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Hipokloronatremik Metabolik Alkalozisle
Seyreden Iki Kistik Fibroz Olgusu
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OZET

8 aylik (1. olgu) ve 4 aylik (I1. olgu) iki erkek bebek hasta kistik fibroz tarisi aldi. Bu iki infantin klinik olarak do-
gumdan itibaren sik pnomoni epizotlar:, dehidratasyoniar: vardi ve yeterli gida almalarina ragmen kilo almalar: ye-
tersizdi. Hastaneye yatiglar: sirasinda hiponatremik, hipokloremik metabolik alkalozlar: vardi. Pilokarpin iontoforez
metodu ile yapilan ter testinde I. olguda Cl: 95 mEq/L ve II. olguda CI: 80 mEq/L bulundu. Diger sebeplerle ayirict
tan1 yapildiktan sonra hastalar kistik fibroz olarak degerlendirildi. Bu iki olgudan dolay: kistik fibrozu tekrar gézden
gecirdik.

Anahtar Kelimeler: Metabolik alkaloz, kistik fibroz.

ABSTRACT
TWO CYSTIC FIBROSIS CASES WITH HYPOCHLORONATREMIC METABOLIC ALKALOSIS

Cystic fibrosis was diagnosed in two male infants, respectively eight-month-old (case I) and four-month-old (ca-
se II). Clinical presentation of these two infants has showed frequent episodes of pneumonia, dehydration, and poor
weight gain, despite fair intake of food since birth. Hyponatremic, hypochloremic metabolic alkalosis had been found
during their hospitalizations. Pilocarpine iontophoresis method of sweat test showed Cl: 95 mEg/L in case I, Cl: 80
mEgq/L in case Il. After other causes were excluded, they were evaluated as cystic fibrosis. Because of these two pati-
ents we reviewed cystic fibrosis.
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GIRIS
Kistik fibrozis kompleks metabolik bir bozuk-
luktur. Ter bezleri ve pankreas gibi ekzokrin bezler

ile respiratuvar, gastrointestinal ve genital traktiis-
teki miikoz bezlerin fonksiyon bozukluguyla ka-

hastanesine gétiiriilmiis. IM antibiyotik tedavisi
verilmis. ki giin &nce bu sikayetlere ishal ve kus-
ma eklenmis. Poliklinigimize bagvuran hasta inter-
ne edildi. Hastamiz iki aylikken bronkopnémoni
nedeniyle yatarak tedavi gormiis. Ailenin ikinci

rakterizedir. Siklif1 1/2000 - 1/2500°diir. Otozo-
mal resesif gegiglidir. Hastalarda tekrarlayan solu-
numyolu ve gastrointestinal infeksiyon vardir. Na-
dir goriilmesi ve tekrarlayan infeksiyonlardan zi-
yade tekrarlayan metabolik alkaloz ile seyreden iki
kistik fibroz olgusunu sunmak istedik.

I. Olgu: E.B. 8 aylik erkek hasta. Bir haftadir
ates ve Oksiiriigii olan hasta 4 giin dnce bir devlet
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¢ocugu birinci ¢ocuk iki aylikken pnémoni nede-
niyle kaybedilmig. Anne ve baba I. dereceden ak-
raba.

Fizik muayenesinde; genel durum iyi degil,
renk soluk, biling agik, huzursuz, ates 39°C turgor-
tonus azalmis, perioral siyanoz (+), dispneik, daki-
ka solunum sayis1 48, nabiz 146/dk/ritmik, akciger
sesleri kaba, diger sistem muayene bulgularinda
ozellik yok. :



80 Hipokloronatremik Metabolik Alkalozisle Seyreden Iki Kistik Fibroz Olgusu

Laboratuvar bulgular: Ilk geliste Na: 122
mEq/L, K: 2.7 mEq/L. Takipte sirastyla Na: 119 ve
129 mEq/L, K: 3 ve 2.4 mEq/L, iire: 18 mg/dl, kre-
atin: 0.7 mg/dl, kan sekeri: 100 mg/dl, kan gazlan;
pH: 7.63, pCO,: 22.7 mmHg, pO,: 160 mmHg,
HCO;: 24 mmol/L, idrar Na: 125 mEq/giin, CI:
118 mEq/giin, kontrol degerler Na: 89 mEq/giin,
K: 5.9 mEq/giin, kreatin: 390 mg/giin, idrar osmo-
laritesi: 309 mOsm, plazma renin aktivitesi: 30.8
ng/ml/saat (N: 2.4-37), aldosteron: 150 pg/ml (N:
20-760), abdominal ultrasonografi normal, ter tes-
tinde Cl: 95 mEq/L, idrarda rediiktan madde(-), de-
mir-3-kloriir testi(-).

IL. Olgu: S.0O. 4 aylik erkek hasta. Iki giinden
beri devam eden kusma gikayetiyle poliklinigimize
getirilen bebegin muayene sirasinda konviilsiyon
gecirmesi nedeniyle servisimize yatirildi. Kirk
giinliikken kusma, kilo almama gikayetiyle servisi-
mizde pilor stenozu on tanisiyla yatirilmis, ancak
baryumlu mide-duedonum grafisinde pasajin nor-
mal oldugu goriilmiig. Ikibuguk aylikken hiponat-
remi, hipokloremi, hipokalemi, metabolik alkaloz
olarak tekrar servisimize yatirilan hastada yapilan
ter testinde Cl: 40 mEq/L bulundu. Genel durum
diizeldikten sonra ter testi tekrar edilmek iizere ta-
burcu edilmis.

Fizik muayenesinde, genel durumu iyi degil,
biling kapali, kasektik goriiniimde, siyanoze, tur-
gor ileri derecede azalmug, ates 38 °C, kalp tepe ati-
mu 120/dk/ritmik, TA: 50/30 mmHg, solunum dii-
zensiz, akcigerlerde yaygin krepitan raller (+), ba-
tin distandii, barsak sesleri azalmis.

Laboratuvar bulgulari: Kan gazlari; pH:
728, pCO,: 1045 mmHg, pO,: 23.8 mmHg,
HCO;: 50 mmol/L, Na: 125 mEg/L, K: 1.6 mEq/L,
kan sekeri: 91 mg/dl, total protein: 5 gr/dl, albu-
min: 1.3 gr/dl, gre: 60 mg/dl, kreatin: 0.28 mg/dl,
idrarda rediiktan madde (-), demir-3-kloriir testi (-
), sabah kortizolii: 23 mEq/dl (N: 5-25), 17 OH
progesteron: 0.6/24 saat (N: 0.5-1.0), plazma renin
aktivitesi: 2.85 ng/ml/saat (N: 0.2-3.4), ter testi: 1.
kontrol 40 mEq/L; 2. kontrol 80 mEq/L, kan ve id-
rar aminoasit kromatografisi normal, idrar 17 ke-
tosteroidleri normal.

1. olgumuzda klinik ve laboratuvar bulgularina
gore Bartter sendromu ve kistik fibroz diistiniildii.
Plazma renin aktivitesinin ve aldosteron diizeyinin
normal bulunmasi ve ter testinde Cl: 95 mEg/L bu-
lunmas: nedeniyle hasta kistik fibroz olarak deger-

lendirildi. Siv1 replasmam ve beraberindeki infek-
siyonlarin tedavisinden sonra diizenli kontrole gel-
mek iizere taburcu edildi.

II. olgu ilk yatisinda yas olarak uygunlugu ve
metabolik alkalozu olmas: nedeniyle baglangicta
pilor stenozu olarak degerlendirildi. Ancak bar-
yumlu incelemede pasaj normal bulundu. Kusma
ve kilo alamama, tekrarlayan solunum yolu infek-
siyonlan nedeniyle gastrodzefagial reflii de diigii-
niilen hastanin 6zefagus pH monitorizasyonunda
ozellik saptanmadi. Kan ve idrar aminoasit kroma-
tografisinin normal gelmesiyle aminoasit metabo-
lizma bozuklugundan uzaklasildi. Kan renin akti-
vitesinin normal olmast nedeniyle Bartter sendro-
mundan da uzaklasildi. Kontrol ter testinde Cl: 80
mEq/L bulunmasiyla kistik fibroz olarak degerlen-
dirildi.

Her iki hastaya da pankreatik enzim ekstresi
iceren graniil tedavisi verildi. I. olgu ilk yatisindan
sonra benzer sikayetlerle degisik zamanlarda dort
kez daha interne edildi. II. olgu halen servisimizde
yatmakta ve bronkopnomoni nedeniyle UV anti-
biyotik tedavisi uygulanmakta.

TARTISMA

Kistik fibroz otozomal resesif gegisli kompleks
bir metabolik hastaliktir. Miik6z ve ekzokrin bez-
lerin fonksiyon bozuklugu ile karakterizedir. Sikhi-
g1 1/2000 - 1/2500°diir (1,2).

1985 yilinda kistik fibroz geninin 7. kromozo-
mun uzun kolunda oldugu tespit edildi. 1989 yilin-
da bu gen klonlandi. Kistik fibroz geni “Cystic
Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator”
(CFTR) proteinini kodlayan biiyiik bir gendir.
CFTR bir klor kanalidir. Kistik fibrozisde patoloji-
nin bu kanalda oldugu diisiiniilmektedir (1,2,3).

Hastalarda kronik progressif bronkopulmoner
hastalik ve irreversibl akciger hasan ile sonlanan
kronik tekrarlayan sinobrongiyal ve bronkopulmo-
ner infeksiyon vardir. Bizim iki olgumuzda da tek-
rarlayan bronkopnémoni ataklar vardi.

Bazi hastalarda tekrarlayan pnémonilerden zi-
yade kusma, hiponatremi, hipokloremi, hipokale-
mi, metabolik alkaloz mevcut olabilir (4,5.9). Her
iki olgumuzda metabolik alkaloz mevcuttu. Bunla-
rin yaninda gastrointestinal, hepatobiliyer ve iiro-
genital sistemde karakteristik bulgular olusur.

Hastaligin tamisinda en 6nemli yol hastaliktan
siphelenmektir. En giivenilir tam1 metodu klinik
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bulgular, aile anamnezi ile birlikte Gibson ve Co-
oke’un pilokarpin iontoforez metoduyla yapilan ter
testinde klorun 60 mEq/L’nin iizerinde bulunmasi-
dir. Her iki olgumuzda klinik bulgular ve ter testi
sonuglan kistik fibrozla uyumluydu. Son yillarda
PCR teknigiyle genetik materyalin tespitiyle daha
kesin taniya gidilebilmektedir (1,2).

Son yillarda hastalifin tedavisinde yenilikler
olmustur. Sik goriilen psddomonas infeksiyonla-
rinda siprofloksasinin etkili oldugu 6ne siiriiimek-
tedir. Solunum yolu epitelini etkileyecek amilorid,
ATP/UTP ve DNAse enzimi ile ilgili ¢calismalar
mevcut. Mutant CFTR genini aktive edecek ilag-
larla ilgili ¢aligmalar arastirma asamasindadir.
Hastahgin genetik 6zellikleri aydinlatildikga gele-
cekte gen tedavisi miimkiin olabilecektir. Pulmo-
ner infeksiyonlarin tekrarini 6nlemek amaciyla IV
immunglobulin Snerilmektedir (1,6,7).

1991 verilerine gore ortalama yasam siiresi er-
keklerde 30.6, kadinlarda 28.2 yildir (1).

Kistik fibroziu yenidoganlarda immiinoreaktif
tripsin (IRT) yiikselmistir. Duyarlilign %99’dur.
Yalanci pozitiflik %0.2-0.5°dir. Tarama testi ola-
rak kullanilabilir (1,8).
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