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Onbir aylik bir infantta hipoksantin tasi: Olgu sunumu

Hypoxanthine urolithiasis in an 11-month-old child: A case report of

A. Midhat Elmaci?, Fatih Akin?

OzZET

Herediter ksantinuri, dogustan ksantin dehidrogenaz en-
zim eksikliginin neden oldugu, nadir goérilen, otozomal
resesif gegisli, purin metabolizma bozuklugudur. Yakla-
sik 6 aydir huzursuzluk, idrar renginde koyulasma ve tas
dislrme sikayeti ile getirilen 11 aylik erkek hastanin se-
rum ve idrar rik asit diizeyleri normalden diigiikti. Uriner
ultrasonografisi normal olan hastanin tas analiz sonucu,
hipoksantin tasi olarak rapor edildi. Herediter ksantin(ri,
cocukluk ¢cagi boébrek tasi hastaliginin nadir bir sebebi ol-
dudu icin bu vaka sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Hipoksantiniri; Urolitiazis; infant

GIRIS

Herediter ksantinuri, nadir gérulen plrin metaboliz-
ma bozuklugudur ve otozomal resesif kalitilir. Pu-
rin metabolizmasinin son basamagindaki ksantini
urik aside donustiren ksantin dehidrogenaz enzim
eksikligi sonucu, hipoksantin ve ksantinin idrarla
atimi artmaktadir. Serum ve idrar Urik asit mikta-
ri belirgin azalmistir. Ksantin, urik aside goére daha
az ¢dzunarluge sahiptir ve bdbrekte birikimi sonucu
Uriner sistem taslari meydana gelir. Ksantin taslari,
infantil dénem de dahil her yasta gorulebilir [1]. Bu
hastalik oldukga nadir gorilmekle birlikte insidansi
1:6,000 ile 1:69,000 arasinda degismektedir [2].

Herediter ksantinUrinin iki tip eksikligi bilinmek-
tedir. Tip I'de ksantin dehidrogenaz enzim eksikligi,
tip I'de ise hem ksantin dehidrogenaz hem de al-
dehid oksidaz eksikligi mevcuttur. Klinik olarak ayni
tablo ile seyreden bu iki tipin ayiriminda alloparinol
yukleme testi yapilabilir. AllopUrinol, aldehid oksidaz
enzimi ile metabolize edilerek oksipurinole dénusdr.
Tip I'de kanda oksiptrinol saptanirken tip 1I'de ise
metabolize edilemedidi i¢in saptanamaz. Herediter
ksantindrinin bu iki tipi disinda tanimlanan diger bir

ABSTRACT

Hereditary xanthinuria is a novel autosomal recessive dis-
order of purine metabolism resulting from the deficiency
of xanthine dehydrogenase. An 11-month-old boy admit-
ted with the complaints of irritability for 6 months, darken-
ing of the urine and spontaneous passage of stone. Both
serum and urine levels of uric acid were below normal.
Urinary ultrasonography was normal. Stone analysis
revealed that it was a hypoxanthine stone. The case is
reported because hereditary xanthinuria is a rare cause
of childhood urolithiasis. J Clin Exp Invest 2014; 5 (1):
128-130
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klinik antite, ksantin dehidrogenaz, aldehid oksidaz
ve sllfid oksidaz enzim eksikligidir. Molibden ko-
faktoruin konjenital eksikligi nedeni ile olusan bu tip
hastalarda, yenidogan déneminde baslayan nébet,
ciddi norolojik bulgular ve dismorfik 6zellikler goru-
lebilir [2,3].

Bu makalede, tas dustrme sikayeti ile bagvu-
ran ve hipoksantindri teshisi konulan 11 aylik bir in-
fant, nadir gérulen bir vaka oldugu i¢in sunulmusgtur.

OLGU SUNUMU

Onbir aylik erkek hasta tas distirme sikayeti ile ge-
tirildi. Yaklasik 6 aydir huzursuzlugunun ve ara ara
da idrar renginde koyulasma oldugu ogrenildi. Fizik
muayenede; boyu 77 cm (50-75 persentil), agirhigi
9,5 kg (25-50 persentil), kan basinci 75/40 mmHg
ve sistemik muayene normaldi. Prenatal takibi nor-
mal olan hasta, miadinda, 3100 gr olarak dogmustu,
postnatal 6ykisinde o6zellik yoktu. Soygecmisde;
anne ile baba Il. derece akraba ve aile dykisinde
I. ve Il. derece akrabalarinda nefrolitiazis mevcuttu.
Laboratuar degerlendirmede serum (ure, kreatinin,
Na, K, Ca, P, Mg ve kan gazi normal, urik asit diizeyi
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0.45 mg/dL (N=3.6-7.7 mg/dL) idi. idrar sedimentin-
de ksantin kristalleri gézlendi (Resim 1).
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Resim 1. (X40) Idrar sedimentinde hipoksantin kristalleri

Hastanin idrar Urik asit atilimi normalden du-
stk (<0.5 mg/dl), kalsiyum atihmi ise normaldi.
Uriner ultrasonografide tas saptanmadi. Bezinden
elde edilen tas yaklasik 5 mm boyutundaydi, X-Isini
kirinimi yontemi ile analiz edildiginde hipoksantin
(C,H,ON,) tasi olarak rapor edildi. Hastaya purin-
den kisith diyet ve sivi aliminin artiriimasi tavsiye
edildi, 7 aylik takibinde tas tekrari gdézlenmedi.

TARTISMA

Ksantinuri ilk kez 1954 yilinda Dent ve Philpot ta-
rafindan tanimlanmig, 1976 yilina kadar sadece 60
vaka bildirilmistir. Buglne kadar dinya genelinde
100’den fazla ksantinlri vakasi rapor edilmistir [4].
Bildirilen vakalarin gogu Ortadogu ve Akdeniz orijinli
olup diinyanin diger bélgelerinde nadir gorulmekte-
dir [5].

Ksantinuri, nadir gorilen ve bdbrek tasina
neden olabilen purin metabolizma bozuklugudur.
Ksantin taglari primer olarak ksantin dehidrogenaz
enzim eksikligine veya sekonder olarak bu enzimi
inhibe eden allopurinol tedavisine bagh olarak mey-
dana gelir. Herediter ksantinlride enzim eksikligi,
hipoksantin ve ksantinin Urik aside indirgenmesin-
de yetersizlikle sonuglanir [1,3]. Hastalik otozomal
resesif gecis gosterir, hastamizin ebeveynleri akra-
baydi ve I. ve Il. derece akrabalarinda da tas oyku-
sU mevcuttu.

Tip I ve tip Il ksantinGrinin her ikisi de asemp-
tomatik seyredebilecegi gibi hastalarin 1/3’Gnde
nefrolitiazis gelisebilir. Uriner sistem tasi esas olarak

idrar oksipurin duzeyi artmis vakalarin %30-40’inda
meydana gelir [4]. Bobrek tasi hayatin herhangi bir
doéneminde gortlebilir. Yenidogan déneminde bas-
layan kristallri, kilo aiminda yetersizlik, irritabilite
bu hastaligin baslangic semptomlari olabilir [6].
Hematlri, Uriner sistem enfeksiyonu, renal kolik
gibi tasa bagh bulgular gorilebilir. Ozellikle idrarda
turuncu-kahverengi c¢okeltiler goruldiginde ksan-
tin tasindan stphelenilmelidir [1]. Hastamizda da
huzursuzluk ve idrar renginde koyulasma sikayeti
mevcuttu. Kristal nefropatisine bagh akut bdbrek
yetmezligi nadir goérilen bir komplikasyondur. Ser-
daroglu ve ark., klasik ksantiniri tanisi koyduklari
bir infantta anurik bobrek yetmezIigi bildirmislerdir
[6]. Bazi vakalarda ksantinin kas dokusunda birikimi
sonucu miyopati bulgulari gorulebilir [4].

Herediter ksantinlride plazma ve idrar Urik asit
dizeyleri belirgin dusuktir. Serum urik asit dizeyi
genellikle 2 mg/dL’den daha duguk seviyededir [4].
Hastamizin da kan ve idrar Urik asit duzeyleri ol-
dukga dusuktl. Ksantin tagi radyolusent oldudu igin
direk grafilerde goérilmez. Genetik galismanin tani-
daki yeri, sonuclarin heterojen olmasi ve az sayida
vakada tanimlandidi icin kisithidir. Kesin tani igin
karaciger veya intestinal dokuda enzim aktivitesinin
Olgumu gerekir ancak invaziv bir yontem oldugu igin
genellikle kullaniimaz [3]. Tag analizinin uygun yon-
temle yapilmasi tanida degerlidir. Analizin X-Isini ki-
rinimi yontemi ile yapilmasi, kimyasal analize gore
daha dogru sonuclar vermektedir [7]. Hastamizin
tas analizi X-Igint kirnimi yéntemi ile yapilmis ve
hipoksantin tasi olarak rapor edilmistir.

Herediter ksantinirinin spesifik bir tedavisi
yoktur. Sivi aliminin artiriimasi ve purinden kisitli
diyet uygulanir. Ozellikle dikkat edilmesi gereken
nokta, gece boyunca idrarin dilie edilmesinin sag-
lanmasidir [1,3]. Ksantinin asidik ve alkali idrarda
¢OzUunurligu genellikle degismez. Bu yuzden idrar
alkalinizasyon tedavisi 6nerilmemektedir [4]. Hasta-
miza purinden kisith diyet ve sivi aliminin artirilmasi
tavsiye edildi.

Sonug olarak, ksantiniri cocukluk ¢cagi bébrek
tasi hastaliginin nadir bir sebebidir. Tag hastaliginin
laboratuar arastirmasinda serum ve idrarda Urik asit
diizeyi normalden disuk oldugunda ksantintriden
stiphe etmek gerekir. Ayrica idrar sedimentindeki ti-
pik kristaller taniy1 dogrulamada yardimcidir.
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