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Hipokalsemi ile Bagvuran
Otoimmiin Poliglanduler Sendrom (OPS)
Tip 1 Olgusu

A Case of Autoimmun Polyglandular Syndrome
(APS) Type 1 Applied to Hypocalcemia

OZET Otoimmiin poliglanduler sendrom (OPS) tip 1 tanis1 kronik mukokutanéz kandidiyazis,
hipoparatiroidizm ve adrenal yetersizlik tigliisiinden ikisinin varligi ile konulur. OPS tip 1 ¢ok nadir
bir otoimmun bozukluktur. ik olarak 1929 yilinda hipoparatiroidi ve kronik mukokutanoz
kandidiazis arasindaki iliski tanimlanmistir. Klinigimize hipokalsemi ile bagvuran 17 yasindaki geng
kiz hastada PTH 5.4 pg/ml (normal aralik 12-72 pg/ml) bulunmas iizerine hipoparatiroidi tanisi
konuldu. Dil ve agiz mukazasinda mukokutanoz kandidiyazis ve tirnaklarda ektodermal distrofik
degisiklikler gozlenmesi tizerine OPS tip 1 diisiiniilerek primer adrenal yetersizlik arastirildi. ACTH
>1250 pg/ml ve kortizol diizeyi sabah 08:00’de 6.56 pg/dl saptand1. Synacthen testine kortizol yaniti
alinamadi. Otoimmiin hipoparatiroidizm OPS 1’in baslangi¢ bulgusu olabilir. Bu nedenle erken
yaslarda hipokalsemi ile bagvuran olgularda OPS tip 1 diisiiniilmeli ve diger otoimmiin hastalik-
larla birlikteligi aragtirilmalidir.

Anahtar Kelimeler: Hipokalsemi; otoimmun poliglandular sendrom

ABSTRACT Diagnosis of autoimmune polyglandular syndrome type 1 (APS 1) is defined by at least
2 of the following 3 findings: mucocutaneous candidiasis, hypoparathyroidism, and adrenal insuf-
ficiency. APS type 1 is a very rare autoimmune disorder. The first description of the association be-
tween hypoparathyroidism and candidiasis was published in 1929. Seventeen years-old girl with
symptoms of hypocalcemia was applied to our clinic. Her serum PTH level was 5.4 pg/ml (normal
range 12-72 pg/ml). Therefore, we thought that hypoparathyroidism. The patient had mucocuta-
neous candidiasis in oral region and ectodermal dystrophia in fingernails. Primer adrenal insuffi-
ciency was investigated in this patient to clarified APS 1 syndrome. Basale ACTH level was >1250
pg/ml and cortisol level was 6.56 pg/dl at 08:00 a.m. Cortisol response to the synacthen test was not
sufficient. Autoimmune hypoparathyroidism may a first sign of APS 1, therefore, young patients
with hypocalcemia should be investigated from the point of APS 1 or related other autoimmune dis-
ease.
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toimmiin Poliglanduler Sendrom tip 1 (OPS) nadir goriilen bir sen-
drom olup, hastaliktan sorumlu gen 21. kromozomun uzun kolun-
da (21922.3) bulunan otoimmiin regiilatér (AIRE) genidir.!
Hastaligin karakteristik triadi; kronik mukokutandz kandidiyazis, otoim-
miin hipoparatiroidizm ve adrenal yetersizlikten olusmaktadir.?2 Tani igin
bunlardan iki tanesinin bulunmas: yeterlidir. Tip 1 OPS otozomal resesif
kalitimla gegen bir sendromdur. Prevalansi oldukga diisiiktiir. Yaklasik
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25.000 de 1 goriiliir. Finlandiya ve Iranl yahudi
toplumlarinda nispeten daha sik goriiliir. Vakala-
rin ¢ogunda sendrom ¢ocukluk ¢aginda ortaya ¢1-
kar. Kadin/erkek orani ¢esitli farklilik gostermekle
beraber (0,8/1,5) esit kabul edilir.® Hipokalsemi ne-
deni arastirilirken tespit edilen OPS 1, nadir gorii-
len bir sendrom oldugundan bu olgu sunusu ile
incelemeyi amagcladik.

IOLGU SUNUMU

On yedi yasinda geng kiz olgumuz ellerde kasilma,
uyusma ve konusma bozuklugu sikayetleri ile po-
liklinigimize bagvurdu. Hastanin fizik muayene-
sinde trousseau (+), chvostek (+), viicudunda
yaygin vitiligo saptandi (Resim 1). Kalsiyum diize-
yi 4.2 mg/dl (normal aralik 8.4-10.2 mg/dl ), albu-
min dizeyi 3.8 g/dl, fosfor diizeyi 10.4 mg/dl
(normal aralik 2.7-4.5 mg/dl) ve paratiroid hormon
diizeyi 5.4 pg/ml (normal aralik 12-72 pg/ml) ola-
rak tespit edildi. Primer hipoparatiroidi nedenleri
aragtirilan hastada oral bolgede mukokutandz kan-
didiyazis (Resim 2) ve tirnaklarda ektodermal dis-
trofik degisiklikler (Resim 3) gozlenmesi {izerine
OPS tip 1 disiiniildii. Bu nedenle Addison hastali-
g1acisindan da tetkik edilen hastanin ACTH >1250
pg/ml (normal aralik 5-46 pg/ml) ve kortizol diize-
yisabah 08:00’de 6.56 pg/dl (normal aralik 6.2-19.4
pg/dl) bulundu. OPS tipl’in diger komponentleri

RESIM 1: Otoimmun poliglanduler sendrom tip 1'li olgunun karin cildinde
yaygin vitiligo lezyonlar gértilmektedir.
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Deniz GOKALP ve ark.

RESIM 2: Otoimmun poliglanduler sendrom tip 1'li olguda oral bélgede
mukozal kandidiazis

RESIM 3: Otoimmun poliglanduler sendrom tip 1’li olgunun timaklarinda ek-
todermal distrofi izlenmektedir.

aragtirilan hastada anti intrensek faktor antikoru ve
antigliadin antikorlarn pozitif gézlendi. Endoskopi-
de 6zofagus mukozasinda yaygin candidiyazis sap-
tandi. Duodenum mukozas: atrofik olan hastadan
alinan biyopside villus atrofisi tespit edildi. Ami-
notransferaz diizeyleri yiiksek (ALT: 149 U/L,
AST:105 U/L) bulundu. Hepatit paneli (HBsAg,
Anti HCV, AntiHAV IgM) negatif, otoimmiin he-
patit paneli (ANA, AMA, ASMA) pozitif ve batin
ultrasonografisinde karaciger parankimi kaba ve
dalak boyutu biiytik (146 mm) oldugundan hastada
otoimmiin hepatit diginildi.
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I TARTISMA

Hipoparatiroidizm ile kandidiyazis arasindaki ilis-
ki ilk olarak 1929 yilinda tanimlanmis olup, 1946
yilinda adrenal yetersizlik ile iligkisi bildirilmisgtir.

» o«

Bu sendroma “Whitaker sendromu”, “poliglandu-
ler otoimmiin hastalik tip 17, “otoimmiin polien-
dokrinopati”, “ektodermal distrofi” gibi isimler de

verilmistir.?

Kronik mukokutan6z kandidiyazis tirnak ve
oral mukozay1 ve daha seyrek olarak da 6zofagusu
tutar. Genelde daha erken yaslarda (ortalama 6.5
yas) ortaya ¢ikan baslangi¢ problemidir. Otoimmiin
hipoparatiroidizm (ortalama 7.5 yas) ve Addison
hastalig: gelisimi ise daha daha ge¢ (ortalama 13
yas) ortaya ¢ikmakla beraber daha spesifiktir.? Kro-
nik mukokutanéz kandidiyazis vakalarin yaklagik
% 73-100tinde, hipoparatiroidizm % 73-90"1nda,
Addison hastalig1 da vakalarin %60-100’tinde goz-
lenir. Olgumuzda oldugu gibi klasik triadin yani s1-
ra ¢6liak hastalig1 ve otoimmun hepatit gibi diger
otoimmun hastaliklarin da eglik etmesine nadir
rastlanilmaktadir. Klasik triadin gézlendigi vakalar
bile tiim vakalarin % 57’sini olusturmaktadir.*”

Bu hastalarda klasik triada bir¢ok min6r klinik
tablo eslik etmektedir. Kadinlarda total ve parsiyel
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hipogonadizm sik goriilmesine ragmen (>%60) er-
keklerde daha seyrek goriiliir (%14). Tip 1 diabe-
tes mellitus otoimmun poliglanduler sendrom tip
2’deki kadar sik goriilmese de (%1.2-12) erken yas-
larda (< 21 yas) gelisebilir.*#” Otoimmiin hipotiroi-
di (atrofik tiroidit) az goriilmesine ragmen ¢ogu
otiroidik hastada tiroid otoantikorlar pozitif bulu-
nabilir.® Otoimmiin hepatit vakalarin yaklasik %8-
26'nda gozlenir ve hastalarin ¢ogu kronik hepatit
tablosu seklinde karsimiza ¢ikar.>”7 Otoimmiin he-
patit varlig1 6nemli mortalite ile birliktedir.® Goz-
lenen diger tablolar ise; allopesi (%29-32), vitiligo
(%8-13), pernisiyoz anemi (%11-13), kronik atro-
fik gastrit (%13-15), malabsorpsiyon (%18-22),
dental enemal hipoplazi (%77-82), keratokonjunk-
tivit (%8-41) oranlarinda olup, selliiller ve humoral
defektler, pure red cell hipoplazi, asplenizm, kole-
litiyazis ve progresif myopatinin rapor edildigi va-
kalar da vardir.?

Hipokalseminin 6nemli nedenlerinden biri
olan otoimmiin hipoparatiroidizm OPS 1’in baglan-
gi¢ bulgusu olarak karsimiza gelebilir. Bu nedenle
erken yaglarda hipokalsemi ile bagvuran olgularda
OPS 1 distiniilmeli ve mukokiitanéz kandidiyazis
ile stirrenal yetersizlik basta olmak iizere diger oto-
immiin hastaliklarla birlikteligi arastirilmalhdir.
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