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YAZARLAR Hipokalemik periyodik paralizi, periyodik kas giigsiizliigii veya paralizi ataklar ile karakterize konjenital bir
Gokmen Ozceylan hastaliktir. Ataklar, giinde veya yilda bir olup birkag saat veya birkag giin siirebilir. Atak sirasinda serumdaki potasyum
(Corresponding Author) seviyesi diigiiktiir. Ama ataklar arasinda serum potasyum seviyesi normaldir. Viicutta potasyum eksikligi yoktur. Bu olgu

sunumunda, ilk ailesel hipokalemik periyodik paralizi atagini, egzersiz sonrasi gegiren ve soyagact taramasinda babasi,
dedesi ve amcasinda benzer yakinmalar saptanan, 16 yasinda bir olgu, klinik ve laboratuvar ozellikleri ile sunulmustur

Anahtar kelimeler: hipokalemik periyodik paralizi, konjenital, aile aragtirmasi

Familial Hypokalemic Periodic Paralysis - Case Report

ABSTRACT

Dilek Toprak Hypokalemic periodic paralysis is a congenital disorder which is characterized by intermittent episodes of muscle

weakness or paralysis. The attacks can occur everyday or once a year, may last for a few hours or for several days. Serum
potassium level is low during the attack. But serum potassium levels are normal between two attacks. There is no potassium
deficiency in the whole body. In this report, a 16 years old boy, whose grandfather, father and uncle had the same semptoms,
and had his first attack of familial hypokalemic periodic paralysis following a grand exercise were presented according to
the clinical and laboratory features.
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Giris

Hipokalemik periyodik paralizi (HPP), periyodik
paralizilerin en sik goriilen formu olup kaslarda
epizodik giigsiizliik ile karakterize bir hastaliktir.
Sporadik olarak da ortaya cikabilir. Atak doneminde
serum potasyum diizeyi diisiiktiir ve potasyum kandan
kas hiicrelerine geger. Ataklar arasinda ise, hem serum
potasyum diizeyi hem de hastanin ndérolojik muayenesi
tamamen normaldir (1,2). Bu olgu sunumunda
otozomal dominant kalitimla gecis gosteren ailesel
hipokalemik periyodik paralizili (AHPP) bir hasta

sunulmustur.
Olgu

On alt1 yasinda erkek hasta acil servise ayak ve
ellerde kasilma, gligslizlik ve mide bulantist
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Sekil 1. Hastanin acil serviste ¢ekilen EKG’si

Hastaya acil serviste yapilan ilk miidahale
sonrasinda dahiliye ve néroloji konsiiltasyonu istendi.
Olgu paralizi donemindeki potasyum disikligu
sebebinin arastirilmasi ve tedavisi ic¢in dahiliye
servisine yatirildi. Ozgecmisinde prenatal, natal ve
postnatal 6ykiisii normal olan hasta, 4 ay 6nce uzun yol
ylirliylisii sonrasi ayaklarinda 10 dakikay1 gegmeyen
kasilma sikayeti oldugunu ancak gecince hastaneye
basvurmadigini belirtti. Hastanin bunun disinda
herhangi bir hastalik gecirmedigi ve herhangi bir ilag

kullanmadig: belirlendi.

sikayetiyle bagvurdu. Olgunun gelis dykiisiinde okulda
futbol oynarken aniden ellerde baglayan sonra
ayaklara ve boyuna uzanan kasilmalar1 mevcuttu.
Okuldan 112 ile hastane acil servisine getirilen
hastanin acil serviste yapilan ilk muayenesinde vital
bulgular1 stabildi. Ellerde ve ayaklarda kasilmasi
mevcuttu ve derin tendon refleksleri alinamiyordu.
Olgunun  hemogrami normaldi. Biyokimyasal
degerlerinde potasyum 1.8 mmol/lt (3,5-5,5) ve
kreatin kinaz 383 IU/L (26-192) idi. Bunun disinda
kalan biyokimyasal parametreler ve tam idrar tahlili
normal sinirlardaydi. Cekilen ilk elektrokardiografi
(EKG)’sinde siniis bradiaritmisi ve patolojik U dalgasi

mevcuttu (Sekil 1).
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Hastanin soygecmisi sorgulandiinda ise anne
baba akraba evliligi yoktu. Aile dykiisiinde, dedesinde
(74 yas), amcasinda (58 yas) ve babasinda (54 yas) da
benzer sikayetler oldugu, ozellikle efor veya spor
sonrasinda ataklar seklinde buna benzer saglik
sorunlar1 yasadiklar: tespit edildi. Ancak bu ataklari
gecici  olarak  yasadiklar1  i¢in  hastaneye
basvurmadiklar1 ve tani almadiklar1 tespit edildi.
Ailede yapilmas: diisiiniilen genetik ¢aligmay1 dede,
baba ve amca kabul etmedi. Oykii ve klinik seyire

dayanarak AHPP olma olasilig1 lisliniildii (Sekil 2).
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Dahiliye yatisindaki  ilk  fizik
muayenesinde ates 36,2C, nabiz 54/dk, kan basinci
100/60 22/dk  idi. Genel

goriinlimiinde biling agik, koopere ve oryantasyonu

Sekil 2. Aile soyagact

servisine

mmHg, solunum
tam, hareketler ise pasifti. Hastanin yapilan ilk
muayenesinde norolojik sistem disinda diger sistem
muayenelerinde anlamli bir patolojiye rastlanmadi.
Norolojik muayenede boyun fleksiyonu normal (6/6)
iken; dort ekstremitede gii¢ kaybi (2/6), proksimal kas
gruplarinda ise hafif (5/6) kayip saptandi. Derin
tendon refleksleri iist ekstremitede ve alt ekstremitede
almamadi.

Alinan laboratuvar bulgularinda ise hemogram
normal, biyokimyasal belirteclerden iire, kreatinin,
SGOT, SGPT normal smirlardaydi. Tam idrar
Elektrolit
degerleri ise potasyum (K): 1,9 mmol/lt (3,5-5,5)

tetkikinde anormal bir sonu¢ yoktu.

degeri ile anlamli derecede diisiikk bulundu. Sodyum
(Na): 142 mmol/lt (135-145), Klor (CI): 104 mmol/It
(95-107) idi. Kreatin kinaz (CK): 310 IU/L(26-192)
tliml1 yiiksek idi. Diger laboratuvar sonuglart normal
sinirlardaydi. Hastanin 24 saatlik K atilimi 49,6
mmol/It ile normal sinirlardaydi. Kan gazlari, tiroid
fonksiyon testleri, aldosteron, renin ve kortizon
diizeyleri normaldi. Batin ve tiroid ultrasonunda
anlamli patolojiye rastlanmadi. Hastanin g¢ekilen
EKG’sinde patolojik U dalgasi mevcuttu ve hastada
siniis bradikardisi tespit edildi.

Hastaya akut donemde 60 mEq/giin potasyum
kloriir (KCL) infiizyon tedavisi diizenlendi. Hastaya
uygun diyet tedavisi planlandi. Yatisinin ikinci
gliniinin sonunda paralizi geriledi. Hastanin K
seviyesi normale dondii (K: 3,8 mmol/lt). Hastaya
proflaktik tedavi olarak asetozolamid (500 mg/giin)
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baslanarak bir hafta sonra kontrol oOnerilip taburcu
edildi. Bir hafta sonra poliklinige bagvuran olgunun
herhangi bir sikayeti olmadig1 saptandi. Serum K
Proflaktik
sonlandirildi. Yiiksek karbonhidratli diyetten ve agir

degeri normal smirlardaydi. tedavi
egzersizden kaginmasi Onerildi. Genetik analiz igin

genetik poliklinigine yonlendirildi.

Tartisma

HPP, iskelet T-tiibillerindeki
dihidropiridin - duyarli L- tipi kalsiyum kanallarinin -
1 subuniti (CACNAL1S) kodlayan gendeki mutasyona

bagli otozomal dominant kalitimla gegen bir iyon

kasmin

kanal hastaligidir. Kalsiyum kanallarindaki kas
eksitasyon kontraksiyon baglantisinda O6nemli rol
oynadigt diisiiniilen bu gen, birinci kromozomunun
uzun kolu tizerinde 31 ve 32. lokusda bulunmaktadir
(1931-32) (3,4). L-tipi Ca++ kanallarindaki fonksiyon
bozuklugunun HPP’ de giigsiizliigli nasil baslattig:
Fakat

hipokalemiden dolay1 eksite kas liflerinde membran

halen tam  olarak  bilinmemektedir.

¢ikmakta,
Ca2+

azaltildig1 ve voltaj kontrollerine direkt etki yaptigi

bilinmektedir (5).

%18-20'si AHPP‘li

ailelerde epilepsi, migren yani sira progresif muskiiler

depolarizasyonu ortaya sodyum

kanallarinin ~ kapatilmasiyla saliniminin

Olgularin sporadiktir.
distrofi goriilme siklig1 fazladir. AHPP yaklasik
1/100.000 Erkeklerde
kadinlardan 3-4 kez daha fazla goriiliir ve semptomlar
daha ciddidir  (5-7).
bakildiginda da vakalarin erkek bireylerde ortaya

oraninda  goriilmektedir.

Olgumuzun soyagacina

ciktigr gozlenmektedir. Olgunun baba tarafinda
genetik yiik oldugu dikkat ¢ekmektedir.

Klinigin ana bulgusu olan giigsiizliik ozellikle,
omuz ve kalca kaslarinda belirgin olup genellikle
simetriktir. Bazen sadece bir kol ve bacagin etkilendigi
veya asimetrik tutulum da gortilebilir. Goz kaslari,
solunum ve faringeal kaslar nadiren etkilenebilir.
siklikla
uyaniklik déneminde ortaya ¢ikar (2,6,7) Olgumuzda

Gligsiizliik  epizodlarla  karakterizedir,
ise baslangic olarak alt ekstremitelerde simetrik
baslayan ve yukariya dogru yayilan ve omuz

bolgesinde sabitlenen ve en fazla belirtilen bolgede
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hissedilen kasilmalar ortaya ¢ikmistir.

Ataklar, birkag¢ saat devam edebilecegi gibi birkag
gilinde siirebilir. Ataklar baslangicta seyrek olmasina
karsin, birkag ay veya yil sonra sikligi artabilir.
Ekzersizden sonraki istirahat periyodu, tuzlu ve asiri
karbonhidratl

enjeksiyonu,

yiyecekler,  subkutan insiilin
alkol,

minerelokortikoidler, nadiren de oOzellikle, viral

stres, heyecan, soguk,
enfenksiyonlar basta olmak tizere enfenksiyonlar atagi
tetiklemektedir. Genellikle adolesan ¢agda baglamakla
beraber 10 yasindan o©nce de baslayan olgular
(7.8).

bakildiginda bir yil 6nce, bir sefer buna benzer kisa

bildirilmistir Olgumuzda da ataklara
siireli bir kasilma gecirdigi ve yaklasik 10 dakika
siirdiigii tarifleniyordu. Ancak zamanla bu ataklarin
siklig1 ve siiresinin artmasi nedeniyle hasta acil servise
basvurmustur. Olgunun gdzlenen atag: yaklasik 4 saat
sirdi ve bu atagi okulda yaptig1 spor sonrasi
yorgunluk sirasinda basladig tespit edildi. Olgunun
semptomlar: silik de olsa, ilk buna benzer atagi 15
yaslarinda gecirdigi tespit edildi.

HPP’de atak sonrasi giligsiizlik tam olarak
diizelmekle birlikte ¢ok sayida yinelenen ataklar
sonrast kalic1 gligsiizliik de goriilebilir; nadiren goz
kapaklarinda miyotoni goriilebilir (8,9). Olgumuzda
ise atak sonrasi kas giicsiizliigii diizeldi. Norolojik
muayenesi normaldi.

Atak sonrasinda kontrole ¢agrilan hastada
herhangi bir kas gii¢siizliigii veya ndrolojik muayene
kusuru gézlenmedi.

HPP'de ataktan Once idrarda potasyum atilimi
diismektedir. Giigslizliik baslarken potasyum iskelet
kasina gecer ve serum K miktar1 azalir (10).
Olgumuzda ise hastanin atak sonrasinda 24 saatlik
idrarda K diizeyi bakilmis ve herhangi bir kayip
gbzlenmemistir.

Hipokalemide @EKG’de U dalgalari, ST
depresyonu, QT uzamasi ve T dalgasinda diizlesme,
sino-atrial bloklar ve aritmiler saptanabilir (11-14).
cekilen EKG’sinde

Olgumuzda atak sirasinda

patolojik U dalgast go6zlendi. Olgunun siniis
bradikardisi mevcuttu. Hastanin K replasmani sonrasi
EKG’deki degisiklikler diizeldi.

Ayirict tanida tirotokikoz, hiperaldosteronizm,
distal renal tubuler asidoz ve buna bagl periyodik
paraliziler, ila¢ kullanim Oykiisiine bagli hipokalemi
disiiniildi. Olguda kan gaz1 bakilarak asidoz
olmamasiyla, idrar ph’sinin normal olmasiyla distal
tubuler renal asidoz disland1. Tiroid fonksiyon testleri
ve tiroid ultrasonu ile tirotoksikozis tanisindan
uzaklasildi. Hastanin ila¢ kullanma ve gastrointestinal
sistem kayip Oykiisiiniin olmamasi ile bu olasiliklar da
dislandi. Hastanin kortizon diizeyi, aldosteron ve renin
diizeyleri normal geldi. Hastanin bir hafta sonra
kontrolde yapilan batin ultrasonu normaldi. Norolojik
muayenesi ve serum K diizeyi normal geldi.

Tedavide atak doneminde 90 mEq/L/giin'iin
iizerinde olmamak sartiyla KCI inflizyonu kullanilir.
Profilaktik tedavide, tuz kisitlamasi ve karbonhidrath
gidalardan kac¢inilmasinin yani sira, oral asetozolamid
0,5-2 gr/giin boliinmiis dozlarda wverilebilir. Bir
karbonik anhidraz inhibitdrii olan asetozolamid renal
tiibiillerde enzimi inhibe eder ve sodyum, potasyum ve
bikarbonat iyonlarmnin reabsorbsiyonunu onler. Bu
olaya bagli, su ve iyon atilimi ortaya cikar ve
metabolik asidoz gelisir. HPP'de bu metabolik asidoz
yapict
aydnlatilmayan membran stabilize edici etkilerinden

etkilerin yam1  sira, patogenezi tam
dolayt kullanilir. Tedavide asetozolamidin etkisini
artirmak i¢in tedaviye flurohidrokortizon (0,5 g/giin;
boliinmiis dozlarda) eklenebilir (5,15).
olarak AHPP acil

hastaliklardan birisidir. Ozellikle ¢ocukluk ve geng

Sonug noromuskiiler
adelosanlarda akut olarak ortaya ¢ikan, kol ve
bacaklarda
olgularda aile dykiisii mutlaka sorgulanmali ve ikincil
AHPP akilda
tutulmalidir. Olgumuz bu ender hastaliga dikkat

gligsiizlik yakinmasi ile bagvuran

nedenler  dislandiginda tanisi

cekmek amaciyla sunulmustur.
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