Orijinal Soru: Klinik Bilimler 187

187.Gelisme geriligi olan dokuz aylik bebegin fizik muayenesinde rasitik rozari, el bileginde genigleme, kan biyokimyasinda
hipofosfatemi, kan gazinda bikarbonat ve pCO5 dustkugu, idrar tahlilinde glikozlri ve aminoasiduri saptaniyor.

Bu hastadaki en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Nutrisyonel rikets

B) Fanconi sendromu

C) Bartter sendromu

D) Gitelman sendromu

E) Distal renal tubuler asidoz

Dogru Cevap:B
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: sendromunun tiim
RENAL FANCONI SENDROMU
yazdik...
dislnsd
Proksimal tubulusta generalize transport disfonksiyonu sonucu ortaya cikar. |
Glukoziiri uiu cihar
Fosfatiiri (hipofosfatemik rasitizm) ’ya
Jeneralize aminoasidiiri
Bikarbonatiiri (proksimal RTA) y33|3nm3y3 devam

Proteintri, poliiri, polidipsi edin
Ayrica; potasyum, protein, lrikasit idrarla kaybedilir.

Fanconi sendromuna yol agan metabolik hastaliklar:

Sistinozis (En sik)

Tirozinemi Tip

Glikojen depo hastalidi tip I ve XI
Galaktozemi

Herediter fruktoz intoleransi

Diffiiz hepatoselliiler hasara neden olan metabolik hastaliklar:

DL h LU R R LR AT L
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Klinik:
Hayatin ilk yilinda gelisme geriligi gorilir. Poliiiri, polidipsi, dehidratasyon,
kusma, kabizlik ve hipotoni dider bulgulardir.
Anyon acigi normal asidoz goriiliir. Idrar pH asidiktir (<5.5).

Fankoni sendromu olanlarda ayrica hipofosfatemik rasitizm, glikoziiri,
aminoasidiiri, Urikozlri ve idrarda sodyum ve potasyum kaybi gézlenir.

Tedavi: Sodvum bikarbonat ve sodvum sitrat kullanilir
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Renal tubliler asidozlarda ayirici tam

Bulgu Tip | Tip |l Tip IV

Siddetli Orta (12-18
(<10 mEq/L) mEq/L)

Plazma HCO, disiikliigu Hafif (15-20 mEq/L)

Plazma potasyum Diisiik Diislik Yiiksek

Asidoz esnasinda idrar

oH »5.5 <5.9 <3.0yada >3.5

idrar net yiikii Pozitif Negatif Pozitif

Fraksiyone bikarbonat 2.5 >15 (alkali tedavi
atihm (%) esnasinda)

idrar-Kan pCO, Diistik Normal Distik

2-10

Tedaviye yamt Yamtl En az yamth Daha az yamtl

2 i Nefrokalsinozis/ : i
Ozellik niperglobulinem Fanconi sendromu Renal yetmezlik

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi géormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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v" Proksimal tiibulin total disfonksiyonudur,

v Cocukta sistinozis, yetiskinde multipl miyelom (immunoglobulinlerin hafif
zincirlerine bagdl proksimal tlbdul hasar) en sik nedenlerdir.

» Diger nadir nedenler: Wilson hastaligs, tirozinemi, galaktozemi, glikojen
depo hastalidi, kursun zehirlenmesi; siiresi gegmis tetrasiklin, tenofovir,
adefovir dipivoksil, ifosfamid, sisplatin kullanimi

Klinik tablo:

» Politri, polidipsi ve dehidratasyon (tuz kaybettirici nefropati)

» ldrar sodyumu yiiksektir (>20 mEqg/dL)
Aminoasiduri
Glukoziiri (kan glukozu normal iken)
Hipokalemi
Bikarbonat kaybi ve metabolik asidoz (Proksimal RTA - Tip 2 RTA)
Hiperkloremi (bikarbonat kaybi sonucu klor geri emilimi artar)
Hipoiirisemi, hiperurikoz(ri

» Vitamin D eksikligi (rasitizm - osteomalazi)

» Hipofosfatemi

» Hipokalsemi, hiperkalsiiri ve bdbrek tasi

v Tan testi

» Bikarbonat yiikleme testi (serum bikarbonati normale getirildidinde idrar
bikarbonat kaybi artar ve idrar pH'si > 7.5 olur)

» Glukozlri ve aminoasidlri olmasi 6nemli tanisal isaretlerdir.

« Proksimal Renal Tiibiiler Asidoz (Tip 2 RTA)
v" Temel sorun proksimal tibillerden bikarbonat emiliminin bozulmasidir,

v Proksimal tiibul fonksiyonunu bozan tim sebeplerde gorilebilir. En sik nedeni
Fanconi sendromudur.

» Karbonik anhidraz inhibitéri olan asetazolamid ve topiramat, Fanconi
sendromundan bagimsiz proksimal RTA yaparlar.

v Anyon acigi normal hipokalemik hiperkloremik metabolik asidoz olur.

v" Distal tibiler asit sekresyonu sadlam oldugundan idrar asidifiye edilebilir
(idrar pH < 5.5)

» Bu durum distal RTA (Tip 1 RTA) dan ayrimda en faydal 6zelliktir.

* Armani Ebstein lezyonu: Diabetes mellitusta gorilen proksimal tibdl
hicrelerindeki glikojen birikimleridir,

o Hartnup hastaligi: Notral amino asitlerin geri emilim bozukluduna badhdr.

« Sistiniiri: Dibazik amino asitlerin geri emilim bozukluguna badhdir. Ozellikle
tekrarlayan sistin taslar ile karakterizedir.

« Dent hastaligi: X'e badl gecer; nefrokalsinozis, distk molekul adirhkh proteindiri
ve ilerleyici KBH ile karakterizedir.

v Dent hastalifina g6z ve SSS bulgulan eslik etmesi halinde Lowe sendromu
(oklloserebrorenal sendrom) olarak adlandirilir,

* Herediter hipofosfatemik rikets

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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NEFRONUN BOLUMLERINDE
GERi EMILIM VE SALGILAMA

PROKSIMAL TUBULDE GERIi EMILIM:

e Proksimal tubul aktif ve pasif yliksek geri emilim kapasitesine sahiptir.

e« Magnezyum disindaki maddeler, en fazla proksimal tiibiilden geri emilir.
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e Bu tasiyicilar Na*la birlikte aminoasit ve glikoz'un da birlikte taginmasinda rol alirlar,

e Proksimal tubdlin tim islevlerinin bozuldugu hastalik Fanconi sendromu’dur.

ok f]

e Hastalar yodun bikarbonat kaybi yasadiklarindan metabolik asidozlari mevcuttur.
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Proksimal tibiilde geri emilim

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gormek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.



