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 بـا  ي نوجـوان نيسـن  ه درك ـتوارث اتوزوم مغلوب اسـت   با،  نادريماريب (Gitelman syndrome) سندرم جيتلمن :زمينه
 همـراه   يميزينپـوم يه  و يوريپوكلـس يهي،  پوكالميه،  كيمتابول با آلكالوز   و افته ي تظاهر ررك م يكرامپ عضلان  اسپاسم و 

 ,Sodium-Chloride Co-Transporter)  كاناليه روك وجود دارد NCCT نندهكد ك ژن وني موتاس، سندرمنيا در .باشد يم

NCCT) گردد ي ميتيترولكباعث اختلال ال و گذارد يم اثر  دورپيچيدهلوله  در.  
سـال   سـه    هـا از   چنگ شدن دست   ورت و و ص  پا انگشتان دست و    گزگز تياكساله با ش   10 پسر ،ماريب: معرفي بيمار 

بيمـار داراي    انجـام شـده      يهـا  يبررس ـ در. ارجاع شـد   اصغر   از مراجعه به درمانگاه غدد بيمارستان حضرت علي        شيپ
فـشارخون   فسفر و ،  ميلسك  سرم نرمال و   ميزيمن با  ادرار ميزي من يدفع بالا ي،  وريپوكلسيهي،  پوكالميه،  كيمتابول آلكالوز
  .بودنرمال 
بود و بـا درمـان پتاسـيم و منيـزيم،            جيتلمن درم مبتلا به سن   ماريب ،باليني و آزمايشگاهي   ميلابا توجه به ع   : گيري نتيجه

  .علايم باليني برطرف شد

  .دفع بالاي منيزيم ادرار، يوريپوكلسيه، يپوكالمي ه،كيمتابول  آلكالوز،سندرم جيتلمن: ليديك لماتك

 

  
 توارث نحوه باي ماريب (Gitelman syndrome) م جيتلمنسندر

 با همراه و شده كيمتابول آلكالوز باعث هك است مغلوب اتوزوم
 وي وريپوكلسيه( كاهش دفع كلسيم از ادرار و كاهش منيزيم خون

 مشابه سندرم نيايي ايميوشيب اختلالات. باشد يم )يميزيپومنيه
 انالكي رو هك استي ديازيت كيورتيد مدت يطولان مصرف با مارانيب

 ,Sodium-Chloride Co-Transporter) لروسديمكزمان  انتقال هم

NCCT) مـه درمـسن نـيا در و ذاردـگ يم رـاث دور دهـيخم هـولـل در 
 يكي ماريب وعيش 1و2.دارد وجود NCCT كننده كد ژن در ونيموتاس

  .شود يم زده نيتخم 40,000 در
 نيسن در بارتر سندرم با سهيمقا در مسندر نيا دري ماريب تظاهر

  ، تظاهرات بيماري بعد از شش مارانيب ازي ارـيبس در و استي بالاتر

  
 رركم اسپاسم وي عضلان فضع از سابقه اغلب مارانيب .سالگي است

ي پارستز و باشد يم تب و اسهال، استفراغ با همراهي گاه هك دهند يم
 سندرم خلاف بر مارانيب نيا .نندك يم ركذ را صورت در خصوص به

 رشد اختلال ،بارتر سندرم با سهيمقا در و ندارند پر ادراري ،بارتر
  2.ندارندي واضح

 و كيمتابول لكالوزآ، يپوكالميه شامليي ايميوشيب اختلالات
 معمولاً بارتر سندرم خلاف بر ادرار ميلسك سطح .است يميزيپومنيه
 سطح و )نينيكرات مول يليمي ازا به مول يليم 2/0 از تر مك (نييپا
 و است نرمال معمولاً لدوسترونآ و نيرن .بالاستي ادرار ميزيمن

 ميعلا بروز باي ماريب صيتشخ .ستين بالا E نيپروستاگلاند ترشح
 لكالوزآ با همراه، ينوجوان وي كودك اواخر نيسن در شده ذكر
 اصلاحشامل  درمان. استي وريپوكلسيه وي ميزيپومنيه، كيمتابول

  3.استي ميزيپومنيه وي پوكالميه

 مقدمه
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 كيلوگرم 25 ساله اهل و ساكن قايم شهر، با وزن 10بيمار پسر 
بالاي (متر   سانتي132 و قد )CDC2000نمودار % 3مي بالاي منحني ك(

، با شكايت گزگز انگشتان دست و پا و ناحيه صورت و چنگ %)10
 )ع(اصغر  غدد كودكان بيمارستان عليها به درمانگاه  شدن دست
گفته  ه ب بود ومشكل بيمار از سه سال پيش شروع شده. مراجعه نمود

دنبال سرماخوردگي دچار گزگز انگشتان دست و پا و  مادر هر بار به
ها و سفت   افتادگي پلك و گاهي اوقات چنگ شدن دست،صورت

ه مصرف در معاينه نكته خاصي نداشت و سابق. شد شدن پاها مي
فشارخون بيمار نرمال بود و سابقه پرنوشي . داد داروي خاصي را نمي
مرحله بلوغي بيمار مرحله يك تانر يعني قبل از . و پر ادراري نداشت

بيمار فرزند اول خانواده بوده و فرزند دوم پسر و سالم . بلوغ بود
  پدر و مادر بيمار پسر عمو، دختر عمو بوده و سابقه . باشد مي
هاي بيمار  آزمايش. اري خاصي در خانواده و فاميل وجود نداردبيم
  : قرار زير بود هب
)45/7-35/7 normal, (47/7 Serum pH:   
)28-20 (mmol/L 4/36 HCO3:  

)45-35 (3/50 PCO2,  

)5/5-5/3 (mEq/L 8/2 Serum potassium:  
)3/2-5/1 (mg/dL 8/1 Serum Mg:  

)8-1 (48/9 %Urine Mg fraction excretion:  
04/0 Urine Ca/Creatinine:  

)290-40 (pg/mL 147 Serum aldosterone:  
  . بودلسيم و فسفر خون طبيعيكميزان 

  

  
م باليني و آزمايشگاهي سندرم جيتلمن براي بيمار يبا توجه به علا

. شود  تخمين زده مي40,000/1شيوع اين سندرم حدود . مطرح بود
 پارستزي ،وقتي علايم كلينيكي نظير ضعف، اسپاسم عضلاني

خصوص در ناحيه صورت در سنين بالاي شش سال رخ داده و  به
همراه با آلكالوز متابوليك، هيپوكالمي و فشارخون نرمال باشد، بايد به 

Gitelman syndrome فكر كرد و براي اثبات تشخيص سطح منيزيم 
 در تعداد 4.گيري نمود و دفع ادراري منيزيم و كلسيم را اندازهسرم 

خصوص در مراحل اوليه  هكمي از بيماران غلظت منيزيم سرم ب
 كه ممكن 5-7تواند نرمال، يا در محدوده حداقل نرمال باشد بيماري مي

است به اشتباه سندرم بارتر تشخيص داده شود منيزيم سرم بيمار ما 
يعي و دفع منيزيم ادرار بيش از طبيعي بود و در محدوده حداقل طب

بيمار با تشخيص . ين بوديبرخلاف سندرم بارتر دفع كلسيم ادرار پا
م يسندرم جيتلمن تحت درمان با پتاسيم و منيزيم قرار گرفت و علا

  .باليني و آزمايشگاهي وي بهبود يافت
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Background: Gitelman syndrome is a rare autosomal recessive disorder that typically 

presents with recurrent muscle cramps, carpopedal spasms, hypokalemic metabolic 

alkalosis, hypocalciuria and hypomagnesemia and high urine magnesium during 

adolescence. Mutation in the gene encoding for sodium chloride co-transporter in distal 

convoluted tubule causes electrolyte imbalance. 

Case presentation: We present a 10-year-old boy complaining of carpopedal spasms, 

tingling of fingers and facial parestesia for three years prior to his admission in 

endocrinology clinic of H. Ali-Asghar Pediatric Hospital. The patient had metabolic 

alkalosis, hypokalemia, hypocalciuria, increased urine fraction excretion of Mg, serum 

magnesium of 1.8 mg/dl, normal serum calcium and phosphorus and normal blood 

pressure. His clinical manifestations recovered after potassium and magnesium 

administration. 

Conclusion: A patient with Gitelman syndrome with normal serum Mg. is presented. 

 
Keywords: Gitelman syndrome, hypocalciuria, hypokalemia, high urine Mg., metabolic 
alkalosis. 

Abstract               Received: October 19, 2011    Accepted: June 05, 2012

 

Case Report Tehran University Medical Journal, October 2012; Vol. 70, No. 7: 457-459 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 tu

m
j.t

um
s.

ac
.ir

 o
n 

20
26

-0
6-

11
 ]

 

Powered by TCPDF (www.tcpdf.org)

                               3 / 3

https://tumj.tums.ac.ir/article-1-100-fa.html
http://www.tcpdf.org

