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Cocukluk caginda ender goriilen intrakraniyal
kalsifikasyonla giden bir psodohipoparatiroidizm
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OZET

Girig: Psodohipoparatiroidizm (PHPT); parathormon (PTH) salgilanmasi normal
olmasina ragmen, hormona hedef organ direnci olmasi ile karakterize ender goriilen
bir klinik tablodur. Tip 1 ve tip 2 olmak iizere iki tipi vardir. Tip 1 PHPT; a, b ve ¢
olmak iizere 3 alt grupta incelenir.

Olgu: On yaginda erkek olgu ellerde uyusma ve kasilma yakinmas: ile klinigimize
bagvurdu. Yapilan laboratuvar incelemesinde hipokalsemi, hiperfosfatemi, parathor-
mon yiiksekligi saptandi. Fenotipik 6zellikleri normal olan olgunun ¢ekilen kraniyal
bilgisayarh tomografik goriintiilemesinde ¢ok sayida yamasal kalsifik alanlar izlendi.
Sonug: Olgu 6n planda PHPT tip 1b veya 2 olarak degerlendirildi. Aktif D vitamini
ve kalsiyum tedavisine klinik ve laboratuvar yanit alind.

Anahtar kelimeler: hipokalsemi, parathormon, kalsifikasyon
ABSTRACT

Introduction: Pseudohypoparathyroidism (PHPT) is characterized with end-organ
resistance to parathormone (PTH) although normal hormone secretion. It is divided
into two groups as Type 1 and Type 2. Furthermore, Type 1 PHPT is subdivided into
3 subgroups as ‘a’, ‘b” and ‘¢’.

Case: A 10-year- old male patient was admitted to our department with numbness and
spasm in hands and we have detected hypocalcemia, hyperphosphatemia and increa-
sed parathormone levels. Cranial computed tomography revealed patchy calcific
areas in phenotypically normal case.

Conclusion: We primarily considered the case as having PHPT Type 1b or Type 2 and
started active vitamine D and calcium replacement therapies which improved clinical
and laboratory findings.
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GIRIS Psodohipoparatirodizm tip 1 ve tip 2 olmak iizere
ikiye ayrilir. Tip 1 PHPT; a, b ve ¢ olmak iizere 3 alt

Psodohipoparatiroidizm; parathormon salgilan- grupta incelenir. Tip 1 PHPT de PTH’a cAMP yanit1

mas1 normal olmasina ragmen, hormona hedef organ
direnci olmasi ile karakterize bir klinik tablodur.
Laboratuvar incelemelerinde diisiik kalsiyum, yiik-
sek fosfor ve PTH diizeyleri saptanir 2.
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yoktur. Tip 2 de ise cAMP’nin bobrek tubulus hiicre-
leri tizerindeki biyolojik etkisi eksik oldugundan
fosfatiiri yanit1 yoktur 4,

Parathormona duyarli adenil siklaz sistemi resep-
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tor, adenil siklaz ve G proteini olmak iizere ii¢ kisim-
dan olusur. Tip 1la’da (Albright Herediter
Osteodistrofisi) Gs protein aktivitesinde diisiikliik
vardir. Olgularda obezite, kisa ense, kisa boy, yuvar-
lak yiiz, 6zellikle 4. ve 5. metakarp ve metatarslarda
kisalik, distal falankslarda kisalik ve kalinlik gibi
tipik fenotipik ozellikler vardir. Zeka geriligi, psiko-
tik 6zellikler ve intrakranyal kalsifikasyonlar tabloya
eslik edebilir. Tip 1b ve 2’deki olgular normal fenoti-
pik ozelliklere sahiptir. Tip 1b PHPT de G protein
aktivitesi normaldir. Hedef dokularda PTH’a direng
varken diger hormonlara yoktur. Tip 1c PHPT de G
protein aktivitesi normal ancak diger hormonlara
kars1 direng vardir ve Albright herediter osteodistro-
fisi bulgular1 olabilir “-.

OLGU

On yasinda erkek olgu son bir yildir devam eden
ellerde uyusma ve kasilma yakinmasi ile bagvurdu.
Ozgecmisinde biri bes, digeri yedi yasinda olmak
tizere iki kez geg¢irilmis febril konviilziyon Oykiisii
mevcuttu. Soygecmisinde anne-baba arasinda akra-
balik yoktu. Olgunun motor ve mental gelisimi yagty-
la uyumlu olarak degerlendirildi. Fizik muayenede,
boy: 140 cm (25-50 p), agirlik: 42 kg (25-50 p), genel
durumu 1iyi, bilinci acik, koopere, oryante, bas,
boyun, kardiyovaskiiler sistem, solunum sistemi ve
batin muayenesi normaldi. Puberte A1P1 testis boyut-
lart 3+3 ml saptandi. Norolojik baki olagan,
Chowastek ve Trousseau bulgulart pozitifti.
Laboratuvar incelemelerinde; Glukoz: 96 mg/dl
(70-100), Ca: 5.65 mg/dl (8.6-10.2), PO4: 10.74 mg/
dl (2.5-4.5), Mg:2 mg/dl (1.59-2.1) ALP: 257 U/L
(40-130), PTH: 443 pg/mL (15-68.3), 25-OH D vita-
min: 12 ng/ml (10-70) saptandi. Hemogram, tiroid
fonksiyonlari, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri
normal olarak degerlendirildi. Kan gazinda Ph:7.36
(7.35-745), pCO,:37 mmHg (35-45), pO,:97 mmHg
(80-100), HCO,:23 mEq/L (22-26), iyonize Ca:0.8
mmol/L (1.1-1.35) olarak bulundu. Mevcut bulgular-
la PHPT olarak degerlendirilen olgunun cekilen kra-
nial bilgisayarli tomografik goriintiilemede bilateral

kaudat niikleus, globus palliduslar, putamen ve her
iki frontal subkortikal beyaz cevherde yamasal kalsi-
fik alanlar izlendi (Resim 1, 2). Katarakt acisindan
bakilan gz dibi normal olarak degerlendirildi.
Normal fenotipe sahip olan hastada 6n planda PHPT

tip 1b veya 2 diisiiniildii. Olguya Ca laktat 50 mg/

Resim 1. Kranyal BT de intrakranyal kalsifikasyon goriiniimii.

Resim 2. Kranyal BT de intrakranyal kalsifikasyon goriiniimii.
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kg/g ve aktif D vitamini 20 ng/kg/g dozunda baglan-
di. Tedavinin 2. giiniinde Aktif D vitamini ve kalsi-
yum tedavisi ile olgunun yakinmalarimin gectigi,
latent tetani gostergesi olan Chowastek ve Trousseau
bulgularinin kayboldugu ve laboratuvar bulgularinda
diizelme oldugu gozlendi (Tablo 1). Takibinde, tedavi
altinda iken patolojik bulgu gelismedigi goriildii.

Tablo 1. Laboratuvar parametrelerinin tedavi siiresince degi-
simi.

Laboratuvar Tedavi Tedavinin Tedavinin Tedavinin

parametreleri oncesi  12. saati 24.saati 1. haftasi
Serum Ca 5.65 6.2 6.8 8.7
(mg/dL)

Serum PO, 10.74 9.1 8.7 49
(mg/dL)

ALP (U/L) 257 253 243 217

Ca: Kalsiyum, PO : Fosfor, ALP: Alkalen fosfataz
TARTISMA

Hipokalsemi ¢ocukluk yas grubunda hipoparatiro-
idi, D vitamini yetersizligi, alim eksikligi, hiperkalsi-
tiri, hipomagnezemi, hiperfosfatemi, hipoproteinemi,
kronik bobrek yetersizligi ve ilag alimi (furasemid,
kalsitonin, mitramisin) gibi nedenlere bagli olarak
goriilebilmektedir. Akut hipokalsemi konviilziyon ve
laringospazm ile klinige yansiyabilirken kronik hipo-
kalsemide hafif irritabilite goriilebilir veya tamamen
asemptomatik olabilir 7.

Hastamizda oldugu gibi ciddi hipokalsemi, hiper-
fosfatemi, PTH yiiksekligi olan olgularda ilk olarak
diisiiniilen olasiliklar kronik bobrek yetersizligi ve
psodohipoparatiroidizmdir. Ancak, hastamizda iire,
kreatinin degerlerinin ve kan gazinin normal olmasi
nedeniyle kronik bobrek yetersizligi ekarte edilerek
on planda PHPT diisiintildii. Fenotipik bulgularin
olmamasi nedeniyle Tip 1a PHPT (Albright Herediter
Osteodistrofisi) ekarte edilen olgu 6n planda tip 1b
veya 2 olarak degerlendirildi. Psodohipoparatiroidizm
kesin tip ayrimi i¢in hastanin Rekombinant
Teriparatid’e (PTH 1-34) verdigi idrarda fosfat ve
cAMP atilim1 yanitinin degerlendirilmesi ile yapila-
bilir ®. Ancak, PTH 1-34 temin edemedigimizden bu
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ayrimi olgumuzda yapamadik.

Psodohipoparatiroidizmde goriilen norolojik bul-
gulardan hipokalsemi ve/veya hipomagnezemi gibi
iyon degisiklikleri sorumludur “. Iyon degisiklikleri
parestezi, kas seyirmeleri, el ve ayakta spazmlar ve
konviilsiyonlara yol acgabilmektedir. Hastamizin
oykiisiindeki ellerde uyusma ve kasilmalarin yani
sira latent tetani gostergeleri olarak bilinen Chowastek
ve Trousseau bulgularimin da pozitif saptanmasi
noromuskiiler uyarilabilirlikteki artigin gostergeleri-
dir 1%V Psgdohipoparatiroidizmde, mekanizmasi
halen giintimiizde tam olarak aciklanamamakla bir-
likte, kronik hipokalsemi ve hiperfosfatemiye bagl
olarak siklikla beyin, subkutan doku ve kalpte olmak
tizere bircok dokuda kalsifikasyon gozlenebilmekte-
dir. Erigkin donemdeki olgularin hemen hemen
tiimiinde beyinde bazal ganglionlarda kalsifikasyon-
lar goriilmektedir !*'9. Olgumuzda da bilateral kau-
dat niikleusta, globus palliduslarda, putamende ve
her iki frontal subkortikal beyaz cevherde yamasal
kalsifik alanlar izlendi (Resim 1, 2).

Olgumuzu erken yasta intrakranial kalsifikasyon
olusan ender bir PHPT olgusu olmasi nedeniyle sun-
duk.
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