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OLGU YAZISI / CASE REPORT
SPORADIK HIPOPOTASEMIK PERIYODIK PARALIZi: OLGU SUNUMU
SPORADIC HYPOCALEMIC PERIODIC PARALYSIS: CASE REPORT
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0z

Periyodik paralizi nadir gorulen, tekrarlayan kas
gucu kaybi ataklari ile karakterize herediter bir
hastaliktir. Ataklar sirasinda hipokalemi, hiper-
kalemi veya normokalemi saptanabilir. Ataklar
genellikle stres, soguk hava, enfeksiyon, asir
egzersiz, karbonhidrattan zengin beslenme gibi
tetikleyici faktorler sonrasinda ortaya cikar. En
stk gorulen tipi olan ailesel hipopotasemik pe-
riyodik paralizi otozomal dominant gecisli olup,
iskelet kasi voltaj bagimh kalsiyum kanallarinda
bulunan dihidropiridin reseptoérlerindeki mu-
tasyon sonucu ortaya ¢ikar. Hastalik nadiren
sporadik olarak da gorulebilir. Bu yazida tekrar-
layan kas gucu kaybi ataklari olan, aile 6ykusu-
nun eslik etmedigi, 17 yasinda bir erkek hasta
sunulmaktadir.
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ABSTRACT

Periodic paralysis is a hereditary disorder which
is characterized by recurrent muscle weakness.
Hypocalemia, hypercalemia or normocalemia
may be observed during the attacks. The atta-
cks are usually precipitated by stress, cold, in-
fection, excessive exercise and high carbohyd-
rate food consumption. Familial hypocalemic
periodic paralysis is an autosomal dominant
disorder and it occurs due to mutations in the
dihydropyridin receptors of skeletal muscle
voltage dependent calcium channels . The di-
sease can also occur sporadically. In this paper
we present a 17-year-old male patient who had
recurrent muscle weakness attacks without a
family history.
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GiRiS

Periyodik paralizi nadir gorulen tekrarlayan kas
gugsuzlugu ataklari ile seyreden bir hastaliktir.
Hipokalemik, hiperkalemik ve normokalemik
olmak Uzere 3 formu vardir (1- 3). Hipopota-
semik periyodik paralizi (HPP)'nin en sik sebe-
bi otozomal dominant bir iskelet kasi hastalig
olan ve daha ¢ok batili tlkelerde gorulen aile-
sel periyodik paralizidir (APP). HPP'nin diger
sebepleri arasinda sayilan tirotoksik periyodik
paralizi (TPP) ve sporadik hipopotasemik peri-
yodik paralizi (SPP) ise Asya'lilarda sik goralur
(4). Tarkiye'de bildirilen vakalar arasinda sikhgi
en fazla olan ise tirotoksik periyodik paralizidir
(TPP) (5). HPP'nin diger sekonder nedenleri ise;
primer hiperaldesteronizm, Fankoni sendromu,
meduiller stinger bobrek, baryum zehirlenmesi
ve ¢oliak hastahgidir (1, 5).

SPP’li olgularin klinik bulgulari APP ile benzer-
dir. Gugsuzlik ataklar iki formda da 1. veya 2.
dekadda baslar. Ataklarin sikhdi 15-30 yas ara-
sinda artis gosterirken sonraki donemlerde yas
ilerledikce azalr. Hastalik epizodik olarak ortaya
¢ikan kas gui¢suzliigu ile karakterizedir (4). Atak
doneminde ekstraselltler sividaki hipokalemi,
temel biyokimyasal anormalliktir. Bununla bir-
likte viicut total potasyum deposu normal du-
zeydedir. Hipokalemik periyodik paralizinin kli-
nik ozellikleri ve 6zgun tani kriterleri bu temel
Ozelliklere dayanmaktadir. Siklikla otozomal
dominant gecis gosteren hastalikta nadir olarak
sporadik vakalar da bildirilmistir.

Bu yazida da nadir olarak goriilen sporadik hi-
popotasemik periyodik paralizili bir olgu sunul-
mustur.

OLGU SUNUMU

On yedi yasinda erkek hasta, yaklasik 14 yildir,
araliklarla gelen ve hafiften siddetliye kadar
farkli derecelerde olabilen kas gti¢stizItigu atak-
lariyla basvurdu. Bu ataklar sirasinda hastada
sikhikla tim ekstremitelerde gligstizlik gelisi-
yordu. Haftada 1-2 kez olan gli¢stizliginin
yaklasik 6-8 saat suriip kendiliginden duzeldigi-
ni ifade ediyordu. Ozgecmisinde ve soygecmi-
sinde ozellik yoktu. Fizik muayenede, TA: 110/
70 mmHg, nabiz 68/dk ritmik idi. Diger sistem
muayeneleri normaldi. Norolojik muayenede

patolojik bulgu saptanmadi. Ataklar sirasinda
yapilan norolojik muayenesinde; proksimal kas
gruplarinda belirgin olmak lzere dort ekstre-
mitede 3/5 kuvvetinde kas glcu tespit edildi.
Derin tendon refleksleri ainamadi. Atak esna-
sinda laboratuvar incelemesinde glukoz, sod-
yum, kalsiyum, klor, magnezyum dizeyleri
normal iken, serum K™'u diisiik (2.6 mEg/L) ve
elektrokardiyografisinde ST-depresyonu ile U
dalgas tespit edildi. idrar pH ve dansitesi nor-
maldi. Elektromyografisinde (EMG) myopati
lehine bulgu izlenmeyen hastanin tiroid fonk-
siyon testlerinde anormallik yoktu. Aile 6ykusu-
nun olmamasi, klinik tablonun ataklar halinde
seyretmesi ve ilave baska bulgularinin olmama-
sI nedeniyle hastada sporadik hipopotasemik
periyodik paralizi disunuldi ve genetik analiz
planlandi. Hastaya koruyucu tedavi olarak ase-
tozolamid 250 mg 2x1 baslandi. Tedavi baslan-
masinin 7. giniinde yeni atagi olmayan hasta
Onerilerle taburcu edildi.

TARTISMA

Ailesel hipopotasemik periyodik paralizi, iske-
let kasinin T- tubdullerindeki dihidropiridin du-
yarli L- tipi kalsiyum kanallarinin al1-subunitini
kodlayan gendeki mutasyon sonucu gelisen bir
iyon kanali hastaligidir (6). Hastalik cogunlukla
otozomal dominant kalitim géstermekle birlik-
te nadiren sporadik olarak da géruldigu bildi-
rilmistir. Hastalik 1/100.000 oraninda gorilmek-
tedir (6, 7). Erkeklerde kadinlardan 3-4 kat fazla
gorulur ve erkeklerde hastalik daha siddetli sey-
reder (6, 7). Hastalarda en 6nemli bulgu; simet-
rik olarak ortaya c¢ikan proksimal kaslarda daha
belirgin olan guli¢suzllktir (7). Atipik vakalarda
asimetrik tutulum da gortlebilir hatta sadece
bir kol veya bacak da etkilenebilir (6). Faringeal
kaslar, g6z ve solunum kaslari nadiren etkilene-
bilir ve ozellikle solunum kaslarinin tutulumu
varliginda 6lumle sonuglanabilir (3, 6). Bizim ol-
gumuz da erkek cinsiyet olmasi, kas tutulumu-
nun simetrik ve proksimal agirlikli olmasi sebe-
biyle literatiirle uyumluydu.

APP; cogunlukla, iskelet kasinin dihidropiri-
din reseptdru olarak da bilinen kalsiyum kanal
al-subunitinin kodlandigi ve 1931-32 numarali
kromozomda yerlesik CACNA1S geni mutas-
yonlarina; daha nadir olarak ise sodyum kanal



geni mutasyonlarina (SCN4A) baglidir (4). HPP
tastyicilarinin %70-80'inde CACNA1S mutasyo-
nu (tip1) saptanirken, %10’'unda SCN4A mu-
tasyonu (tip 2) gorulir (8, 9). Patogenezde kas
fibrillerinin uyarlabilirligi azalmistir. GUnuimu-
ze kadar bildirilmis olan CACNA1S mutasyon-
larindan baslicalari missens R528H, R1239 ve
R1239Gdir. Yapilan calismalarda SPP'de ise her
U¢ mutasyon da tespit edilmistir (4).

Hastalar ataklar sirasinda tipik olarak sabah gtic-
suzlik veya bacaklarinda agirlik hissi ile uyanir
(3). Gligsuzlik ilerledikce, gligsuzliikle orantili
olarak kaslarin uyarilabilirligi azalir ve derin ten-
don refleksleri hipoaktif hale gelir (3, 6). Ozellik-
le agir egzersiz sonrasi uykudan uyanma done-
minde atak gorulme olasiligr ylksektir. Ataklar
genellikle birkag saatle sinirhdir. Nadiren birkag
gline kadar da uzayabilir. Atak sonlaninca kas
glicli normale doner (3, 6). Ancak sik yineleyen
ataklar sonrasinda kalici gligsiizliik te gortle-
bilir (10). Hastalik ilerledikce atak sikliginda ve
siddetinde artis ortaya c¢ikabilir (7). Alkol alimi,
fiziksel ve emosyonel stres, soduk hava, kar-
bonhidratli ve tuzlu gida alimi, subkutan insu-
lin enjeksiyonu, enfeksiyonlar, travma, cerrahi
girisim ataklarin tetiklenmesine sebep olabilir
(7,10, 11). HPP ataklari genellikle geceleri veya
sabaha karsi gozlenir. Bunun sebebi, potasyu-
mun ditrnal ritim gostermesi ve geceleri kas
dokusuna potasyum girisinin daha yogun ol-
masidir (3). Bizim olgumuzda da ataklar siklikla
geceleri ortaya ¢ikiyordu.

HPP'de tedaviye baslamadan once hipokalemi
tanisi klinik ve laboratuvar bulgulariyla dogru-
lanmalidir. Akut epizotlarda 60-120 mEq KCL
oral yoldan uygulanir. 15-20 dakikada kas gucu
yerine gelmelidir. Eger iyilesme goriilmez ise 60
mEq daha verilmelidir (1, 3). Asint K™ uygula-
malari tedavi sonrasi K" hiicre disina cikmasiyla
hiperpotasemiye neden olabilir (3). Bu agidan
dikkatli olunmalidir. Hipokalemik epizotlari 6n-
lemek icin K™ tutucu didretikler, diisiik karbon-
hidrath diyet ve karbonik anhidraz inhibitorleri
verilebilir (3, 10).

Bizim olgumuzda aile dykust olmadigi ve se-
konder bir neden saptanmadigi icin HPP'nin
daha nadir gortlen bir tipi olan sporadik formu
disinlldi. Genetik incelemesi planlandi. Kla-
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sik olarak otozomal dominant gecisli bu hasta-
hdin nadir olarak sporadik de olabilecegi akilda
tutulmahdir.
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