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Büyüme geriliði sebebi olarak renal tübüler asidozlu
bir olgu sunumu

Seçil Aydýnöz (*), Ferhan Karademir (*), Selami Süleymanoðlu (*), Halit Özkaya (*), 
Atilla Ersen (*), Ýsmail Göçmen (*)

sürekli alkalidir. Sodyum bikarbonat
kaybý sonucunda hiperkloremi ve
hipokalemi vardýr. Bu olgularda kli-
nik olarak anyon açýðý olmayan meta-
bolik asidoz ve büyüme geriliði
görülür. Proksimal RTA ile arasýnda-
ki fark bu olgularda hiperkalsiüri ve
nefrokalsinozis olmasýdýr (2).

Olgu Sunumu
Son dört aydýr kusma ve kilo ala-

mama yakýnmalarý ile baþvuran on
aylýk kýz olgu, büyüme geliþme gerili-
ði ön tanýsý ile etiyolojik çalýþma
yapýlmak üzere kliniðimize yatýrýldý.
Yirmi yedi yaþýnda annenin ikinci
gebeliðinden zamanýnda doðduðu; üç
ay anne sütü, daha sonra altýncý aya
kadar formül mama ile beslendiði, ek
gýdalara altýncý ayda geçildiði; ikinci
ayda baþýný dik tutabildiði, altýncý ayda
desteksiz oturduðu ve halen desteksiz
oturabildiði öðrenildi. Baþvuruda
vücut aðýrlýðý 6000 gr (<3 persentil),
boyu 60 cm (<3 persentil), baþ çevre-
si 42 cm (3 persentil) idi. Fizik
muayenede genel durumu iyi, turgor
ve tonüsü ile sistem muayeneleri nor-
mal olarak deðerlendirildi. Labora-
tuvar incelemede hiperkloremi (126
mmol/L) ve hipokalemi (2.9 mmol/L)
bulundu. Ýdrar bakýsýnda pH 8, pro-
teinüri, ketonüri ve hiperkalsiüri
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Özet
Renal tübüler asidoz, tübülüslerde hidro-
jen iyonunun atýlýmýnda veya bikarbo-
natýn emilimindeki defekt sonucu ortaya
çýkan bir tablo olup, çocuklarda hipokale-
mi, medüller nefrokalsinozis, rekürren
kalsiyum fosfat taþlarý, büyüme geriliði
ve raþitizm bulgularý ile ortaya çýkabilir.
Renal tübüler asidoz tip I, distal tübü-
lüslerde lümenden fazla miktarda hidro-
jen iyonunun geri difüzyonuna veya
yetersiz hidrojen iyon atýlýmýna baðlý
olarak metabolik asidoz ve idrar pH'ýnýn
düþürülememesi ile karakterizedir. Büyü-
me geriliði ve kusma þikayeti ile baþvuran
on aylýk hastada alkali idrar ve normal
anyon açýðýna eþlik eden metabolik asi-
doz saptandý. Radyolojik ve laboratuvar
olarak nefrokalsinozis, kalsiyum fosfat
taþlarý ve raþitizm saptandý. Hastaya
renal tübüler asidoz tip I tanýsý konularak
alkali tedavisi baþlandý.
Anahtar kelimeler: Büyüme geriliði,
renal tübüler asidoz

Summary
Renal tubular acidosis causing growth
retardation: a case presentation

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 I 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 I.
Key words: Growth failure, renal tubular
acidosis

Giriþ
Renal tübüler asidoz (RTA)

böbrekten bikarbonat geri emilimi
veya hidrojen atýlýmýnda bozukluk
sonucu ortaya çýkan metabolik asi-
doz tablosudur. Kalýtsal veya akkiz,
primer veya sekonder formlarý
vardýr. Distal (Tip I) RTA, distal
üriner asidifikasyonda bozulma
sonucunda oluþur (1). Metabolik
asidoz olmasýna karþýn, hidrojen
atýlýmýndaki azalma sonucunda idrar
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vardý. Glomerüler filtrasyon hýzý yaþ
grubuna göre normal (98 mL/dk/1.73
m2) olarak deðerlendirildi. Kan ve
idrar kültürleri sterildi. Kan gazý
incelemesinde anyon açýðý normal
olan metabolik asidoz görüldü.
Kemik mineral dansitesinde osteo-
poroz ve el bilek grafisinde çanaklaþ-
ma görülmesi, raþitizm ile uyumlu
olarak deðerlendirildi (Þekil 1). 

Hasta, yatýþýnýn üçüncü gününde
böbrek taþý düþürdü ve yapýlan
incelemede kalsiyum oksalat taþý
olarak deðerlendirildi. Anyon açýðý
normal olan metabolik asidoz, alkali
idrar ve raþitizm bulgularýndan yola
çýkýlarak hastaya RTA tip I tanýsý ile
potasyum sitrat (Shohl solüsyonu)
tedavisi ve sitrattan zengin, oksalattan
fakir diyet baþlandý. Tedavi sonrasý
izlemde beslenme bozukluðu ve
kusma geriledi. Ýdrarda kalsiyum
atýlýmý azaldý. Metabolik asidoz ve
hipokalsemi düzeldi. Tedavinin
altýncý ayýnda vücut aðýrlýðý 7750 gr
(3-10 persentil), boyu 65 cm (<3
persentil), baþ çevresi 44 cm (3-10
persentil) olarak ölçüldü.

Tartýþma
Beslenme bozukluðu ve kusma

çocukluk yaþ grubunda sýk rastlanan
bir sorundur. Geniþ bir hastalýk yel-
pazesini içine alan ve birçok sistemi
ilgilendiren bir problemdir. Beslen-
me bozukluðuna eþlik eden büyüme
geliþme geriliði ve metabolik sorun-
larýn varlýðýnda gastrointestinal ve
renal hastalýklar ayýrýcý tanýda ön
planda düþünülmelidir (3). Böyle

olgularda primer renal sebepler, kro-
nik böbrek yetmezliði, nefrojenik dia-
betes insipidus, hipofosfatemik rikets
ve RTA olabilir (4). RTA diðer
hastalýklardan normal anyon açýðý
olan metabolik asidoz olmasýyla
ayrýlýr ve glomerüler filtrasyon hýzý
(GFR) normal olduðu için belirtiler
genellikle hafiftir (5).

RTA, böbreklerden hidrojen iyon
atýlým defekti (distal RTA veya tip I
RTA), bikarbonat emilim defekti
(proksimal veya tip II), her ikisini bir-
likte içeren (tip III) ve aldosteron
eksikliði veya direnci sonucu oluþan
(tip IV) tübülüslerde iyon transport
bozukluðu olarak tanýmlanabilir (1)
(Tablo I). Böbreklerden asid atýlýmýn-

da bozulmaya baðlý metabolik asidoz
geliþir. Diyare ile kaybýn olmadýðý
normal anyon açýðý olan hiper-
kloremik asidoz ve normal GFR, bu
bozukluðu tanýmlar. Her zaman sis-
temik asidoz tablosu geliþmeyebilir ve
hipokalemi, nefrokalsinozis, tekrar-
layan kalsiyum fosfat taþlarý, büyüme
geriliði ve rikets bulgularý ile de
ortaya çýkabilir (2). Olgumuzda gas-

trointestinal kayýp, böbrek yetmezliði,
ketoasidoz ve ilaç kullanýmý gibi bir
klinik tablo olmaksýzýn metabolik asi-
doz saptandý.

Distal RTA'da H-ATP'ase pom-
pasýnýn bozuk olmasý nedeniyle kor-
tikal toplayýcý kanallardan daha fazla
potasyum sekresyonu olur ve birçok
olguda taný anýnda hipokalemi sap-
tanýr (3). Büyüme geliþme geriliði
olan olgumuzda hipokalemi ile bir-
likte alkali idrar saptadýk. Kan gazý
incelemesinde hiperkloremik meta-
bolik asidoz olmasý ile distal RTA
tanýsý doðrulandý. Distal RTA edinsel
ve kalýtýmsal olabilir. Çocuklarda dis-
tal RTA genellikle sporadiktir.
Edinsel formu Sjogren sendromu
gibi bir otoimmun hastalýða eþlik eder
veya amfoterisin B tedavisine sekon-
derdir. Amfoterisin B tedavisinin
neden olduðu RTA'da proton
sekresyonu vardýr fakat sekrete edilen
protonlar tekrar ilacýn oluþturduðu
kanal aracýlýðýyla hücrelere döner.
Kalýtýmsal olarak üç tipi vardýr.
Otozomal dominant distal RTA'un
(en sýk), sensorinöral saðýrlýðýn eþlik
ettiði ve etmediði otozomal resesif
tipleri vardýr. Ayrýca psödohipoaldos-
teronizm olarak bilinen Gordon
sendromu da kalýtýmsal alt tip olarak
bildirilmektedir (Tablo II) (6).

Bu olgularda komplikasyonlarýn
engellenebilmesi için erken taný
önem taþýmaktadýr. Chang ve Lin

Þekil 1. El bilek grafisinde rikets görünümü

Tablo I. Renal tübüler asidoz tipleri__________________________________________
Tipi Bozukluk_________________________________________
Distal veya Tip I Hidrojen atýlým defekti
Proksimal veya Tip II Bikarbonat emilim defekti
Tip III Hidrojen atýlým+bikarbo-

nat emilim defekti
Tip IV Aldosteron eksikliði veya   

direnci__________________________________________

Tablo II. Distal renal tübüler asidoz tipleri ve özellikleri______________________________________________________________________________
Distal renal tübüler            Klinik bulgu Protein Gen
asidoz______________________________________________________________________________
Otozomal dominant distal     Hiperkalsiüri AE1 SLC4A1
renal tübüler asidoz Hipokalemi

Nefrokalsinozis/
nefrolitiyazis
Boy kýsalýðý
Osteomalasi/rikets______________________________________________________________________________

Otozomal resesif distal           Yukarýdaki gibi, H-ATPase (A4 alt grup)    ATP6VOA4
renal tübüler asidoz çocuklarda daha sýk AE1 SLC4A1

Güneydoðu Asya'da sýk______________________________________________________________________________
Otozomal resesif distal           Benzer bulgular; ancak   H-ATPase (B1 alt grup)    ATP6V1B1
renal tübüler asidoz, geç ortaya çýkan ilerleyici, H-ATPase (A4 alt grup)   ATP6VOA4
sensörinöral saðýrlýk sensörinöral saðýrlýk______________________________________________________________________________
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RTA olgularýnýn ortalama taný alma
yaþýný 2 yýl 6.8 ay olarak bildirmiþ-
lerdir (7). Erken yaþta taný konarak
alkali tedavi uygulamasý ile asidoz
düzeltilirse normal büyüme saðlana-
bilir ve nefrokalsinozis önlenerek
renal fonksiyonlar korunabilir. Olgu-
muzda tanýnýn erken dönemde
konulmasý ile renal komplikasyonlar-
dan sakýnmak mümkün olabilecektir.

Ýnatçý kusma ve büyüme geriliði
bulunan olgularda RTA ayýrýcý tanýda
mutlaka düþünülmeli ve erken teda-
vinin prognozda önemli olduðu

unutulmamalýdýr. Böylece bu olgu-
larda alkali tedavisi ile büyüme
geliþme geriliði ve renal komplikas-
yonlarýn önüne geçilebilir.
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