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OZET

Rikets, 6zellikle ekzojen D vitamini eksikligi sonucu
goriilen metabolik bir bozukluk olup glnimiizde
beslenme ve sagdlik kosullarinin diizelmesi ile
gbrilme sikhgi giderek azalmig bir ¢ocukluk cagdi
hastaligidir. Hastaligin degigsik etyopatogenetik
mekanizmalarla gelisebilen farkli tipleri daha nadir
olarak goériilmektedir. Burada D vitaminine direngli
rikets kapsaminda yer alan bir hipofosfatemik rikets
olgusu sunularak farkli bir rikets tipinin ve erken
taninin énemi vurgulanmigtir.

Anahtar Kelimeler: Rikets, D Vitamini, Hipofosfa-
temi.

SUMMARY
A Rare Rickets Case: Hypophosphatemic
Rickets

Rickets, though a metabolic disorder seen especially
as a result of exogenous vitamin D deficiency, is a
childhood disease whose frequency of occurrence
has gradually diminished thanks to the improvement
in the standarts of both health and nutrition. However,
some different types of this disease that can occur
with various etiopathogenic mechanisms are relative-
ly rarely seen. In this paper by introducing a
hypophosphatemic rickets case, which fall into the
group of rickets resistant to vitamin D, the importance
of both the existence of a different type of rickets and
early diagnosis have been stressed.
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GiRiS

Rikets (rahitis), biiyimekte olan organizmanin,
kalsifikasyona hazir iskelet sistemindeki minera-
lizasyonun gecikmesi sonucu ortaya ¢ikan patolojik
bir durumdur. Biiyiiyen kemiklerin hastaligi olan
rikets XX. ylizyilin baslarina kadar énemli bir saglik
sorunu olarak siiregelmistir. Daha sonra besinlere D
vitamini eklenmesi ve sosyoekonomik kosullarin
diizelmesiyle ekzojen rikets goriilme sikligr onemli
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6lgiide azalmistir (1). Bununla birlikte riketsin etyo-
lojisinde baska nedenlerin de rol oynadig: bilinmek-
tedir. D vitamini metabolizmasindaki bozukluklar
sonucu ortaya ¢ikan D vitaminine bagimli rikets ve
D vitaminine direngli rikets, ekzojen rikets diginda
etiyolojideki diger iki ana onemli gruptur. Kalitsal
tipi basta olmak tizere hipofosfatemik rikets, D vita-
minine direngli riketsin 6nemli bir formudur (1,2).
Burada klinik ve laboratuar bulgulariyla hipofos-
fatemik rikets tanisi almis bir olgunun sunumu
yapilarak farkli rikets tipleri ile erken tani ve
tedavinin 6nemi lizerinde durulmaya ¢aligilmustir.

OLGU SUNUMU

Yirmi aylik kiz ¢ocugu hastaneye basvurudan
dort ay once baglayan yiirlimede bozukluk ve bacak-
larinda egrilik yakinmalariyla Eyliil 2000 tarihinde
GATA Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Anabilim
Dali'na bagvurdu. Soyge¢misinde akrabalik ve ailevi
bir hastalik olmadigi ve biri kiz digeri erkek iki
kardesinin saglikli oldugu 6grenildi. Ozge¢misinde
onemli bir hastalik yoktu. Ilk alti ay anne siitii ile
beslenmis ve bir yasina kadar 400 1U/gilin D vitami-
ni kullanmustr.

Fizik muayenede genel durumu iyi, kooperas-
yonu yasina uygun saptandi. Boy: 74 cm (%3'ten
kiigtik), viicut agirligr: 9000 g (%3-10), kan basinct:
80/50 mmHg idi. El bileklerinde genisleme ve alt
ekstremitelerinde 'O' bacak deformitesi vardi. Gogiis
kafesinde ve kostalarinda belirgin deformite saptan-
mamakla birlikte, Harrison olugunu andiran bir
goriintii mevcuttu. Ancak rasitik rosary (kostakond-
ral eklemlerde biiyiime) saptanmadi. Laboratuar
incelemelerinde; hemoglobin: 11.7 g/dl, hematokrit:
% 36,1, lokosit: 10600/mm3, trombosit:
265000/mm3, bobrek ve karaciger fonksiyon testleri
normal, serum kalsiyum (Ca): 10.6 mg/dl, fosfor (P):
2.1 mg/dl (5-8 mg/dl), magnezyum (Mg): 1.96 mg/dl
(1.6-2.6 mg/dl), alkalen fosfataz (ALP): 386 U/l (34-
114 U/1), intact-parathormon (PTH): 153 pg/ml (12-
72 pg/ml), total protein: 6.6 g/dl, albumin: 4 g/dl,
idrar fosfor diizeyi: 1100 mg/dl (400-1300 mg/dl),
tiibtiler fosfor reabsorpsiyonu. %8.2 (normali %95)
olarak belirlendi. Ancak olguda hiperkalsiiiri saptan-
madi. Idrar ve kan aminoasit kromotografisi ve kan
gaz1 degerleri normal bulundu. Renal ultrasono-



Hipofosfatemik Rikets

grafisi, renal anomali ve nefrolityazis agisindan nor-
mal olarak degerlendirildi. Ekstremite grafilerinde;
radius distal epifizinde, tibia ve ulnar epifizlerde
rikets bulgular1 saptandi (Resim 1,2).

Resim - 1: El-bilek grafisinde radius ve ulnamin distal
metafizlerinde genisleme, diizensizlesme ve c¢anaklasma
goriilmektedir.

Resim - 2: Diz grafisinde genu varum deformitesi, tibia

proksimal metafizlerinde genisleme, fir¢alasma ve
canaklagma goriilmektedir.

Olgunun ebeveyn ve kardeslerinde riketse yone-
lik kan ve idrar tetkikleri normal olarak belirlendi.
Hastaya hipofosfatemik rikets tanisi konularak 300
pg/glin dozundan nétral fosfor soliisyonu ve 0.25
pg/glin dozundan aktif vitamin D (kalsitriol) basla-
narak izleme alindi. Bu tedavi sonucu hastanin klinik
bulgularinda olumsuz yonde ilerleme olmadig1 gibi
Haziran 2002'de laboratuar parametrelerinden, Ca: 9
mg/dl, P: 4.7 mg/dl, ALP: 308 IU/ml, PTH: 92
pg/ml, idrar fosfor diizeyi: 818 mg/dl, tiibiiler fosfor
reabsorpsiyonu: %42 olarak saptandi.

TARTISMA

D vitaminine direngli rikets kapsaminda deger-
lendirilen hipofosfatemik rikets, fosfatin yetersiz
alim1 veya atiliminin artmasi sonucu ortaya gtkmak-
tadir. Fosfatin bdbrekler tarafindan geri emilim
bozuklugu (hipofosfatemi, hiperfosfatiiri) pek ¢ok
genetik ve kazanilmis nedene bagli olarak gelisebilir
(2-4).

Kalitsal hipofosfateminin, X'e bagli tipleri
yaninda otozomal resessif ve sporadik formlar1 da
vardir. X'e baglt hipofosfatemik riketsde (XLH) hem
bobreklerdeki Na-P tasiyict proteinde hem de
1.25(0OH)2D metabolizmasinda bozukluk oldugu
saptanmistir. Son zamanlarda pozisyonal klonlama
ile XLH geni xp22.1'de lokalize edilmis ve PHEX
(X kromozomu tizerindeki fosfat diizenleyici gen)
ad1 verilmistir. Bununla birlikte bagka mutasyonlarin
ve cevresel faktorlerin de hastaligin siddetini etki-
ledigi bildirilmistir. Bunlar arasinda farkli mekaniz-
malarla hipofosfatemi yapan NPT2 (Tip II
sodyum/fosfat kotransporter gen) ve FGF23
(Fibroblast Growth Faktor 23) onemlidir (5,6).
Hastaligin fizyopatolojisinde fosfatin tiibiiler reab-
sorbsiyonunda ve 25(OH)D'min 1.25(0OH)2 D'ye
doniisiimiinde defekt vardir. Klinik gorinimde
dogumdan sonraki altincit ayda biiylimede duraklama
ve yilirime doneminde alt ekstremitelerde sekil
bozukluklar1 ortaya ¢ikmakla birlikte, bu hastalarda
tetani, myopati ve karakteristik olarak kalsiyum
eksikligi ile giden rasitik rosary ve Harrison olugu
goriilmez. Bunlarda vitamin D eksikligine bagl
rikets olgularindan farkli olarak bacaklar, iist
ekstremitelerden daha fazla etkilenirken kafa ve
g6giis kemikleri ¢ok az etkilenmistir. Dental apseler
ve dislerde yapisal bozukluklar sik goriiliir.
Laboratuar incelemede, serum Ca diizeylerinde hafif
azalma, ALP'de yiikselme, serum P diizeylerinde
azalma vardir ve sekonder hiperparatiroidizm yok-
tur, piir bir fosfatiiri vardir. Aminoasidiiri, glukoziiri,
bikarbonatiiri ve kaliiiri goriilmez. Radyolojik olarak
kemik dansitesinde azalma, kemik korteksinde
incelme, radius ulna ve tibia metafizlerinde
genisleme, diizensizlik ve canaklasma goriiliir.
Hipofosfatemik riketsde tedavi fosfor replasmani ile
birlikte aktif D vitamini verilmesi bi¢iminde yapil-
maktadir. Erken tedaviye baslanmasi hastaligin
yaratacag1 iskelet deformitelerini dnleme agisindan
son derece 6nemlidir (1-3).

Hipofosfatemik rikets benzer klinik goriniim
veren hipofosfatazya ve hiperkalsiiiri ile giden kalit-
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sal hipofosfatemiden ayirt edilmelidir. Bunlardan
hipofosfatazya otozomal resesif bir bozukluktur,
serum ALP aktivitesi azalmistir, karaciger, bobrek
ve kemikte ALP aktivitesinde defektle karakteri-
zedir. Bunun 6zellikle intrauterin donemde baslayan
fatal formu mevcuttur, hiperkalsemi ile birlikte 6zel-
likle kafa kemiklerinde azalmis kalsifikasyon ve
nefrokalsinozis sdzkonusudur. Prognozu koétiidiir ve
belirgin bir tedavisi yoktur (7). Hiperkalsiiiri ile
giden kalitsal hipofosfatemide, kalitsal hipofos-
fatemiden farkli olarak hipofosfatemi yaninda
hiperkalsiiiri vardir ve 1.25(OH)2D diizeyleri nor-
mal sinirlardadir.Otozomal resesif gecis gosteren
hastalikta genu varum, genu valgum, koksa vara sik
goriiliir, tedavide tek basina fosfor yeterlidir (3,8).

Bizim olgumuzda hipofosfatemik rikets tanisi
ylirlime ve bacaklardaki sekil bozukluklarinin bir
yasindan sonra ortaya ¢ikmasi, belirgin hipofosfate-
mi, hiperfosfatiiri ve tlibiiler fosfor reabsorbsiyonun-
da azalma saptanmasi ile konarak noétral fosfor
soliisyonu ve kalsitriol tedavisi baslanmis, hastanin
izleminde klinik bulgularda bozulma olmazken,
serum fosfor diizeyleri normale gelmis ve hastalikta
stk goriilen dental abse gibi patolojiler
goriilmemistir. Sonugta riketsin farkli ve az goriilen
bir tipi olan hipofosfatemik riketsin bu olgu
nedeniyle hatirlatilmasi tani ve izleminin 6neminin
vurgulanmasi uygun gorilmistiir.
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