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GiRIS
Psodohipoparatiroidizm (PHP),
hiperfosfatemi ve paratiroid hormon (PTH) yiik-

sekligi ile seyreden bir hastaliktir(1-3). Hedef
dokularin PTH’ya yanit vermemesi sonucunda

hipokalsemi,

ortaya ¢ikmaktadir. PTH reseptoriiniin adenilil
siklaz1 aktive edebilmesi igin ara baglayic1 protein
olarak heterodimerik G proteinine ihtiyag vardir.
PTH direnci GNAS gen bozuklugu ve stimiilan G
proteinin alfa-subiinitesi (Gsa) ile birlesen resep-
torlerin hormonal sinyalizasyonunu azaltan mo-
lekiiler bozukluklar sonucu gelismektedir (4-11).

PHP Tip 1A, Tip 1B, Tip 1C ve PHP Tip 2 sek-
linde farkli klinik tablolar olarak karsimiza cika-
bilmektedir '''. Bazi hastalarda hormon direnci
olmadan Albright herediter osteodistrofi (AHO)
goriilebilir ve psédopsddohipoparatiroidizm
(PPHP) seklinde isimlendirilirler(1-6).

PHPnin ger¢ek prevalansi bilinmemektedir.
Degisik gruplarda tahmini prevalans % 0,34 ile %
1,1 olarak bildirilmistir (8,9).

[k olarak 1942 yilinda Fuller Albright, hipo-
kalsemi, hiperfosfatemi, yiiksek PTH seviyeleri ve
normal renal fonksiyonlari olan bir hasta tanimla-

mis ve PTH direnci oldugunu belirterek hastaliga
psodohipoparatiroidi ismini vermistir(12). AHO
ozelliklerini tasiyan ancak PTH direnci olmayan
bir durum da yine Albright tarafindan bildirilmis
ve psddopsodohipoparatiroidi (PPHP) olarak ta-
nimlanmistir(13,14).

1980’lerde yapilan siniflamada digaridan veri-
len PTH’ya cAMP cevabi esas alinmustir. PHP1de
korelmis cAMP yanit1 ve azalmig fosfatiirik yanit
saptanirken, PHP2de tiriner cAMP atiliminda ar-
tis olmasina ragmen fosfatiirik etkinin bozuklugu
soz konusudur. PPHPde ise AHO ozelliklerinin
varligi, hormonal direncin olmamasi ve azalmis
Gsa aktivitesi soz konusudur(1-3). Tablo 1'de sik
kullanilan bu siniflama ve genel ozellikleri veril-
mistir. Bu makalede bu siniflama esas alinmistir.

Son yillarda yukarida tanimlanan siniflamanin
yetersiz oldugu dustintilerek farkli siniflamalar da
kullanilmaktadir. Avrupa konsorsiyumu 2016 y1-
linda benzer klinik 6zelliklere neden olan ortak
mekanizmalar1 paylasan yeni bir siniflama oner-
mistir(15-19). Bu simiflama «inactivating PTH/
PTHrP signaling disorder» (iPPSD) basliklarini
icermektedir ve tablo 2'de verilmistir.
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yol agabilecegi ankilozu engellemek igin diizenli
ekstremite hareketleri ve fizyoterapi siklikla ge-
rekir. Komplikasyonlarin 6nlenmesi igin cilt ba-
kimi da ogretilmelidir. Yaygin osifikasyonlarin
tedavisinde nonsteroid anti inflamatuvar ilaclar,
steroidler veya bisfosfonatlar vaka takdimlerinde
bildirilmistir ancak bunlarin etkinligini degerlen-
dirmek i¢in daha biiyiik ¢aligmalara ihtiyag var-
dir(1-5,7-9,17,43,44).

Brakidaktili icin erken bebeklik déoneminden
itibaren ellerin ve ayaklarin klinik ve radyolojik
olarak degerlendirilmesi tani agisindan 6nemlidir.
Brakidaktili ince motor becerileri azaltabilir. Baz1
hastalarda is ve ugras: terapisi ve/veya uygun o6zel
ayakkabilar ve ortopedik tabanliklar gibi destek-
ler gerekebilir. Karpal tiinel sendromu, Madelung
deformitesi, spinal stenoz gibi diger deformiteler
fonksiyonel kapasiteyi etkiliyorsa multidisipliner
yaklasimla uygun tedaviler ve gerekiyorsa ortope-
dik cerrahi uygulanmalidir(7-9,17,43,44).

Kisa boy siklikla biiyiime plaklarinin erken
kapanmasi ve bityiime hormonu eksikliginin bir-
likteligi nedeniyle gelisir. Etkilenen gocuklarda
3-6 yastan baglayarak biiyiime hizi, iskelet ma-
turasyonu ve biiyiime hormonu salinimi diizenli
araliklarla takip edilmelidir. Yeterli gelisim egri-
si gostermeyen veya biiylime hormonu eksikligi
olan hastalarda prepubertal evrede biiyiime hor-
mon tedavisi verilebilir ancak bu konuda ¢ok veri
yoktur. Bu ¢ocuklarda erigkin boyu artirmak igin
puberte geciktirici tedavilerin uygulanmasi ile il-
gili de yeterli veri yoktur(1-5,7-9,17,43,44).

PHP tanist konduktan sonra hastalar obezite
gelisimi acisindan beden kitle indeksleri ve yeme
aligkanliklar1 yakin ve diizenli takip edilmelidir-
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ler. Obezitenin gelisiminin engellenmesi i¢in aile
bireylerine ve hastalara egitim verilmelidir. Obe-
zite beslenme tedavisi ve egzersiz ile tedavi edil-
melidir. Uyku apnesi siiphesi varsa polisomnog-
rafi yapilmalidir. PHP’li bireylerde kan basinci,
glukoz ve lipid parametreleri diizenli olarak takip
edilmelidir(1-5,7-9,17,43,44).

Norokognitif bozukluklar i¢in 6zgiin tedavi
yoktur. PHP ve iligkili hastaliklar olan bireyler
norokognitif ve davranis degerlendirmeleri icin
norologa ya da psikiyatriste yonlendirilmelidir.
Cocuklarin ¢ogunun 6zel egitim gerektirdigi akil-
da tutulmalidir(7-9,17,43,44).

TSH direncinin tedavisi diger hipotiroidiler ile
benzerdir. Gonadotropin direnci agisindan has-
talar seksiiel gelisim, testikiiler inme ve yerlesimi
yoniinden diizenli degerlendirilmelidir. Gonadal
durumun biyokimyasal degerlendirilmesi klinik
gereklilik yoksa 6nerilmemektedir. Kriptorsidizm
ve hipogonadizm varsa standart tedaviler uygu-
lanmalidir. PHP’li bireylerde fertilite korunmus
olabilir. Hastalik gecis riski oldugu baslangicta
anlatilmalidir. Gebelik siiresince biyokimyasal
bozukluklar kilavuzlara gore diizenlenmeli ve
takip edilmelidir. Pelvis kiigtikliigii ve lokal osi-
tikasyonlara bagli kalga hareket kisitliligi nede-
niyle normal vajinal dogum kontrendikedir. Yeni
doganlar hastalik agisindan degerlendirilmelidir.
Stit vermenin sakincasi yoktur ama bebek hasta-
lik riski agisindan klinik olarak takip edilmelidir.
Postmenopozal donemde artmis osteoporoz ya da
karik riski bildirilmemektedir. Bu konuda da genel
kurallar gecerlidir ve hasta bu dogrultuda takip ve
gerekirse tedavi edilmelidir(1-5, 7-9,17,43,44).
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