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Inatc1 Kusma Sebebi Olarak Distal Renal Tiibiiler Asidoz: Olgu Sunumu

Distal Renal Tubular Acidosis as a Cause of Persistent Vomiting: A Case Report
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0z

Renal tiibiiler asidoz (RTA), bobrek tiibiillerindeki dogustan ya da kazanilmis bozukluk nedeniyle, diyet ve metabolizmadan normal
asit iretimi varliginda, normal plazma bikarbonat konsantrasyonun saglanamadig bir klinik sendromdur. Hidrojen iyon sekresyonunda
veya bikarbonat geri emilimindeki bozukluga bagli olarak metabolik asidoz meydana gelir. RTA normal anyon ag181, hiperkloremik
metabolik asidoz, bikarbonatiiri ve azalmus asit atilimi ile karakterizedir. Distal RTA ise asit atiliminda bozukluga bagli olarak primer
veya sekonder sebeplerle olusabilir. Distal RTA’l1 hastalar asemptomatik olabilir veya kusma, biiyiime geriligi, isitme kaybi, hemolitik
anemi, renal tas, nefrokalsinozis, rikets ve osteomalazi ile bagvurabilir. Eriskinlerde tekrarlayan bobrek tast ve eklem agrisi, kas agrist
ve kemik agris1 gibi kas iskelet sikayetleri goriilmektedir. Bu yazida, inat¢1 kusma ve gelisme geriligi ile bagvuran distal RTA’l1 2,5
aylik bir olgu sunulmustur.
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ABSTRACT

Renal tubular acidosis (RTA) is a clinical syndrome in which either an inherited or acquired renal tubular defect leads to failure to
maintain a normal plasma bicarbonate concentration in the presence of a normal rate of acid production from the diet and metabolism.
Metabolic acidosis occurs depending on a defect in renal excretion of hydrogen ion or reabsorption of bicarbonate. RTA is characterized
by normal anion deficiency, hyperchloremic metabolic acidosis, bicarbonaturia and decreased acid excretion. However, distal RTA
depends on impairment of acid excretion with primary or secondary causes. Patients with distal RTA can be asymptomatic or can
present with vomiting, growth retardation, hearing loss, hemolytic anemia, renal calculi, nephrocalcinosis, rickets and osteomalasia.
Adult have recurrent renal calculi and musculoskeletal system complaints such as bone, joint and muscle pain. In this paper, a 2.5
month old patient with distal RTA who presented with persistent vomiting and growth retardation was reported.
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GIRIS

Distal renal tiibiiler asidoz (RTA), asit atthminda veya bikarbonat emiliminde bozukluga bagl gelismektedir. H iyon sekresyonunda, H
iyon gradientinde, amonyum sekresyonunda veya voltaj defekti ile iligkilidir. Primer genetik mutasyonlar, otoimmun hastaliklar,
nefrotoksik ilaglar, sarkoidoz, primer hiperparatiroidizm, piyelonefrit, amiloidoz, obstruktif iiropatiler gibi ¢esitli hastaliklara ikincil
gelisebilmektedir. Primer genetik defekt genellikle orta agir hastalikla seyreder. Genetik form, erken dénemde tespit edilmekte ve kusma,
siddetli dehidratasyon, iskelet biiylimesinde gerilik ve rasitizm ile birliktedir (1-7). Primer hastalik siklikla ATP6V1B1, ATP6V0OA4, CA
I, AE1 gibi gen mutasyonlarinda goriilmekte ve siddetli distal RTA, hemolitik anemi, poliiiri, nefrokalsinozis, isitme kaybi ile
seyredebilmektedir (2). Distal RTA’da tedavi oncesi donemde agir asidoz, hipopotasemi ve hipokalsemi gelisebilir. Bu hastalarda
genellikle asidozun diizeltilmesiyle hipopotasemi diizelir. Tedaviyle bir yandan biiylime saglanirken, diger yandan da bobreklerde
kalsiyum depolanmasi durur ve bobrek fonksiyonlarmnn ilerleyici kaybi engellenmis olur. Tip I RTA’da belirgin rasitizm bulgulari
olmaksizin kemiklerde mineralizasyon defekti goriilebilir. Bu hastalarda osteopeni ve bazen de patolojik fraktiirler gelisebilir (3). Distal
RTA ayirict tanisinda bikarbonat yiikleme testi (5 mmol/kg), amonyum kloriir (NH4Cl) yiikleme testi, ultrasonografi kullanilmaktadir.
Tedavinin temelini HCO3 replasmani olusturur. Her bir hastanin giinliik alkali gereksinimi degismekle birlikte, distal RTA’da 2-4
mEq/kg/giin dozu gerekli olmaktadir. Rasitizm ve hipofosfatemisi olan ¢ocuklarda fosfat soliisyonu ve D vitamini tedaviye eklenmelidir.
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Kaya ve ark.

OLGU SUNUMU

Hastanemize kilo alamama, kusma ve bir kez olan hafif ates
yakinmast ile getirilen 2,5 aylik erkek hasta, 38 hafta, 3300 gr ve
C/S ile dogmus, dogum sonrasinda solunum sikintist nedeniyle
yeni dogan servisinde takip edilmis, 1,5 ay anne siitii almis, son
bir aydir formula mama ile besleniyormus. Dogumdan itibaren
kusma sikayeti olan hastanin son bir aydir her beslenme
sonrasinda yediklerini igerir tarzda kusmasi oluyormus. Fizik
muayenesinde; viicut agirligi 2800 gr (<3p), boyu 56 cm (3-10p),
bas ¢evresi 38 cm (25-50p) idi. Deri turgor tonusu azalmus,
fontaneli hafif ¢okiik ve dehidratasyonu mevcuttu. Hastanm ilk
kabuliinde tansiyonu alinamadig i¢in 3 kez serum fizyolojik ile
yiikleme yapildi. idame stvis1 1/3 sf ile 3000 cc /m2 olarak
ayarlandi. Biyokimyasinda glukoz: 98mg/dL, iire: 102mg/dL,
kreatinin: 1,82 mg/dL, albumin: 4 g/dL, Ca: 8,6 mg/dL, P: 7,8
mg/dL, Mg: 1,8 mg/dL, Na: 128 mEq/L, K: 5,54 mEq/L, CI: 97
mEq/L, WBC: 9,97 IU/L, Hb: 7,7 U/L, PLT: 586 bin/uL idi. Kan
gazinda pH: 7,23, pCO: 234 mmHg, HCO3: 14 mmol/L, pO2:
36,7 mmHg, anyon gap normal, BE -12 idi. Periferik yaymada
hemoliz bulgular1 yoktu. Hastaya tedavi amaciyla ilk 8 saatte 2
mEq/kg’dan bikarbonat verildi. Metabolik hastalik agisindan
tandem mass analizi, idrar ve kan aminoasitleri normal olarak
bulundu. Yapilan batin ultrasonografisinde bilateral grade 2
meduller nefrokalsinozis izlendi. Spot idrarda kalsiyum kreatinin
orani1 0,77, D vitamini 22,9 ng/mL, PTH 1133 pg/mL olarak
6l¢tildii. Normal anyon gapli metabolik asidoz olmas1 sebebiyle
hastada sekonder hiperparatiroidi zemininde gelismis distal RTA
diistiniildii. 4 mEq/kg’dan bikarbonat, kalsiyum ve 1200 IU
vitamin D baglandi. Ure, kreatinin degerleri normale gelen
hastanin K: 2,97 mg/dL, Mg: 1,1 mg/dL idi, tedaviye eklendi.
Takiplerde potasyum ve magnezyum diizeyi normale geldi. Son
bakilan kan gazinda Ph: 7,40, HCO3: 20 mmol/L, pCO2: 33
mmHg idi. Hastanin takiplerinde klinik bulgulari diizeldi. Genel
durumu iyi olan, oral beslenen, kusmasi olmayan hasta 6nerilerle
taburcu edildi.

TARTISMA

Renal tiibiiler asidoz, bobreklerden asit atiliminda veya
bikarbonat emiliminde bozukluga bagl gelisir. Defektin yerine
gore proksimal RTA, distal RTA ve hiperkalemik RTA olarak
smiflandirilir. Distal RTA, idrara asit atiliminda defekt nedeniyle
gelisir. Primer ve sekonder sebeplere bagli olmaktadir. Genetik
olarak otozomal dominant ve resesif kalitilan formlart vardir. OR
formda isitme kaybu ile seyredebilmektedir.

Bilyiime gelisme geriligi ve inat¢1 kusma ¢ocuklarda nispeten sik
goriilen 6nemli bir saglik sorunudur. Sebeplerine bakildiginda
birgok sistemi ilgilendiren bir problemdir. Beslenme bozuklugu
ile birlikte biiyiime gelisme geriligi ve metabolik sorunlarmn
varliginda gastrointestinal ve renal hastaliklar ayirict tanida
diisiiniilmelidir (4,5). Bu ¢alismada sunulan olguda, dogumdan
itibaren olan, 1,5 aydan sonra artan siddetli kusma ve biiyiime
gelisme geriligi mevcuttu.

Distal RTA’l1 hastalarda, anyon ag¢ig1 normal, hiperkloremik
metabolik asidoz vardir. Serum potasyumu normal ya da diisiik
olabilir (3). Distal RTA’da alkali idrar, azalmis intraluminal sitrat
ve hiperkalsiiiri, mediiller nefrokalsinoza neden olmakla birlikte
genelde bu hastalar normokalsemiktir. Bazi RTA’l1 hastalarda
kalsiyumun sindirim sisteminden emilimi bozulmustur ve
kalsiyumun bébrek atilimi artmistir. Bu durum hipokalsemiye,
hiperparatiroidizme, hipofosfatemiye ve riketse neden olabilir
(3,6). Bu hastalarda meduller nefrokalsinozis sik bir bulgudur.
Bu ¢alismada sunulan olgunun gelisinde kalsiyum degeri normal,
parathormon degeri ¢ok yiiksekti. Usg’de bilateral grade 2
meduller nefrokalsinozis goriildii. Mevcut bulgularla hastada
sekonder hiperparatirodi diigliniildii. D vitamini ve kalsiyum
replasmant yapildi.

Distal RTA’li olgularda serum potasyum diizeyinde
anormallikler gériilmektedir. Genellikle kronik metabolik asidoz
nedeniyle hiicre i¢i potasyum hiicre disina ¢ikar. Bununla birlikte
idrarla potasyum kaybma bagli serum diizeyi normal
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bulunmaktadir (7). Inatg1 kusma ile bagvuran hastanin potasyum
diizeyi normalken asidozu diizeldikten sonra hipokalemi gelisti.
RTA ile hemolitik anemi de goriilebilmektedir. Bazi
SLC4A1/AE1 gen mutasyonu olanlarda distal RTA ve hemolitik
anemi birlikteligi bildirilmistir (8). Oliver ve ark. (9) yaptig1 bir
caligmada c¢esitli mutasyonlarin band 3 kaybina neden olarak
hemolitik anemiye sebep oldugunu belirtmislerdir. Amit ve ark.
(10)’nin yaptig1 caligmada, bu caligmadaki vakayla benzer
sekilde hipokrom mikrositer anemi mevcut oldugu bildirilmistir.
Ayni ¢aligmada distal RTA ile Colyak hastaligi ve otoimmun
tiroidit Dbirlikteligini bildirmislerdir. Bu ¢aligmada sunulan
vakaya benzer sekilde normal anyon gapli metabolik asidoz,
nefrokalsinozis, alkali idrar varken fosfatiiri ve aminoasitiiri
olmadig1 belirtilmistir. Bu ¢aligmada sunulan vakada tiroid
fonksiyon testleri normal idi.

Sonug olarak renal tubuler asidozlarda erken tani konuldugunda
komplikasyon gelismesi 6nlenebilmektedir. Inatg1 kusmasi ve
gelisme geriligi olan gocuklarda kan gazi bakilmali ve renal
tubuler asidozlar akilda tutulmalidir.
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