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= Solutler (Na, K vb.) buyuk oranda proksimal
tubulusten emilir ama solut ince ayari distal
tubuluste gercgeklesir
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Tubuler fonksiyon

= Ultrafiltrat elektrolit icerigi plazma ile ayni

= |drarin son sivi ve elektrolit igerigini tibuler
l geri-emilim ve/veya sekresyon belirler
-
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Tlbuler fonksiyon

= Tubulusler glomerullerden suzulen

ultrafiltratin icindeki
¢ Su,
 Elektrolitler (Na*, K*, P, Ca**, ClI),
« Aminoasitler, dusuk molekul agirlikli proteinler
» Glikoz gibi maddelerin geri emildigi ve bir kisim
maddeleri salgilandigi nefron segmentidir.
— Tubulusler asit-baz dengesi, sivi ve elektrolit

dengesi ve idrar miktarini belirleyen ana
. yapilardir
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Tubtuler bozukluklarda olanlar

m Asidoz (Fanconi, RTA) veya alkaloz (Bartter,
Gitelman),

= Serum elektrolit bozukluklari (Hipo-
hipernatremi, hipo-hiperpotasemi, hipokalsemi vb.)

= Poliuri
= Amino asiduri (Sistiniiri, Hartnup hastahg)
B = Glikozuri
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[Tablo 1. Degisik tubtilis segmentlerine 6zgli bozukluklar ve yol actiklan hastaliklar

Segment

Bozulanislev

Bozukluk

Proksimal tubul

Yaygin fonksiyon bozuklugu

Fanconi sendromu

Bikarbonat geri emilimi

Proksimal RTA

Fosfat geri emilimi

Fosfatiri - Hipofosfatemik rikets

Aminoasitgeri emilimi

Jeneralize aminoasiduri

Glikoz geri emilimi

Renal glikozri

Potasyumgeri emilimi

Hipopotasemi

Dasuk molekulagirlikli protein kaybi

|drarda B2-mikroglobulin

Henle Kulpu

Na*, K*, Cl transportu

Bartter sendromu

Distal tubul

Na* - Cl transportu

Gitelman sendromu

H* sekresyonu

Distal RTA

Toplayici kanallar

Su geri emilimi

Nefrojenik diabetes insipidus

Na*® - K" transportu

Liddle sendromu

RTA: Renal tubuler asidoz
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 Sistinozis,

» Galaktozemi,

» Herediter fruktoz intoleransi
* Wilson hastaligi gibi

Tubulopatilere Klinik Yaklasim
= Cogu primer hastaliklar- bazisi sekonder

= Klinik olarak:

* Poliuri (intrauterin poliuri -polinidramniyos),
« Metabolik asidoz veya alkaloz,
 Direncli rikets,
« Bobrek tasi,
] « Aciklanamayan hipertansiyon

« Gelisme geriligi bulunan bir cocukta tubulopati
60220 dusunulmelidir. AEce
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|_aboratuvar olarak

= Normal anyon aciklikli (hiperkloremik) metabolik
asidoz,

= Hipopotasemik metabolik alkaloz

= Normokalsemik hiperkalsiuri gorulen cocuklarda
tubuler fonksiyon bozuklugu akla gelmelidir

Sababh ilk idrar ozmolalitesinin >500 mOsm/L
olmasi veya idrar yogunlugunun >1020 olmasi o
cocukta elektrolit ve su kaybina yol agan bir
tubulopati olmadigini gosterir.
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Tubtiler Hastaliklar

= Fanconi sendromu

= Renal tubuler asidozlar

= Nefrojenik diabetes insipidus
= Bartter/Gitelman sendromlari

m Diger kalitsal tubuler bozukluklar (Dent
hastaligi, Liddle sendromu)

= Tubulo-interstisyel nefrit

6/02/20 A Ece
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Fanconi sendromu

= Proksimal tubullerin global islev bozuklugunu
gosteren bir sendrom

= Bikarbonaturi,

= Metabolik asidoz,

= Fosfaturi,

= Tubuler proteinuri, Glikozuri

= Jeneralize aminoasiduri ile karakterizedir.

= |drarda urik asit, sodyum ve potasyum
= duzeyleri artmistir.
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Fanconi Sendromu - Etyoloji

Kalitsal nedenler (ve ilgili defektler)

« Sistinozis (CTNS-sistinozin),
« Galaktozemi (galaktoz-1-fosfat uridil transferaz),
 Tirozinemi (fumaril asetoasteaz),

» Herediter fruktoz intoleransi (fruktoz-1-fosfat
aldolaz),

* Lowe sendromu (OCRL1),

* Dent hastaligi (CICN5S),

o « Wilson hastaligi (ATPaz, bakir transportu, beta
polipeptid) gibi hastaliklar rol alir
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Fanconl Sendromu - Etyoloji

Edinsel olarak,

= llaclar:

= Aminoglikozitler,
Valproat,
Salisilat,
ifosfamid,
Adefovir, tenofovir,
= Cin halk ilaglari

= Agir metaller (kursun, kadmiyum),
= Tubulointerstisyel nefrit
= Toluen

6/02/20 A Ece
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Sistinozis

Sistemik, sistin metabolizma defekti

Tum vucutta ozellikle bobrek, karaciger, goz
ve beyinde lizozomlarda sistin birikir.

Insidansi:1/100.000-1/200.000 (bazi
ulkelerde yuksek)

En agir formu: Infantil veya nefropatik
sistinozis.

Daha hafif formu: adolesanlarda
Benign eriskin formu: bobrek tutulmaz

6/02/20 A Ece
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Sistinozis
= CTNS geninde mutasyon- proteini sistinozin
= Sistinozin lizozomal sistin tasiyicisi
= Nefropatik sistinoz klinigi:

— Belirgin tubuler disfonksiyon ve

— Fanconi sendromu: Poliuri, polidipsi, buyume geriligi,
rikets

= Sistin kristalleri kemik iligi ve lenf nodu
biyopsisinde gosterilebilir.

= [anl: notrofil igi yiksek sistin dizeyi (3-13
nmol/mg protein) ile konabilir
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Sistinozis Klinigi

Hastalar acik renkli, sarisin

Ates (dehidratasyon, terleme kaybi)
Fotofobi

llerleyici tlibUlointerstisyel fibroz =) BY
Retinopati, gorme keskinligi azalmis
Hipotiroidi (%50), hepatosplenomegali
Gecikmis cinsel olgunlasma
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Sistinozis tedavisi

m Metabolik anormallikleri duzeltme ve KBY
tedavisi

m Spesifik tedavi: Erken baslama- Sisteamin
(sistini sisteine cevirip lizozomlardan cikarir)

= Sisteamin agizdan alinan ve goz damiasi
= Buyume geriligi icin rhGH
= Renal transplantasyon

6/02/20 A Ece
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Renal Tubuler Asidozlar (RTA)*

Proksimal RTA (Tip I1): HCO4 geri-emilimi
nozuk

Distal RTA (Tip I): H* atilim1 bozuk
Hiperpotasemik RTA (Tip IV):
Hipoaldosteronizmle birlikte

*Normal anyon aciklik’li metabolik asidoz yapar,
kalitsal ve edinsel (primer, sekonder) tipleri

R vardir
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RTA Tipi Ozelligi Sekonder nedenler
Tip | Distal tubuluslerden | Ailesel hiperkalsiuri, nefrokalsinozis, mediller kistik hastalik,
(Distal net hidrojen iyon orak htcre anemisi, SLE nefriti, interstisyel nefrit, transplant
RTA) atihmi yetersizligi rejeksiyonu; tikayici Uropati, VUR, piyelonefrit; hiponatremik
durumlar (nefrotik sendrom, siroz); ilaglar - Amfoterisin B,
analjezikler, lityum, civa
Tipll Proksimal Fanconi sendromu; Kalitsal hastaliklar - sistinozis, galatozemi,
(Proksimal | tibalUstn glikojen depo hastaligi, herediter friktoz intoleransi, Lowe
RTA) bikarbonat geri sendromu, tirozinemi, Wilson hastaligi; llaglar — Gentamisin,
emme kapasitesi Valproat, sisplatin, ifosfamid; agir metaller, osteopetrozis; Renal
dusmaustdr. transplant rejeksiyonu, hipokalemik nefropati, amiloidoz
Tiplll RTA | Hem proksimal Osteopetrozla birlikte gorulebilir
hem de distal RTA
ozelliklerini tagir
Tip IV RTA | Hiperpotasemik; Genetik: Addison hastaligi, KAH, hipoaldosteronizm,

diger tip RTA'lara
gére asidoz daha

hafif klinik seyir

Psddohiperaldosteronizm tip 11,
Edinsel: Piyelonefrit, kronik TiN, DM, tikayici Uropati, ilaclar
(heparin, NSAIl, ACE inhibitérleri, siklosporin, takrolimus)

RTA: renal tubller asidoz, SLE: Sistemik lupus eritematozus, NSAIl: nonsteroid-antiinflamatuvar ilag,

TIN: tibulointerstisyel nefrit, VUR: vezikoUreteral Refli, KAH: konjenital adrenal hiperplazi, DM:

diabetes mellitus, ACE: anjiyotensin konverting enzim
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Proksimal RTA

= Normal anyon acikli metabolik asidoz
= |drar pH'1 <5.5 inebilir

m Fosfaturi, glikozuri, urikozuri, artmis
idrar Na ve K'u

6/02/20 A Ece
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= |zole kalitsal (OD, OR) veya edinsel
(Nadir)

m En sik Fanconi sendromu ile birlikte

Proksimal (Tip 1) RTA
= Proksimal tubul HCO, geri emilimi bozuk

m Fanconi sendromu (proteinuri, glikozuri,
fosfaturi, aminoasiduri ve proksimal RTA)

l 6/02/20 A Ece 24



Fanconli Sendromu

= OD ve OR primer Fanconi sendromlari
mevcut

= Sekonder Fanconi sendromu:Bir cok

kalitsal ve edinsel hastalikla birlikte

6/02/20 A Ece
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Proksimal (Tip 1) RTA

= |zole (sporadik, herediter)
= Fanconi sendromu (Primer, sekonder)

= Primer herediter (sistinozis, Lowe
sendromu, galaktozemi, tirozinemi,
fruktozemi, Wilson hastaligi, mitokondriyal

hastaliklar, Dent hastalig)

l 6/02/20 A Ece
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Sekonder Fanconi sendromlari

= Agir metal zehirlenmesi

m Tarihi gecmis tetrasiklin kullanimi
= Gentamisin

= [fosfamid

= Siklosporin/ takrolimus

6/02/20 A Ece
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= [stahsizlik, kusma, konstipasyon, hipotoni
= Primer Fanconi'de P kaybina bagli rikets
= Altta yatan sistemik hastalik bulgular
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Proksimal RTA/ Fanconi klinigi
= Ik yilda bayume geriligi
= Poliuri, dehidratasyon (Na kaybt)







= Primer veya hastaliklara sekonder

m H*/ATPaz veya HCO,/Cl anyon
degistirici veya aldosteron yolunda
bozukluk

6/02/20 A Ece

Distal Tip RTA (Tip 1)
= Patogenez: Distal asidifikasyon
bozuklugu (H* atilamaz)
N
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Distal (Tip 1) RTA

= Primer (sporadik, herediter)

= Sekonder:
-Interstisyel nefritler Toksin ve ilaclar
— Obstruktif Gropati = Amfoterisin B
— Vezikoureteral reflu = Lityum
— Piyelonefrit = Toluen
— Transplant rejeksiyonu = Sisplatin

— Orak hucre nefropatisi
— Ehler-Danlos sendromu
— Lupus nefriti

— Nefrokalsinozis
l sozzdVleduller sunger botrek 31




Distal Tip RTA (Tip I)

= AQIr asidoza ragmen idrar pH'1<5.5
Indirilemez

= NaHCO, kayb! nmms) Hiperkloremi ve
hipokalemi

= Nefrokalsinozis ve hiperkalsiuri ayirt
edici ozelligidir
= Kemik hastaligi
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Distal Tip RTA- Klinik

= Metabolik asidoz ve buyume geriligi
= Nefrokalsinozis ve hiperkalsiuri

= Fosfaturi ve masif HCO4 kaybi
genellikle yok

= kalitsal 3 formu vardir

l = OR formu sensorinoral sagirlikla
B Dbirliktedir

l 6/02/20 A Ece
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Nefrokalsinozis

l 6/02/20 A Ece



Hiperkalemik (Tip 1V) RTA nedenleri

m Sekonder

— Hipoaldosteronizm (Addison, KAH,
uzamis heparinizasyon)

— Psodohipoaldosteronizm
— Tikayici uropati

— Piyelonefrit

— Interstisyel nefrit

— Diabetes mellitus

— Orak hucre anemisi

— ACE inhibitorleri

— Siklosporin
KAH: konjenital adrenal hiperplazi

m Primer
— Sporadik
— Herediter
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Hiperkalemik (Tip IV) RTA

= Patogenez:

— Aldosteron yapim azligi (Addison hastalig:
veya KAH)

— Aldosterona yetersiz bobrek cevabi
(psodohipoaldosteronizm)*

— Aldosteron H*ATPaz uzerine direkt etkili- H*
atilamaz ve asidoz olusur

___ . Hiperkalemi: Kolektor tuplerden K* atilamaz
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= |drar asit veya alkali olabilir

= Hiperkalemik, normal anyon gap’li
metabolik asidoz

= |drar Na'u ¢ok yiksek, idrar K'u cok diisuk

Tip IV RTA- Klinik
= Hayatin ilk yillarinda buyume geriligi
= Poliuri ve dehidratasyon (tuz kaybt)
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m Distal RTA'da 2-4 mEqg/kg/24 saat
m Fanconi’de fosfat da verilmeli
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RTA tedavisi
= Tum RTA'larda bikarbonat replasmani
= Proksimal RTA'da 20 mEqg/kg/24 saat
l gibi yuksek dozlar
N



Bulgular RTATIp1l |RTATip2 |RTATIip4

AG Asidoz | Evet Evet Evet

|drar pH >5.5 <5.5 <5.5

Idrar <9%10 >%15 <9%10

HCO3%

Serum K Dusuk Dusuk Yuksek

Fanconi Yok Var Yok

Tas/Nefrokls | Var Yok Yok

Asit Eks/gun | Dusuk Normal Dusuk

NH4 atilimi | Yuksek Normal Dusuk
(pH’a gore)

HCQO3 <4 mmol/kg |>4 mmol/kg |<4 mmol/kg

ihtiyaci/gun

6/02/20

A Ece
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Lowe sendromu (Oculocerebrorenal
sendrom)

= X'e bagli gecen
Konjenital katarakt, mental retardasyon ve
Fanconi sendromu

OCRL1 gen mutasyonu ile
Golgi aparatinda anormal vezikul transportu

Klinik: Bebeklikte katarakt, gelisme geriligi,

hipotoni ve Fanconi sendromu

6/02/20 A Ece
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| owe sendromu

6/02/20
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Meduller sunger bobrek

m Cocuklarda nadir, sporadik bir hastalik

= Kollektor tuplerin terminal kisimlarinda
Kistik genigslemeler var

= Ultrasonda nefrokalsinozis gorulur

= Normal bobrek fonksiyonlari erigkin
donemde devam eder

i = Komplikasyon: Nefrolitiyazis, piyelonefrit,

hipostenuri
l 6/02/20 A Ece
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= ADH var ancak kollektor tupler cevapsiz

m X’e bagli resesif (en sik), OR de olabilir (Klinik
aynl
= Sekonder (edinsel NDI’ler):
— ABY ve KBY,
— kistik hastalik,
— Interstisyel nefrit,
— nefrokalsinozis,

!Nefm] enik Diabetes Insipidus (NDI)

lityum, amfoterisin B)

6/02/20 A Ece 47

oo — toksik nefropati (hipopotasemi, hiperkalsemi,



» The Pituitary Gland

6/02/20
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NDI-Patogenez

= ADH reseptoru vazopressin 2 (AVPR2) kollektor
tubul hucresi bazolateral membraninda

= Reseptor baglaninca onceden olusan aquaporin
2 tubulus lumen tarafina hareket eder ve
hucreyi suya gecirgen Kilar

= AVPR2 gen defekti X'e bagli formda
__M AQP2 gen mutasyonu OR formda bulunur
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ekspresyonuna bagli

NDI-Patogenez
= Primer NDI formlari defektif aquaporin

hipertonisitesi kaybi ile

6/02/20 A Ece

Daha sik sekonder NDI: Solut diurezi,
tubuler hasar sonucu medulla
]
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NDI- Klinik

= Konjenital NDI: YD doneminde masif
poliuri, volum kaybl, hipernatremi ve ates
= rritabilite, aglama, konstipasyon, kilo
Tekrarlayan hipernatremi ataklari =)
Gelisme geriligi ve mental retardasyon
= Cok su ictiginden istahsizdir ve az besin
l alir

kayb!
l
Enurezis




Susuzluk testi
Kanda ADH varlgi
Tikayici olmayan hidronefroz

Tedavi: Yeterli su alimi, dusuk Na’'lu diyet, NG
lle besleme, gastrostomi

= llaglar: Tiazidler, amilorid, indometazin
m Sekonder NDl'de ila¢ yok, bol su icecek

l 6/02/20 A Ece 53

NDI- Tani, tedavi
= Serum ozmolalitesi 290 mOsm/kg ustlunde iken
idrar ozmolalitesi 290 mOsm/kg altinda
N




= Antenatal Bartter (hiperprostaglandin E

sendromu): Daha agir tablo, polihidramniyos,
tuz kaybi, agir dehidrasyon

Bartter sendromu
= Hipopotasemik metabolik alkaloz
+hiperkalsiuri

= Klasik fenotip Bartter: Daha hafif, gelisme
geriligi, tekrarlayan dehidratasyon ataklari

|
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Bartter sendromlari

= OR gecigli
= bobrekten potasyum kaybil,

hipopotasemik ve hipokloremik metabolik
alkaloz,

= idrarla asiri1 prostaglandin atilimi,

= yuksek plazma aldosteron duzeyi ve
renin aktivitesine ragmen normal kan
basinci ile karakterizedir.
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Patogenez

Henle kulpu cikan kolunda potasyum, sodyum ve
Klor kaybi volum azalmasina yol actigi icin cevap
olarak renin-anjiyotensin-aldosteron sistemi
aktive olur.

= Aldosteron sodyumu tutarken, potasyum atilimini
artirdigi icin hipopotasemiyi ve distal tubuluste
H* iyonu atilimini artirdigi icin metabolik alkalozu
derinlestirir.

= Hipopotasemi prostaglandin sentezini uyarir bu
B da RAA sistemi aktivasyonunu daha da artirir.
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K+u attinr nmms) Hipopotasemi
Prostaglandin yaplmlt (RAA’yI uyarir)
Hiperaldosteronizm == K+ distalden atilir

|

Metabolik alkaloz daha da artar

6/02/20 A Ece 57

Bartter sendromu-Patogenez
NaCl kaybi ve volum azalmasi m=p RAA
uyanr s~
Aldosteron Na geri-emilimini artirir,
N



= Na-K-2Cl tasiyici defekti NKCC veya

lumen potasyum kanalinda defekt ROMK,
neonatal Bartter'e yol acar

= Klasik Bartter'de (bazolateral klor kanal

Bartter sendromu- Genetik
= Henle kulpundaki tasiyicilarda defekt
' defekti) CIC-Kb
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Normal Kidney Bartter’s Syndrome: NKCC2 Mutation
Lumen Blood Lumen Blood
Na*, Mg2*, Ca?*. > Na*, Mg?*, Ca?* >
CaR

e e

Nat
K* Na*/K*~ATPase
Kf
2Cl-
Na*

o

Na*

Na*/K*-ATPase

K+
o

A B
Bartter's Syndrome: ROMK Mutation Bartter’s Syndrome: C/C-Kb Mutation
Lumen Blood Lumen ‘Blood
Na*, Mg?*, Ca2* > Nat*, Mg?*, Ca?* >
CaR CaR
ROMK§ g .- Err < g RV PR < §
Kot"x K+ < - /’
Na* . Nat
K* Na'/K*—ATPasg K* Na’/K'—ATPaseE
K* K+
2CI- 2Cl~
Na* A Na* v i4
2 cl---
NKCC2 cle- :
: CIC-Kb NKCC2 CIC-Kb
C D
A Ece

6/02/20




gozler, sarkik agiz
= Akraba evliligi (OR formda)

= Buyuk ¢cocuklarda: tekrarlayan
dehidratasyon epizotlari, buyume geriligi

Bartter sendromu- Klinik
= Polihidramniyos
= Ucgen ylz, belirgin kulaklar, blyik

l 6/02/20 A Ece
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Tablo 3. Bartter sendromu alt tipleri ve Gitelman sendromu 6zellikleri, gen defektleri ve gen trtnleri

]

Tip | BS TiplIBS TipllIBS TiplVvBS TipVBS Gitelman S

Defektif gen SLC12A1 CLCBRK BSND CASR SLC12A3

Gen drind Na*-K*-2CI- K" kanali  ClI kanaliC1C- Barttin Ca*? duyarli Na*- CI
tasiyicisi Kb reseptér CaSR tasiyicisiNCCT
NKCC2

Ozellikleri  Polihidramniyos, Tip | gibi Gelisme geriligi, Tip | gibi  Hipokalsemi, Hipomagnezemi
prematrite, dehidratasyon, ilaveten dusuk PTH, (timunde), hafif
nefrokalsinozis, %20’sinde sinirsel hiperkalsitiri,  dehidratasyon,
polidri, dusuk serum sagirhk nadir bazen gelisme
dehidratasyon, Mg*?, en hafif geriligi, tetani
gelisme geriligi form

BS: Bartter sendromu

=
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Bartter sendromu- laboratuar

= Hipokalemi ve metabolik alkaloz
degismez ozelligidir
= Idrar Na, K, Ca yiksek

= Serum renin, aldosteron ve
prostaglandin E yuksek

= Bobrek fonksiyonlari normal
s USG’de nefrokalsinozis

6/02/20 A Ece
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Tedavi

= Dehidrasyonu onleme

= Beslenmeyi duzeltme

= Yuksek doz K*, spironolakton

= Na* (ve Mg) suplementasyonu

= Indometazin (2-5 mg/kg/giin)

= Prognoz: Genellikle iyi, kontrol digi
kalirsa KBY'ye gider

6/02/20 A Ece
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erken eriskin doneminde belirti verir

= Patogenez: Distal kivrimh tibullerdeki Na-Cl
kotransporter (NCCT) geninde defekt sonucu
azalmis NaCl transportu
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Gitelman sendromu
= OR, hipokalemik metabolik alkaloz,
hipokalsiuri, hipomagnezemi
' = Siklikla asemptomatik, gec cocukluk,
I



Gitelman sendromu-Klinik

Tekrarlayan kas kramplari ve spazmlari (Mg
eksikligi)

Dehidratasyon epizotlari, poliuri ve prematur
dogum yok

» Hipopotasemi, metabolik alkaloz,
nipomagnezemi

Idrar Ca disUk, idrar Mg'u yiksek

Renin, aldosteron ve prostaglandin E normal
m Gelisme geriligi belirgin degil

=1 Tedavi: Mg tuzlar

l 6/02/20 A Ece 65




Primer hiperokzaluri tip 1 (PH1)

OR gecigli,
Peroksizomal piridoksal fosfat bagimli bir enzim olan,

alanin glioksilat aminotransferaz (AGT) enzim defektine
bagli gelisen bir bozukluktur.

PH'li vakalarin %80-90'in1 PH1 olusturur.

Infantil formu erken gelisen nefrokalsinozis ve hizli
bobrek yetmezligi (BY) gelisimi ile ortaya cikar.

Pozitif aile oykusu ile olan bir hastada nefrokalsinozis,
bobrek tasi ve bobrek yetmezligi birlikteligi primer
hiperokzaluriyi dugsundurmelidir.
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PH1

linik prezentasyon:
— (1) Infantlarda- erken nefrokalsinozis ve BY,

— (2) Cocuk ve adolesanlarda — tekrarlayan
bobrek taslari Ca-okzalat taslari ve ilerleyici BY

— (3) Geg baslayan — erigkinlerde bobrek tasi;

(4) Posttransplant bobrekte tekrarlamasi ile tani
almasi,

(5) Asemptomatik PH1 aile oykusu pozitif olan
hasta.

- L
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Primer Hiperokzaluri Tip 11

= OR gecisli olup, Tip | PH'den daha hafif
seyreder.

= Glioksilat reduktaz/hidroksipiruvat reduktaz ve d-
gliserat dehidrogenaz aktivitesi yoklugu ile
karakterizedir.

Tekrarlayan uriner sistem taslari gibi klinik
bulgular 1-2 yasinda baslar,

Cocukluk caginda genellikle bobrek yetmezligi
T gelismez ve bobrek disi tutulumlar beklenmez.
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Diger kalitsal tubtler transport
bozukluklari

= Sistinuri: OR, Ortadogu kokenlilerde tekrarlayan
sistin taslari, L-sistin tasiyicisinda defekt var

= Dent hastaligi (X'e bagli nefrolitiyazis):
Tekrarlayan tas olusumu ve Fanconi
sendromuna gidis. Erkeklerde, tum nefron
boyunca klor kanalinda CLNS mutasyonu,
beraberinde hipo veya hiperparatiroidi olabilir
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Liddle sendromu

= Kalitsal (OD) hipertansiyon

= Toplayici kanal epitelyal Na kanali fonksiyon
artirici mutasyonu

= Kollektor kanallarda surekli Na geri alimi,
hipokalemi, suprese aldosteron

= Tedavi: K* suplementasyonu, Triamteren
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Liddle sendromu

Bebeklik ve erken cocuklukta baslar
Poliuri, polidipsi, gelisme geriligi,
Hipertansiyon

Hipokalemik metabolik alkaloz

Renin ve aldosteron sekresyonu yok gibi
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