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Ailesel Hipokalemik Alkaloz: Gitelman Sendromu

Familial Hypokalemic Alkalosis: Gitelman’s Syndrome
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Gitelman sendromu, hipokalsiiri, hipomagnezemi, idrarda
sodyum ve klor kayb: ve bunun sonucu olarak hiperreninemi
ve hiperaldosteronizmle giden ailesel hipokalemik alkaloz
sendromlarinin bir tanesidir. Tabloya hipertansiyon eslik etmez.
Genellikle iyi seyirlidir ve eriskin yasta teshis edilir. Kalitsal
olarak otozomal resesif gecis ve genetik olarak homojenite
gosterir. Bu yazida direncli hipokalemisi, metabolik alkalozu
olan ve hipertansiyonu olmayan 25 yasinda bir bayan hastay1
sunduk.
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GIRIS

Gitelman sendromu; hipokalemi ve metabolik
alkalozun eslik ettigi, hipokalsuri, hipomagnezemi
ile giden, otozomal resesif gegis gosteren ailesel bir
sendromdur (1,2). Genellikle erigkin yasta teshis edilir.
Bobreklerde distal kivrimli tubiilde bulunan tiyazid
duyarlt Na/Cl kotransporterini kodlayan SCL12A3
genindeki mutasyon sonucu olusur. Mutasyon sonucu
Na/Cl kotransporter sistemi inaktive olur (3). Bu durum
sodyum ve klor kaybma yol agar. Sonugta hastada
hipovolemi ve metabolik alkaloz gelisir. Hipovolemi
sonucu renin-anjiyotensin-aldosteron sistemi aktive
olarak kortikal toplayici kanallarda sodyum yukinu
artirtr. Ayni1 zamanda potasyum ve hidrojen atilimini
artirarak hipokalemi ve metabolik alkaloza neden olur.

OLGU

25 yasinda kadin hasta diisme sonrasi sol kalgasinda
agrisiin  gegmemesi  Uzerine ortopedi  servisine
bagvurmus. Yapilan radyolojik ve sintigrafik incelemede
sol femur boynu psodoartrozu saptanan hastaya
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ABSTRACT

Gitelman’s syndrome is one of the major variant of familial hy-
pokalemic alkalosis syndromes, presenting with hypocalciu-
ria, hypomagnesemia, and sodium and cloride wasting, which
results in hyperreninemia and hyperaldosteronism. It is not as-
sociated with hypertension. It is usually benign and diagnosed
in adults. It is inherited as an autosomal recessive trait, and is
genetically homogeneous. We report a patient who is 25 years
old female with metabolic alkalosis, resistant hypokalemia, and
normal blood pressure.
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operasyon planlanmig. Serum biyokimyasinda izole
hipokaleminin saptanmast uzerine hasta tetkik edildi.
Fizik muayenesinde; kan basinci 90/60 mmHg, nabiz
72/dk, solunum sayis1 20/dk, sol kal¢ca eklemi hareketle
ve palpasyonla agrili idi. Diger sistem bulgulari normal
saptandi. Idrar tetkikinde; pH 8,0, dansite 1005, protein
ve glikoz negatif idi. Gunluk proteintiri miktar1 246 mg
olup, idrar sedimentinde onemli bir bulgu gozlenmedi.
Kan biyokimyasinda; kan ure azotu (BUN) 14 mg/dL,
kreatinin 0,7 mg/dL, sodyum 136 mmol/L, potasyum
1,7 mmol/L, klor 102 mmol/L, kalsiyum 9,7 mg/dL,
magnezyum 0,6 mg/dL (normal aralik: 0,7-1,1 mg/dL)
idi. Batin ultrasonografide; sag bobrek 116x53 mm,
sol bobrek 119x51 mm boyutlarinda olup, tas ve ektazi
saptanmadi. Laboratuar degerlendirmede; tiroidi uyarici
hormon (TSH) 1,75 IU/mL (normal aralikta), serbest
T4 13,18 pg/mL (normal aralikta), serum bazal kortizol
16,29 ug/dL (normal aralikta), yatarak plazma renin
aktivitesi 145,48 ng/mL/saat (yatarak 0,5-1,9 ng/mL/
saat, ayakta 1,9-6 ng/mL/saat), yatarak aldosteron duzeyi
369,69 pg/mL (yatarak 10 -160 pg/mL, ayakta 55-300
pg/mL), adreno kortiko tropik hormon (ACTH) 24 pg/
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mL (normal aralikta), parathormon (PTH) 24,1 pg/mL
(normal aralikta), vitamin D3 38 mcg/L (normal aralikta)
olarak bulundu. Arter kan gazi incelemesinde; pH 7,54,
parsiyel oksijen basmct (pO,): 83 mmHg, parsiyel
karbondioksit basmci (pCO,): 40 mmHg, bikarbonat
(HCO,): 34 mmol/L, oksijen satiirasyonu 97,3 olarak
bulundu. 24 saatlik idrarda sodyum 57,75 mmol/giin
(normal aralikta), potasyum 135,5 mmol/gin, (normal
aralik: 25-125 mmol/gtin), klor 80,3 mmoL/giin (normal
aralikta), kalsiyum 38 mg/giin (normal aralik: 100-300
mg/gun) idi. Elektrokardiyogramda ise normal siniis
ritmi mevcuttu ve QT mesafesi normaldi. El, ayak bilegi
ve diz grafilerinde anormal bir bulgu saptanmadi.

Oykude diuretik ve laksatif gibi herhangi bir ilag
kullanim aliskanlig1 yoktu. Bu bulgular tizerine hastaya
Gitelman sendromu tanis1 kondu. Hastaya spironolakton
100 mg tablet 4x1, magnezyum sitrat 1830 mg kase 2x1
ve potasyum klorir 3x3 gr tedavisi baglandi. Serum
potasyum ve magnezyum duizeyleri sirastyla 2,8 mmol/L
ve 1,1 mg/dL’ye kadar yukseldi. Genel durumu duzelen
hasta kontrole gelmek uizere taburcu edildi.

TARTISMA

Kronik ve tedaviye direngli hipokaleminin en sik
sebepleri  Gitelman sendromu, diuretik bagimliligi
ve Bulimia nervosa hastalarinda oldugu gibi gizli
kusmalardir (4). Gitelman sendromu, distal kivrimli
tubulde tiyazide duyarli Na/Cl kotransporterini kodlayan
SCL12A3 genindeki mutasyonla bu sistemin inaktive
olmasi sonucu olugur (3). Hastalarda normal kan basinct,
hipokalemi, metabolik alkaloz, hipomagnezemi ve
belirgin sekilde hipokalsiiri vardir. Hipokalstiri olmasina
ragmen serum kalsiyum, fosfor, PTH ve vitamin D3
duzeylerinde degisiklik saptanmaz (5). Ayrica bazi
Gitelman sendromlu vakalarda birlikte kondrokalsinozis
gorulebilir (6). Aymrict tamda diger bir ailesel
hipokalemik alkaloz nedeni olan Bartter sendromu goz
ontunde bulundurulmalidir. Bartter sendromu otozomal
resesif gecis gosterir. Temel bozukluk Henle kulbunun
cikan kalin segmentinde sodyum geri emilimindeki
bozukluktur (7). Hastaligin bazi formlarinda Na—K-2Cl
kotransporterinde, bazi formlarinda bazolateral kloruir
kanallarinda ve rat dis medullar potasyum kanallarinda
(ROMK) mutasyon vardir (8). Butin bu bozukluklar
sonucu cikan kalin kolda kalsiyum ve magnezyum
emilimi engellenir. Magnezyumun bir kismi distal
kivrimhi tubulden geri emildigi i¢in magnezyum kaybi
azalir. Genellikle yasamin ilk yillarinda teshis edilir.
Poliuri-polidipsi, bulytime geriligi, dehidratasyon, kas
kuvvetsizligi ve nefrokalsinozis saptanir (9). Gitelman
sendromu hipokalsuri ve hipomagnezeminin olmasi,
serum renin aktivitesinin artmasina ragmen idrarda

prostaglandin E2 atiliminin normal olmas: ile Bartter
sendromundan ayrilabilir (10). Bir diger ayiric1 ozellik
ise, Gitelman sendromlu hastalarda QT mesafesinin
siklikla uzamig olmasidir (11).

Hipokalemi ve metabolik alkaloz  ditretik
bagimlilar ile gizli kusmalari olan hastalarda ve laksatif
bagimlilarinda gorulebilir. Iyi bir anamnez ve fizik
muayene ile depresyon veya laksatif bagimlilig1 tespit
edilebilir. Diuretik bagimliliginda idrarda sodyum,
potasyum ve klor atilimi Gitelman sendromlu hastalardan
daha yuksek bulunur. Laksatif bagimlisi olanlarda
hipokalemi ile birlikte siklikla metabolik asidoz gorulir.

Gitelman sendromunun tedavisinde potasyum
replasmani, hipomagnezeminin diizeltilmesinin yanisira
amilorid, triamteren ve spironolakton gibi potasyum tutucu
diuretikler kullanilir. Ayrica anjiyotensin donugturiicu
enzim inhibitorleri de hipokalemi kontrolinde
kullanilabilir (12). Non-steroid antiinflamatuar ilaglar,
Bartter sendromunun aksine, Gitelman sendromunda
prostaglandin duzeyleri normal oldugu icin genellikle
yararli degildirler.

Sonug¢ olarak metabolik alkaloz, hipokalemi ve
normal kan basinct olan erigkin hastalarda diuretik ve
laksatif bagimlilig1 ve kronik kusmanin yanisira ailesel
hipokalemik alkaloz sendromu olan Gitelman sendromu
da ayirict tanida dugtinuilmelidir.
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