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GIRIŞ

Genetik hipertansiyon sendromları; Mendelyan hipertansiyon sendromları ola-
rak da bilinmektedir ve tek gen mutasyonu sonucunda ortaya çıkmaktadır. Mo-
nogenik hipertansiyon sendromları temelde 3 patofizyolojik mekanizma üzerinden 
gelişmektedir. Bunlar; aldosteron etkilerinin fazlalaşması (aldosteron sentezinin 
artması ya da reseptör mutasyonu sonucu etkisinin artması), sodyum kanal aktivi-
tesinde değişiklik olması (Liddle sendromu ve Gordon sendromu) ve artmış plazma 
katekolamin seviyelerinin (genetik feokromasitoma sendromları) olmasıdır. Gene-
tik hipertansiyonu olan olgularda hastalar sıklıkla adölesan yaşlarda tanı almakta 
ve hipertansiyon ilişkili komplikasyonlar daha genç yaşlarda ortaya çıkmaktadır. 
Bu bölümde; genetik hipertansiyon sendromlarından ayrı başlıklar halinde bahse-
dilecektir (1).

FAMILYAL HIPERALDOSTERONIZM

Familyal hiperaldosteronizmin 3 tipi tanımlanmıştır. Familyal hiperaldoste-
ronizm-1 (FH-1), ilk tanımlanan genetik hipertansiyon sendromudur ve 1966’da 
tanımlanmıştır. Glukokortikoid ile düzelen aldosetronizm olarak da bilinmekte-
dir. Hastalar genellikle 13 yaşından önce hipertansiyon tanısı alırlar ve genellikle 
ortalama 32 yaş civarında hemorajik inme ile komplike olurlar. Adrenal bez kor-
teksinde zona glomerulozada potasyum ve anjiyotensinII’nin kontrolünde olan 
aldosteron sentaz enzimi ile aldosteron sentezlenir iken ACTH kontrolünde olan 
11 beta hidroksilaz enzimi ile zona fasikulatada kortizol sentezlenir. Familyal hi-
peraldosteronizm tip 1’de genetik mutasyon sonucu 11 beta hidroksilaz enziminin 
promotor kısmı aldosteron sentaz enziminin geni ile birleşir ve buna bağlı olarak 
ACTH kontrolünde, potasyum ve anjiyotensin II regülasyonundan bağımsız ola-
rak aldosteronsentaz enzimi sentezlenir. Laboratuvar bulgularında hipokalemi ve 
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BRAKIDAKTILI- HIPERTANSIYON SENDROMU 

Brakidaktili –hipertansiyon sendromu; fosfodiesteraz 3A enzimini kodlayan 12. 
kromozomun kısa kolundaki PDE3A genindeki otozomal dominant mutasyonlar 
nedeni ile gelişen bir sendromdur. Hastalar yaşıtlarına göre genellikle 10 cm daha 
kısadır ve tip E brakidaktili görülür. 50 yaşından önce hipertansiyon ilişkili inme 
nedenli mortalite sıktır. Esansiyel hipertansiyona benzer bir hipertansiyon tablosu 
mevcuttur ve laboratuvar bulguları normaldir. Standart antihipertansif tedaviler dı-
şında spesifik bir tedavi mevcut değildir (25, 26).

SONUÇ

Pek çok farklı monogenik hipertansiyon sendromları mevcut olmakla birlikte 
klinisyenlerin bu sendromların varlığının farkında olması önemlidir. Hipokalemi-
nin eşlik ettiği, dirençli ya da ileri evre hipertansiyonu olan vakalarda ve özellik-
le çocukluk ve adölesan çağlarında başlayan hipertansiyon varlığında monogenik 
hipertansiyon sendromlarından şüphelenilmelidir. Hipertansiyon hastalarında aile 
öyküsünün sorgulanması; olası genetik hipertansiyon sendromlarının yakalanması 
açısından önemlidir.
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