BOLUM 42

N

AILEVI HIPOKALSIURIK HIPERKALSEMi
NADIR BIR HIPERKALSEMIi OLGUSU

Gamze GELIR CAVDAR '

GIRIS

Ailevi Hipokalsitirik Hiperkalsemi (AHH), otozomal dominant ge¢is gosteren,
genellikle asemptomatik seyreden, nadir bir hiperkalsemi nedenidir. Patogene-
zinde, hiicre dis1 kalsiyumu algilayan kalsiyum-duyarli reseptor (CaSR) geninde-
ki inaktive edici mutasyonlar rol oynar (1). Bu mutasyonlar, CaSR’tin fonksiyon
kaybina, paratiroid hiicreleri ve renal tiibiiler hiicrelerin kalsiyumu yanls algila-
masina neden olur. Yitksek serum kalsiyumu, diisiik idrar kalsiyumu ve normal
ya da hafif yiiksek parathormon (PTH) diizeylerine yol acar. AHH Tip 1, CaSR
gen mutasyonuna bagli en sik goriilen formdur(1). AHH c¢esitli alt tiplerinde
benzer fenotip gosterir. Tipik olarak yasam boyu ilerleyici olmayan hiperkalse-
mi, normal veya hafif yiikselmis PTH diizeyi ve hipokalsiiiri tigliisii ile tan1 alir.
Hipofosfatemi yaygin olarak goriiliir, hafif hipermagnezemi de goriilebilir(2,3).
En iyi idrar kalsiyum-kreatinin klirens oran1 (CCCR) <0,01 ile ifade edilir(4).

Ayiric tani dikkatli yapilmadiginda, hastalarda primer hiperparatiroidi 6n
tanisiyla gereksiz radyolojik goriintiilemeler, hatta cerrahi girisimler yapila-
bilmektedir. Bu nedenle, hiperkalsemik hastalarda 24 saatlik idrar kalsiyumu
dikkatle incelenmesi, erken asamada AHH olasiligini akla getirerek gereksiz hi-
perparatiroidi tetkiklerinden kaginilmasi, hasta giivenligi ve maliyet agisindan
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