Kocaeli Universitesi Tip Dergisi

Ocak 1997:2(1):

COCUKLUK CAGI SISTIN TASI VE SISTINURI

Dr.A. Sitkt OZDAMAR', Dr.Esra Baskin®, Dr.Sadi TURKAN', Dr. Ali GOKALP'
KOU Tip Fak. Uroloji ABD', KOU Tip Fak. Cocuk Saglg ve Hastaliklar ABD® Kocaeli

OZET

Cocukluk dioneminde sistin tag olusumu nadirdiv. Bu makalede 1 yagindaki sistin taglt olgu sunulmug ve
ilgili literatiir gizden gegirilmistiv. Akrabalar arasi evliliklerin sik oldugu iilkemizde, pek ¢ogu otozomal resesif yolia
gegen metabolik hastaliklara stkga rastlandmaktadiv. Bu nedenle iiriner sistemde tag teshit edilen olgularm, ozellikle
de gocuklarin, metabolik yonden de aragtirdmasy yerinde olacaktir.

Anahtar Kelimeler: Sistin tagi, Cocukluk cagi

CYSTINURIA AND CYSTINE LITHIASIS IN CHILDHOOD

SUMMARY

In childhood, cystine wrolithiasis is rare. We presented a one-year-old child with cystine urolithiasis and
reviewed the literature. In owr population.- as the marriages among relatives are common, the incidence of
autosomal recessive diseases are gquite high. So, if there is a recognized wrolithiasis in a child, it should be

researched for a possible metabolic disorder.
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Sistiniiri, dibazik aminoasitlerin (sistin,
lizin, arjinin ve ornitin) transport bozukluguyla
giden kompleks otozomal resesif gecisli bir
patolojidir (1). Tasium defekti hem asiri iiriner
atilim hem de bozulmus gastrointestinal emilim
seklindedir. Yapilan calismalarda, bozukluga
yolagan dzglin kromozomal gen
giisterilememistir. ABD’de, heterozigot sistiniiri
sikhigmin 1/200, homozigot sistiniiri siklifinin
ise  1/20.000 oldugu hesaplanmustir  (2).
Ulkemizde yapilan cahsmalarda, Tiirkiyede
cocuklardaki {rolithiazis prevalansmin  diger
iilkelere oranla yiiksek oldugu saptanmis ve 0-20
yas arasinda homozigot sistiniiri prevalansinin
1/2155 oldugu hesaplanmistir (3,4).

Sistiniiri'nin  tek klinik bulgusu tag
olusumudur, hayatm herhangi bir doneminde
olusabilir, ancak pik insidans 20-39 yaslar
arasindadir. Tas formasyonu asirt sistin atilim
ve sistinin  idrarda digik ¢dziniirliilikte
olmasindan kaynaklanmaktadir (2).

OLGU :

1 yasinda erkek cocuk, zaman zaman
idrar yapmada zorluk ve bir giindiir idrar
yapamama, aralikli ates, kusma yakinmalari ile
bagvurdu,  Yapilan  muayenesinde,  hafif
malnutrisyon, cilt renginde hafif solukluk,
suprapubik hassasiyet mevcuttu. Idrar analizinde
asidik idrar, (+) proteiniiri ve 5-10 15kosit vard
ve idrar kiiltiiriinde Stafilokokkus kuagiilaz (-)
iiretildi. Direkt iiriner sistem grafisinde her iki
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bibrek lojunda multipl, kemik pelvis iginde
sagda opasiteler vardi (Resim.1). Urogramlarda,
bilateral kaliksiyel ektazi ve multipl taslar ile
birlikte sag ireter alt ucunda da tag meveuttu.
Olgunun idrar siyanid-nitroprussid testi (++++)
olarak bulundu, bir yonlii kagrt
kromatografisinde siilfiir igeren amino asitlerin
belirgin sekilde arttifn goriildii (Resim.2). Siilfiir
iceren amino asitler olan sistin ve homosistin’i
ayirmak ig¢in yapilan  kromatografide bunun
sistin oldugu tesbit edildi. Olgunun serum amino
asitleri normaldi, Anne ve babanmn idrar amino
asitlerinde  hafif artis  varken,  siyanid
nitroprussid  testleri normaldi. Taslarindan
pyelolitotomi ve iireterolitotomi ile arindirilan
olguya medikal tedavi énerildi.

TARTISMA

Sistin tas1 ilk kez 1810°da Wollaston
tarafindan tanimlanmus, sistiniirinin ~ genetik
gecisi ise Garrod tarafindan gosterilmistir (1).
Kuzey Amerika ve Avrupa iilkelerinde pediatrik
tirolithiazis olgularmin %1-4’iinde sistin tas1
oldugu bildirilmistir (5). Ulkemizde pediatrik
sistin tasi prevalansiyla ilgili yeterli caligmalar
bulunmamaktadir, ancak sistintiri prevalansinin
1/2155 oldugu bildirilmistir (4). Sistiniiri’de
hayatin herhangi bir déneminde tas olusabilir,
ancak pik insidans 20-39 yaslar arasindadir (2).
Cocukluk déneminde klinik vermeye baglayan



sistiniiri ve sistin tagpi formasyonu oldukea
nadirdir ve bu konuda az sayida olgu sunumu
vardir (6). Evans ve ark tarafindan yapilan bir
calismada, ilk tas tamsimn  konulmasindan
ortalama 6 il sonra sistiniirinin tanmimlandig
bildirilmistir (7).

Resim. 1. Olgunun direk iiviner sistem grafisinde
bilateral renal opasiteler.
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Resim.2: Olgunun kagit kromatografisinde siilfiir
iceren amino asitlerdeki artiy.

Sistiniiri, intestinal mukoza ve renal
proksimal tiibil epitelinde dibazik
aminoasitlerin  defektif transportu ile giden
otozomal bir hastaliktir, homozigot ve
heterozigot formda olabilir, Diger dibazik
aminoasitler suda  yiiksek  ¢oziniirliikleri
nedeniyle tas formasyonunda rol oynamazken,
sistin  diisiik  ¢éziintirliligli  nedeniyle tag
formasyonuna neden olabilir, ancak bunun
icinde uygun cevre kosullari ve siipersatiirasyon
gereklidir. Homozigot formunda sistin taslan
izlenirken, heterozigot sistiniiri’li  olgularm
2430"unda ya minimal sistin iceren miks tag veya
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hi¢  sistin  igermeyen formasyonlari
gelisebilmektedir (2).

Sistiniiri’nin  sistin ve diger dibazik
amino  asitlerin  gastrointestinal  sistemden
cmilebilme dereceleri ve heterozigotlarin bu
amino asitleri idrarla normalin {zerinde itrah
edip etmemelerine gire 3 tipi tanimlanmstir (8).
Olgumuzun anne ve babasimin idrar amino
asitlerinde hafif bir artig oldugundan Tip-1
olmadigl  s6ylenebilir, ancak yiikleme testi
yapilamadift icin Tip-2 veya 3 olarak aymmm
yapamadik.

Akrabalar arasi evliliklerin sik oldugu
iilkemizde, pek ¢ofu otozomal resesif yolla
gegen metabolik hastaliklara sikga
rastlaniimaktadir. Bu nedenle iiriner sistemde tas
tesbit edilen olgularmm, tzellikle de ¢ocuklarin,
metabolik  vénden de arastirilmasi  yerinde
olacaktir. Tas olusumuna neden olan esas olay:
bilmek olguya, tekrar tas olusumunu énleyecek
bir  ©neri veya tedavinin  verilebilmesi
bakimindan da énemlidir. Biz bu nedenle cerrahi
girisim vyapilan ve driner enfeksiyonu tedavi
edilen olgumuza ancak gereksinimi kadar
methionin ve sistin igeren diyet énerdik ve sistin
taglarimin  asidik idrar ortaminda olusumunu
onlemek amaciyla da, olusan  kristallerin
atihmum artirmak i¢in hidrasyon Gnerdik. Alfa
merkaptopropionilglisin ve D-penisillamin sistin
taslarinda olgulara &nerilmektedir, ancak bu
tedavinin bilinen birtakim yan etkileri vardir (2).
Bu olas1 yan etkiler nedeniyle olgumuza bu tiir
bir tedavi dnermedik ve olguyu takibe aldik.

tag
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