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ÖZET:

Neonatal  tuz kaybı  tablosunun nadir  bir  nedeni :  Pr imer 
psödohipoaldosteronizm
Tuz kaybı tablosu, vücudun sodyum tutma özelliğini kaybederek böbreklerden ya da diğer ekzokrin 

bezlerden sodyum kaybetmesi sonucu görülen hiponatremi, hipernatriüri ve dehidratasyon tablo-

sudur. Psödohipoaldesteronizm, aldesterona periferik direnç sonucu gelişen bir tuz kaybı durumu-

dur. Periferik direnç; primer olarak mineralokortikoid reseptörü veya epitelyal sodyum kanalındaki 

mutasyon sonucu reseptör defekti nedeniyle olabileceği gibi, sekonder olarak enfeksiyon, üropati 

ve ilaçlara bağlı reseptör direnci olarak da gelişebilir. Genellikle yenidoğan döneminde hiponatremi, 

hiperkalemi ve metabolik asidoz ile bulgu verip yapılan tetkiklerde belirgin olarak yükselmiş plazma 

renin aktivitesi ve aldosteron seviyelerinin saptanması ile tanı konur. Yenidoğan döneminde tuz kaybı 

tablosuna bağlı ağır dehidratasyon ile başvuran 11 günlük kız bebek, oldukça nadir rastlanan primer 

psödohipoaldesteronizm tanısı alması nedeniyle sunuldu.

Anahtar kelimeler: Yenidoğan, psödohipoaldosteronizm, tuz kaybı 

ABSTRACT:

A rare cause of neonatal salt wasting: primary pseudohypoaldosteronism 
Salt wasting is a situation of hyponatremia, hypernatriurea and dehydration because of body’s 

inability to hold sodium and as a result of lose sodium from kidneys and other exocrine glands. 

Pseudohypoaldestorenism is a salt wasting condition because of peripheral resistance to 

aldosterone. Peripheral resistance can be seen primarily because of receptor defect from a mutation 

at mineralocorticoid receptor or epithelial sodium channel, and receptor resistance secondary 

to infection, uropathy and drugs. Generally in newborn period give findings as hyponatremia, 

hyperkalemia and metabolic acidosis and diagnose as significantly elevated plasma renin activity 

and aldosterone levels at investigations. Here in this case report; 11 days old girl applied with severe 

dehydration because of salt wasting presented because of primary pseudohypoaldosteronism which 

is a rare disorder.
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 GİRİŞ

 Tuz kaybı tablosu, vücudun sodyum tutma özelli-
ğini kaybederek böbreklerden ya da diğer ekzokrin 
bezlerden sodyum kaybetmesi sonucu görülen hipo-
natremi, hipernatriüri ve dehidratasyon tablosudur. 
Yenidoğan döneminde pek çok nedene bağlı olarak 
gelişebilen ve hayatı tehdit eden bu tablo, en sık kon-

jenital adrenal hiperplazide (KAH) gelişirken, daha 
az sıklıkta konjenital adrenal hipoplazi, konjenital 
hipopitüatirizm, Bartter sendromu, izole aldesteron 
eksikliği ve pseudohipoaldosteronizmde de görülür. 
 Konjenital adrenal hiperplazili hastalar genellikle 
yenidoğan döneminde cinsiyet farklılaşma bozukluk-
ları ya da tuz kaybı tablolarıyla hastaneye başvur-
maktadırlar (1). Tuz kaybı tablosunun daha nadir kar-
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şılaşılan nedenleri de en az KAH kadar önemlidir. Bu 
durumlarda dehidratasyon, şok ve elektrolit denge-
sizliğinin klinik bulgularına primer hastalığa özgü 
özellikler eşlik eder. 
 Psödohipoaldesteronizm (PHA), aldesterona peri-
ferik direnç sonucu gelişen bir tuz kaybı tablosudur. 
Periferik direnç; primer olarak mineralokortikoid 
reseptörü veya epitelyal sodyum kanalındaki mutas-
yon sonucu reseptör defekti nedeniyle olabileceği 
gibi, sekonder olarak enfeksiyon, üropati ve ilaçlara 
bağlı reseptör direnci olarak da gelişebilir (2). Genel-
likle yenidoğan döneminde hiponatremi, hiperkale-
mi ve metabolik asidoz ile bulgu verip yapılan tetkik-
lerde belirgin olarak yükselmiş plazma renin aktivite-
si ve aldosteron seviyelerinin saptanması ile tanı 
konur (3). 
 Bu olgu sunumunda yenidoğan döneminde tuz 
kaybı tablosuna bağlı ağır dehidratasyon ile başvuran 
11 günlük kız bebek, oldukça nadir rastlanan primer 
psödohipoaldesteronizm tanısı alması nedeniyle has-
talığın klinik özelliklerini irdelemek amacıyla sunul-
du.

 OLGU SUNUMU

 Aralarında birinci derece kuzen akrabalığı olan 
ebeveynlerden, 27 yaşındaki annenin sorunsuz 
geçen ikinci gebeliğinden, ikinci canlı doğum olarak 
mükerrer sezaryen yolla, özel merkezde, term olarak, 
3480 gram (50-75 persantil), 50 cm (50 persantil) 
doğduğu öğrenilen 11 günlük kız bebek; emmeme, 
halsizlik ve uykuya meyilli olması şikayetleri ile doğ-
duğu tıp merkezine götürülmüş, yapılan tetkiklerinde 
hiperpotasemi ve hiponatremisi saptanması üzerine 
KAH ön tanısıyla tarafımıza sevk edilmişti. 
 Bebeğin muayenesinde genel durumu düşkün, 
cilt turgoru azalmış ve tüm vücutta yaygın deskua-
masyon saptandı. Kalp atım hızı 136/dakika, solu-
num sayısı 40/dakika ve tansiyonu 86/59 mmHg 
(normal sınırlarda) saptandı. Bebeğin geliş ağırlığı 
3020 gram (%13 tartı kaybı) olarak ölçüldü. Genital 
sistem muayenesinde genital bölgede ve meme areo-
lasında pigmentasyon artışı yoktu, haricen normal 
idi. Diğer sistem muayeneleri doğal saptandı. Yapı-
lan laboratuar tetkiklerinde üre değeri 43.4 mg/dl ve 
kreatinin değeri 0.2 mg/dl, kan şekeri 76 mg/dl, Na: 

126 meq/L (hiponatremi) ve K: 7.6 meq/L (hiperpota-
semi) ve kan gazında metabolik asidoz (ph: 7.18, 
HCO3: 12 mEq/L, BE: -12) saptandı. Tam kan sayımı, 
C-reaktif protein ve idrar analizi değerleri normal 
sınırlardaydı. Spot idrarda bakılan Na değeri 181 
mmol/L (normal sınırları: 40-115 mmol/L) olarak 
yüksek; K değeri 2.3 mmol/L (normal) idi. Hipovole-
mi ve hiponatremi esnasında olgunun kan örnekleri 
alındıktan sonra prednisolon (20 mg/m2/24 saat) ve 
sıvı desteği (200 cc/kg/gün) verildi. Hiperpotasemiyi 
düzeltmek için tedaviye intravenöz insülin-glikoz 
sıvısı ve bikarbonat başlandı. Oral olarak kalsiyum 
polistiren sulfonat (antipotasyum granül) 1 gr/kg 
dozunda tedaviye eklendi. 
 Bebeğin yapılan ileri tetkiklerinde 17-OH proges-
teron 3.36 ng/dl, ACTH 28.66 pg/ml, Kortizol 6.47 
ng/dl ölçüldü ve bu değerler normal sınırlarda idi. 
Sürrenal tuz kaybı krizi tedavisinde verilen hidrokor-
tizon (10-20 mg/m2/gün) ve elektrolit tedavisine rağ-
men serum elektrolitlerinde ve idrar tuz kaybında 
düzelme görülmedi. Bunun üzerine bakılan Plazma 
Renin Aktivitesi (PRA) değeri 46.09 ng/ml/saat (N: 
2-35) ve aldesteron düzeyi > 5000 (N: 50-1950) ola-
rak saptandı. İdrarda sodyum atılımının fazla olması, 
plazma renin aktivitesi ve aldesteron düzeylerinin 
yüksek olması, ek olarak kan basıncı değerlerinin 
normal olması nedeniyle olguda primer PHA düşü-
nüldü. Sekonder PHA’yı dışlamak için yapılan üriner 
sistem ultrasonografisi normal bulundu. Hastanın 
aldığı steroid tedavisi kesilerek mamasına 1 gr/kg sof-
ra tuzu katıldı ve antipotasyum granül tedavisine 
devam edildi. Hastanın tuz kaybına bağlı elektrolit 
dengesizliği ve klinik tablo beslenmeye tuz eklenme-
si ile kontrol altına alındı. Alınan kontrol Na: 137 
meq/l, K: 4.3 meq/l saptandı. Olgu yatışının 15. 
Gününde 3560 gram (gelişine göre +540 gr) olarak, 
oral tuz desteği ve antipotasyum tedavisi ile ayaktan 
Çocuk Endokrinoloji ve Yenidoğan poliklinik kontro-
lüne gelmek üzere taburcu edildi.

 TARTIŞMA

 Yenidoğan döneminde tuz kaybı sendromları 
farklı klinik tablolar şeklinde ortaya çıkmaktadır. Bes-
lenme bozukluğu, tartı alamama, kusma ve halsizlik 
gibi spesifik olmayan yakınmalarla başvuru olabile-
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ceği gibi bazı vakalar şok tablosuna kadar giden ağır 
dehidratasyon ve hipoglisemi gibi bulgular ile acil 
polikliniklere başvurmaktadırlar (4). Yenidoğan 
döneminde tuz kaybı bulguları saptanan olgularda 
öncelikle KAH düşünülmelidir. Olgular sıklıkla cinsi-
yet farklılaşma bozuklukları ve tuz kaybı tablosu ile 
başvururlar. Tuz kaybettiren KAH türlerinden en sık 
(%90-95) görülen tip 21-Hidroksilaz eksikliğidir. Kli-
nik olarak ‘klasik’ ve ‘klasik-olmayan’ tip şeklinde 
sınıflandırılır. Klasik KAH, aldesteron eksikliğinin 
derecesine göre; ‘tuz kaybettiren’ ve ‘tuz kaybettir-
meyen’ tip olarak sınıflandırılır. Olguların %75’i tuz 
kaybettiren kalanı da basit virilizan tiptir. KAH olgu-
larında tuz kaybı tablosu en erken hayatın ilk haftası 
içinde gelişebilirse de genellikle 2-3 haftada belirti 
verir. Bebeklerde kusma, dalgınlık, hipotansiyon, 
hipoglisemi ve düzeltilemeyen dehidratasyon görü-
lür. Fizik muayenede erkeklerde makrogenitalya, 

kızlarda ise şüpheli genitalya saptanır. Her iki cinsi-
yette de genital bölge ve meme areolasında hiperpig-
mentasyon dikkati çeker (1). İkinci sırada ise 3-ß Hid-
roksisteroid Dehidrogenaz eksikliği görülür. Klinik 
tablo erkek çocuklarda hipospadiastan inmemiş tes-
tis, bifid skrotum ve psödovajene kadar uzanan spekt-
rumda cinsel farklılaşma sorunları iken kız çocukla-
rında kliteromegali ve labial füzyon yapabilir. Çocuk-
luk yaş grubunda tuz kaybı sendromuna neden olan 
hastalıklar Tablo 1’de özetlenmiştir.
 Yenidoğan döneminde tuz kaybı sendromu sapta-
nan bebeklerde öncelikle konjenital adrenal hiperp-
lazi düşünülerek tedavi hızla hiperpotasemi başta 
olmak üzere sıvı elektrolit dengesini düzeltmeye 
yönelik olmalıdır. Hastaların klinik ve laboratuar bul-
guları yakın takip edilmeli ve tedavi başarısına göre 
altta yatan diğer nadir sebeplerde göz önünde bulun-
durulmalıdır. Hiponatremi, hiperpotasemi ve meta-

Primer adrenal yetmezlik Sekonder adrenal yetmezlik Renal Kayıplar Diğer Hastalıklar

StAR* mutasyonları Hipotalamik gelişim defektleri Renal displazi Transplasental hiponatremi 
   (anneye oksitosin verilmesi)

Konjenital adrenal Konjenital hipopituitarizm Obstrüktif üropatiler Anneye diüretik ve laksatif
hipoplazi/aplazi   verilmesi

Konjenital Adrenal Hiperplazi Akiz hipopitüitarizm Akut piyelonefrit Psödo-Bartter sendromu
 (travma,kanama, tümör) 

Neonatal Adrenolökodistrofi İzole ACTH** eksikliği Tübülopatiler Pilor Stenozu

İnfantil gliserol Kinaz eksikliği ACTH direnci Bartter sendromu Konjenital klor ve sodyum diareleri

İzole aldosteron eksikliği Anneden geçen steroidler Diüretik ve diğer ilaçlar İleostomi
(hipo-hiperreninemik) (cushing sendromu, eksojen (aminofilin, dopamin)
 glukokortikoid alımı)   

Wolman hastalığı Postnatal steroid tedavisi Akut Tübüler Nekroz Konjenital Hipotiroidi
  (poliürik faz)

Psödohipoaldosteronizm  Ozmotik diürez (mannitol, Anne sütüne bağlı hiponatremi
(primer, sekonder)  hiperglisemi) 

İzole glukokortikoid eksikliği  Uygunsuz ADH*** sendromu İatrojenik

Adrenal kanama  Serebral tuz kaybı 

Geçici adrenal yetmezlik  Prematürenin tuz kaybı tablosu 

Konjenital nefrotik sendrom   
Ağır sistemik enfeksiyonlar ve ilaçlar   
Kortizol direnci   
Refsum hastalığı   
Abetalipoproteinemi   
Smith-Lemni Opitz sendromu   
Kearne-Sayre sendromu   

*StAR (steroidojenik akut regülatör protein), **ACTH (adrenokortikotropik hormon), ***ADH (antidiüretik hormon)

Tablo 1: Yenidoğan ve erken bebeklik döneminde görülen tuz kaybı sendromları (1).
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bolik asidozu olan hastalarda uygun sıvı-elektrolit ve 
steroid replasmanına rağmen klinik ve laboratuar 
yanıt alınamıyorsa aldesteron direnci düşünülmeli ve 
plazma renin, aldesteron düzeyleri incelenmelidir. 
Plazma aldosteron ve renin düzeyleri yüksek ise psö-
dohipoaldesteronizm, yüksek renine düşük aldoste-
ron eşlik ediyorsa hipoaldosteronizm, aldosteron ve 
renin düzeyleri düşük ise hiporeninemik hipoaldos-
teronizm düşünülmelidir (5,6). Olgumuzda bakılan 
renin ve aldosteron düzeylerinin yüksek olması nede-
niyle psödohipoaldosteronizm tanısı konuldu.
 Böbrek tubülüslerinin, kolon, ter ve tükrük bezle-
rinin aldesterona direnci olarak bilinen psödohipoal-
desteronizm, yenidoğan ve infantlarda görülen kon-
jenital adrenal hiperplaziye benzeyen bir tuz kaybı 
sendromudur (7-10). Laboratuar özellikleri hiponat-
remi, hiperkalemi, metabolik asidoz, yüksek plazma 
aldosteron ve renin düzeylerine rağmen oluşan yük-
sek üriner sodyum ve düşük potasyum atılımı ile 
karakterizedir (11,12). Hastalık, mineralokortikoid 
reseptörleri veya amilorid bağımlı epitelyal sodyum 
kanallarındaki mutasyonlar sonucunda primer olarak 
ya da enfeksiyonlar, üropati ve ilaçlara sekonder ola-
rak oluşabilir. Tip 1 PHA hem otozomal dominant 
(sporadik-renal form) hem de otozomal resesif (siste-
mik form) olarak kalıtım göstermektedir. Otozomal 
dominant tip 1 PHA formunda aldosterona renal 
direnç mineralokortikoid reseptör mutasyonundan 
dolayıdır ve vakalarda renal tuz kaybı, hiperpotase-
mi, tartı alamama, artmış renin-aldosteron düzeyi ve 
metabolik asidoz ile seyreder (13-15). Hastalığın bu 
formu ile ilgili 13 mutasyon tanımlanmıştır (14). Sis-
temik form olan otozomal resesif PHA’da ise aldoste-
rona direnç, amilorid bağımlı epitelyal sodyum 
kanallarındaki mutasyon sonucu böbrek tübülleri 
dışında solunum sistemi, ter bezleri ve kolon ve tük-
rük bezlerinden sodyum kaybı görülür. Bazı olgular-
da generalize mineralokortikoid direnci hayatı tehdit 

eden tuz kayıplarına neden olurken bazı olgular ise 
yüksek renin-aldosteron seviyelerine rağmen belirti 
vermemektedir. Bunun nedeninin mutasyonlu gen-
deki polimorfizmdir(15,16). Bu hastalarda araya 
giren enfeksiyon gibi durumlar tuz kaybı krizini baş-
latabilir. 
 PHA tip 2, Gordon Sendromu veya ailesel hiper-
kalemik hipertansiyon olarak bilinmekte, genetik 
geçişin otozomal dominant kalıtım ile olduğu bilin-
mektedir. Hipertansiyon, hiperkalemi, metabolik asi-
doz bulguları ile beraber normal böbrek fonksiyonu, 
düşük-normal plazma renin aktivitesi ve aldosteron 
konsantrasyonu ile karakterize bir klinik durumdur 
(17). 
 Primer hastalıkta, tuz kaybı krizi sırasında standart 
mineralokortikoid replasmanına cevap yoktur. Bu 
durumda yüksek miktarlarda (50 mEq/kg/güne kadar 
çıkabilen) sodyum replasmanı yapılmalıdır. Hiperpo-
tasemi hayatı tehdit edecek kardiyak sorunlara yol 
açtığında diyaliz yapılması gerekir. Uzun dönemde 
fludrokortizon tedavisine ek olarak diyete fazladan 
tuz eklenmesi gerekir. Olgular dehidratasyondan, 
sistemik ve üriner sistem enfeksiyonlarından korun-
malıdır. Sekonder gelişen psödohipoaldesteronizm 
olgularında, tuz kaybı kriz tedavisi acilen yapıldıktan 
sonra tablodan sorumlu olan neden düzeltilmelidir 
(15,16).
 Sonuç olarak, hayatın ilk haftalarında görülen ve 
hayatı tehdit eden tuz kaybı sendromlarının ayırıcı 
tanısı güç olsa da kesin tanıya gidilmesi önemlidir. 
Tuz kaybı tablosu hızla düzeltilirken eşlik eden bul-
gular ve öykü iyi değerlendirilmelidir. Yenidoğanlar-
da en sık ve en önemli sebep KAH iken, diğer neden-
leri de düşünüp ve ayırıcı tanı için gerekli tetkikleri 
hızla yapılması hayat kurtarıcı olacaktır. Planlanan 
KAH tedavisine yeterli yanıt alınamaması durumun-
da psödohipoaldosteronizm ayırıcı tanıda değerlen-
dirilmelidir.
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