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ÖZET
Girifl: Psödohipoaldosteronizm, aldosterona periferik direnç sonucu geliflen ve tuz kayb›
ile karakterize bir hastal›kt›r. 
Olgu Sunumu: Emmede azalma, emerken uyuklama flikayetiyle getirilen hastada hiponat-
remi, hiperkalemi, metabolik asidoz, yüksek renin ve aldosteron düzeyi saptand›. Olguya
sistemik form psödohipoaldosteronizm tan›s› konuldu. Oral tuz ile tedavisine devam edildi.
Tart›flma: Psödohipoaldosteronizm primer, sekonder ve Gordon sendromu olarak üç tip-
tir. Primer form epitelyal sodyum kanal› ve mineralokortikoid reseptör genindeki mutas-
yondan, sekonder form s›kl›kla üriner malformasyon ve idrar yolu enfeksiyonlar›ndan
kaynaklan›r. Gordon sendromunda ise plazma aldosteron düzeyi genellikle normal olup,
mineralokortikoidlere yeterli cevap vard›r ve plazma renin aktivitesi bask›lanm›flt›r. Olgu-
muzda üriner enfeksiyon saptanmas› nedeniyle ayn› zamanda sekonder psödohipoal-
dosteronizm olas›l›¤› araflt›r›ld›. Ter testinin pozitif olmas› ve tuz ihtiyac›n›n uzun süre de-
vam etmesi nedeniyle hasta sistemik form primer psödohipoaldosteronizm olarak kabul
edildi. (Güncel Pediatri 2009; 7: 151-3)
Anahtar kelimeler: Psödohipoaldosteronizm

SUMMARY
Introduction: Pseudohypoaldosteronism is a disease which occurs as a result of perip-
heral resistance to aldosterone and is characterised by salt wasting. 
Case Report: Hyponatremia, hyperkalemia, metabolic acidosis, high renin and aldostero-
ne levels were determined in the patient admitted with decrease in sucking and getting
sleepy during breast-feeding. The case was diagnosed as systemic form of pseudohy-
poaldosteronism. His treatment was continued with oral salt.
Conclusion: Pseudohypoaldosteronism has three types as primary, secondary and Gor-
don syndrome. Primary form is due to epithelial sodium channel and mineralocorticoid re-
ceptor gene mutation, whilst secondary form is frequently caused by urinary malformati-
on and urinary tract infections. In Gordon syndrome, plasma aldosterone level is usuallly
normal, and plasma renin activity is depressed, there is an adequate response to minera-
locorticoids. Probability of secondary pseudohypoaldosteronism was investigated at the
same time because of the urinary infection present in our subject. The patient was accep-
ted as systemic form of primary pseudohypoaldosteronism because of positive sweat test
result and prolonged salt necessity. (Journal of Current Pediatrics 2009; 7: 151-3)
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Olgu Sunumu/Case Report

Girifl

Psödohipoaldosteronizm, aldosterona periferik di-
renç sonucu geliflen tuz kaybettiren bir hastal›kt›r. Mi-
neralokortikoid reseptörü veya epitelyal sodyum kana-
l›ndaki mutasyon sonucu primer olabilece¤i gibi infek-
siyon, üropati ve ilaçlara ba¤l› sekonder olarak gelifle-
bilir (1). Üç tip olan psödohipoaldosteronizmde tip 1 ve
tip 3 tuz kaybettiren, tip 2 tuz tutan form olarak karfl›m›-
za ç›kmaktad›r. Tip 1 psödohipoaldosteronizm, sistemik
ve renal form olarak ikiye ayr›l›r. Sistemik form otozo-

mal resesif kal›t›lmakla birlikte epitelyal sodyum kana-
l›ndaki mutasyon sonucu geliflir. Renal form ise otozo-
mal dominant kal›t›l›r ve mineralokortikoid reseptörün-
deki mutasyondan kaynaklan›r (2). Psödohipoaldoste-
ronizmin karakteristik bulgular› hiponatremi, hiperkale-
mi, metabolik asidoz, yüksek aldosteron ve renin düze-
yidir. Klinikte kilo kayb›, büyüme gerili¤i, dehidratasyon,
tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu fleklinde kar-
fl›m›za ç›kar (1). 

Burada psödohipoaldosteronizm tan›s› konulan bir
olguyu sunarak, literatür eflli¤inde tart›flmay› amaçlad›k. 



Olgu Sunumu

Term 2670 gr spontan vajinal yol ile do¤an on iki
günlük k›z hasta emerken uyuklama, emmede azalma
flikayetiyle getirildi. Fizik muayenede halsiz görünümlü,
uykuya e¤ilimli, vital bulgular› stabil, vücut a¤›rl›¤›: 2600
gr (3p), boy: 48,5 cm (10-25p) idi. A¤›z mukozas› kuru, di-
¤er sistem muayeneleri ola¤an olarak de¤erlendirilen
hastada kuflkulu genital yap› ve hiperpigmentasyon
yoktu. Laboratuvar incelemede hemoglobin: 16,8 gr/dl,
beyaz küre: 14000 K/μL, trombosit: 608000 μL, hematok-
rit: 45,9, Na: 114 mmol/L, K: 8,8 mmol/L, Cl: 86 mmol/L,
BUN: 37 mg/dl, kreatinin: 0,5 mg/dl, di¤er biyokimya de-
¤erleri normal, kan gaz› pH: 7,36, pCO2: 16,1, HCO3: 9,2
saptanan hasta hiponatremik dehidratasyon, adrenal
yetmezlik ön tan›lar›yla yat›r›ld›. Dehidratasyona yöne-
lik olarak, uygun idame ve defisit s›v› tedavisi baflland›.
Stres dozunda hidrokortizon uygulamas›n› takiben, hid-
rokortizon dozu kademeli olarak azalt›ld›, tedaviye mi-
neralokortikoid (fludrokortizon) eklendi. Sodyum de¤e-
rinin yükselmemesi nedeniyle tedaviye oral tuz 1 gr/gün
eklendi. Stres dozda hidrokortizon verildikten bir gün
sonra gönderilen tetkiklerinde kortizol: 63,4 μg/dL (nor-
mal s›n›rlar›: 7-29), adrenokortikotropik hormon: 
18 pg/mL (normal s›n›rlar›: 10-60), 17-hidroksi progeste-
ron: 2 ng/mL (normal s›n›rlar›: 0,1-0,9), testosteron: 
0,2 ng/mL (normal s›n›rlar›: 0,1-0,2), dehidroepiandros-
tenedion sülfat: 966 ng/mL (normal s›n›rlar›: 316-4310),
androstenodion: 0,5 ng/mL (normal s›n›rlar›: 0,1-0,5), re-
nin: 100 ng/mL (normal s›n›rlar›: 2,4-37), aldosteron:
>5000 pg/ml (normal s›n›rlar›: 20-1600) saptand›. Mev-
cut klinik bulgular ve laboratuvar tetkikleri ile konjenital
adrenal hiperplazi d›flland› ve hasta psödohipoaldoste-
ronizm tan›s› ald›. Bu duruma efllik edebilecek renal
anomaliler aç›s›ndan yap›lan renal ultrasonografi
(USG) normal saptand›. Ter testinin yüksek (102
mmol/L) ç›kmas› nedeniyle hastada sistemik tip psödo-
hipoaldosteronizm düflünüldü. Hidrokortizon ve fludro-
kortizon tedavileri kesilerek tuz miktar› 3 gr/güne art›r›l-
d›. Psödohipoaldosteronizme neden olabilecek üriner
enfeksiyon aç›s›ndan gönderilen idrar kültüründe 105

koloni E. Coli üreyen hastaya duyarl› oldu¤u antibiyotik
tedavisi baflland›. Uykuya meyil nedeniyle yap›lan kra-
niyal USG ve kraniyal manyetik rezonans normal sap-
tand›. Metabolik aç›dan de¤erlendirilen hastan›n kan
amonyak ve idrar-kan aminoasit düzeyi normal olarak
saptand›. Takibinde sodyum de¤erinde yükselme göz-
lenen hastan›n tuz miktar› kademeli olarak azalt›larak
doz 2 gr/gün olacak flekilde azalt›ld›. Tam iyileflme ile
taburcu edildi.

Tart›flma

Psödohipoaldosteronizm, aldosterona periferik di-
renç sonucu geliflen tuz kaybettiren bir hastal›kt›r. Mine-
ralokortikoid reseptörü veya epitelyal sodyum kanal›n-
daki mutasyon sonucu primer olabilece¤i gibi infeksi-
yon, üropati ve ilaçlara ba¤l› olarak sekonder geliflebilir.
Klinik deneyimler sekonder psödohipoaldosteronizmin
daha s›k oldu¤unu göstermektedir (1). Üç tip olan psödo-
hipoaldosteronizmde tip 1 ve tip 3 tuz kaybettiren, tip 2
tuz tutan form olarak karfl›m›za ç›kmaktad›r (2). 

‹lk kez 1958 y›l›nda Cheek ve Perry taraf›ndan tan›mla-
nan tip 1 psödohipoaldosteronizm yenido¤an döneminde
genifl bir spektrumda bafllar. Tüm vakalarda toplay›c› kanal
hücresinde sodyum emilimi ve potasyum sal›n›m› bozuktur.
Hastal›¤›n karakteristik bulgular› hiponatremi, hiperkalemi,
metabolik asidoz, yüksek aldosteron ve renin düzeyidir (1).
Olgumuzda da bu bulgular›n tümü gözlenmekteydi. 

Sistemik psödohipoaldosteronizm tip 1, otozomal re-
sesif kal›t›l›r ve en a¤›r formdur. Kromozomu 12p ve
16p’de bulunmaktad›r. Fonksiyon kayb›na yol açan, bili-
nen 22 homozigot veya heterozigot mutasyon nedeniyle
epiteliyal sodyum kanal›ndaki üç subunitten (α, β, γ)
birinde defekt geliflir. Epiteliyal sodyum kanal› böbrek
toplay›c› kanal›, solunum yolu, kolon, tükrük ve ter bez-
lerinde olmak üzere yayg›nd›r (1-4). Epiteliyal sodyum
kanal› aktivitesi için yak›n zamanda Nedd4, Small-G
protein K, CAP1, CFTR gibi intrasitoplazmik proteinler
tan›mlanm›flt›r (5). Hayat› tehdit eden kilo kayb› ve er-
ken dönemde görülen dermatit, izole büyüme gerili¤i,
tekrarlayan alt solunum yolu enfeksiyonu, dehidratas-
yon ataklar›, hayat› tehdit eden hiperkalemi ve kardiyak
arrest gibi klinik bulgular ile karfl›m›za ç›kar. On vakal›k
bir çal›flmada, sistemik form psödohipoaldosteronizmli
bir hastan›n uzun süre beslenme intolerans› nedeniyle
gastrostomi aç›larak, bir hastan›n da nazogastrik son-
da ile beslendi¤i bildirilmifltir. Ayn› çal›flmada üç hasta-
da ter testi pozitif bulunmufltur (1). Olgumuzda da ter
testi pozitif saptand›. Bu nedenle sistemik tip psödohi-
poaldosteronizm düflünüldü. Kerem ve ark. (6), yapt›k-
lar› bir çal›flmada psödohipoaldosteronizm tip 1 hasta-
lar›nda havayolu yüzey s›v› volumünün normalden iki
kat daha fazla artm›fl oldu¤unu saptam›fllard›r. Hava-
yollar›ndaki bu s›v› art›fl› elektrojenik sodyum transpor-
tunun yoklu¤u ile sonuçlan›r. Tüm hastalar normal AP-
GAR skoru ile do¤arlar. ‹lginçtir ki yenido¤an dönemin-
de solunumsal anormallik görülmez (2). Ancak literatür-
de, respiratuar distres sendromu geliflen ve psödohi-
poaldosteronizm ile iliflkilendirilmifl birisi klini¤imizden
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olmak üzere iki vaka sunulmufltur (7,8). Erken semptom
görülmesi, yüksek aldosteron düzeyi ve günlük 30
mmol/kg’› aflan tuz al›m› kuvvetle sistemik psödohipoal-
dosteronizm tip 1’i düflündürür (1). Spontan remisyon
görülmemekle birlikte halen küratif bir tedavi yoktur.
Tuz deste¤i de bazen yetersiz kalabilir (2). 

Renal psödohipoaldosteronizm tip 1, otozomal domi-
nant kal›t›lmakla birlikte 4q31.1 kromozomunda bulunan
mineralokortikoid reseptör genindeki (NR3C2) mutasyon
nedeniyle oluflur (9,10). Mineralokortikoid reseptör ve
epitelyal sodyum kanal› genindeki polimorfizm sadece
psödohipoaldosteronizmli hastalarda bulunmamakla bir-
likte normal popülasyonda da görülebilir (11). En s›k gö-
rülen bafllang›ç semptomu büyüme gerili¤idir. Hafif gidifl
flekli ile birlikte spontan gerileme görülür (1,2).

Gordon sendromu olarak da bilinen tip 2 psödohipo-
aldosteronizm, otozomal dominant kal›t›lmakla birlikte
kromozomu 1q31-q42 (PHA2A), 17p11-q21 (PHA2B),
12p13 (PHA2C)’de lokalizedir. Plazma aldosteron düze-
yi çok de¤iflken olup; genellikle normaldir ve mineralo-
kortikoidlere yeterli cevap vard›r (2). Plazma renin akti-
vitesi ise bask›lanm›flt›r. Glomerüler filtrasyon h›z› ve
adrenal fonksiyon normaldir (12). Hafif hiperkloremi,
metabolik asidoz, familyal hiperkalemi ve hipertansiyon
görülür. Düflük doz tiyazid diüretik ile bu anormallikler
düzelir (13). 

Sekonder psödohipoaldosteronizm (Tip 3), geçici al-
dosteron direnci sonucu geliflir. S›kl›kla malformasyon
ve/veya idrar yolu enfeksiyonu ile iliflkilidir (1). Üretero-
hidronefroz, üreterosel, üreteropelvik bileflke obstruk-
siyonu, posterior üretral valv gibi konjenital idrar yolu
obstruksiyonu ve sistemik lupus eritematozus, orak
hücre nefropatisi, akut renal allogreft reddi, kronik al-
logreft nefropati sekonder psödohipoaldosteronizme
neden olur (14). Azalm›fl glomerüler filtrasyon h›z› ka-
rakteristiktir (2). Geçici ve prognozu iyi oldu¤u için, se-
konder formda genetik incelemeye gerek yoktur. Gene-
tik formdan sekonder psödohipoaldosteronizmi ay›rt et-
mek için idrar kültürü ve ultrasonografik inceleme ge-
rekir. Olgumuzda üriner enfeksiyon saptanmas› nede-
niyle o dönemde sekonder psödohipoaldosteronizm
olas›l›¤› araflt›r›ld›. Olas› renal anomaliler aç›s›ndan ya-
p›lan renal ultrasonografi normal saptand›. Ancak ter
testinin pozitif olmas› ve olgunun tuz ihtiyac›n›n halen
devam etmesi nedeniyle, tan›n›n büyük olas›l›kla siste-
mik form primer psödohipoaldosteronizm oldu¤u düflü-
nüldü. Bu olgularda enfeksiyonun akut döneminde yük-
sek tuz al›m› önerilmektedir. Tuz deste¤inin süresi hak-
k›nda kesin bir veri yoktur (1). 
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