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Ekstremal az kiitls ils dogulan usaqlarda boyrak yetkinsizliyi, su-duz miibadilasinin qey-

ri-stabilliyi Bartter sindromunun erkon diaqnostikasinda catinliklor yaradir. Halbuki diagnoz

qoyulduqdan sonra su-duz miibadilasinin korreksiyasi, prostaqlandin inhibitorlariin vo ka-

lium qoruyucu diuretiklarin tayini movcud olan patologiyani ugurla idars etmoays vo yarana

bilocak fasadlardan qagcmaga imkan verir. Hazirki maqals nadir tasadiif edon va eyni zamanda

hayat1 tohliikd yaradan, metabolik alkaloz, hipokalemiya, hiperkalsuriya, nefrokalsinoz, poli-

uriya vo dehidratasiya ilo saciyyoalonan Barrter xastoliyina siibho olan ekstremal az kiitls ilo

dogulan bir xastd barasindo malumat verilir.

Agar sozlar: neonatal Bartter sindromu, tubulopatiya, hipokalemiya, hipoxloremiya, metabolik

alkaloz, indometasin.

Giris. Ante/Neonatal Bartter sindromu
(BS) Henle ilgoyinin galxan qolunda NaCl
reabsorbsiyasinda istirak edon ziilallar1 ko-
dlagdiran gen mutasiyasi naoticosindo duz it-
kisi ilo miisayat olunan agir tubulopatiyadir.
Antenatal BS ilo yanasi klassik BS movcud-
dur. Antenatal Barter sindromu bazi hallarda
doliin poliuriyasi, natico etibar1 ilo ¢oxsulu-
luq, vaxtindan ovvol dogumla ilo saciyyslonir.
Dogusdan sonra poliuriya hayat1 tohliikosi
olan dehidrasiyaya sobab ola bilor [1]. Xosto-
lik hipokalemiya, hipoxloremiya, metabolik
alkaloz, jukstaglomerular aparatin hiperpla-
ziyasi, hiperrenemiya, ikincili hiperaldoste-
ronizm vo normal gan tozyiqi ilo sociyyalonir.
Xostolordo miisahido olunan hiperkalsiemiya
sonradan nefrokalsinozla fosadlasa bilor [2].
Tipik biokimyavi dayisikliklor mévcud olan
dehidratasiya vo infeksion prosesin slamatlori
ilo maskalana bildiyindon yiiksok siibho in-
deksi olmalidir. Xostoliyin antenatal dia-
gnostikast hamileliyin diizglin idaro edilms-
si vo yenidogulanin miivafiq miiayino vo
miialicosinin vaxtinda toskil edilmasi noqteyi
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nazarindon boyiik ohomiyyat kasb edir. Amni-
otik mayenin biokimyovi analizi diagnoz {i¢iin
faydali olsa da, Bartter sindromunda amniotik
mayenin miiayinasi ziddiyyatli naticolor ver-
migdir [3]. Buna goro do Bartter sindromunun
prenatal diaqnostikas1 miirokkob olaraq qalir.
Ekstremal az kiitloli yenidogulanlarda BS-nun
erkon diagnostikasinda ¢otinliklor boyroklorin
bu qrup usaqlarda yetkinsizliyi ilo olaqe-
li olan su-elektrolit balansinin pozulmasinin
miimkiinliiyti ilo alagali ola bilor [4]. Bu klinik
hadiso poliuriya vo tursu-golovi pozgunlugu
olan ekstremal az kiitloli korpalords neonatal
BS miimkiinliiylinii nozords saxlanmasinin
vacibliyini vurgulayir.

Klinik miisahids. Pasiyentimiz I
hamilolikdon dogulan usaqdir. Valideyin-
lor gohum deyillor. Ananin 31lyas1 var. 1-li
sonsuzluq olduguna goro hamilolik ekstra-
korporal mayalanma noticosindo bas verib.
Hamilsliyin 24-cii hoftasino godor hamilonin
hec bir sikayati olmayib. 24-cii hoftods diisiik
tohliikasi, dolyan1 mayenin vaxtindan ovval
axmasi bag verib. Usaqliq boynuna tikis qo-
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yulub. Lakin hamilsliyin 27-ci hoftosinda
dolyan1 mayenin axmasi bas verib vo usaq
25/03/2023-cii il tarixds keysoriyyo omali-
yyat1 vasitosi ilo xaric edilib. Dogum Kkiitlo-
si 800 gr, boyu 30 sm olub. Erkon neonatal
dovr respirator distress sindromla fosadlasib.
Miivafiq miialico todbirlori (surfaktant, ASV,
CPAP) aparilib. Usaq Ozol klinikada dogulub
vo hayatinin 11-ci giiniinde maddi voziyyatlo
olagali K. Faracova adina Elmi Tadqiqat Pedi-
atriya Institutuna kdciiriiliib. “Oksigen” klini-
kasinda olunan neyrosonoqrafiyada sag torof-
do herminal matriksa IV daracali gansizma
agkar edilib.

11-ci gilinlindo anesteziologiya vo rean-
imasiya (ARIT) sébesino daxil olarkon vozi-
yyati ¢ox agir idi. Husu soporoz, otraflarda
hipotonus, hiporefleksiya miisahido olunurdu.
Tonoffiis aktinda kdmakei qrup azalalor istirak
edirdi. Urok tonlari ritmik olub. Qarn1 yumsagq,
orqanomegqaliya geyd olunmayib. Cokisi 730
gram olub (-70 qr). Alinan qan qazlarinda res-
pirator alkaloz vo hiponatremiya, hipokalsemi-
ya agkar edilib (pH-7,58, pCO2-26,1 mmHg,
HCO3 — 26 mmol/l, BE — 2 mmol/l, K-4,8
mmol/l, Na -134,9 mmol/l, Ca — 1,07 mmol/l,
Cl — 106 mmol/l, anion gap — 9,8 mmol/l).
ARIT s6bosindo dogum kiitlosino uygun olaraq
antibakterial, infuzion terapiya hesablanib,
bilirubinin soviyyasi fototerapiya sorhoddini
keg¢diyi iiclin 3 giin arzindo fototerapiya alib
vo hoyatinin 13-cii giinli vaxtindan qabaq
dogulanlarin patologiya sobasino kogiiriiliib.
Usaga qulluq kiivez soraitindo aparilib. An-
tibakterial, infuzion terapiya davam etdirilib.
Orogastral zond vasitasi ilo vaxtindan avvel
dogulan usaqlar {igiin toyin edilon siini qarisiq-
la gidalandirilib. Dinamikada kiitlosini artirib.
Lakin hoayatinin 16-c1 giiniinds apnoe tutmast,
qida intolerantlig1 slamatlorini nazore alaraq
miivafiq miiayinolor aparildi. CRP-nin artmasi
(104,97 mg/l), periferik qanda leykositoz,
neytrofilez ~ vo  trobositopeniya,  qarin
boslugunun icmal rentgenoloji miiayinosindo
bagirsaq ilgoklorindo qalinlagma  klinik
olamatlorlo yanas1 xastoya sepsis va nekrotik
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enterokolit (NEK) diagnozu qoymaga osas
verdi. Kiitlosino vo postnatal yasina uygun
olaraq tam parenteral qidalanma hesablandi,
antibakterial terapiya giiclondirildi. Bu dévrde
giindoalik tursu-golovi miivazinatinda aparilan
korreksiyaya baxmayaraq metabolik alkaloz,
hipokalemiya, hipokalsemiya, hiponatremiya,
hipoxloremiya geyd eildi.
4.04.2023 pH 7.4 (7,32-7,42), pCO2
27.6 mmHg (37-50), pO2 57.7mmHg, K
3.4 mmol/l (36-44), Na 145 mmol/l (136-
146), Ca 1.61 mmol/l (1,05-1,32), Cl 120
mmol/l (98-107), HCO3 19.8mmol/L, BE -7.
21.04.2023 pH-7,51 ( 7,32-7,42), pCO2-32
mmHg (37-50), pO2- 52,2 mmHg (36-44), K
— 3 mmol/l (3,5-5,1), Na — 133 mmol/l (136-
146), Ca-1,08 mmol/l (1,05-1,32), laktat 2,2
mmol/l (0,5-1,6), BE-2,4mmol/l (-6,0-2,0),
HCO3-26,5mmol/l. 02.05.2023 (17.23) pH-
7,7 ( 7,32-7,42), pCO-31,1 mmHg (37-50),
pO2- 158,2 mmHg (36-44), K — 2,29 mmol/l
(3,5-5,1), Na — 127,6 mmol/l (136-146), Ca-
1,02 mmol/l (1,05-1,32), CI-96 mmol/l (98-
107), BE-4,3 mmol/l (-6,0-2,0), HCO3-28,2
mmol/l. 02.05.2023 (17.23) pH-7,5 ( 7,32-
7,42), pCO2-27,5 mmHg (37-50), pO2- 158,2
mmHg (36-44), K — 2,26 mmol/l (3,5-5,1),
Na—129,1 mmol/l (136-146), Ca-1,02 mmol/l
(1,05-1,32), CI-95 mmol/l, BE-4,3 mmol/l
(-6,0-2,0), HCO3-28,3mmol/l. 03.05.2023
pH-7,6 ( 7,32-7,42), pCO2-27,9 mmHg (37-
50), pO2- 164 mmHg (36-44), K — 2,1 mmol/l
(3,5-5,1), Na— 129 mmol/l (136-146), Ca-0,93
mmol/l (1,05-1,32), CI-91 mmol/l (98-107),
BE-4,7 mmol/l (-6,0-2,0), HCO3-29,1 mmol/l
04/05/2023 pH-7,51 ( 7,32-7,42),
pC0O2-32,9 mmHg (37-50), pO2- 67,2 mmHg
(36-44), K — 1,37 mmol/l (3,5-5,1), Na—121,6
mmol/1(136-146), Ca-0,86 mmol/1(1,05-1,32),
BE-3,6 mmol/l (-6,0-2,0), HCO3-27,6mmol/l.
06/05/2023 pH-7,51 ( 7,32-7,42), pCO2-32,9
mmHg (37-50), pO2- 48,4 mmHg (36-44),
K — 1,67 mmol/l (3,5-5,1), Na — 127 mmol/l
(136-146), Ca-1,01 mmol/l (1,05-1,32), BE-
3,1 mmol/l (-6,0-2,0), HCO3-27,2 mmol/l,
Cl-93 mmol/1 (98-107). 07/05/2023 pH-7,49
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( 7,32-7,42), pCO2-31 mmHg (37-50), pO2-
96,5 mmHg (36-44), K — 1,57 mmol/l (3,5-
5,1), Na — 126,6 mmol/l (136-146), Ca-1,0
mmol/l (1,05-1,32), BE-0,7 mmol/l (-6,0-2,0),
HCO3-23,9mmol/l.

Qeyd olunan doyisikliklori nozors alaraq
Barter sindromuna siibhe yarandi. Usagin
saatliq diurezino daha six nozarat aparildi vo
ohomiyyatli bir poliuriya askarlandi (10-19
ml/kg/saat). Poliuriyaya baxmayaraq arterial
tozyiq yliksok hiidudlarda izlonirdi (70/36/41,
69/42/49). Dehidratasiya voziyyatindon ¢ixar-
maq ticlin sutka orzinds bir ne¢o dofs 15 ml/
kg bolus 0,9% NaCl yeridilir va sutkaliqg maye
180 ml/kg ovazina 250 ml/kg gbturiiliirdu. Ca™
vo K*-nin miintozom korreksiyasinin aparil-
masina baxmayaraq elektrolitlorin soviyyosini
normallagdirmaq geyri miimkiin idi. Usaqda
eyni zaman hipomaqgnizemiyada miisahids ol-
unurdu (Mg<0,6 mg/dl (N-1,5-2,2)). Septiki
proses aradan qaldirildigdan sonrada diselek-
trolitemiya vo poliuriyanin davam etmosi
Neonatal Bartter barosindo diisiinmoyo sobab
oldu. Nefrokalsinozu inkar etmok ti¢iin tokrari
abdominal USM aparildi: boyroklarin lokali-
zasiyas1 normaldir. Parenximasinin exogenliyi
tobiidir. KLS genislonmoyib. KMD aydindir
(10/05/2023).

Nefrologqla (Mehtizado G.) konsul-
tasiya aparildi (11.05.2023). Klinik vo lab-
orator olamatloro goro Neonatal Barrter di-
agnozu distniildii. Tévsiyya olundu: ganda
renin, aldosteron, P, PTH, kreatinin, albumin,
sidik covherinin konsentrasiyasini, sidikdo
Ca/kreatinin nisbotinin yoxlamaq. SLCIAI
(NBS1), KCNJ1 (NBS2) genlorinin miioyyan
edilmosi liglin genetik analizin aparilmasi.
Toyinat: indometasin 0,5 mg/kg per os
baslangic doza, ehtiyac oldugda dozani 2 mg/
kg qodear artirmagq.

Aparilan hormonal milayinodo
17-OH-progesteron 32 ng/ml, ACTH - 501
pg/ml, tortizol -16,9ug/dl, aldosteron 200 pg/
ml (1-180 ng/dl), renin >1000 pg/ml (5-27 pg/
ml).

Xostaya oral indomethacin 0,5 mg/kg
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ilo baslanildi, lakin diselektrolitemiya davam
etdiyi liclin doza todricon 2 mg/kg/sutkaya cat-
dirildi. Bu dozanin 3-cii sutkasinda diurez Sml/
kg/saata diigdii. Elektrolitlorin soviyyasindo
artma miisahids olundu: K — 5,3 mmol/I (4,1-
5,3), Na — 136 mmol/l (136-146), Ca-1,2
mmol/l (1,05-1,32). Dinamikada xastonin vozi-
yyati yaxsilasir, ommasi aktivlosir, infuzion
terapiya vo antibakterial terapiya dayandirilir.
Postnatal 78-ci giintindo (10.06.2023) 1430
gr kiitlo ilo usaq saho pediatri, nevroloq,
oftalmoloq vo nefroloqun nazarati altina evo
yazilir. 2 hafto sonra aparilan kontrol miiay-
inodo usaq aktivdir, baxisa reaksiyalar1 adek-
vatdir, kiitlosi 1800 gramdir.

Miizakira. Bartter sindromu ilk dofo
1962-ci 1lds Federik Bartter torofindon normal
tozyiq fonunda yukstaglomerulyar komplek-
sin hiperplaziyasi, hiperaldosteronizm, hipo-
kalemik metabolik alkalozla miisayot olunan
bir patologiya kimi tosvir edilib [5]. Auto-
som-ressesiv yolla Otiiriilon BS-nun genetik
vo klinik olaraq 3 novii ayird olunur: neonatal
BS, klassik BS va Gitelman sindromu. Neona-
tal BS polihidroaninon, elektrolit itkisi vo agir
dehidratasiya ilo sociyyoalonon bir xostolikdir.
Neonatal BS-nun sensonevral esitma pozul-
masi vo xronik boyrak ¢atmamazIig ils biruzs
veran ayri bir genetik varianti da movcuddur.
Klassik BS usaqliq ¢aginda inkisaf longime-
si, tokrarlanan dehidratasiya olamatlori ilo
biruzo verir. Gitelman sindromu iso daha gec
zamanda hipokalsuriya vo hipomagnezemiya
ilo miisayat olunan hipokalemik metabolik al-
kalozla qarsiya ¢ixir [6].

Henle ilgoayinin yogun gqalxan qolun-
da elektrolitlorin reabsorbsiyasina cavabdeh
olan bir sira kanallar mévcuddur (Na-K-2Cl
kotransporteru, K* (ROMK) vo CI- (CIC-Kb)
kanallar1). Hor bir kanal miisyyon genomla
kodlagdirilir. Xostoliyin osasinda duran mu-
tant geno goro xostoliyin 5 alt tipi aird edil-
ir: tip I, SLCI2AI1; tip II, KCNJI1; tip III,
CLCNKB; tip IV, BSND; tipV, CASR. An-
tenatal Barter sindromu osason SLC12A1 va
ya KCNJlgenlorindo bas veron mutasiya ilo
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Na*"-K*-2CI”
va/va ya K*elaco do xlorid kanallarinin itkisi

olagolidir. kotransporterunun
vo ya funksiyasimnin pozulmasi Cl- ionlarmin
dasmmmasimin defekti ilo naticolonir. Bu qii-
sur Henle ilgayinin yogun qalxan qolunda
Na*, K, ClI" vo Ca*"ionlarinin reabsorbsi-
yasinin zoiflomosine vo yiiksok konsentrasi-
yada Na®, K*, CI" vo Ca’"ionlar1 olan ¢oxlu
miqdarda sidiyin distal borulara ¢atdirilmasi-
na sobab olur. Distal boruya c¢atdirilan Na+-
nin bir hissasi hiiceyradaxili K+ avozinds re-
absorbsiya edilir. Belaliklo, kalium itkisi bag
verir. Henle ilgayinin yogun qalxan qolunda
Na reabsorbsiyasinin pozulmasi prostaglandin
E2 (PGE2) soviyyasinin artmasina sobab olur.
Artan PGE2 xlorid naqglinin ilkin qiisurunu
giiclondirarak renin-angiotezin-aldosteron
oxunun stimulyasiyasina, hipokaliemiya (al-
dosteronizm naticasinda) va suyun reabsorb-
siyasinin pozulmasi sobabindon hipostenuri-
yaya sobob olur. ©lavo olaraq aldosteron
renal hidrogen ion sekresiyasini da artiraraq
metabolik alkalozu agirlagdira bilir. BS-nun
miialicosi maye, K olavasi vo indometasindon
ibaratdir. Indometasinin toyini PGE 2-nin asir1
sintezinin qarsisin1 alir vo xostoliyin osasin-
da duran biokimyovi pozulmalar1 korreksiya
edorok organizmin adekvat inkisafini tomin
edir [7]. Vaxtindan avval dogulma ils risklori
(mosalon, NEK) nozors alaraq indometasinin
(1.5-2.5 mg/kg/sutka) toyini xostonin hoyatin
4-6 hoftosindon baglanilir [8]. Bizim xostodo
nekrotik enterokolitin slamaotlorinin olmasini
nazars alaraq indometasinlo miialico korponin
hayatinin 42-ci gliniinds baglanildi vo qisa bir
miiddotdo poliuriya va dizelektrolitemiya ara-
dan gétiiriildii. Tiirk kolleqalarimiz Ozdomir
vo homm. torofindon 27 hoftolik hestasiya
yasinda olan, klinik vo biokimyavi alamatlora
goro Barrter sindromu diaqnozu qoyulmus vo
artiq nefrokalsinoz inkisaf etmis bir korpayo
hayatinin 43-cii giiniinde indometasinls basla-
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nan miialico klinik-labarator yaxsilasma ilo

yanasi nefrokalsinozun keg¢mosino sobab
olmusdur [9].
Odobiyyat monbolorindo  miialico

miiddoti ilo baglh doqiq bir tdvsiys yoxdur,
lakin arasdirmalarin birinds indometasinin 12
yasa kimi istifade edildiyi bildirilir. Miialica
miiddotindon sonra spontan sagalma hallari
barasindo do molumat movcuddir [10].

Kornerup vo hamm. BS-da normal ka-
lium balansinin saxlanmasi moqsadi ilo in-
dometasinlo uzunmiiddotli miialiconin qey-
ri-effektiv olmas1 barasindo fikir soylomislor
[11]. Konomi vo homm. iso indometasin ter-
apiyasi zamani Bartter sindromunda beyindo
psevdo sisin inkisaf etmosi barosundo molumat
veriblor [12].

Son illor adobiyyatda tranzitor antenatal
BS barssindo molumatlara rast golmak olar.
Agir ve erkon tozahiir edon polihidroamnioz,
poliuruya vo metabolik alkaloz, hipokalemi-
ya olmasina baxmayaraq geyri-steroid iltithab
oleyhino dorman preparatlar1 toyin etmadon
I-ci ayin sonu usaqda su-duz miibadilosinin
todricon borpa olunmasi bas vermisdi. Xostoli-
yin bu formasi yeni mutasiya naticasindo bas
vermisdi (x-linked melanoma-associated anti-
gen D2 (MAGED2)) [13, 14].

Beloliklo,
nion, klinik olaraq poliuriya, dehidratasi-

anamnezdo  polihidroam-
ya olamatlori, laborator miiayinolordo isa
metabolik alkaloz, hipokalemiya neonatal
Bartter sindromuna siibho yaradir. Diagno-
zun doqiqlosdirilmasi vo miivafiq simptoma-
tik, patogenetik miialiconin toyini {igiin daha
inco aragdirmalar apararaq xastoliklo olageli
agirlagmalarin  qarsisini almaq ve xostonin
hayatini xilas etmok miimkiindjir.

Etik bayanat. Toqdim olunan klinik
miisahidonin ¢ap edilmasi (o climlodon biitiin
molumatlar vo gokill) barssindo pasientin
valideyinlorindon yazili siirotdo raziliq alinib.
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(miialicodan avval). (mualicadan sonra).

84



Journal of Azerbaijan Perinatology and Pediatrics (Scientific-practical journal) /2023 / Vol 9/ Ne2

PE3IOME
Kiaunnyeckoe Had/1101eHHe HOBOPOKIEHHOT0 ¢ NTOJ03peHHeM Ha cuHApoM baptrepa.
IManaxoBa H.®.'2, TloayxoBa A.A."%, TamkueBa A.C.2, AquioBa A.N."%, IlupueBa A.3.!
Azepbatioxcancrui Meouyunckuil Ynugepcumem’
Hayuno-uccrneoosamenvcxuii Hucmumym Ileduampuu um. K. @apadicesoir’.

Kniouesvie cnosa: wHeoHatanbHbll bapTrep cuHmpom, TyOyJjomaTHs, THUHOKATUEMHUS,
TUIIOXJIOPEMUS, METaOOINYECKHH aKaio3, HHAOMETAIUH.

VY nereil, poaUBIINXCS C HKCTPEMATILHO HU3KOH Maccoil Tena, He3peaoCTh MOYeK C POXKICHUS,
MOYEK M HECTaOMJIBHOCTh BOJIHO-COJIEBOIO OOMEHa CO3Jar0T TPYJHOCTH B PaHHEH IHarHOCTUKE
curapoma baprrepa. OqHako mocne ycTaHOBIEHHs AMAarHO3a KOPPEKLUs BOAHO-COJIEBOTO OOMEHa,
Ha3HA4YE€HUE MHTHOMTOPOB MPOCTArVIAHAMHOB M KalMiicOeperaiomux IUypeTUKOB IO3BOJISIOT
YCIIEIIHO YIPAaBIATh MaTOJOTHEeW W M30eraTb BO3MOMKHBIX OCJIOKHEHUH. B HacTosmiel crarbe
co001IaeTcsi 0 HOBOPOXKIEHHOM C HKCTPEMaIbHO HU3KOM Maccoil Tesa npy pokKIASHUH C TIO03pEHUEM
Ha cuHapoM bapTrepa, peakoro M OMAcCHOrO Ui JKU3HU COCTOSIHMSA, XapaKTepU3YIOIIErocs
MeTa0OMMYECKUM  aJKajlio30M, THUIOKAJUeMHeH, TUIEpKalbluypuel, HeQpOKaIbIITHO30M,

NoJInypHel 1 06€3BOKHBAHUEM.

SUMMARY
Clinical observation of a newborn with suspected Bartter’s disease
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Azerbaijan Medical University’
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Early diagnosis of Bartter syndrome in an extremely low birth weight baby is a clinical chal-
lenge because of the inherent renal immaturity and the instability of fluid-electrolyte balance. How-
ever, once a diagnosis is made, the disorder is known to respond well to fluid and electrolyte man-
agement, prostaglandin inhibitors, and potassium-sparing diuretics allow successfully manage the
existing pathology and avoid possible complications. Herein, we report a case of suspected neonatal
Bartter syndrome, a rare and life-threatening condition characterized by metabolic alkalosis, hypoka-

lemia, hypercalciuria, nephrocalcinosis, polyuria, and dehydration.in a very premature ELBW infant.
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