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Nefrolityazis tanisiyla basvuran bir olguda Dent hastalig
Dent’s disease in a child with nephrolithiasis

Sayin Editor,

Nefrolityazis ~ ¢ocukluk  ¢aginin  sik  gorilen
hastaliklarindandir. Normal toplulukta  %3-5 siklikta
gorllmektedir (1). Turkiye'’de okul cad ¢ocuklarinda
nefrolityazis sikligi %0,8, 14 yasin altinda ise %17 olarak
bildirilmistir (2,3).

Cocukluk  caginda nefrolityazis hiperkalsitri,
hiperokzalUri, hipositratiiri, sistiniri gibi metabolik
bozukluklarla birliktedir (4-6). Daha nadir nedenleri ise
kalitsal gegisli bdbrek tibdler islev bozukluguyla seyreden
hastaliklardir (7).

Dent hastaligi X'e bagli cekinik gecis gdsteren,
distk molekiler agirlkh (LMW) proteindri, hiperkalsidri,
nefrokalsinoz ve/veya nefrolityazis ile belirgin proksimal
tibllus hastah@gidir  (8). Cocukluk c¢aginda polidri,
mikroskobik hematri, belirtisiz proteinri ya da bdbrek tasi
ile bulgu verir, hastalar Fanconi sendromu tanisi alabilirler.
Etkilenen erkek hastalarda 30-50 vyaslarinda kronik
bobrek yetersizligi (KBY) gelisir. Erken tani ile KBY’e gidis
dnlenebilir ya da geciktirilebilir (8-10).

Bu yazida idrar yolu enfeksiyonu nedeniyle yapilan
ultrasonografisinde (USG) nefrolityazis saptanan ve
Dent hastaligi tanisi konulan bir erkek hasta sunularak
nefrolityazisin ayirici tanisinda nadir gértlen bir hastalik
olan Dent hastaliginin da akilda tutulmasi vurgulanmigtir.

Bir yasinda erkek hasta; alti aylikken gecirdigi idrar
yolu enfeksiyonu sonrasi ¢ekilen USG’de her iki bébrekte
tas saptanmasi nedeniyle getirildi. Ozge¢misinde annenin
dnceki evliliginden olan iki kiz gocugunda ve kendisinde
bdébrek tasi oldugu, dayisinin 14 yil énce KBY’den
kaybedildigi 6grenildi. Fizik incelemede sistem bulgulari

dogaldi. Hastanin tekrarlanan Uriner sistem USG’sinde her
iki bébrekte sinislerde en blyigu 2 mm olan ¢ok sayida
kireclenmeler saptandi (Resim 1).

Resim 1.

Olgunun ultrasonografi
bébrek, b. Sag bébrek
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Resim 2. Olgunun genetik analizi

Hastanin bdbrek tasi nedeni ile yapilan laboratuvar
incelemelerinde BUN: 12 mg/dL, kreatinin (Cr): 0,54 mg/
dL, Na: 138 meq/L, K: 4,2 meg/L, Ca: 10,2 mg/dL, P:
4,2 mg/dL, iPTH: 24,3 pg/mL, 24 saatlik idrarda Ca: 7,3
mg/kg/gun idi. Hiperkalsitrisi saptanan hastaya tiyazid
tedavisi baglanarak izleme alindi. Kan gazi degerleri ve
25(OH)D3 diizeyleri normaldi. Hastanin izleminde zaman
zaman mikroskobik hematurisi g6zlendi ve hiperkalsilriye
baglandi, altinci ayinda tam idrar analizinde proteinUrisi
(++) saptandi. Ayrintili degerlendirmede protein/Cr: 7,9
mg/mg, p2 mikroglobilin/Cr: 5744 mg/g saptandi ve LMW
proteiniri olarak degerlendirildi. idrar yogunlugu 1015,
TRP: % 41, FENa: % 0,7 idi. idrar aminoasit analizinde
yaygin aminoasidiri saptandi. Tiyazid tedavisi ile hastanin
hiperkalsilirisi azaldi, ancak izleminde zaman zaman
normalin Ustiinde degerleri saptandi. Serum Cr dizeyi
0,5-0,6 mg/dL duzeylerinde izlendi. Glomeriiler filtrasyon
hizi 105 ml/dak/1,73 m2, serum sistatin C diizeyleri ise
yUksekti.

Var olan bulgularla hastada Dent hastaligi dusunald.
Genetik incelemesinde CLCN5 geninde p.Y342C
(c.1025A>G) olarak tanimlanan patolojik bir degisiklik
saptandi ve Dent hastaligi ile uyumlu bulundu (Resim 2).

Cocukluk c¢aginda nefrolityazis siklikla metabolik
bozukluklarla birliktedir (4,5). Turk ¢cocuklarinda metabolik
bozukluklar hastalarin %87’sine eslik etmektedir (5).
Nefrolityazisli ¢ocuklarin %34’lUnde hiperkalsiuri géralur
(11). Hastamizin da tetkiklerinde hiperkalsidrisi saptandi
ve tiyazid tedavisi baslandi.

izleminde idrarda p2 mikroglobiilin diizeyleri yiksek
saptanan hastamiza hiperkalsitri, nefrolityazis, LMW
proteiniri, aminoasidlri ve pozitif aile 6yklsl olmasi

nedeniyle klinik olarak Dent hastaligi tanisi konuldu.
Hiperkalsitiri, LMW proteinuri ile birlikte nefrolityazis,
nefrokalsinozis,  hipofosfatemi,  bdbrek yetersizligi,
aminoasidiri, rikets veya pozitif aile éykisinden en az
birinin bulunmasi Dent hastaliginin klinik tani él¢utlerini
olusturmaktadir (12).

Nefrolityazis/nefrokalsinozisli hastalarda klinik ve
laboratuvar bulgularinin ortaya ¢ikmadigi erken dénemde
Dent hastaligi tanisi ¢ogunlukla konulamamaktadir.
izlemde Dent hastaliginin bulgularinin akilda tutulmasi
erken taniyr kolaylastirmaktadir. Hastamizin izleminde
LMW proteindrinin saptanmasi var olan Klinik bulgularla
birlikte tani koymamizi kolaylastirmistir.

Hastalarin  %60'iInda  Xp11,22  kromozomundaki
klor kanal 5 (CLC-5) geninde, %15’inde ise OCRL1
geninde mutasyon vardir (8-10). Her iki gende mutasyon
saptanamayan farkli fenotipler de bulunmaktadir (12). X
kromozomundaki eylemsizlik nedeniyle tasiyici kadinlar
bazi klinik bulgulari gésterebilir (13).

ilgili genlerde mutasyonun pozitif saptanmasi ile
klinik tani desteklenir. Ancak, Ulkemizde genetik tani
olanaklarinin kisithhgr nedeniyle hastalar cogunlukla
tani alamamaktadir. Hastamizda CLCN5 geninde
p.Y342C(c.1025A>G) olarak tanimlanan patolojik bir
degisiklik saptandi. Bu, Dent hastaliginda gérilen
degisikliklerden biri olarak bildiriimistir (12).

Dent hastali@i tanisi alan hastamizin glomerdil filtrasyon
hizi normal olmakla birlikte Sistatin C dlzeylerinin
ylksek olmasi bdbrek islev bozuklugunun basladigini
gbstermektedir.

Sonu¢ olarak nefrolityazis tanisi alan hastalarda
Ozellikle proksimal tiibllus islev bozuklugu eslik ediyor
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ise ayirici tanida nadir bir hastalik olan Dent hastaligi
da distndlmelidir. Erken tani, uygun destek tedavisi ile
KBY’ye gidisin geciktirilebilmesi yéninden énemlidir.
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