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Psödohipoparatiroidi ile iliflkili ciddi geç neonatal
hipokalsemi: bir olgu sunumu
Pseudohypoparathyroidism associated with severe late-neonatal
hypocalcemia: case report
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ÖÖzzeett
Psödohipoparatiroidizm (PHP) terimi biyokimyasal olarak hipoparatiroidizm (hipokalsemi ve hiperfosfatemi ), paratiroid hormonun (PTH)
yüksek ve PTH’nun biyolojik etkilerine hedef organlarda yan›ts›zl›k ile karakterize bir grup hastal›¤› tan›mlar. Burada generalize konvulsiyon
ile getirilen 7 günlük k›z yeni do¤anda, baflvurdu¤u anda yap›lan tetkiklerinde hipokalsemi (4,8 mg/dL), hiperfosfatemi (7,2 mg/dL), yüksek
alkalen fosfataz (1142 IU/mL) ve yüksek PTH (intact) (118 pg/mL; normal: 10-65 pg/mL) bulgular› olan psödohipoparatiroidi olgusu sunul-
du. Hastan›n hipokalsemisi sürekli kalsiyum infüzyonu ve 1α- (OH) vitamin D (one-alpha) ile düzeltilebildi. Bildi¤imiz kadar›yla, hastam›z 1α-
(OH) vitamin D ve devaml› kalsiyum infüzyonu ile tedavi edilen literatürdeki ilk yeni do¤an PHP olgusu özelli¤ini tafl›maktad›r.
AAnnaahhttaarr  kkeelliimmeelleerr::  ppssööddoohhiippooppaarraattiirrooiiddii,,  yyeennii  ddoo¤¤aann,,  11α--((OOHH))  vviittaammiinn  DD

SSuummmmaarryy
The term pseudohypoparathyroidism (PHP) includes a group of disorders characterized by biochemical hypoparathyroidism (i.e., hypocal-
cemia and hyperphosphatemia), increased secretion of parathyroid hormone (PTH), and target tissue unresponsiveness to the biological
actions of PTH. In this paper, we report a female case of pseudohypoparathyroidism associated with generalized convulsion at the age of
7 days who had hypocalcemia (4.8 mg/dL), hyperphosphatemia (7.2 mg/dL), hyperphosphatasia (1142 IU/mL), and high PTH level (118
pg/mL; normal 10-65 pg/mL) on admission. Her serum calcium was stabilised only after continuous calcium infusion (10% calcium gluco-
nate) and 1α-(OH) vitamin D (one alpha) therapy. To our knowledge, she is the first neonatal case in the literature of pseudohypoparathy-
roidism whose hypocalcemia was improved by continuous calcium infusion and 1α- (OH) vitamin D therapy.
KKeeyy  wwoorrddss::  ppsseeuuddoohhyyppooppaarraatthhyyrrooiiddiissmm,,  nneewwbboorrnn,,  11α--  ((OOHH))  vviittaammiinn  DD

Girifl

Psödohipoparatiroidi (PHP) ilk olarak Fuller Alb-
right ve ark.(1) taraf›ndan tan›mlanm›flt›r. PHP kli-
nik olarak k›sa boy, k›sa ekstremite ve parmaklar,
obezite gibi somatik özellikler yan›nda, biyokimya-

sal olarak hipoparatiroidiyi (HP) taklit eden (hipo-
kalsemi, hiperfosfatemi), paratirioid hormon (PTH)
salg›lan›m›n›n yüksekli¤i ile karakterizedir. Klasik
PHP “Albright herediter osteodistrofi” (AHO) ola-
rak da bilinir. Psödohipoparatiroidi kesin tan›s› ve
s›n›flamas› sentetik human paratiroid hormonu
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olan, PTH (1-34) infüzyonu ile yap›lan uyar› testi-
ne böbreklerin cAMP ve fosfatüri yan›t›na bak›la-
rak yap›l›r (2-4). Tip Ia klasik olarak tan›mlanan
PHP olup, AHO somatik özelliklerinin olmas›,
PTH’ya böbrek cAMP, fosfatüri yan›t›n›n olmama-
s› ile karakterizedir. PTH d›fl›nda etkilerini cAMP
üzerinden gösteren glukagon, tiroid stimülan hor-
mon (TSH) ve gonadotropinlere de reseptör dü-
zeyinde direnç olabilir (5). Psödohipoparatiroidi
tip Ib’de tip Ia’da oldu¤u gibi sentetik PTH’ya yan›t
olarak böbrek cAMP ve fosfat at›l›m›nda art›fl yok-
tur. Tip Ib’nin tip Ia’dan ay›rdedici özellikleri ise
AHO somatik özelliklerinin olmamas›, hiperparati-
roidide oldu¤u gibi, kemik yan›t›n›n olmas› nede-
niyle alkalen fosfataz›n yüksek bulunmas›d›r (6). 
Bu yaz›da geç neonatal hipokalsemiye ba¤l› kon-
vulsiyon geçirme yak›nmas› ile getirilen ve kemik
yan›t› olan, bir haftal›k PHP olgusu sunuldu. 

Olgu sunumu

Yedi günlük k›z yeni do¤an, iki gün devaml› kas›l-
malar›n›n olmas› üzerine hastanemize getirildi. Ka-
s›lmalar›n›n 30 saniye kadar sürdü¤ü, tüm vücudu
içine alacak biçimde, her yar›m saatte tekrarlad›¤›,
kas›lmalar›n›n d›fl›nda herhangi bir semptomunun
olmad›¤›, aralar›nda akrabal›k bulunmayan sa¤l›kl›
efllerin birinci çocu¤u oldu¤u, do¤umunun normal
oldu¤u, do¤ar do¤maz a¤lad›¤› ve anne sütü ile
beslendi¤i, ek vitamin almad›¤› ö¤renildi. Fizik mu-
ayenede; vücut s›cakl›¤› 37.5 °C, nab›z dakikada
120, tansiyon arteriyel 70/45 mmHg, a¤›rl›¤›
3300 gr, boy 52 cm, genel durumu iyi, aktif, ›fl›¤a
ve sese karfl› reaksiyon veriyordu. Muayene s›ra-

s›nda ekstremitelerinde kas›lmas› d›fl›nda patolojik
bir bulguya rastlanmad›. Hastan›n yat›fl›nda bak›-
lan rutin biyokimyasal tetkikleri sonucu patolojik
bulgu olarak kalsiyum; 4,8 mg/dL, fosfor;7.2
mg/dL, alkalen fosfataz; 1142 U/L (normal, 145-
450 U/L) bulundu. Neonatal hipokalsemi etyoloji-
sine yönelik anne ve çocuktan tetkikler istendi
(Tablo I). Önce 6 saatte bir %10’luk kalsiyum glu-
konattan 2 ml/kg intravenöz aral›kl› kalsiyum teda-
visi verildi. Serum kalsiyum de¤eri bu tedavi flekli
ile bir günde 6,5 mg/dl üzerine ç›kmay›nca, 100
mg/kg/gün elementer kalsiyum alacak flekilde
%10’luk kalsiyum glukonat %5 dekstroz ile 1/10
oran›nda dilüe edilerek intravenöz infüzyon tedavi-
sine geçildi. Bu s›rada etyolojiye yönelik spesifik
tetkiklerin sonuçlar› da al›nd› (Tablo 1). Hastan›n
“psödohipoparatiroidi” olabilece¤i düflünüldü. Te-
daviye intravenöz 1α-(OH) vitamin D (one-alpha,
1 µg/mL) eklendi. “One-alpha” vitamin D 0,25
µg/gün yükleme dozunda, daha sonraki günlerde
0,01 µg/gün idame dozu ile tedaviye devam edil-
di. Tedavinin 3. gününde serum kalsiyumu 8,5
mg/dl olunca intravenöz infüzyon tedavisi kesile-
rek oral kalsiyum laktat (0.5 g/kg/gün, 4 dozda)
tedavisine geçildi. 
Alt› saatlik açl›k periyodunu takiben kan glikozu 55
mg/dL iken, 0.25 mg glukagon intramusküler ya-
p›ld›. Kan glikozu glukagon yap›lmas›n› takiben 30
dk içerisinde 85 mg/dl’ye yükseldi. Hastada glu-
kagona yan›t oldu¤u gösterildi. Tiroid fonksiyon
testleri normal bulundu. 
Hastan›n kalsiyum de¤eri bir hafta süresince düfl-
me e¤ilimi göstermeyince oral kalsiyum ve vitamin
D anolo¤u olarak süspansiyon kalsitriol [1,25

NNoorrmmaall  ddee¤¤eerrlleerr HHaassttaa AAnnnnee

Kalsiyum (9,0-10,9 mg/dL)1 (8,4-10,2 mg/dL)2 4,8 9,2
Fosfor (3,8-6,5 mg/dL)1 (2,7-4,7 mg/dL)2 7,2 4,5
Alkalen fosfataz (145-450 U/L)1 (50-130 U/L)2 1142 112
Magnezyum (1,2-2,6 mg/dL)1 (1,5-2,5 mg/dL)2 1,2 1,9
PTH (intact) (10-65 pg/mL)1, 2 114 32
25-OH vitamin D (1,9-33,4 ng/mL)1 (8-40 ng/mL)2 18 29
1,25-(OH)2 vitamin D (25-45 pg/mL)1 (15-60 pg/mL)2 2 32
Serum kreatinini (0,3-1,0 mg/dL)1 (0,6-1.2 mg/dL)2 0.4 0,9
1, hastan›n yafl grubuna göre normal de¤erler
2, eriflkin normal de¤erleri

Tablo I. Hastan›n ve annesinin “geç neonatal hipokalsemi” etyolojisine yönelik tetkik sonuçlar›
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(OH)2 D3] 10 ng/kg/gün, iki dozda alacak flekilde
tedavisi düzenlenerek taburcu edildi. ‹ki haftada bir
yap›lan kontrollerinde kalsiyum, fosfor ve alkalen
fosfataz normal s›n›rlar içerisinde bulundu. ‹drar
kalsiyum/kreatinin oran› < 0.20 olarak seyretti.
Hastan›n üç ayl›k oldu¤u dönemde kalsitriol pre-
parat› ilaç temin edilemedi¤i için 10 gün kullan›la-
mad›¤›, tekrar konvulsiyon geçirdi¤i ve gittikleri
hastanede kalsiyumunun düflük bulundu¤u, pa-
renteral kalsiyum tedavisi ald›¤› ö¤renildi. Kontrol
magnezyum de¤eri 2.2 mg/dl bulundu. Kalsitriol
tedavisini düzenli al›rken konvulsiyonu tekrarlama-
d›. Halen 7 ayl›k olup, kalsiyum de¤erleri normal
s›n›rlar içerisinde seyretmektedir.

Tart›flma

Yeni do¤an dönemi çocukluk yafl grubu içerisinde
konvulsiyonlar›n s›k görüldü¤ü dönemdir. Neonatal
konvulsiyonlar›n en s›k nedeni ilk 24-48 saat içeri-
sinde hipoksik-iskemik ensefalopati, hipoglisemi
olup, takip eden günlerde hipokalsemi, hipomag-
nezemi, santral sinir sistemi enfeksiyonlar›, toksin-
ler, ilaç kesilmesi sendromu ve metabolik hastal›k-
lara sekonder olabilir. Hastam›zda konvulsiyon ne-
deni olarak hipokalsemi saptand›. Serviste izlemin-
de ekstremitelerinde belirgin olan tetanisi vard›.
Neonatal hipokalseminin kardinal bulgusu nöro-
musküler eksitabilitede art›flt›r (7). Generalize veya
fokal konvulsiyonlar, ön kol ve ellerinde titreme, ir-
ritabilite ve ekstremitelerde kas›lmalar yeni do¤an-
larda hipokalseminin bafll›ca klinik bulgulard›r. 
Yeni do¤anlarda 5 ile 10. günler aras›nda görülen
hipokalsemiye “geç neonatal hipokalsemi” denir.
Geç neonatal hipokalsemi matür yeni do¤anlarda
prematürelerden daha s›k görülür ve genelllikle
do¤um travmas› veya asfiksi ile iliflkili de¤ildir. Ne-
onatal dönemde hiperfosfatemi ile birlikte görülen
hipokalsemi nedeni olarak yeni do¤an›n böbrek
matüritesindeki gecikme, diyetteki fosfat yükü ve-
ya dolafl›mda geçici PTH düflüklü¤ü düflünülebilir.
Hastam›z›n inek sütü alm›yor olmas›, alkalen fosfa-
taz ve PTH’n›n yüksek oluflu yukar›da say›lan ne-
denleri ekarte etmek için yeterli bulgulard›r. Anne-
de kalsiyum metabolizmas› ile ilgili bir patoloji sap-
tanmamas› (Tablo 1) maternal nedenleri ekarte et-
tirmektedir. Hastan›n ilk bak›lan magnezyumunun
normalin alt s›n›r›nda olmas› karfl›s›nda PTH fonk-

siyonlar›na direnç olabilece¤i düflünülebilir. Di¤er
taraftan 3 ayl›kken kalsitriol tedavisinin kesintiye
u¤rad›¤› dönemde magnezyumun normal olmas›
(2,2 mg/dL), hipokalseminin tekrarlamas›, hastada
hipomagnezeminin ekarte edilmesini sa¤lam›flt›r. 
Ciddi hipokalsemi , hiperfosfatemi ve PTH’n›n
yüksek bulunmas› karfl›s›nda düflünülebilecek iki
olas›l›k; kronik böbrek yetersizli¤i ve PHP’dir. Has-
tan›n serum kreatininin normal olmas› nedeniyle
PHP tan›s› ön plana ç›kt›. Psödohipoparatiroidi
kesin tip ayr›m› için hastan›n sentetik insan PTH
(1-34)’na verdi¤i idrarda fosfat ve cAMP at›l›m› ya-
n›t›n›n de¤erlendirilmesi ile yap›labilir. ‹nsan PTH
(1-34) temin edemedi¤imizden bu testi yapama-
d›k. Olgumuzda klinik olarak AHO bulgular›n›n ol-
mamas›, alkalen fosfataz›n›n yüksek olmas› nede-
niyle PHP tip Ia olamayaca¤›n› düflünmekteyiz.
Psödohipoparatiroidi tip Ib olgular›nda AHO’nin
karakteristik özellikleri ve di¤er hormonlara (TSH,
glukagon gibi) yan›ts›zl›k yoktur (5). Psödohipopa-
ratiroidi tip Ib’de kalsiyum ve fosfor de¤erleri kla-
sik hipoparatiroidi ile benzerlik gösterirken, alkalen
foasfataz ise hiperparatiroidide görüldü¤ü gibi
yüksek bulunmaktad›r (9,10). Hastada PTH’ ya
kemik yan›t›n›n oldu¤unun delili olarak alkalen fos-
fataz yüksekli¤i, tan›n›n PHP tip Ib olabilece¤ini
göstermektedir. Psödohipoparatiroidi tedavisi hi-
poparatiroidi tedavisine benzer flekilde kalsiyum
ve vitamin D analoglar› (kalsitriol veya ergokalsife-
rol) ile yap›lmaktad›r (11). Tetani var ise %10’luk
kalsiyum glukonattan 1-2 ml/kg intravenöz yavafl
infüzyon fleklinde verilmektedir. Ek olarak 1,25-di-
hidroksikolekalsiferol (kalsitriol) bafllanmas› öneril-
mektedir. Sunulan olguda aral›kl› %10’luk kalsi-
yum glukonat infüzyonlar› ile semptomatik hipokal-
seminin 24 saatte normal de¤erlere getirilemedi¤i
için sürekli infüzyon tedavisine geçildi. Vitamin D
anolo¤u olarak 1α-(OH) vitamin D tedaviye ilave
edildi. Kalsiyum ve fosfor de¤erleri oral kalsiyum
laktat ve 1α- OH vitamin D ile normal s›n›rlarda
iken, alkalen fosfataz ise 650 U/L’ye kadar düfltü.
Oral süspansiyon kalsitriol (Rocaltrol, 1µg/mL,
Roche Pharmaceuticals) temin edilip 0.01
mg/gün iki dozda alacak flekilde tedavisi düzenle-
nerek taburcu edildi.
Ciddi hipokalsemi ile seyreden, neonatal dönem-
de psödohipoparatiroidi tan›s› alan olgunun 1α-
(OH) vitamin D (One-alpha) tedavisine yan›t› ve
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psödohipoparatiroidinin yenido¤an döneminden
itibaren tedaviye dirençli hipokalsemilerde ay›r›c›
tan›da yer almas› vurgulanmak istendi. 
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