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ERISKIN FANCONi SENDROMU*

A. ilhan Ozdemir**  ©O. Giithan Ozdemir***  F. Nurhan Ozdemir****

Fanconi sendromu genellikle, normal dozda vitamin D ye direncli
rasitizm veya osteomalasia, glukoziri, yaygin aminoasidiiri, hipofos-
fatemi, kronik asidoz, hipoiirisemi, hipokalemi ile seyreden bir hasta-
Liktir. Genetik bir bozukluga bagl olarak ¢ocuklarda bulunur ve bi-
yiik bir gogunlugu sistinosis ile birliktedir. Genetik bir bozukluga
bagli olmadan da Fanconi sendromu gelisebilmektedir. Bunlarin go-
gunlugu eriskinlerde gorulur (19,34). Erigkin tipi Fanconi sendromu
denilen bu bozukluk asagidaki hastaliklarla birlikte gérulur :
Wilson hastaligl (4,33,34,35).

Multipl myelom (9,19,21,25,27).

Agir metal zehirlenmeleri (5,6,8,15,16,17,19).
Nefrotik sendrom (7,18,19,23,24).

Kullanim siiresi gegmis tetrasiklin alinmas1 (2,3,12).
Sistemik malign hastaliklar (1,10,11,19).

Amiloidozis (20).

Hipomagnezemi (19,26,31).

Sjogren sendromu (13).

j. Kronik asidoz (19). _

Fanconi sendromunda temel bozukluk bobrek proksimal tiiplerin-
de bulunur. Baz1 maddelerin geri emilimi, degisik yollarla olan tibii-
ler bozukluga bagh olarak, yapilamamaktadir. Hastalarda agir bdbrek
yetmezligi oldugu zaman Fanconi sendromunun tanisini koymak gug-
tir. Ureminin etiyolojisi ne olursa olsun hastalifin seyrinde Fanconi
sendromunun tamsima gétiiren bozukluklar vardir. Osteomalasi bu -
lunur. Ayrica bobrek yetmezliginde sodyum, kalsiyum, magnezyum,,
fosfat, tirat, bikarbonatin fraksiyonel atilimi artmstir (18,19,24,28,30,
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31). Bu bozukluklar yalmz glomeril filtrasyon degerindeki azalmaya
bagl olmaylp azalmis nefron popiilasyonunda, bobregin proksimal
tiiplerindeki fizyopatolojik adaptasyondan ileri gelir (14,19,30,31).

Fankoni sendromunda goriilen yaygin aminoasidiri ireminin ka-
rakteristik bir bulgusu degildir (18,19,23,27,28). Yine Fanconi sendro-
munda goriilen kemik hastaligi, bobrek tiuplerindeki nakil bozuklu-
gu sonucu olusan fosfat klirensinin artmasma baghdir. (19,27). Aym
zamanda bu hastalarda bagirsak epitellerinde kalsiyum ve fosfatin
gecisinde bozukluk vardir (19).

Fanconi sendromunda bobrek fonksiyon bozuklugu proksimal
tiibiile aittir. Bu tubiil hiicrelerindeki en 6nemli degisiklikler endop-
lazmik retikulum ve mitokondriada goértlir (19). Bu bozukluk primer
ve sekonder olarak gelisebilmektedir. Kimyasal toksinler ve anoksi,
sekonder olarak, hiicrelerde fonksiyonel ve yapisal degisiklikler ya-
parak, nakil i¢in ¢alisan enzim sisteminin gérevleri i¢in gerekli ener-
ji kaynagini bozmaktadirlar, Obir nedenler, transport enzim sistemi-
nin i¢inde oldugu kabul edilen plazmalemmayl, direkt olarak, bo-
zarak Fanconi sendromunun gelismesine neden olurlar.

Erigkin tipi Fanconi sendromu yapan hastaliklar :

a. Wilson hastaligl : Bu hastaliktaki Fanconi sendromu proksi-
mal tiip hicrelerinde bakir birikmesi sonucu olusan gérev bozuklu-
guna baghdir (4,33,35).

b. Multipl myeloma : Hafif zincir (kappa tipi) proteinirisi ile
birlikte renal thbililer bozukluklarin oldugu bildirilmistir. (21,29).
Proksimal tliplerin goérevleri bozularak komplet Fanconi sendromu
olusabilmektedir. Bu hastalarda osteolitik lezyonlar olmasa da oste-
omalacia gelismektedir. Bu durumda, kemik bozuklugunun kronik
asidoz ve hipofosfatemiye mi, yoksa bizzat multipl myelomaya mi bag-
I oldugunu ortaya koymak c¢ok gii¢tlir. Bu tiir proteinlerin tip hitc-
releri i¢in toksik oldugu kabul edilmektedir. Bence - Jones proteini-
nin tip hiicresi iginde bulundugu gosterilmistir (19,25,29).

c. Agir metal zehirlenmeleri : Kronik kursun, kadmiyum ve ci-
va zehirlenmelerinde goérilen klinik tablo proteiniri, bébrek yetmez-
ligi ve hipertansiyondur. Bununla beraber, son ¢alismalar bu hasta-
larda erken gelisen tiibililer bozukluklarin da bulundugunu goster( -
migtir. Olusan tubtler bozukluklar kendini Fanconi sendromu ola-
rak belli eder. Agir metaller gliclii Na - K ATPaz inhibitoridir. Ay-
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rica bir kismi mitokondriaya etki ederek ATP sentezini azaltirlar (5,
6,8,15,16,17,19,27). Kurgun zehirlenmesinde proksimal tap hicrelerin-
de inkliizyon cisimcigi gosterilmistir (4). Fazla kadmiyum alanlarda
da bazen komplet Fanconi sendromu gorulmektedir (6,8,17,19).

Organik civa ile olan kronik zehirlenmelerde tiibtler bozukluk
gosterilmistir. Civa tlplerde fonksiyonel degisiklikler yapmasi bunun
sonucu elektrolit bozuklugu olmaktadir (6,15). Ayrica civa transfer
ATP azmn giiglit bir inhibitérudir (16,19).

d. Nefrotik sendrom : Etiyolojisi ne olursa olsun nefrotik send-
romla seyreden bazi bobrek hastaliklarinda Fanconi sendromu goril-
mektedir (7,18,19,23,24).

e. Tetrasiklin : Kullanma siiresi ge¢mis tetrasiklin alanlarda po-
litiri, polidipsi, kusma, uykusuzluk, glukoziiri, aminoasidiri, hiper -
kalsitiri ve asidozun gelistigi ortaya konulmustur. Verilen ilag kesi-
lince olusan bozukluk diizelmektedir. Proksimal tiipde olusan bozuk-
luga anhidro - 4- epitetrasiklin’in neden oldugu ileri strulmustir (2,
3,12,19).

Ayrica metil - 3- Krom alanlarda da Fanconi sendromu gorilmiis-
tir (3).

f  Sistemik malign hastaliklar : Sistemik malign hastaliklarmin
seyrinde cesitli renal tibller bozukluklar ortaya konulmustur : Lo-
semi, multipl myeloma, hiperglobulinemia ve hiperkalsemi ile seyre-
den gesitli tiimérler. Bunlarda proksimal tiiplerdeki bozuklugun na-
s11 olustugu bilinmemektedir. Ozel bir tedavi yontemi de yoktur (1,10,
11,19).

g. Amiloidozis : Multiple myeloma ile olusan amiloidoziste prok-
simal ttplerde bozukluk oldugu ileri siirGlmustar (11,20).

h. Hipomagnezemia : Magnezyum kaybi olanlarda Fanconi
sendromu olabilir. Bu hastalarda idrarla potasyum atiiminda artma
vardir. Bozukluk fonksiyonel olmaktadir. Bu durumda ATP veya
onun on trinlerinde yetmezlik olmaktadir (19,26,27).

i. Sjogren sendromu : Bu sendromdaki bdbrek bo-zuklugunuri,
basinda tiibiler disfonksiyon gelir ve bazen Fanconi sendromu ola-
rak ortaya cikar.

j. Kronik asidoz : Fanconi sendromu ile birlikte kronik asidoz
bulunabilir. Bununla birlikte asidoz olmadan da Fanconi sendromu
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olmaktadir. Asidoza neden olan bazi hastaliklarin seyrinde gelisen
sekonder hiperparatiroidi tiip hiicrelerindeki nakil olaylarinda bo-
zukluga neden olurlar (19,22). Fanconi sendromunda olusan osteoma-

lasinin gorilmesinde asidozun etkisi acik degildir. Asidoz ve fosfat
kayb1 arasinda siki bir iliski oldugu bilinmektedir. Asidoz, kemik re-
sorpsiyonunu direkt olarak veya PTH stimile ederek artirmalktadir.
Asidozun primer bir etkisi olmayip yardimci bir faktérdir (19,30).

Sonug olarak, adi gegen patolojik durumlar ATP'y1 veya onun ara
maddelerinde yetmezligi neden olarak veya Na-K ATP az1 inhibe
ederek Fanconi sendromuna neden olmaktadir,
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