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OZET
Familial hipomagnezemik hiperkalsiiiri;
hipomagnezemi, inkomplet distal tubuler asidoz ve

hiperkalsiiiri ile karakterize bir tablodur. Hastalik
otozomal resesif gecis gosterir ve erken Yyaslarda
nefrokalsinozis e bagli bobrek yetersizligine yol acar. Bu
makalede familial  hipomagnezemik  hiperkalsiiiriye
bagli nefrokalsinozis sonucu kronik bobrek yetersizligi
gelisen bir hasta literatiir esliginde tartisilmigtir.
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GIRIS

Familial hipomagnezemik hiperkalsitiri nadir
goriilen otozomal resesif gecisli herediter bir hastalik
olup, hastalarda tedaviye direncli hipomagnesemi,
hiperkalsiiiri ve buna bagl olarak nefrokalsinozis gelisir
(1). Hastalarda tedavide verilen oral bikarbonat ve oral
magnezyum tuzlan hastaligin progresyonunu
yavaslatmakla beraber son donem bobrek yetersizligine
gidis kaginilmazdir (2,3).

Son dénem bobrek yetersizligi gelisen hastalarda
tedavi, renal replasman tedavisi seklindedir. Bu
makalede familial hipomagnezemik hiperkalsitiriye bagl
nefrokalsinozis sonucu kronik bobrek yetersizligi gelisen
bir hasta literatiir esliginde tartisilmigtir.

VAKA

On dort yasinda bayan hasta, bes y1l 6ncesine kadar
bir yakinmasi olmayan hastanin o tarihlerden itibaren sirt
ve bogiir agrilart ortaya ¢ikmig. Yapilan tetkikler sonucu
bobreklerinde tas oldugu ve triner infeksiyon oldugu
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SUMMARY

Familial Hypomagnesemia- hypercalciuria is a
hereditary disease of unknown etiology characterized
by persistant Hypomagnesemia, incomplete distal
tubuler acidosis, hypercalciuria and nephrocalcinosis.
We have reported and discussed a case with familal
hypomagnesemic hypercalciuria leading to
nephrocalcinosis and chronic renal failure

Key words: Hypomagnesaemia,
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belirtilerek cesitli defalar antibiyotikler baglanmis.
Sikayetlerinin baglamasindan iki yil sonra bobreklerdeki
taglarin daha da artmasi tlizerine ESWL ile taglar
kirllmig. Bu tarihlerden itibaren hastanin azotemisi
belirmis, taslar yeniden ortaya cikmis ve giderek artmuis.
Son bir yildir ¢ok su i¢iyormus ve ¢ok idrara gidiyormus.
Bu tarihden beri her gece iki-li¢c kez idrara ¢ikiyormus.
Iki ay 6nce bulantis1 baslamis, ancak kusma olmamus.
Bir y1l i¢inde yaklasik 10 kilo kaybetmis. Daha once
onemli bir hastalik gecirmemis. Ailesinde bobrek
hastalig1 ve tasi olan kimse yokmus.

Fizik muayenede bir 6zellik tespit edilmedi. Idrar
tetkikinde; pH 6.21, idrarla yirmi dort saatlik kalsiyum
atilimi 0.20 mmol/kg/glin (n:<0.12), yirmi dort saatlik
magnezyum atilimi 0.1 mmol/kg/glin (n:0.034+01). Kan
biyokimyasinda; BUN 64 mg/dl, kreatinin 3.0 mg/dl, Na
138 mEq/l, K4.3 mEq/I, Cl 105 mEg/1, Ca 6.7 mg/dl,
P 3.5 mg/dl, alkalen fosfotaz:40 U/1, Mg 0.3 mg/dl, PTH
84 pg / mi. Direkt lriner sistem grafisinde bilateral
nefroklasinozis  mevcuttu  (Sekil 1). Bobrek
ultrasonografisinde  bilateral nefrokalsinozis oldugu
rapor edildi.



Sekil 1: Bilateral nefrokalsinozis

Klinik ve laboratuvar bulgular neticesinde hasta
familial hipomagnezemik hiperkalsiiiri vakasi olarak
kabul edildi. Baslangic tedavisi olarak oral bikarbonat
ve magnezyum tedavisi verilerek hasta cikarildi.
Hastanin takibi neticesinde hiperkalsiiirisi azaldi, ancak
bobrek fonksiyonlart bozulmaya devam etti. Taninin
besinci ayinda BUN 75 mg/dl, kreatinin 6.5 mg /di idi.

TARTISMA

Bu hastamizin klinik ve biyokimyasal bulgulari
son derece seyrek goriilen bir hastalik olan ailevi
hipomagnezemik hiperkalsitiriyi desteklemektedir. Bu
hastalarda serum potasyum diizeyleri normaldir (1).
Hipomagnezemi ve hiperkalsitliri ile beraber poliiiri
hastaligin en belirgin klinik Ozelligi olup, hastalarin
magnezyum klirensinde belirgin bir artis  dikkati
cekmektedir (2,4). Hastalarda magnezyum eksikligi ve
hiperkalsiliri olmasina ragmen, hipomagneziminin
parathormon (PTH) sekresyonunu inhibe etmesi sonucu
bu hormonun serum seviyesinde bir artis olmayabilir
(1,5). Nitekim, bizim hastamizda da serum PTH
diizeylerinde 6nemli bir artig goriilmedi.

Hastalik otozamal resesif olarak gecer ve her iki
cinste de esit olarak goriiliir (2,3). Hastalardaki klinik
bulgular daha ziyade hipokalsemiye bagl olarak kendini
gosterir. Hafif bir metabolik asidoz da dikkati cekebilir
(6). Hastaligin patogenezi hala tam olarak
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aydinlatilabilmis degildir, ancak, henle kulpunun ¢ikan
kolunda magnezyum ve Kalsiyumun reabsorbsiyonunu
ilgilendiren primer bir bozuklukla ilgili olmasi baslica
sebep olarak gosterilmektedir (1,2).

Hastaligin tedavisi ampirik olup son donem
bobrek yetersizligine gidis kacinilmazdir. Tedavide
magnezyum tuzlar1 ve hidroklortiazid hiperkalsemiyi bir
miktar azaltarak etkili olabilirler (1,3). Bikarbonat
tedavisi magnezyum atilimini azaltarak magnezyum ve
kasiyumun  serum seviyelerini yiikseltmek suretiyle
hiperkalsiiiriyi 6nlemede bir miktar etkili olabilirler.
Bizde hastaligin teshisinden itibaren uygulamis
oldugumuz oral bikarbonat ve magnezyum tedavisinden
sonra idrarla kalsiyum atiliminin 0.20 mmol/kg/gilinden
016 mmol/kg/gline diistligiinli gordik ancak buna
ragmen hastaligin progresyonu devam etti. Sitrat
kullanimi kalsiyum tuzlarini baglayarak
nefrokalsinozisin gidigini hafifletebilir (1,3).
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