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Primer hiperparatiroidi (PHPT) 6. dekadta pik
yapan, %90 sporadik olarak tespit edilen ve sik
rastlanan endokrin hastaliklardandir. Vakalarin
yaklasik %80’inde neden, soliter benign paratiroid
adenomudur. PHPT’li vakalarin %10’ununda ise,
genetik ve herediter 6zellikler saptanir. Bu vaka-
larda siklikla paratiroid bezlerin tiimiiniin etkilen-
mesi s6z konusudur. Daha geng yasta olan bu va-
kalarin genelinde aile hikayesi mevcuttur. Ancak
aile hikayesinin varlig1 i¢in detayli bir sorgulama
ve aragtirma yapilmis olmasi gerekmektedir (1).

Sik goriilen herediter formlarda [Multipl en-
dokrin neoplazi (MEN) Tip 1, MEN 2A, MEN
4, hiperparatiroidizm - ¢ene timorii sendro-
mu (HPT-CT)] PHPT’ nin yani sira diger en-
dokrin ve endokrin dis1 neoplaziler de gorii-
lebilmektedir. Daha nadir olarak herhangi bir
sendromla iligkili olmadan da [ailesel izole hi-
perparatiroidizm (AIHPT), ailesel hipokalsiiirik
hiperkalsemi (AHH), neonatal ciddi hiperpara-

tiroidizm (NCHPT) ve otozomal dominant ilimh
hiperparatiroidizm (ODIHPT)] goriilebilir (2).
Son yillarda, ¢ok sayida spesifik gen mutasyon-
larinin gesitli kalitsal PHPT tiplerinden sorumlu
oldugu tespit edilmistir (Tablo-1). Bugtine kadar,
kalitsal PHPT ye yol acan 11 farkli patojenik gen
tanimlanmustir. Hastalik genellikle otozomal do-
minant gegise bagl olarak meydana gelir. Ancak
tanimlanmamis genetik nedenler ve tanimlanmig
genlerin penetransinin ve ekspresyonunun gesitli-
ligi hakkindaki bilgilerin tam olmamasindan dola-
y1 bu hastaligin gergek siklig1 bilinmemektedir 2.

Tumor baskilayict genlerin  inaktivasyonu
(MEN 1, MEN 4, AIHPT, HPT-CT) ya da hiicre
¢ogalmasini saglayan onkogenlerin aktivasyonu
(MEN 2A) veya parathormonun (PTH) sekresyo-
nunu kontrol eden mekanizmadaki esik degerin
bozulmas1 (AHH, ODIHPT, NCHPT) sonucun-
da gelisen PHPT nin herediter formlar1 asir1 ve
uygun olmayan PTH sekresyonuna neden olur.
Herediter primer hiperparatiroidinin (HPHPT)
teshisi uygun genetik testlerin uygulanmas: ile
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yasamui tehdit eden hiperkalsemiye yol acabilece-
ginden intavendz izotonik ve bifosfonat ile teda-
vi edilmelidir. Ardindan total paratiroidektomi
acilen planlamalidir. Tipik olarak patolojide agir
hiperplastik paratiroid bezleri saptanir. Yakin za-
manda NCHPT vakalarinin bazilarinda kalsimi-
metik tedavi denenmektedir (42).
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