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Amag: Biyiime geriligi ve sivi-elektrolit bozukluguyla basvuran g¢ocuklarda ayirict tanida Bartter sendromunun
distinilmesi gerektigini vurgulamak.

Konu: Cocuklarda buyime geriliginin nadir nedenlerinden biri olan Klasik Bartter sendromu; hipokalemi,
hipokloremi, metabolik alkaloz ile karakterize bir tablodur. Dozt aylik erkek hasta dogumundan bu yana olan kusma,
biiylime geriligi yakinmalarinin ge¢memesi tizerine getirildi.

Sonug: Olgumuzda oldugu gibi detayli anamnez alinmadigi icin defalarca yanls tanidarla hastaneye yatirilan
vakalarda, dehidratasyon ve elektrolit bozuklugu nedeni olarak Bartter sendromu gibi nadir hastaliklar da mutlaka
akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: Bartter sendromu, Biyiime geriligi, Dehidratasyon.
A Case Of Bartter Syndrome Followed With Persistent Diarrhea

Aim: To emphasize the importance of considering Bartter syndrome in the differential diagnosis of the patients with
growth retardation and electrolyte imbalance.

Subject: Classic Bartter syndrome is one of the factors leading growth and developmental retardation, characterized
by hypokalemia, hypocloremia and metabolic alkalosis. A four-month-old boy was referred due to vomiting,
electrolyte imbalance and growth retardation since his birth.

Result: In cases hospitalized many times with false diagnoses due to lack of detailed anamnesis like in our case, rare
diseases like Bartter syndrome should be born in mind as a likely cause of dehidratation and electrolyte imbalance.
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+Bu galisma 8-12 Kasim 2006 taribleri arasinda Antalya’da gerceklestirilen 50. Milli Pediatri Kongresi‘nde bildiri olarak sunulmugtnr.

Bartter Sendromu, hipokloremi, hipokalemi, hiponatremi, metabolik alkaloz, hiperaldesteronizm, hiperreninemi ve
normal kan basinci ile karakterize bir hastaliktir. Cogunlukla otozomal resesif gecisli olan bu hastaligin sporadik ve
familyal tipleri de vardir. Cocuklarda biyiime-gelisme geriligi ve malniitrisyona, su ve tuz kaybina baglt olarak da
dehidratasyona neden olur.! Genellikle kabizligin eslik ettigi hastalikta kronik ishal aligilmig bir belirti degildir.

Tekrarlayan kusma, ishal ataklari nedeni ile takip edilen ve elektrolit diizensizliginin gastroenterit ile iliskilendirildigi
bu olgu ishalli hastalarda Sykunin dikkatli alinmast ve ayirict tanida Bartter sendromunun da distnilmesi gerektigini
vurgulamak amact ile sunuldu.

OLGU

Kusma, kilo alamama ve ishal sikayeti ile getirilen dort aylik erkek hasta, dehidratasyon nedeni ile yatirildi
Dogdugundan bu yana tekratlayan kusma, ginde 3-4 kez olan diskilama ve sik idrar yapma yakinmalati olan hastanin
1. aydan sonra sikayetlerinin daha da artti§1, yakinmalar1 nedeniyle 5-6 kez doktora gotiirildigi ve 2.5 aylikken bir
hafta hastanede yatarak tedavi gérdigi 6grenildi. Son bir ayda agirlik kaybinin belirginlestigi ve son 2 haftada 400 gr
agithk kaybt oldugu belirtildi. Zamaninda dogan, prenatal takipleri yapilmayan hastanin 6zgecmis ve soygecmis
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Karabiber ve ark

sorgulamasinda 6zellik yoktu. Fizik incelemede; viicut
stst 36.7 °C, nabiz 100/dk, solunum 32/dk, kan
basinct 80/50 mmHg, agitlik 4000 gr (<%3), boy 58
cm (%10-25), bas cevresi 38 cm (%3-10) idi. Genel
durumu orta, huzursuz, cilt turgoru ve kas tonusu
belirgin azalan hastada, Giggensi yiiz gérinimd, géz ve
kulaklarda belirginlesme, agizda sarkma, sacl deride
seboreik dermatit vardi (Resim 1). G6z yast olmayan,
ag1z mukozast kuru ve moniliazisi bulunan hastanin,
karn1 ¢okik gorinimde ve karaciger 2-3 cm ele
geliyordu. Diger sistem bulgulart normal olarak
degerlendirildi. Hastanin laboratuar incelemesinde
hemoglobin 10.4 gr/dl, hematokrit %31.8, beyaz kiire
10.900/mm?3, trombosit 450.000/ mm?3 idi. Periferik
kan yaymasinda %56 nétrofil, %44 lenfosit saptandr.
Eritrositler  hipokrom,  mikrositer — gdriiniimde,
trombositler yeterli ve kimeli idi. Biyokimyasal
incelemelerde; kan geketi 70 mg/dL, kan tre azotu 56
mg/dL, kreatinin 0.9 mg/dL, sodyum 124 mmol/L,
potasyum 2.7 mmol/L, klor 67 mmol/L, kalsiyum
10.7 mg/dL, magnezyum 1.7 mg/dL, trik asit 5.2
mg/dL, total protein 6.2 g/dL, albumin 3.5 g/dL idi.
Kan pH’st 7.62, PCO; 40.2 mmHg, PO, 45 mmHg,
HCOsi 405 mmol/L idi. Idrar incelemesinde;
dansite 1005, pH 6.5, mikroskobik inceleme normal
idi. Gaita mikroskobisi normal olarak degerlendirildi.
Idrar kalsiyum/kreatin orant 0.12 olarak bulundu. Ter
testi ise normal aralikta idi. Hastanin kan renin ve
aldosteron diizeyi calistirtlamadi. Hastanin  renal
ultrasonografik incelemesi normal olarak
degerlendirildi.

Sikayetleri ve klinik tablosu ile akut gastroenterit
kabul edilen ve swvi-elektrolit tedavisi planlanan
hastanin  dehidratasyonunun  diizelmesine ragmen
metabolik alkalozu ve elektrolit bozukluklart devam
etti. Anamnezi tekrar sorgulanan hastanin 6n planda
kusmasinmn  bulundugu, ishal olarak belirtilen
yakinmanin giinde 3-4 kez olan hafif bir ishal oldugu
ogrenilerek, klinik ve laboratuar sonuclarina goére
klasik Bartter sendromu tanist konuldu. Hastanin
takibinde kan basinglart normal sinirlarda seyretti.
Hastanin intravenoz sivt ve elektrolit tedavisine K
tutucu ditiretik eklendikten sonra elektrolit bozuklugu
ve metabolik alkalozu dizeldi. Klinik tablosu duzelen
hastanin intravenoz tedavileri kesilerek oral potasyum
ve K tutucu ditretik tedavisi baslandi. Sikayetleri
tamamen dizelen hastanin tedavisi ti¢ gin kesilerek
izlendiginde yeniden metabolik alkalozu,
hipokloremisi ve hipopotasemisi gelistiginden tekrar
oral tedavi baslanarak ayaktan izlenmek tizere taburcu
edildi. Bir aylik izleminde stv1 ve elektrolit bozuklugu
gelismeyen hastanin son kontrolinde (06/10/2006)
agirlik 5500 gr (3-10 p), boy 63 cm (25-50 p), bas
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cevresi 40.7 ecm (3-10 p), kan basinct 94/50 mmHg,
sistem  muayeneleri ve laboratuar incelemeleri

normaldi

Resim 1. Olgunun genel gérintimi

TARTISMA

Metabolik alkaloza eslik eden hipokloremi ve
hipopotasemi bebeklik déneminde nadir gorilen
metabolik  anormalliklerdir. En  yaygin = goriilen
nedenleri pilor stenozu, gastrik  drenaj, klor
kaybettiren diyare, Bartter sendromu, tiazid grubu
ditretiklerin kullanilmasi ve kistik fibrozistir.?

Dogumundan itibaren 6n planda kusma yakinmasi
bulunan, biylime geriligi ve hafif ishal sikayeti icin
surekli  gastroenterit  olarak  tedaviler  verilen
hastamizin = 6yki, fizik muayene ve laboratuar
incelemeleri sonucunda metabolik alkalozun diger
nedenleri dislanarak Bartter sendromu tanist konuldu.

Bartter sendromu; hipokalemi, metabolik alkaloz,
hiperreninemik hiperaldesteronizm ve normal kan
basinct ile karakterize bir bozukluktur. Hastalik ilk
olarak 1962 yilinda Frederic Crosby Bartter ve ark.
tarafindan iki hastada tanimlanmugtir.> Sonraki yillarda
cocuk ve erigkinde Bartter sendromu tanust alan pek

¢ok  olgu  bildirilmekle  birlikte = hastaligin
fizyopatolojisinin ~ agtklanmast ve hastalikla ilgili
mutasyonlarin  belitlenmesi son on yil icinde

olmustur.* Yaklagtk olarak milyonda 1.2 oraninda
goriilen Bartter sendromunun, genetik ve klinik
olarak ti¢ farkl sekil gosterdigi anlasilmistir. Neonatal
Bartter sendromu, klasik Bartter sendromu ve
Gitelman sendromu adi verilen bu farklt sekillerin
hepsi “Bartter benzeri sendrom” baslgt altinda
bitlestitilmistir.  Hastaliktan =~ sorumlu  molekiler
bozukluklar timi ile tanimlanabilmis degildir. Bu
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nedenle Bartter sendromununun bazi yayinlarda
“bilmece” oldugu belirtilmektedir.>>

Neonatal Bartter sendromu yenidogan déneminde
gozlenir.  Polihidramniyos,  prematire  dogum,
polilitiye baglt ve yasami tehdit eden ates ve
dehidratasyon ataklari, biyime geriligi, hiperkalsitiri
ve erken baslangicli nefrokalsinoz ile belirgindir.t
Hastalarda sensorindral isitme kaybi, Ozel bir yiiz
gorinimi (icgen bir yiz, cikik alin, biytk goézler,
satkik ag1z) ve siklikla sasiik bulunur.? Hastamizda
polihidramnioz-prematirite Sykusinin bulunmayisi,
sasilik, hiperkalsitri-nefrokalsinozis saptanmamasi ve
klinik tablonun daha selim seyirli olmast nedeni ile
neonatal Bartter sendromu distinilmedi.

Gitelman sendromunda politri ve biyime geriligi
yoktur veya hafiftir. Hipomagnezemi, hipokalemi ve
metabolik  alkaloz  en  belirgin  bulgulardir.
Hipermagnezitiri, hiperkalitiriye ve  hipokalsiiiri
Gitelman sendromu icin tipiktir.>> Hastamizin klinik
tablosunun erken baslamasi, hipomagnezeminin ve
hipokalsitirinin  bulunmayist nedeni ile Gitelman
sendromu dusintlmedi.

Klasik Bartter sendromunda belirtiler genellikle
bebeklik déneminde ortaya ¢tkar. Yiz gorinimi
neonatal Bartter sendromunda oldugu gibi tipik
olabilir. Annede polihidramniyos ve prematiir dogum
hikayesi bulunabilir. Politri, polidipsi, tuz titketme
istegi, dehidratasyona egilim ve blyime geriligi
gorilir. Nefrokalsinoz bulunmazken, idrar ile Na, K
ve Cl atliminin artmis olmast belirgin bir bulgudur.
Klasik Bartter sendromunda normo-hiperkalsitiri
gozlenir. Genellikle géze ¢arpan en belirgin laboratuar
bulgusu 1,5-2,5 mEq/L olan kan K dizeyidir.
Hipokalemiye hemen her zaman hipokloremi ve
metabolik alkaloz, nadiren metabolik asidoz eslik
edebilirt. ~ Hipomagnezemi  olgularin  yarisinda
bulunabilir. Olgularin ¢ogunda hiperreninemi ve
hiperaldosteronemi olmasina ragmen kan basinct,
normaldir.
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Tedavideki asil amag hipokalemiyi duzeltmektir. Pek
¢ok olguda hipokalemiyi diizeltmede tek basina KCl
etkili olmamaktadir. Ek olarak verilen spiranolakton
ve triamteren hipokalemi kontrolinde baglangicta bir
miktar etki saglar. Klasik Bartter sendromu
tedavisinde bu giin kabul edilen en etkili ilac
prostaglandin sentetaz inhibitorleri (Indometazin 2-5
mg/kg/gun, asetil salisilik asit 100 mg/kg/gln,
ibuprofen 30 mg/kg/glin veya ketoprofen 20
mg/kg/gun) dir. Magnezyum eksikligi K kaybiu
arttirdig icin hipomagnezemi varliginda tedaviye Mg
ilavesi sarttir.2?

Ishal ve kusmaya bagli swi-elektrolit bozuklugu
cocukluk  caginda stk gérilen  bir  tablodur.
Tekrarlayan  sivi-elektrolit  bozukluklarinin — ayirict
tanusinda iyi bir anamnez ve laboratuar destegi ile
Bartter sendromu gibi nadir gorilen hastaliklara tant
koymak mimkin olacaktir. Olgumuzda oldugu gibi
aslinda ishal olmayan, ancak detayl anamnez
alinmadigi icin defalarca yanlis taniarla hastaneye
yatirtlan  vakalarda  dehidratasyon ve elektrolit
bozuklugu nedeni olarak Bartter sendromu gibi nadir
hastaliklar da mutlaka akilda tutulmalidir.
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