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2,5 aylik, erkek hasta
Sikayeti: Oksuriik, ates, bulanti, kusma
Ovykusi: 10 gundir stren dksurik,

3 gundur suren ateg yuksekligi sikayetleri ile
Sakarya Universitesi Egitim ve Arastirma Hastanesi’'ne
goturulmus

Bronkopnomoni 6n tanisi ile yatiriimis.
Yatisi sirasinda Na degerlerinde yikseklik(178,174) ve
politirisi 20 ml/kg/glin olan hasta

ileri tetkik ve tedavi amaciyla tarafimiza yonlendirildi.



e Ozgecmis:
— Prenatal: Ozellik yok
— Natal: Ozellik yok

— Postnatal: 5 ginliukken 1 gtnlik hiperbilirubinemi
nedeniyle YBU yatis.

— Kullanilan ilac: yok



* Soygecmis:
— Anne: 27yasinda, sag-saghkl
— Baba: 32 yasinda, sag-saglikli
e 1. cocuk: 8 yasinda, kiz, sag-saglikli
e 2. cocuk: hastamiz

— Ailede hastalik: Dede larinks ca,
* Dayisinda da benzer (!) hastalik oykulisu



Fizik muayene

— VA: 6.030 g (50-75 p)
— Boy: 62 cm (50-75 p)
— Bas cevresi: 42 cm (50-75p)

— YASAMSAL BULGULAR:
* Ates: 37,6 C
 Nabiz: 128/dk
e Kan basinci: 80/40 mmHg
e SS: 38/dk
* Spo2: %99 oda havasinda



Fizik muayene

Deri: Deri rengi, turgor, tonus dogal.
Odem, purpura, petesi yok
Bas-boyun: Sac ve sacl deri dogal.
Kafa yapisi simetrik.
OF 2x1 cm, normal bombelikte.
Boyunda kitle ve LAP yok
Gozler: Isik refleksi bilateral mevcut.
Pupiller izokorik.
Konjonktivalar ve skleralar dogal.
GOz kurelerin her yone hareketi dogal
Kulak-burun- bogaz: Bilateral kulak zarlari dogal.
Burun tikanikligi, akintisi yok.

Orofarenks ve tonsiller dogal



Fizik muayene

— KVS: S1+ S2+ ek ses ve Gftrim yok,
periferik nabizlar aliniyor

— SS: Akcigerler esit havalaniyor,
her iki akcigerde yaygin ral (+), ronkus yok

— GIS: Karin rahat. Defans(-) rebound(-) bagirsak sesleri
dogal. Dalak, karaciger ele gelmiyor. Traube alani acik.

— Norolojik Muayene: Biling acik, cevreyle ilgili. Meningeal
irritasyon bulgusu yok. Kas gticu, tonusu dogal.

— Urogenital: Erkek gériinimuinde. Yapisal bozukluk, sakral

gamze, killanma, pigment artisi yok. Her iki testis
skrotumda ele geliyor. Antis muayenesi dogal.



LAB

BK:16.000/mm3 o TIT

HB: 8 77 g/dl Dansite: 1003
Y PH: 5,0

PLT: 401.000/mm3 Protein: -
RBC: -
BK: -

e [drar Na: 125 mmol/|
(<100mmol/It)

e idrar K: 2,07 mmol/ |



Glukoz:85mg/dlI
Ure: 9mg/dI
Kreatinin: 0,48mg/d|
AST: 43 ALT: 50U/L
T.protein: 5,3mg/dl
Albumin: 3,52mg/dlI

LAB

Na: 178mEq/L

K: 4,80mg/dl

Cl: 143mg/dl
Ca:9,7mg/dl
Osmolarite : 362mOSM/L
CRP:0,44 mg/dl



e URINER SISTEM US ve RENKLI DOPPLER

Her iki bébrek boyutlari normaldir, konturlari
dizenlidir (sag 52, sol 49 mm).

Parankim eko ve kalinliklari normaldir.

Bilateral bobreklerde tas, kitle, hidronefroz
izlenmedi.

Mesane bos olup mesane l[imeni icinde sonda
balonu izlendi.

Doppler incelemede bilateral renal arter ve ven acik
izlendi.



Taniniz nedir?



Tani

Konjenital nefrojenik

diabetes insipitus
(X’e bagli form)



KLINIK IZLEM

Cocuk Hastaliklari servisine yatirildi.
— Dort saatlik aldigi-cikardigi takibi
— Oral (mama+serbest su) +parenteral sivi ile
— hipernatremi takibi yapildi.

Hastanin dis merkezde baslanan pndmoni tedavisine devam
edildi (Ampisilin + Klaritromisin).
Indometazin ve Aldactazit
—  (Spironolactone+Hydrochlorothiazide) baslandi.
Takipte hiperglisemi

— Cocuk Endokrinoloji danisimi

* Sivi tedavisi-glukoz inf. Hizi-ins(lin ihtiyaci-yakin izlem (Yogun bakim)



KLINIK IZLEM

 Hasta izlem amach CYBU’ne devredildi.
Na:220 -190 mEq/L

— Indometazin 2mg/kg ve Aldactazit 3mg/kg/gin
— Antibiyotik tedavisi devam edildi



Minirin” e klinik yanit alinamadi!
(Poliliri ve hipernatremi devam etti)

4. giinlinde Na:187 mEg/I. Genel durumu iyi olan hasta
pediatri servisine devredildi.

6. glintinde idrar cikisi 32 ml/kg/st ve Na: 174 olan hastanin
— Aldactazid 2x12mg’a cikild.

12. glintinde idrar cikisi 10 ml/kg/st, Na:154 mEq/!

Na:137 mEqg/l, genel durumu iyi, AB’ler kesildi.
— Onerilerle taburcu edildi.

— Hazir mama (anne siita yok!) +serbest su ile taburcu
— 1 hafta sonra nefroloji poliklinik kontrol



Takip

e |zlemde

— indometazin 2mg/kg,
— Aldactazit 4mg/kg

* 1 hafta sonraki poliklinik kontroliinde
— Na: 135
— Genel durum/hidrasyon/kilo alimi yeterli

* Ayni Onerilerle 1 ay sonra kontrole cagrildi



TANIYI DESTEKLEYEN BULGULAR

* Erken baslangic (Politri-polidipsi)
* Erkek cinsiyet

* Hipernatremi

 Egzojen ADH’ye cevapsizlik

* Aile oykisu



DIABETES INSIPIDUS

* SANTRAL

— Primer
— Sekonder

« NEFROJENIK
— Konjenital
— Sekonder



Nefrojenik DlI:

 ADH’ya parsiyel veya komplet renal yanitsizlik
— ADH normal veya yuksektir.

e Etyoloiji:
— Konjenital

— Akkiz(sekonder):

* Metabolik (hipokalemi, hiperkalsemi)
« ilaglar (lityum,amfoterisin b, sidofovir, foskarnet),

* Mediiller hasar (kronik PN, sistinoz, orak hiicre hastaligi, obstriktif
nefropati, KBY, infiltratif hastaliklar (Il6semi/lenfoma/amiloidoz)




Konjenital nefrojenik DI

*X- e bagli (%90-95)
V2 reseptor gen mutasyonu (AVPR2), Xg28

200 den fazla mutasyon tanimlanmis

*Otozomal dominant/resesif (%5-10)

Aquaporin 2 gen mutasyonu (AQP2),
(12913)
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KLINIK (Konjenital Nefrojenik DlI)

* Erken sut cocuklugunda baslangic
* Poliliri ve polidipsi
— Su alimi yetersiz olursa

e Dehidratasyon ve hipernatremi
* Halsizlik, ates, pisisik bozukluklar

— Tekrarlayan hipernatremi ve dehidratasyon
ataklari

* Mental gelisim etkilenebilir



TANI

Klinik bulgular (Polidipsi ve politri)
Idrar dansitesi/ozmolaritesi

* idrar hipoozmolar
* Plazma hiperozmolar

ADH O|Qumu 6neri|mez (ilk merkez bakmis ve normal bulmus)
Genetik test ile spesifik mutasyon analizi

— (Hastamizda gonderdik sonug bekliyoruz)



LABORATUVAR

24 sa idrar izlemi

KS, BUN, kre

K, Ca, Na, bikarbonat
TIT, idrar ozmolaritesi
Serum osmolaritesi
Su kisitlama testi
Desmopresin testi
Plasma ADH dizeyi
Genetik calisma



TEDAVI

Nefrojenik DI tedavisinde: Saatlik duzenli su
alimi (200-300 ml/kg/giin miktarina kadar)

Dusuk solut (tuz) ve protein iceren diyet
(1mmol/kg/glin)

Tiazid
Amilorid
Indometazin



e Saatlik su alimi cok kucuk bebeklerde garanti
edilmeli
— NG ile surekli su verilmesi gerekebilir
— GOR gelisebilir: Onlem-tedavi
— Buyuk cocuklarda dizenli ve ikili iseme

* Mesane ve uriner dilatasyon olmamasiicin



