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Buyume geriligi sebebi olarak renal tubiiler asidozlu

bir olgu sunumu
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Ozet

Renal tubliler asidoz, tlibuluslerde hidro-
jen iyonunun atiliminda veya bikarbo-
natin emilimindeki defekt sonucu ortaya
cikan bir tablo olup, cocuklarda hipokale-
mi, mediiller nefrokalsinozis, rekiirren
kalsiyum fosfat taslarn, blylime geriligi
ve rasitizm bulgular ile ortaya cikabilir.
Renal tiibliler asidoz tip I, distal tibu-
luslerde lumenden fazla miktarda hidro-
jen iyonunun geri diflizyonuna veya
yetersiz hidrojen iyon atilimina bagli
olarak metabolik asidoz ve idrar pH'inin
dusurulememesi ile karakterizedir. Buyu-
me geriligi ve kusma sikayeti ile basvuran
on aylik hastada alkali idrar ve normal
anyon acigina eslik eden metabolik asi-
doz saptandi. Radyolojik ve laboratuvar
olarak nefrokalsinozis, kalsiyum fosfat
taslar1 ve rasitizm saptandi. Hastaya
renal tibller asidoz tip | tanis1 konularak
alkali tedavisi baslandi.

Anahtar kelimeler: Biyiume geriligi,
renal tiibller asidoz
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Renal tubular acidosis causing growth
retardation: a case presentation
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Renal tubular acidosis is a condition
resulting from a defect in either hydro-
gen excretion or bicarbonate reabsorp-
tion from renal tubuli. Renal tubular aci-
dosis may present with hypocalcemia,
medullar nephrocalcinosis, recurrent cal-
cium phosphate stones, growth retarda-
tion and rickets in children. Renal tubu-
lar acidosis type | is characterized with
failure to lower urinary pH and metabo-
lic acidosis, due either to excessive back-
diffusion of hydrogen ions from the lu-
men or to inadequate excretion of hydro-
gen ions. Alkaline urine and metabolic
acidosis with normal anion gap were de-
tected in a ten-month-old patient admit-
ted with the complaints of growth failure
and vomiting. Nephrocalcinosis, calcium
phosphate stones and rickets were de-
tected on radiological and laboratory in-
vestigations. Alkali treatment was start-
ed with the diagnosis of renal tubular
acidosis type .
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Giris

Renal tiibiiler asidoz (RTA)
bobrekten bikarbonat geri emilimi
veya hidrojen atiliminda bozukluk
sonucu ortaya ¢ikan metabolik asi-
doz tablosudur. Kalitsal veya akkiz,
primer veya sekonder formlar
vardir. Distal (Tip I) RTA, distal
driner asidifikasyonda
sonucunda olugur (1). Metabolik
asidoz olmasina kargin, hidrojen

bozulma

atilimindaki azalma sonucunda idrar

stirekli alkalidir. Sodyum bikarbonat
kayb1 sonucunda hiperkloremi ve
hipokalemi vardir. Bu olgularda kli-
nik olarak anyon a¢1g1 olmayan meta-
bolik asidoz ve biylime geriligi
goriliir. Proksimal RTA ile arasinda-
ki fark bu olgularda hiperkalsiiiri ve
nefrokalsinozis olmasidir (2).

Olgu Sunumu

Son dort aydir kusma ve kilo ala-
mama yakinmalari ile bagvuran on
aylik kiz olgu, bitytime gelisme gerili-
gl on tanist ile etiyolojik galisma
yapilmak tizere klinigimize yatirildi.
Yirmi yedi yaginda annenin ikinci
gebeliginden zamaninda dogdugu; ti¢
ay anne siitii, daha sonra altinci aya
kadar formiil mama ile beslendigi, ek
gidalara altinci ayda gecildigi; ikinci
ayda bagini dik tutabildigi, altinci ayda
desteksiz oturdugu ve halen desteksiz
oturabildigi 6grenildi. Bagvuruda
viicut agirhigr 6000 gr (<3 persentil),
boyu 60 cm (<3 persentil), bag gevre-
si 42 cm (3 persentil) idi. Fizik
muayenede genel durumu iyi, turgor
ve toniisii ile sistem muayeneleri nor-
mal olarak degerlendirildi. Labora-
tuvar incelemede hiperkloremi (126
mmol/L) ve hipokalemi (2.9 mmol/L)
bulundu. Idrar bakisinda pH 8, pro-
teiniiri, ketontiri ve hiperkalsiiiri



vardi. Glomeriiler filtrasyon hizi yag
grubuna gére normal (98 mL/dk/1.73
m?2) olarak degerlendirildi. Kan ve
idrar kaltiirleri sterildi. Kan gazi
incelemesinde anyon acigi normal
olan metabolik goriildii.
Kemik mineral dansitesinde osteo-

asidoz

poroz ve el bilek grafisinde ¢anaklas-
ma goriilmesi, ragitizm ile uyumlu

olarak degerlendirildi (Sekil 1).

Sekil 1. El bilek grafisinde rikets goriiniimii

Hasta, yatiginin ti¢tincii giintinde
bobrek tagt dagiirdii ve yapilan
incelemede kalsiyum oksalat tag
olarak degerlendirildi. Anyon agig1
normal olan metabolik asidoz, alkali
idrar ve ragitizm bulgularindan yola
cikilarak hastaya RTA tip I tanust ile
potasyum sitrat (Shohl soliisyonu)
tedavisi ve sitrattan zengin, oksalattan
fakir diyet baglandi. Tedavi sonrasi
izlemde beslenme bozuklugu ve
kusma geriledi. Idrarda kalsiyum
attlimi azaldi. Metabolik asidoz ve
hipokalsemi  diizeldi.
altinc1 ayinda viicut agirhg 7750 gr
(3-10 persentil), boyu 65 cm (<3
persentil), bag gevresi 44 cm (3-10
persentil) olarak 6l¢iildii.

Tedavinin

Tartigma

Beslenme bozuklugu ve kusma
cocukluk yag grubunda sik rastlanan
bir sorundur. Genis bir hastalik yel-
pazesini icine alan ve birgok sistemi
ilgilendiren bir problemdir. Beslen-
me bozukluguna eslik eden biiyiime
gelisme geriligi ve metabolik sorun-
larin varliginda gastrointestinal ve
renal hastaliklar ayiricr tanida 6n
planda diistiintilmelidir (3). Boyle
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olgularda primer renal sebepler, kro-
nik bobrek yetmezligi, nefrojenik dia-
betes insipidus, hipofosfatemik rikets
ve RTA olabilir (4). RTA diger
hastaliklardan normal anyon acig
olan metabolik asidoz olmasiyla
ayrilir ve glomertiler filtrasyon hizi
(GFR) normal oldugu i¢in belirtiler
genellikle hafiftir (5).

RTA, bobreklerden hidrojen iyon
atilim defekti (distal RTA veya tip 1
RTA), bikarbonat emilim defekti
(proksimal veya tip II), her ikisini bir-
likte igeren (tip III) ve aldosteron
eksikligi veya direnci sonucu olugan
(tip IV) tibtlislerde iyon transport
bozuklugu olarak tanimlanabilir (1)
(Tablo I). Bobreklerden asid atilimin-

Tablo I. Renal tiibiiler asidoz tipleri
Tipi Bozukluk

Hidrojen atilim defekti
Bikarbonat emilim defekti

Distal veya Tip I
Proksimal veya Tip II

Tip I Hidrojen atilim+bikarbo-
nat emilim defekti
Tip IV Aldosteron eksikligi veya

direnci

da bozulmaya bagli metabolik asidoz
geligir. Diyare ile kaybin olmadig
normal anyon agig olan hiper-
kloremik asidoz ve normal GFR, bu
bozuklugu tanimlar. Her zaman sis-
temik asidoz tablosu gelismeyebilir ve
hipokalemi, nefrokalsinozis, tekrar-
layan kalsiyum fosfat taglari, bitytime
geriligi ve rikets bulgular1 ile de
ortaya ¢ikabilir (2). Olgumuzda gas-

trointestinal kayip, bobrek yetmezligi,
ketoasidoz ve ila¢ kullanimi gibi bir
klinik tablo olmaksizin metabolik asi-
doz saptandi.

Distal RTA'da H-ATP'ase pom-
pasinin bozuk olmast nedeniyle kor-
tikal toplayict kanallardan daha fazla
potasyum sekresyonu olur ve bir¢ok
olguda tam1 aninda hipokalemi sap-
tanir (3). Biytime gelisme geriligi
olan olgumuzda hipokalemi ile bir-
likte alkali idrar saptadik. Kan gazi
incelemesinde hiperkloremik meta-
bolik asidoz olmasi ile distal RTA
tanist dogrulandi. Distal RTA edinsel
ve kalitimsal olabilir. Cocuklarda dis-
tal RTA genellikle sporadiktir.
Edinsel formu Sjogren sendromu
gibi bir otoimmun hastaliga eslik eder
veya amfoterisin B tedavisine sekon-
derdir. Amfoterisin B tedavisinin
oldugu RTA'da
sekresyonu vardir fakat sekrete edilen
protonlar tekrar ilacin olugturdugu
kanal araciligiyla hiicrelere doéner.

neden proton

Kalitimsal olarak ¢ tipi vardir.
Otozomal dominant distal RTA'un
(en sik), sensorindral sagirhgin eslik
ettigi ve etmedigi otozomal resesif
tipleri vardir. Ayrica psédohipoaldos-
teronizm olarak bilinen Gordon
sendromu da kalitimsal alt tip olarak
bildirilmektedir (Tablo II) (6).

Bu olgularda komplikasyonlarin
engellenebilmesi igin erken tam
onem tagimaktadir. Chang ve Lin

Tablo II. Distal renal tiibiiler asidoz tipleri ve 6zellikleri

Distal renal tiibiiler Klinik bulgu Protein Gen
asidoz

Otozomal dominant distal ~ Hiperkalsiiiri AE1 SLC4A1
renal tiibiiler asidoz Hipokalemi

Nefrokalsinozis/

nefrolitiyazis
Boy kisaligi

Osteomalasi/rikets

Otozomal resesif distal Yukaridaki gibi, H-ATPase (A4 alt grup) ATP6VOA4
renal tiibiiler asidoz cocuklarda daha sik AE1 SLC4A1
Giineydogu Asya'da stk

Otozomal resesif distal
renal tiibiiler asidoz,
sensorinoral sagirhik

Benzer bulgular; ancak  H-ATPase (B1 alt grup)
ge¢ ortaya ¢ikan ilerleyici, H-ATPase (A4 alt grup) ATP6VOA4
sensorindral sagirlik

ATP6V1B1
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RTA olgularinin ortalama tani alma
yagini 2 yil 6.8 ay olarak bildirmig-
lerdir (7). Erken yagta tani konarak
alkali tedavi uygulamas: ile asidoz
diizeltilirse normal bitylime saglana-
bilir ve nefrokalsinozis Onlenerek
renal fonksiyonlar korunabilir. Olgu-
muzda taninin erken doénemde
konulmast ile renal komplikasyonlar-
dan sakinmak miimkiin olabilecektir.

Inatgi kusma ve biiyiime geriligi
bulunan olgularda RTA ayiric1 tanida
mutlaka diigtiniilmeli ve erken teda-

vinin prognozda o6nemli oldugu
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unutulmamalidir. Boylece bu olgu-
larda alkali tedavisi ile biiytime
gelisme geriligi ve renal komplikas-
yonlarin dniine gecilebilir.
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