
G‹R‹fi 
Primer hiperokzalüri, otozomal resesif ge-

çifl gösteren, vücutta okzalat yap›m›n›n artma-
s›yla karakterize metabolik bir hastal›kt›r(1).
Hastal›k karaci¤erde peroksizomlarda ala-
nin:glioksilat aminotransferaz (AGAT) enzimi-
nin eksikli¤i nedeni ile oluflur. Hastal›¤a ne-
den olan gen 2q37.3 de tan›mlanm›flt›r(2–4).
Hastal›¤›n üç tipi vard›r. Karaci¤ere spesifik
enzim olan alanin:glioksilat aminotransferaz
(AGAT) eksikli¤inde primer hiperokzalüri tip-I,
glioksilat redüktaz/ D-gliserat dehidrogenaz
eksikli¤inde ise primer hiperokzalüri tip-II or-
taya ç›kar. Primer hiperokzalüri tip-III’de ise

primer hiperabsorbsiyon vard›r(4,5). Enzim ek-
sikli¤i sonucu üriner sistem tafllar›, nefrokal-
sinozis ve son dönem böbrek yetmezli¤i geli-
flir(6). Vücutta okzalat birikimi sonucu siste-
mik okzalozis tablosu ve buna ba¤l› etkilenen
organlara ait klinik bulgular görülür. Okzala-
t›n idrarla at›l›m›n›n azalmas› sonucu birçok
organda okzalat birikimine ba¤l› klinik bulgu-
lar ortaya ç›kar. Böbrek parankimi, arteriyol-
ler ve tüm organlar›n muskuler arterleri, rete
testis, retina, miyokard, subkutan doku, si-
novya, kemik ve kemik ili¤i okzalat birikiminin
bafll›ca görülme yerleridir. Buna ba¤l› olarak,
mononöritis multipleks, ciltte ülserler, dilate
kardiyomiyopati, disritmi, kalp blo¤u, gözde
kristalin retinopati ve optik nöropati, sinovyal
birikime ba¤l› kristalin artropati ve tenosinovit
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Primer hiperokzalüri, otozomal resesif geçifl gösteren, tekrarlayan üriner sistem tafllar›, nef-
rokalsinozis ve tüm vücutta okzalat birikimi ile karakterize nadir bir hastal›kt›r. Burada er-
ken dönemde nefrokalsinozis ve son dönem böbrek yetmezli¤i geliflen primer hiperokzalürili
45 günlük bir erkek bebek sunulmufltur. 
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✔

✔ A case of primary hyperoxaluria developing end stage renal failure in infancy
Primary hyperoxaluria is a rare, autosomal recessive inherited disease which is characterised
by recurrent urolithiasis, nephrocalcinosis and oxalate deposition throughout the body. We
present here 45 days old male infant with early onset nephrocalcinosis and end stage renal
disease due to primary hyperoxaluria. 
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görülebilir(7–9). Primer hiperokzalüride kemik
tutulumu nadirdir. ‹skelet anomalileri okzala-
t›n kemik ili¤inde birikimi sonucu görülür. Ta-
n›, idrarda okzalat, glikolat ve plazmada okza-
lat art›fl›n›n gösterilmesi ve/veya karaci¤er bi-
yopsisinde AGAT ölçümü ile konur(10). Hastal›-
¤›n kesin tedavisi kombine karaci¤er-böbrek
naklidir(11).

Bu makalede erken dönemde nefrokalsino-
zis ve son dönem böbrek yetmezli¤i geliflen bir
primer hiperokzalüri olgusu sunuldu.

OLGU SUNUMU
Huzursuzluk, kusma ve tüm vücutta kas›l-

ma flikayetleri ile hastanemize getirilen 45 gün-
lük erkek bebe¤in öyküsünden sorunsuz, fakat
takipsiz bir gebelik sonras› hastanede 2900 gr
olarak do¤du¤u ve sadece anne sütü ile beslen-
di¤i ö¤renildi. 22 yafl›ndaki anne ile 30 yafl›nda-
ki baba aras›nda üçüncü dereceden akrabal›k
vard›. Ayr›ca hastam›z›n 4 yafl›nda sa¤l›kl› bir
ablas› oldu¤u ö¤renildi. Hastan›n fizik incele-
mesinde büyüme/geliflme parametreleri normal
s›n›rlardayd› [a¤›rl›k: 3200 gr (25p), boy: 54 cm
(90p), bafl çevresi: 36 cm (50p)]. Cilt ve mukoza-
lar soluk, karaci¤er kosta kenar›n› 2 cm geçi-
yordu. Laboratuar incelemelerinde hemoglobin
7,9 gr/dl, hematokrit %22, lökosit say›s›
1 8 9 0 0 / m m3, trombosit say›s› 538,000/mm3,
MCV:86 fL bulundu. Hastan›n biyokimyasal
parametrelerinde patolojik olarak Na: 117
mEq/L Ca: 6,3 mg/dl, BUN: 129 mg/dl, Kreati-
nin (Cre): 5 mg/dl, P: 11 mg/dl, ALP: 2039 U/L,
total protein: 5,3 gr/dl, albumin: 2,3 gr/dl, PTH
düzeyi 1318 pg/ml (9-78) idi. Kan gaz›nda pH:
7.11, HCO3: 5.8 mmol/L, BE: -21.6 mmol/L idi.
Tam idrar tetkikinde dansite 1010, pH 6 ve
mikroskobide her alanda 10-12 lökosit mevcut-
tu. Tiroid fonksiyon testleri normaldi. Ultraso-
nografik incelemede her iki böbrekte çok say›da
tafl, toplay›c› sistemlerde evre 1 geniflleme ve
nefrokalsinozis görünümü vard›. Kemik grafile-
ri, idrar-kan aminoasit düzeyleri, kemik ili¤i ve
göz dibi normaldi. ‹drarda 24 saatlik kalsiyum
at›l›m› normal, okzalat at›l›m› ise 2 mmol/
m2/gün (Normal: 0,48 mmol/m2/gün) bulun-

du. ‹drar okzalik ve glikolik asit at›l›m›nda art›fl
tespit edildi (Okzalik asit 4660 mmol/mol cre
glikolik asit 348 mmol/mol cre). Primer hipe-
rokzalüri tip-1’e ba¤l› son dönem böbrek yet-
mezli¤i tan›s› konan hasta ayaktan periton di-
yaliz program›na al›nd›. Piridoksin ve potas-
yum-sitrat tedavisi baflland›. Oral kalsiyum ve
aktif vitamin D tedavisi verildi. Aileye periton di-
yalizi e¤itimi verildikten sonra taburcu edilen
hasta kontrole getirilmedi ve evde eksitus oldu-
¤u ö¤renildi.

TARTIfiMA
Primer hiperokzalüri, otozomal resesif ge-

çifl gösteren nadir görülen bir hastal›kt›r(12,13).
Bafllang›ç semptomlar› geliflme gerili¤i, idrar
yolu enfeksiyonu, konvülziyonlar, kusma, me-
tabolik asidoz, dehidratasyon, ödem, poliüri ve
üremidir(12,14). Hastal›¤›n hedef organ› olan
böbreklerde çok say›da ve genellikle bilateral
tafl oluflumu vard›r. Nefrokalsinozis geliflen ol-
gularda son dönem böbrek yetmezli¤ine prog-
resyon görülür(6,15,16). Bizim hastam›zda da
kusma, konvülzyon, metabolik asidoz ve erken
dönemde böbrek yetmezli¤i saptanm›flt›r.

‹drarda kalsiyum-okzalat at›l›m›n›n artma-
s›na ba¤l› üriner sistem tafllar›, nefrokalsino-
zis ve glomerüler filtrasyonun azalmas› sonu-
cu vücutta okzalat birikmesi ile sistemik okza-
lozis tablosu ortaya ç›kar(6). Hastam›zda bu
aç›dan yap›lan göz dibi ve kemik ili¤i inceleme-
leri normaldi. Bu durumun hastan›n yafl›n›n
çok küçük olmas›ndan ve okzalat depolanma-
s› için yeterince uzun yaflayamamas›ndan
kaynakland›¤› düflünüldü.

Tan›; klinik bulgular, aile öyküsü, radyolo-
jik bulgular, idrarda okzalat ve glikolat ölçü-
mü, karaci¤er dokusunda AGAT aktivitesinin
ölçümü ve DNA incelemesi ile konur(10,17). Pre-
natal tan› mümkündür. Enzim tayini ve gene-
tik çal›flma yap›lamayan hastam›zda erken
bafllayan ve a¤›r seyreden klinik, üriner okza-
lat ve glikolat at›l›mlar›n›n çok yüksek olmas›
ve böbreklerde nefrokalsinozis nedeniyle kli-
nik tan›n›n primer hiperokzalüri tip-I olabile-
ce¤i düflünüldü.
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Primer hiperokzalürili hastalarda tafl olu-
flumunu engellemek için bol s›v› (2 litre/gün)
al›m› gerekmektedir. Primer hiperokzalüri tip-
I ve tip-II’de düflük okzalat ve kalsiyum içeren
diyet, C ve D vitaminleri günlük önerilen doz-
larda al›nmal›d›r. Kristalizasyonu engellemek
için magnezyum oksit 150 mg/gün, magnez-
yum hidroksit 2x100 mg/gün, potasyum ve
sodyum sitrat 0,1-0,15 g/kg/gün verilebilir(18).
Piridoksin, AGAT enziminin kofaktörüdür.
Hastalar›n %10-40’›nda piridoksin duyarl›l›¤›
vard›r (3-5 mg/kg/gün). Piridoksinin son dö-
nem böbrek yetmezli¤i geliflimini geciktirdi¤i
bildirilmifltir. Biz de hastam›za potasyum sit-
rat ve piridoksin tedavisi verdik. Ancak hasta-
m›zda erken dönemde son dönem böbrek yet-
mezli¤i geliflmesi bu tedavilerin yarar›n›n s›-
n›rl› oldu¤unu düflündürmektedir.

Diyaliz, son dönem böbrek yetmezli¤i geli-
flen olgularda uygulan›r(19). Böbrek, hastal›¤›n
hedef organ› olsa da tek bafl›na böbrek nakli,
nedeni ile tercih edilmez. Karaci¤er ve böbrek
nakli hastal›¤›n kesin tedavisidir(10,20).

Sonuç olarak akraba evliliklerinin s›k ol-
du¤u ülkemizde erken dönemde üriner sistem
tafl› ve nefrokalsinozis saptanan tüm çocuk-
larda primer hiperokzalüri mutlaka ak›lda tu-
tulmal› ve araflt›r›lmal›d›r. Erken tan› konan
hastalarda kombine karaci¤er-böbrek nakli ile
böbrek yetmezli¤inin önlenmesi teorik olarak
mümkün olmakla birlikte ülkemizin sosyoeko-
nomik koflullar› dikkate al›nd›¤›nda, takip
eden gebeliklerden do¤acak kardefllerde mor-
bidite ve mortalitenin azalt›lmas› amac›yla
prenatal tan› ve genetik dan›flmaya daha fazla
önem verilmesi gereklili¤i aç›kt›r.
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