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OZET

Giris: Psddohipoaldosteronizm, aldosterona periferik direng sonucu gelisen ve tuz kaybi
ile karakterize bir hastaliktir.

Olgu Sunumu: Emmede azalma, emerken uyuklama sikayetiyle getirilen hastada hiponat-
remi, hiperkalemi, metabolik asidoz, yiiksek renin ve aldosteron diizeyi saptandi. Olguya
sistemik form psédohipoaldosteronizm tanisi konuldu. Oral tuz ile tedavisine devam edildi.
Tartisma: Ps6dohipoaldosteronizm primer, sekonder ve Gordon sendromu olarak iig tip-
tir. Primer form epitelyal sodyum kanali ve mineralokortikoid resepttr genindeki mutas-
yondan, sekonder form siklikla iiriner malformasyon ve idrar yolu enfeksiyonlarindan
kaynaklanir. Gordon sendromunda ise plazma aldosteron diizeyi genellikle normal olup,
mineralokortikoidlere yeterli cevap vardir ve plazma renin aktivitesi baskilanmigtir. Olgu-
muzda {iriner enfeksiyon saptanmasi nedeniyle ayni zamanda sekonder psddohipoal-
dosteronizm olasiligi arastirildi. Ter testinin pozitif olmasi ve tuz ihtiyacinin uzun siire de-
vam etmesi nedeniyle hasta sistemik form primer psédohipoaldosteronizm olarak kabul
edildi. (Giincel Pediatri 2009; 7: 151-3)

Anahtar kelimeler: Psédohipoaldosteronizm

SUMMARY

Introduction: Pseudohypoaldosteronism is a disease which occurs as a result of perip-
heral resistance to aldosterone and is characterised by salt wasting.

Case Report: Hyponatremia, hyperkalemia, metabolic acidosis, high renin and aldostero-
ne levels were determined in the patient admitted with decrease in sucking and getting
sleepy during breast-feeding. The case was diagnosed as systemic form of pseudohy-
poaldosteronism. His treatment was continued with oral salt.

Conclusion: Pseudohypoaldosteronism has three types as primary, secondary and Gor-
don syndrome. Primary form is due to epithelial sodium channel and mineralocorticoid re-
ceptor gene mutation, whilst secondary form is frequently caused by urinary malformati-
on and urinary tract infections. In Gordon syndrome, plasma aldosterone level is usuallly
normal, and plasma renin activity is depressed, there is an adequate response to minera-
locorticoids. Probability of secondary pseudohypoaldosteronism was investigated at the
same time because of the urinary infection present in our subject. The patient was accep-
ted as systemic form of primary pseudohypoaldosteronism because of positive sweat test
result and prolonged salt necessity. (Journal of Current Pediatrics 2009; 7: 151-3)
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Giris

mal resesif kalitiimakla birlikte epitelyal sodyum kana-
lindaki mutasyon sonucu gelisir. Renal form ise otozo-

Pstdohipoaldosteronizm, aldosterona periferik di-
reng sonucu gelisen tuz kaybettiren bir hastaliktir. Mi-
neralokortikoid reseptdrii veya epitelyal sodyum kana-
lindaki mutasyon sonucu primer olahilecegi gibi infek-
siyon, liropati ve ilaclara bagl sekonder olarak gelise-
bilir (1). Ug tip olan psédohipoaldosteronizmde tip 1 ve
tip 3 tuz kaybettiren, tip 2 tuz tutan form olarak kargimi-
za cikmaktadir. Tip 1 ps6dohipoaldosteronizm, sistemik
ve renal form olarak ikiye ayrilir. Sistemik form otozo-

mal dominant kalitihr ve mineralokortikoid reseptoriin-
deki mutasyondan kaynaklanir (2). Ps6dohipoaldoste-
ronizmin karakteristik bulgular hiponatremi, hiperkale-
mi, metabolik asidoz, yiiksek aldosteron ve renin diize-
yidir. Klinikte kilo kayb, biiylime geriligi, dehidratasyon,
tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu seklinde kar-
simiza cikar (1).

Burada psddohipoaldosteronizm tanisi konulan bir
olguyu sunarak, literatiir esliginde tartismay1 amacladik.
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Term 2670 gr spontan vajinal yol ile dodan on iki
giinliik kiz hasta emerken uyuklama, emmede azalma
sikayetiyle getirildi. Fizik muayenede halsiz gériinimli,
uykuya egilimli, vital bulgulan stabil, viicut agirhg:: 2600
gr (3p), boy: 48,5 cm (10-25p) idi. Agiz mukozasi kuru, di-
ger sistem muayeneleri olagan olarak degerlendirilen
hastada kuskulu genital yapi ve hiperpigmentasyon
yoktu. Laboratuvar incelemede hemaoglobin: 16,8 gr/dl,
beyaz kiire: 14000 K/pL, trombosit: 608000 pL, hematok-
rit: 45,9, Na: 114 mmol/L, K: 8,8 mmol/L, Cl: 86 mmol/L,
BUN: 37 mg/dI, kreatinin: 0,5 mg/dI, diger biyokimya de-
gerleri normal, kan gazi pH: 7,36, pCO2: 16,1, HCO3: 9,2
saptanan hasta hiponatremik dehidratasyon, adrenal
yetmezlik 6n tanilariyla yatirildi. Dehidratasyona yéne-
lik olarak, uygun idame ve defisit sivi tedavisi basland.
Stres dozunda hidrokortizon uygulamasini takiben, hid-
rokortizon dozu kademeli olarak azaltildi, tedaviye mi-
neralokortikoid (fludrokortizon) eklendi. Sodyum dege-
rinin yiikselmemesi nedeniyle tedaviye oral tuz 1 gr/giin
eklendi. Stres dozda hidrokortizon verildikten bir giin
sonra gonderilen tetkiklerinde kortizol: 63,4 pg/dL (nor-
mal sinirlari: 7-29), adrenokortikotropik hormon:
18 pg/mL (normal sinirlari: 10-60), 17-hidroksi progeste-
ron: 2 ng/mL (normal simirlari: 0,1-0,9), testosteron:
0,2 ng/mL (normal sinirlari; 0,1-0,2), dehidroepiandros-
tenedion siilfat: 966 ng/mL (normal sinirlari: 316-4310),
androstenodion: 0,5 ng/mL (normal sinirlari: 0,1-0,5), re-
nin: 100 ng/mL (normal sinirlari: 2,4-37), aldosteron:
>5000 pg/ml (normal sinirlari: 20-1600) saptandi. Mev-
cut klinik bulgular ve laboratuvar tetkikleri ile konjenital
adrenal hiperplazi diglandi ve hasta psédohipoaldoste-
ronizm tanisi aldi. Bu duruma eglik edebilecek renal
anomaliler acgisindan yapilan renal ultrasonografi
(USG) normal saptandi. Ter testinin yiiksek (102
mmol/L) ¢cikmasi nedeniyle hastada sistemik tip psodo-
hipoaldosteronizm diigiiniildii. Hidrokortizon ve fludro-
kortizon tedavileri kesilerek tuz miktari 3 gr/giine artiril-
di. Psédohipoaldosteronizme neden olabilecek iriner
enfeksiyon acgisindan gonderilen idrar kiltiirinde 10°
koloni E. Coli lireyen hastaya duyarli oldugu antibiyotik
tedavisi baglandi. Uykuya meyil nedeniyle yapilan kra-
niyal USG ve kraniyal manyetik rezonans normal sap-
tandi. Metabolik acidan degerlendirilen hastanin kan
amonyak ve idrar-kan aminoasit diizeyi normal olarak
saptandi. Takibinde sodyum degerinde yiikselme goz-
lenen hastanin tuz miktari kademeli olarak azaltilarak
doz 2 gr/giin olacak sekilde azaltildi. Tam iyilesme ile
taburcu edildi.

Tartisma

Psddohipoaldosteronizm, aldosterona periferik di-
reng sonucu gelisen tuz kaybettiren bir hastaliktir. Mine-
ralokortikoid reseptorii veya epitelyal sodyum kanalin-
daki mutasyon sonucu primer olabilecegi gibi infeksi-
yon, iiropati ve ilaglara bagl olarak sekonder geligebilir.
Klinik deneyimler sekonder pstdohipoaldosteronizmin
daha sik oldugunu gdstermektedir (1). Ug tip olan psédo-
hipoaldosteronizmde tip 1 ve tip 3 tuz kaybettiren, tip 2
tuz tutan form olarak karsimiza gikmaktadir (2).

llk kez 1958 yilinda Cheek ve Perry tarafindan tanimla-
nan tip 1 psddohipoaldosteronizm yenidogan déneminde
genis bir spektrumda baglar. Tiim vakalarda toplayici kanal
hiicresinde sodyum emilimi ve potasyum salinimi bozuktur.
Hastaligin karakteristik bulgulari hiponatremi, hiperkalemi,
metabolik asidoz, yiiksek aldosteron ve renin diizeyidir (1).
Olgumuzda da bu bulgularin tiimii gézlenmekteydi.

Sistemik psddohipoaldosteronizm tip 1, otozomal re-
sesif kaltilir ve en agir formdur. Kromozomu 12p ve
16p’de bulunmaktadir. Fonksiyon kaybina yol acgan, bili-
nen 22 homozigot veya heterozigot mutasyon nedeniyle
epiteliyal sodyum kanalindaki {i¢ subunitten (o, f, v)
birinde defekt gelisir. Epiteliyal sodyum kanal bdbrek
toplayici kanali, solunum yolu, kolon, tiikriik ve ter bez-
lerinde olmak iizere yaygindir (1-4). Epiteliyal sodyum
kanali aktivitesi i¢cin yakin zamanda Nedd4, Small-G
protein K, CAP1, CFTR gibi intrasitoplazmik proteinler
tanimlanmistir (5). Hayati tehdit eden kilo kaybi ve er-
ken dénemde goriilen dermatit, izole biiyiime geriligi,
tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu, dehidratas-
yon ataklari, hayati tehdit eden hiperkalemi ve kardiyak
arrest gibi klinik bulgular ile karsimiza ¢ikar. On vakalik
bir caligmada, sistemik form psddohipoaldosteronizmli
bir hastanin uzun siire beslenme intoleransi nedeniyle
gastrostomi acilarak, bir hastanin da nazogastrik son-
da ile beslendigi bildirilmistir. Ayni caligmada ii¢ hasta-
da ter testi pozitif bulunmustur (1). Olgumuzda da ter
testi pozitif saptandi. Bu nedenle sistemik tip psédohi-
poaldosteronizm diisiiniildii. Kerem ve ark. (6), yaptik-
lari bir calismada ps6dohipoaldosteronizm tip 1 hasta-
larinda havayolu yiizey sivi volumiiniin normalden iki
kat daha fazla artmig oldugunu saptamiglardir. Hava-
yollarindaki bu sivi artisi elektrojenik sodyum transpor-
tunun yoklugu ile sonuglanir. Tiim hastalar normal AP-
GAR skoru ile dogarlar. ligingtir ki yenidogan dénemin-
de solunumsal anormallik gériilmez (2). Ancak literatiir-
de, respiratuar distres sendromu gelisen ve psddohi-
poaldosteronizm ile iligkilendirilmig birisi klinigimizden
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olmak iizere iki vaka sunulmustur (7,8). Erken semptom
goriilmesi, yiiksek aldosteron diizeyi ve giinliik 30
mmol/kg'i agan tuz alimi kuvvetle sistemik psédohipoal-
dosteronizm tip 1'i diigiindiiriir (1). Spontan remisyon
goriilmemekle birlikte halen kiiratif bir tedavi yoktur.
Tuz destegi de bazen yetersiz kalabilir (2).

Renal psddohipoaldosteronizm tip 1, otozomal domi-
nant kalitilmakla birlikte 4931.1 kromozomunda bulunan
mineralokortikoid reseptdr genindeki (NR3C2) mutasyon
nedeniyle olusur (9,10). Mineralokortikoid reseptor ve
epitelyal sodyum kanali genindeki polimorfizm sadece
psddohipoaldosteronizmli hastalarda bulunmamakla bir-
likte normal popiilasyonda da gdriilebilir (11). En sik go-
riilen baslangic semptomu biiyiime geriligidir. Hafif gidis
sekliile birlikte spontan gerileme goriiliir (1,2).

Gordon sendromu olarak da bilinen tip 2 psédohipo-
aldosteronizm, otozomal dominant kalitiimakla birlikte
kromozomu 1g31-q42 (PHA2A), 17p11-g21 (PHA2B),
12p13 (PHA2C)'de lokalizedir. Plazma aldosteron diize-
yi cok degisken olup; genellikle normaldir ve mineralo-
kortikoidlere yeterli cevap vardir (2). Plazma renin akti-
vitesi ise baskilanmistir. Glomeriiler filtrasyon hizi ve
adrenal fonksiyon normaldir (12). Hafif hiperkloremi,
metabolik asidoz, familyal hiperkalemi ve hipertansiyon
goriiliir. Diisiik doz tiyazid diiiretik ile bu anormallikler
diizelir (13).

Sekonder psédohipoaldosteronizm (Tip 3), gegici al-
dosteron direnci sonucu geligir. Siklikla malformasyon
ve/veya idrar yolu enfeksiyonu ile iliskilidir (1). Uretero-
hidronefroz, iireterosel, lireteropelvik bileske obstruk-
siyonu, posterior iiretral valv gibi konjenital idrar yolu
obstruksiyonu ve sistemik lupus eritematozus, orak
hiicre nefropatisi, akut renal allogreft reddi, kronik al-
logreft nefropati sekonder psddohipoaldosteronizme
neden olur (14). Azalmis glomeriiler filtrasyon hiz ka-
rakteristiktir (2). Gegici ve prognozu iyi oldugu igin, se-
konder formda genetik incelemeye gerek yoktur. Gene-
tik formdan sekonder psédohipoaldosteronizmi ayirt et-
mek icin idrar kiiltiir(i ve ultrasonografik inceleme ge-
rekir. Olgumuzda {iriner enfeksiyon saptanmasi nede-
niyle o donemde sekonder psddohipoaldosteronizm
olasihgr arastirildi. Olasi renal anomaliler agisindan ya-
pilan renal ultrasonografi normal saptandi. Ancak ter
testinin pozitif olmasi ve olgunun tuz ihtiyacinin halen
devam etmesi nedeniyle, taninin biiyiik olasilikla siste-
mik form primer psddohipoaldosteronizm oldugu diigii-
niildii. Bu olgularda enfeksiyonun akut doneminde yiik-
sek tuz alimi 6nerilmektedir. Tuz desteginin siiresi hak-
kinda kesin bir veri yoktur (1).
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