.3 mg/dL, BUN: 8 mg/dL bulundu. Oral aliminin
baslamasi ve potasyumdan zengin diyet tedavisi ile 5.
giinde Na: 136 mEq/L, K: 4.6 mEq/L bulunarak hasta
taburcu edildi.

Bir hafta sonraki poliklinik vizitinde yakinmas: ol-
mayan hastanin fizik muayenesi ve serum elektrolitleri
normal bulundu.

iki kez yineleyen hipokalemik alkaloz nedeni ile
tetkik edilen hastanin plazma renin aktivitesi 0.8
ng/mL/st (normal: 0.5-5.9 ng/mL/st), aldosteron du-
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) saptandi.
Akciger grafisi ve batin ultrasonografisi normal bu-
lundu. Taranabilen KF mutasyonlarindan DF508,
1677D, W1282X, N1303K, G542X, RS60T, F549X,
R347X, V520F negatif idi.

Tartisma

Eksokrin bezlerin hastaligi olan KF siklikla tekrarla-
yan pnomoni, kronik obstriktif akciger hastaligi, kro-
nik ishal ya da buytme geriligi ile ortaya cikar (2,3).
Hipokalemi, hiponatremi ve metabolik alkaloz ile bas-
vuru sadece siit cocuklugu doneminde, hatta 6 aylik-
tan kiiciik bebeklerde bildirilmektedir (6). Hipokale-
mik metabolik alkaloz ayirici tanisinda her yasta renal
ttibtiler hastaliklar (Bartter sendromu, Gitelman send-

stenozu, hipokalemik periyodik paralizi, kistik fibroz
ve ila¢ kullanim oykiisti mutlaka distintlmelidir (7).
Hastamizda politiri, polidipsi gibi tiibtilopati belirti-
lerinin bulunmamasi, bityime gelismesinin normal ol-
mast, idrarda sodyum, potasyum, klor, kalsiyum ve
magnezyum diizeylerinin normal bulunmasi, plazma
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renin aktivitesinin normal olmast ile Bartter sendromu
© ve Gitelman sendromundan uzaklasildi. Ishal, kusma
. gibi gastrointestinal semptomlarin bulunmamasi gast-
© rointestinal kayipla giden hastaliklart disladi. Alkaloza
g/dL, glukoz: 114 mg/dL, ALT: 33 IU/L, AST: 16 TU/L

yol acacak ila¢ kullanimi 6ykist yoktu. KF diistindi-

. ren klinik bulgular olan biiytime gelisme geriligi, tek-
dansite 1020, sediment normal, keton negatif idi. Idrar

rarlayan pnomoni, akciger hastaligi, kronik ishal ya da

. konstipasyon yakinmast ya da otozomal resesif hasta-
. liklar acisindan destekleyici olan akraba evliligi belirtil-
© memisti. Bunlara karsin klinik olarak hafif seyirli form-
* lann oldugu distiniilerek hastamiza ter testi yapilarak
taniya ulasildi.

KF ter, tikirik bezleri, solunum yolu, gastrointes-

. tinal sistem ve Ureme sistemlerini etkileyen, eksokrin
. pankreas yetersizligine yol acan, kalitsal bir hastaliktrr.
. KF geni yedinci kromozomun uzun kolunda belirlen-
© mistir ve kodladig1 kistik fibroz transmembran diizen-
leyicinin (KFTR) yapisal ve fonksiyonel bozukluklari-
¢ nun hastaliga neden oldugu gosterilmistir (8,9). KFTR
. epitelyal hiicrelerin apikal membranima lokalizedir ve
¢ bu bolgede iyon transportunda sorun vardir. Eksokrin
. bezlerden elektrolit icerigi yiiksek sekresyon dehidra-
© tasyon ataklarina, pankreas, biliyer ve genitotiriner sis-
- temde tikanikliklara yol agabilir. Tim nefron segment-
lerinde KFTR geni eksprese olmasina karsin, primer re-
. nal hastalik goriilmesi cok nadirdir (9).

KF'de renal bulgular fizyolojik bozukluklar (renal

. sodyum klirensinde bozulma) ve sivi elektrolit bozuk-
¢ luklart (hipokalemi, metabolik alkaloz, hipovolemi ve
© prerenal azotemi) olarak ortaya cikar (10-13). Sekon-
der renal hastalik ise daha siktir ve izlemde nefrokalsi-
© noz, nefrolitiyazis, IgA nefropatisi, vaskiilit, diyabetik
. nefropati, amiloidoz, ilaca bagli nefrotoksisite (aminog-
. likozitler, lup diiiretikler, siprofloksasin, non-steroid
- antiinflamatuar ilaclar, amfoterisin B gibi) olarak geli-
© sebilir (14-20).

Klinik basvuru sirasinda akut hipokalemi ve meta-

bolik alkaloz ozellikle 1 yasin altindaki ¢ocuklarda bil-
dirilmistir (21,22). Genellikle istahsizlik, kusma, solu-
© num yakinmalarinda artma, ates, kilo kaybr gibi belir-
. tiler metabolik alkaloza onciilik eder. Bu ataklar yaz
- aylarinda asirt terleme ve elektrolit sivi kayb ile ortaya
- cikar. Bu ataklarm siit cocuklugu déneminde %16-46
romu gibi), konjenital klor kaybettiren diyareler, pilor

siklikta goraldugi bildirilmektedir (5,21).
Olgumuz bes yasinda idi. Daha 6nce saglam cocuk

. takipleri disinda hastaneye hicbir sekilde basvurmast
- gerekmemisti. Bilyiime gelismesi tamamen normaldi.
. Dehidratasyon ve metabolik alkaloza yol acmast bek-
© lenen ishal, kusma, politiri, ila¢ kullanimt gibi bir ya-
. kinma tarif edilmiyordu. Bunun yaninda iki kez iv sivi
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tedavisine gereksinim gosteren hipokalemik metabolik
alkalotik dehidratasyon atagi yasamast ayirict tanida
KFyi distindiirerek ter testi planlanmasint saglad.

KFde KFTR geninde 1000’den fazla mutasyon sap-
tanmistir (3). Bu mutasyonlarin bir kisminin klinik ola-
rak hafif seyirli oldugu bildirilmektedir. Literattirde ha-
fif seyirli KF olgulart olarak hipokalemik dehidratasyon
ile basvuran bir stit cocugunda D110H mutasyonu ve
17 yasinda bir eriskinde delta508/R117H mutasyonu
rapor edilmistir (10,23). Tirkiye'de sik goriilen KF mu-
tasyonlart acisindan hastamiza genetik calisma yapil-
mustir. Bakilan mutasyonlar olan DF508, 1677D,
W1282X, N1303K, G542X, R500T, F549X, R347X,
V520F bulunamamustir. KF hafif klinik formlarinda bil-
dirilen D110H, D110E, T3381 ve R117H mutasyonlari-
na ise teknik nedenlerle bakilamamistir (10,23-25). An-
cak hastamizda bu mutasyonlardan birinin varligi di-
stuntlmektedir.

KF sik gorilen bir hastaliktir (sikligi beyaz irkta
1/1600-1/3000) ve olgular farkli agirlikta klinik tablolar
gosterebilirler (26). Her yasta hipokalemik metabolik
alkaloz ayirict tanisinda KF akla getirilmelidir.
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