
TIP Oergisf 12:286-290,1990 

iPOPARATiROiDiZM 

• . uJIUu,,..,12 ya§tnda ortaya ~1kan ps6dohipoparatiroidi vakas1 sunularak ilgili literatOr gozden ge~irildi. 

A case of pseudohpoparathyroidism with hypopalcemic manifestations for the first time at twelve years of 
~~>·-~nt,~n In this article relevant literature is also rewived. 

kalsiyum ve fosfor dengesi kompleks bir mekanizma ile dOzenlenir (2,3,9, 12}. DOzenleyici faktorler 
yer alan parathormon bobrekte fosfat at1mm1, bikarbonat at1mm1 ve kalsiyumun geri emilmesini artmr, 

hidroksiapatit dissolusyonunu art1rarak ekstraseiiOier volume kalsiyum, fosfor ve bikarbonat sallverilmesini 
Parathormon ba§l1ca iyonize kalsiyum dOzeyinin azalmas1yla uyanllr ve ozel etkilerinin dl§tnda bobrekte 

enzimini aktive ederek, 1 ,25(0H)2D yap1mm1da artrnr (2, 12, 13}. 

ilgili hastallklar hormonun gergek eksikligi, salg1lanma bozuklugu ve reseptor dOzeyinde resistans §eklinde 
-d''1"1~'n' Yaz1da tipik bir psodohipoparatidoidi vakas1 sunularak, konu ile ilgili bilgiler gozden ge~irilmi§tir. 

Devlet Hastanesi (:ocuk Sag/@ ve Hastailklan Uzmam 
Oniversitesi T1p Fakultesi (:ocuk Sagilg1 ve Hastaliklan Ogretim Oyesi 



PsOdohipoparatiroidizm: 6ZEL, Ahmet ve ark. 

Vaka Takdiml 

E.C. 21.1.1988 tarihinde Tosya Devlet Hastanesine solunum gOyiOgO ve ellerinde kas1lma ~ikayetleriyle getirildi. 
Parmaklarda kas1lma ve ses kiSikligmm ilk defa ortaya ylk!IQI ifade edildi. Hastamn 12 ya~mda k1z oldugu, uzun sOreden 
beri halsizlik ve yabuk yorulma oldugu, yava~ hareket ettigi, dikkatini toplayamad1g1, ilkokul 3.slmfta oldugu ve 
derslerinde ba~ns1z oldugu ve ogrenme gOyiOgO yektigi ogrenildi. Akraba evliligi yapan ailenin 4 yocugu bulundugu, g 
ya~mda erkek clan karde~inin de hastam1za benzedigi ogrenildi. Fizik Muayene:Ate~ 37 °C, nab1z 84/dk, TA 100 70 
mm/Hg, boy 140cm(3 persentil), a{wllk 49 kg (75 pesentil). idi. Gene! durumu iyi §uur aylk, yOz hatlan kaba 
gorOnOmde. ses k1s1k, karpal spazm dikkati yekiyordu. Ellerini yumruk haline getirince 4.metakarp oolgesinin yOkOk 
oldugu gozleniyordu. Genital geli§im prepubertal devredeydi ve diger sistem bulgulan normal bulundu. 

Laboratuvar: Akciger grafisi normal gorOIOrken, yekilen el-bilek grafilerinde 4.metakarp kemigin olduk9a k1sa oldugu 
tespit edildi (Resim 1). Serum kalsiyum 6 mgr/di(N 8.80-10.80), fosfor 7.8 mgr/dl (N 4.5-5.5), alkalen fosfataz 242 
IU/L (N 48-220) ve parathormon dOzeyi 840 pg/mg (N 20-40 olarak olyOidO (OiyOmler Ankara DOzen 
Laboratuvannda yap1lm1~!1r). 

Resim 1.Hastanm el-bilek grafisinde tipik dordOncO metakarp k1sai1Q1 
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Seyir ve Tedavi: Hastaya hemen halsiyum glukonat 6 saatte bir 10 cc damardan yap1ld1 ve 300.000 unite D 
intramOskOier verildi. Ertesi gun larengospazm1n ve ellerdeki kas1lmanm dOzeldigi gozlenerek oral kalsiyum ve 
itlite D vitamini gOniOk tedavi olarak ba~land1. Halen EKG'de QT aral1g1 olcOmleriyle serum kalsiyum seviyesi 
olarak tahmin edilmekte ve tedavi altmda tutulmaktad1r. 

Mhi'ooP:~ratliroidi tablosu ilk kez Albright tarafmdan tarif edilmi~tir. Albright'm herediter osteodistrofisi ba~hg1 
tip 1 olarak psbdohipoparatiroidism, tip II olarak psodopsodohipoparatiroidizm kastedilir (2). Parathormon 
renal korteks ve kemikte siklik-AMP yap1m1m art1rarak ortaya koymaktadlr(16). Plazma zannda oturan ve N 

olarak bilinen madde siklik-AMP yap1mm uyanlmas1 igin gereklidir. Psodohipoparatiroidi vakalannm baz1lannda 
bulunmaz, bu tor vakalara tip I psodohipoparatiroidi denir. Defektin reseptor otesinde bulundugu dO~OnOien 

ise tip 11 psodohipoparatiroidizm ad1 verilmektedir (7,8,14,16). 

i otozomal dominant gegibilir(19). Ancak genellikle X'e bagl1 dominant gegtigi kabul edilir(2). 
k1sa boylu, t1knaz yuvarlak yOziO, ellerde 3,4 ve 5. metakarp k1sai1Q1 gosteren mental retarda gocuklar oldugu 

~ker (2,3, 10,11 , 16, 18, 19,20). Aynca burun kokO bas1khg1, di~lerin geg ve defektif g1kmas1, katarakt, yumu~ak 
ve serebral kalsifikasyonlar, koksa vara ve valga, radius, tibia ve fibulada yaylanma ve hipotiroidizm bulunabilir. 

k1nlma, alopesi bblgeleri ve makOiopapOier cild lezyonlan tabloya eklenebilir(20). Hastaya yumruk yapt1r1l1rsa 
Ozerinde gukurlar gorOIOr ve hastalann i~aret parmag1 orta parmaktan daha uzundur. 

dikkati geken bulgular arasmda boy k1sailg1, obezite ve mental retardasyon yer ahr. Hipokalseminin klinik 
ve bulgu verecek seviyeye gelmesi erken ya~larda gorOimeyebilir, hatta menstruasyon ve gebelikte 

III~P:~:x:u'nrl 5, 17). Hastalarda hipokalsemik konvulziyon ilk bulgu olabilir (6). Hipokalsemiye bagll tetanik belirtiler 
Bunlar ellerde ve ayaklarda kaslima ve larengospazmdlr(3). Hipokalsemi ileri derecede ise kalp yetmezligi 

). 

en onemli gall~ma serum kalsiyum, fosfor ve alkaalen fosfataz seviyesi ile parathormon olgOmOdOr (9,12). 
kalsiyum dO~Ok, fosfor yOksek ve parathormon oldukga yuksek bulunur. Hipomagnezemi bulunan vakalarda 

seviyesi a~1n yOksek bulunmayabilir(1 ). Alkalen fosfataz seviyesi genellikle normal bulunur. Ancak 
cevaps1zllgmm sadece bbbrekle sm1rl1 oldugu ve kemiklerde normal parathormon cevab1mn bulundugu ozel 

tarif edilmi~tir , bu hastalarda alkalen fosfataz seviyesi yOksek bulunur(2). Bu tOr vakalara osteitis fibrozal1 
· veya hipohiperparatidoidi terimleri kullanlimaktadlf. Hastalarda 25 (OH) D seviyesi normal, 

D dO~Ok bulunur. Psodohipoparatiroidi tipini tayin etmek Ozere intravenoz parathormon verilerek fosfa!Orik 

siklik-AMP cevabr ara~tlnhr(14). Radyolojik incelemelerde el-bilek grafisinde metakarp kemiklerinde k1sal1k 
~ker. Aynca ciltaltl, periartikOier, serebral kalsifikasyonlar, kalm kalvarium tespit edilir. 
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I 

Tedavide acil hipokalsemi durumunda damardan kalsiyum yaprhr. Oaha sonra gOniOk 25.000-100.000 unite 0 vitamini ve 
oral kalsiyum ba~lamr. 0 vitamini dozu serum kalsiyum, fosfor seviyesi ve Oriner kalsiyum/kreatinin oranr ile ayarlanrr 
(2,3, 16,20). Oriner kalsiyum/kreatinin oram 0.18 altmda tutulur. Hiperkalsemi ile hiperkalsiOri ve bel irtileri, 
hipertansiyon geli~ebilir(S) . Hastamrz klinik, radyolojik ve laboratuvar bulgulan ile tipik bir psodohipoparatiroidi vakasr 
idi. Hipokalseminin 12 ya~rnda ortaya 91kmasr dikkate deger bir bulgudur. Hastalann diger bulgulan tespit edilmesi 
halinde belirli arahklarla kalsiyum ve fosfor 6I90mO yaprlmasr ve hipokalsemi varsa tedaviye almmasr onem ta~rmaktadrr . 
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