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GIRIS

Genetik hipertansiyon sendromlary; Mendelyan hipertansiyon sendromlari ola-
rak da bilinmektedir ve tek gen mutasyonu sonucunda ortaya ¢ikmaktadir. Mo-
nogenik hipertansiyon sendromlar1 temelde 3 patofizyolojik mekanizma {izerinden
gelismektedir. Bunlar; aldosteron etkilerinin fazlalagmasi (aldosteron sentezinin
artmast ya da reseptér mutasyonu sonucu etkisinin artmasi), sodyum kanal aktivi-
tesinde degisiklik olmasi (Liddle sendromu ve Gordon sendromu) ve artmis plazma
katekolamin seviyelerinin (genetik feokromasitoma sendromlari) olmasidir. Gene-
tik hipertansiyonu olan olgularda hastalar siklikla adélesan yaglarda tani almakta
ve hipertansiyon iligkili komplikasyonlar daha gen¢ yaslarda ortaya ¢ikmaktadir.

Bu boliimde; genetik hipertansiyon sendromlarindan ayr1 baghiklar halinde bahse-
dilecektir (1).

FAMILYAL HIPERALDOSTERONIZM

Familyal hiperaldosteronizmin 3 tipi tanimlanmigtir. Familyal hiperaldoste-
ronizm-1 (FH-1), ilk tanimlanan genetik hipertansiyon sendromudur ve 1966da
tanimlanmigtir. Glukokortikoid ile diizelen aldosetronizm olarak da bilinmekte-
dir. Hastalar genellikle 13 yasindan 6nce hipertansiyon tanisi alirlar ve genellikle
ortalama 32 yas civarinda hemorajik inme ile komplike olurlar. Adrenal bez kor-
teksinde zona glomerulozada potasyum ve anjiyotensinII'nin kontroliinde olan
aldosteron sentaz enzimi ile aldosteron sentezlenir iken ACTH kontroliinde olan
11 beta hidroksilaz enzimi ile zona fasikulatada kortizol sentezlenir. Familyal hi-
peraldosteronizm tip 1'de genetik mutasyon sonucu 11 beta hidroksilaz enziminin
promotor kismi aldosteron sentaz enziminin geni ile birlesir ve buna bagl olarak
ACTH kontroliinde, potasyum ve anjiyotensin II regiilasyonundan bagimsiz ola-
rak aldosteronsentaz enzimi sentezlenir. Laboratuvar bulgularinda hipokalemi ve
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BRAKIDAKTILi- HIPERTANSIYON SENDROMU

Brakidaktili ~hipertansiyon sendromu; fosfodiesteraz 3A enzimini kodlayan 12.
kromozomun kisa kolundaki PDE3A genindeki otozomal dominant mutasyonlar
nedeni ile gelisen bir sendromdur. Hastalar yasitlarina gore genellikle 10 cm daha
kisadir ve tip E brakidaktili goriilir. 50 yasindan 6nce hipertansiyon iliskili inme
nedenli mortalite siktir. Esansiyel hipertansiyona benzer bir hipertansiyon tablosu
mevcuttur ve laboratuvar bulgular1 normaldir. Standart antihipertansif tedaviler di-
sinda spesifik bir tedavi mevcut degildir (25, 26).

SONUC

Pek ¢ok farkli monogenik hipertansiyon sendromlar1 mevcut olmakla birlikte
klinisyenlerin bu sendromlarin varhiginin farkinda olmas: 6nemlidir. Hipokalemi-
nin eslik ettigi, direngli ya da ileri evre hipertansiyonu olan vakalarda ve 6zellik-
le gocukluk ve adélesan gaglarinda baglayan hipertansiyon varliginda monogenik
hipertansiyon sendromlarindan siiphelenilmelidir. Hipertansiyon hastalarinda aile
Oykiisiiniin sorgulanmasi; olasi genetik hipertansiyon sendromlarinin yakalanmasi
acisindan 6nemlidir.
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