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Olgu
e 7vyas 9 ay kiz hasta

e Bas agrisi, burun kanamasi



Olgu
* Daha onceden bilinen bir hastalik yok

* Mevcut sikayetler ile dis merkeze basvuru

* Olclilen kan basinci degerleri
e 160/100 mmHg
e 150/100 mmHg
e 140/90 mmHg



Ozgecmis

Prenatal: Annenin 2.gebeligi. Gebeligi boyunca dizenli doktor kontroll ve
ultrasonografi kontroli var.

Natal: C/S ile dogum 3800 gr

Postnatal: Hastanede yatma ve operasyon dykulisu yok

Asilar : Asilari tam

* Aleriji: Ozellik yok.



Soygecmis
* Anne: 41 yasinda iken Intrakraniyal kanama ex ( HT sekonder )

* Baba: 43 yasinda, sag-saglkl
* Anne ve baba arasinda akrabalik yok

* 1.Cocuk 20 yasinda Erkek 4 |G antihipertansif kullanan HT hastasi



Fizik muayene

e Tarti: 274kg ( 39 p -0,29 SDS ) e Dort ekstremite tansiyon olcumu
* Boy: 127 cm (61 p 0,3 SDS )
 Sag kol 142/91 mmHg
* TA persantil * Sag bacak 149/96 mm/Hg
90th 109/71 mmHg e Sol kol 144/94 mm/Hg
95th 112/75 mm Hg  Sol bacak 152/99 mm/Hg

* Ates, takipne, oksijen ihtiyaci yok



Fizik muayene

Genel durum: iyi

Cilt: rengi turgor, tonus dogal, siyanoz, petesi, purpura, pigmentasyon bozuklugu yok.
Gozler: Isik refleksi bilateral mevcut. Pupiller normoizokorik.

Kardiyovaskiiler: S1, S2 dogal. Ufiiriim yok. AFN ve periferik nabizlar bilateral aliniyor

Solunum sistemi: Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor. Toraks deformitesi yok.
Retraksiyon yok. Dinlemekle ral, ronkis, ekspiryum uzunlugu yok.

Gastrointestinal sistem: Batin normal bombelikte. Barsak sesleri dogal.
Urogenital sistem : Haricen kiz. Sakral gamze, labial sinesi vb. anomali yok.

Noromiuskiiler sistem: Biling acik. Ense sertligi, kernig, brudzinski negatif. Patolojik refleks
izlenmedi. Kranial sinir muayeneleri dogal.

Ekstremiteler: Kas kitlesi ve tonusu dogal. Deformite yok



WBC: 7660 /mm3
ANS: 4960/mm?3
HGB: 12,9 g/d|
PLT: 290,000 /mm?
MCV: 80 fl

ESH: 2

* Lokosit: negatif
e Kan : negatif

* Prt: negatif

* Nitrit : negatif
* Dansite: 1015

Labarotuvar

Glukoz: 88 mg/d|I
Kreatinin: 0,68 mg/d|
AST: 19 U/L

ALT: 18 U/L

Ldh : 81 mg/dL
ALP: 84 mg/dL
CPK: 130 mg/dL
Na: 141 mEq/L
K:4.18 mEqg/L
Ca: 8.8 mg/dL
Albimin: 3.8 g/d|I
Mg :2.2 mg/dL
Crp : <0,5 mg/L
P:3,4mg/dL



« Sag bobrek boyutu 77 mm olculmus olup RI degeri ortalama
0,67 olarak olculmustur. Sol bobrek boyutu 76 mm olarak
olculmus olup ortalama RI degeri 0,66 olarak olculdu.

* Bilateral bobrek konturlari, parankim eko ve kalinliklar
normaldir. Tas, kitle izlenmed.i.

« Her iki bobregin ust, orta ve alt pollerinden alinan arterial akim
orneklerinde akim formlari normal izlendi, Rl ve AT degerleri
normaldir. Orta hatta renal arter cikislari net olarak
degerlendirilemedi.



On tani ?
Ek tetkik ?

7 yas 9 ay kiz hasta
Yuksek kan basinci

Aile dykisu



* TSH: 3,45 mlIU/L * Total kolesterol: 180 mg/dI
* sT4: 1,32 ng/dI e LDL: 91,4 mg/dl
* sT3: 3,81 ng/dI * TG: 66,8 mg/dI

e VLDL: 13,3 mg /dI

e 24 saat idrar; * pH: 7,39
* Metanefrin: 146 nmol/glin (<760) * PC02: 40 mmHg
* Normetanefrin: 655 nmol/gin (<1095) « ChCO3: 25 mmol/L

* Laktat: 18 mg/dl



e EKG : sinus ritmi QT normal sinirlarda

 EKO: Normal sinirlarda, LVMI normal

* Renal arter MR anjiografi: Bilateral renal arter orifisleri normaldir.
Her iki renal arter seyri boyunca lumenleri acgik izlenmekte olup
stenoz saptanmamistir.

« DMSA : Bilateral bobreklerde kortikal defekt saptanmadi.



Genetik gecisli hipertansiyon
* Cocukluk cagi familyal-genetik gecisli hipertansiyon
* Cogunlukla neden poligenik

* 900’den fazla genetik-cevresel neden
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Genetically complex hypertension

Multifactorial



Lifestyle, psychological, socioeconomic and
environmental factors and their impact on

hypertension during the coronavirus disease
2019 pandemic
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Monogenik HT

* Nadir goéralur

* Direncli HT

» Kardiyovaskuler morbidite orani daha yuksek
* Erken yas baslangicli

* Pozitif ( potansiyel ) aile oykusu



Monogenik HT

* Hipertansiyonun bu genetik formlari;

* Mineralokortikoid, glukokortikoid veya sempatik yollardaki
fonksiyon kazanci veya kaybi mutasyonlarindan kaynaklanir.

* Renin-adrenal bez sisteminin kan basinci regllasyonunu etkilenir.



Monogenik HT

* Olusan mutasyonlar sonucunda

* Toplayici hiperaktif kanallardan fazla sodyum emilimi

 Steroid sentezindeki degisikliklere bagli olarak mineralokortikoid reseptorlerin
hiperstimulasyonu

* Hacim genislemesine bagl mineralokortikoid veya aktif metabolitlerinin
fazlalig



Monogenik HT

* Renin, monogenetik hipertansiyondan stphelenilen tedavi edilmemis
bireylerde uygun bir tarama parametresini temsil eder.

* Siniflama Renin dlzeyine gore yapilir

* Cogunlukla baskilanmis renin



Monogenik HT

* Tedavi, her sendromun mineralokortikoid, glukokortikoid veya
sempatik yollardaki kendine 6zglu bozukluklarina 6zel olmalidir.

* Bununla birlikte, tim hipertansiyon turlerinde oldugu gibi tedavi,
uzun sureli yuksek kan basincina bagli kardiyovasktler morbidite ve
mortalitenin iyilestirilmesini amaclamaktadir



Monogenic Hypertension
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Olgu

* Renin : 88 ulU/ml (N) * Plazma renin aktivitesi: 1,6
ng/ml/st (<6)

 Aldosteron : 13,5 ng/dl ( 5-80)



Olgu

* NR3C2 geninde missense ¢.562 C>A varyanti heterozigot olarak
saptandi

* Hypertension, early-onset, autosomal dominant, with exacerbation in
pregnancy (# 605115 OMIM )



Geller Sendromu

e Otozomal dominant

* Mineralokortikoid reseptor genindeki (NR3C2) fonksiyon kazanimi
mutasyonuyla iliskili

 Son derece nadir



Geller Sendromu

* Bu mutasyon, mineralokortikoid reseptortnin yapisal aktivasyonuna
ve spesifikligin bozulmasina yol acar

* Progesteron ve kortizon dahil bazi hormonlar mutasyona ugramis
reseptore antagonist etki etmesi gerekirken agonist olarak etki eder

* Toplayici tubulde ENaC ve Na+/K+-ATPaz ekspresyonunun ve
aktivitesinin artmasina neden olur, boylece sodyum yeniden emilimini
arttirir
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Geller Sendromu

* Gebelikte progesteron iliskili ciddi progresyon ve elektrolit bozuklugu
( 0z Hipokalemi )

* Gebe olmayan kadin-kiz cocuk veya erkeklerde erken baslangicli
direncli HT

* Gebelikte yonetimi zor, kompikasyon riski ytksek



Geller Sendromu
* Spesifik tedavisi yok
* Elektrolit bozuklugu tedavisi

* Spironolakton iceren ilaclar, mutasyona ugramis mineralokortikoid
reseptorlerini aktive ederek kan basincini artirir.



Ogrenim Hedef

* Ozellikle kiicik cocuklarda nedeni bulunamayan HT vakalarinda renin
iliski hastaliklar akla gelmelidir

* Monogenik hipertansiyon, Mendel kalitim modelini takip eden ailesel
hipertansif bozukluklari tanimlamak icin tlretilmis bir terimdir.

e Baslangic yasi ve hastalik siddeti de dahil olmak tzere fenotipik
ifadeleri, altta yatan hastalik genine, mutasyon tipine bagli olarak
degisir.



