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EDTA (European Dialysis and Transplantation
Association) verilerine gore 1976-1989 yillan arasin-
da, son donem bobrek yetmezligi olan 2 yasindan
kiiciik hastalarin %7'sinde, 2-15 yas arasindaki has-
talarin %10'unda polikistik bobrek hastalig tamsi
konulmustur (1). NAPRTCS (North American Pediat-
ric Renal Transplant Cooperative Study) kayitlarin-
da, bobrek nakli yapilan hastalarin %3"inde tani po-
likistik bobrek hastaligidir (2).

Cocukluk cagr polikistik bobrek hastaligr otozo-
mal resesif polikistik bobrek hastaligi, otozomal do-
minant polikistik bobrek hastaligi, glomertlokistik
hobrek hastaligr, tiiberdz skleroz ve diger sendrom-
lar kapsamaktadir. Bu makalede oncelikle otozomal
resesif polikistik bobrek hastaliginin klinik bulgular
gozden gecirilmis ve ayiner tamda dikkate alinmasi
gereken otozomal dominant polikistik bobrek hasta-
ligi, miltikistik displastik bobrel, tiiberoz skleroz ve
nefronofitiziye deginilmistir.

Otozomal Resesif Polikistik

Bobrek Hastaligi (OR-PBH)

Hastah@in insidanst 1/10 000-40 000 arasindadir
(3). Cinsiyet, irk ve etnik kokenin siklik Gizerine et-
kisi yoktur. Hastah@in geni 6. kromozomun kisa ko-
lunda bulunur, PKHD1 (polycystic kidney hepatic
discase 1) olarak adlandirihir. Bu genin triint fib-

rocystin (poliductin) olarak adlandmlan proteindir;
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hastaligin olusum mekanizmasi tam olarak aydmla-
tilamamustir (4,5).

Hastaligin klinik belirtileri bebeklik, ergenlik ve-
ya erigkin yasta ortaya cikabilir; in utero (oligohid-
ramnios, biiyiik bobrekler, kistler) tani alan hastalar
da vardir. Vakalarin biiyiik kismui genellikle bebeklik
doneminde tani alir (3). Kann icindeki kitleye bag-
It dogum giicliigii, karinda kiitle, bobrek fonksiyon
testlerinde bozukluk, oligiirik akut bobrek vetmezli-
gi, hipertansiyon, pulmoner yetmezlik, pulmoner hi-
poplazi, pndmotoraks, surfaktan eksikligi, pnomoni,
mekonyum aspirasyon sendromu, persistan fetal do-
lasim, Potter yiizii, hepatosplenomegali, hepatik fib-
roz hastaligin belirtileri olabilir.

Yenidogan doneminde karinda bilateral kiitle,
solunum sikintist, oligohidramnios ve hipertansiyon
OR-PBH'yi hatira getirmelidir. Yenidogan dénemin-
de en dnemli morbidite ve mortalite nedeni solu-
num yetmezligidir; bobrek yetmezligine baglt 6lim
nadirdir.

Yenidogan doneminde hepatik tutulum mikros-
kopik olarak tiim vakalarda olsa da, %50-60 vakada
klinik bulgu yoktur. Ote yandan hepatik bulgularin
on planda oldugu bir grup hastaya ise gec cocukluk
ve ergenlik doneminde, bazen kazara tani konul-
maktadir.

OR-PBH'de 6zgiil USG bulgusu yoktur: normal
veya artmis bobrek boyutu, korteks ve medulla eko-
jenitesinde artig, kortikomediiller aymmun kaybol-
mast, hepatomegali, karaciger ekojenitesinin artma-
s1, portal hipertansiyon, kist, bilier duktus dilatasyo-
nu gorilir,

Bobregin manyetik rezonans ile gortntiilenmesi,
manyetik rezonans kolanjiyo-pankreatografi safra ka-
nalindaki dilatasyonu gdstermede yararl olabilir (3).
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Yenidogan doneminde tani alan hastalar meka-
nik ventilasyon, devaml venovenoz-hemofiltrasyon
ve nefrektomi ile birlikte periton diyalizine ihtiyac
duyabilirler. Tdrar konsantrasyon bozuklugu nedeni
ile dehidratasyon kolay gelisebilir. Hipertansiyon,
piytri, idrar yolu infeksiyonu, hematiiri, proteintiri,
beslenme sorunlart ve yasamin ileri yillaninda kara-
ciger ile ilgili sorunlar ortaya cikabilir. Varis kana-
masi, portal tromboz, hipersplenizm ve kolanjit ya-
sami tehdit edici olabilir,

Capisonda ve arkadaslannn bildirdigi, 1990-2000
villart arsinda tant almus 31 vakalik seride tani yas
0-14 yil arasinda degismektedir (6). On yedi hastaya
yenidogan doneminde tam konulmustur, bunlarin
265 inde  solunum  yetmezligi gozlenmis, 4 vaka
olimle sonuclannmus, 13 vakanin yedisinde (%54)
kronik bobrek yetmezligi gelismistir. Yasamun ilk bir
ayindan sonra tant konulmus olan 14 hastanin ise
O'sinda KBY gelismistir. Yirmi yedi hastanin %55'in-
de hipertansivon, % 37'sinde portal hipertansiyon
ortaya ciknustr (10/27).

Guay-Woodford ve arkadaslarinin yakin tarihli,
cok merkezli ¢calismasinda, Kuzey Amerika’daki 34
merkezden 209 vakanin klinik ozellikleri incelen-
mistir (7). Bu calismada, histopatolojik veya USG
bulgusunun olmasi ile; a) kardeste OR-PBH olmast,
) bilier fibroz, ¢) anne ve babanin saghkh olmasi ve
) akrabahk olmast dzeliklerinden en az birinin var-
gt OR-PBH tam kriteri olarak kullandmistir. 1990
yilindan once tant konulan vakalarin (166 hasta) ta-
nt vast 14 yil iken, 1990 yilindan sonra tant konulan
hastalarin (43 hasta) tani yast 5.4 yil bulunmustur.
Prenatal tani sikligr birinci grupta %5.6, ikinci grup-
ta %45.8 bulunmustur. ikinci grupta vakalarda me-

kanik ventilasyon %40.5, kronik akciger hastaligs
%11.6, KBY %11.1 ve olim %21.7 sikliginda goriil-
muistiir.

Adeva ve arkadaslarinin c¢alismasinda a) USG
bulgusu, b) konjenital hepatik fibroz, ¢) kardes Oy-
kusu, dy OD-PBH ve nefronofitizi olmamasi 6zellik-
lerinden en az (i¢liniin olmasi OR-PBH tam kriteri
olarak kullanilmustir (8). 1961-2004 yillari arasindaki
Mayo Clinic, Rochester hastane kayitlart incelenerek
133 hasta incelenmis, bu kriterleri karsilayan 65 has-
ta belirlenmistir (OR-PBH, 10 izole hepatik fibroz).
Bu vakalar tani konulma yasina gore gruplandirildi-
ainda; ileri yaslarda tam konulmus hastalann daha
cok hepatik sorunlarla basvurdugu ve bu grup has-
talarin yasam kalim strelerinin daha uzun oldugu
dikkati ¢cekmektedir (Tablo I, Tablo 11).

Khan ve arkadaslannin bildirdigi bobrek nakli
yapimis 14 OR-PBH hastasinda, 14 yillik izlem so-
nunda sagkalim 1. yilda %93, 5. yilda %86 bulun-
mustur (9). Oltimlerin %80'i karaciger komplikas-
yonlarina bagl gelismis, portal hipertansiyon vaka-
larin %63'tinde gézlenmistir.

Davis ve arkadasglan, 1987-2001 Kuzey Amerika
verilerini incelediklerinde bobrek nakli yapilmis 203
OR-PBH hastasinda nakil yapilma yasinin 8.5+5.5
yil, 7725 PBH disi hastasinda nakil yapilma yasinin
11.045.2 yil oldugunu gostermislerdir (10). Tki grup
arasinda akut rejeksivon ve graft sagkalimi yontin-
den anlamli dizeyde bir farklilik saptanmistir. PBH
grubunda 6lim %06.9 ve sepsis Olum nedenlerinin
%64'tnt olustururken, PBH dist grupta 6lim sikligs
906.5, 6lim nedeni infeksivon (%32), kardiyopulmo-
ner sorunlar (%106) ve kanser (%11) olarak siralan-
mistir.

Tablo I. OR-polikistik bobrek hastaligi olan hastalarin yas gfupial_':tr'ia gore tani anmdaki ozellikleri (8)
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Tablo Il. OR-polikistik bébrek hastaligi olan hastalarin yas gruhia’runa gore klinik seyirleri (8)
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OR-PBH'nin aymnar tamsinda distiniilmesi gere-
ken hastaliklarin listesi oldukca vzundur (3). Bunla-
rn bashcalart OD-PBH, miiltikistik displastik bob-
rek, tiiberoz skleroz ve juvenil nefronofitizidir.

Otozomal Dominant

Polikistik Bobrek Hastalig:

Cocukluk c¢aginda OD-PBH, yenidogan done-
minde OR-PBH'den ayirt edilemeyen sekilde ortaya
¢ikabilir veya asemptomatik vakalarda renal ultraso-
nografi ile saptanabilir (3). Hipertansiyon, USG'de
asimetrik renal kistler, karmda kitle, makroskopik
hematiini, piyiri, idrar yolu infeksiyonu, abdominal
veya inguinal herni, karaciger, pankreas, over kisti,
intrakranial-anevrizma, mitral valv prolapsusu OD-
PBH'ni distindtrmelidir. Cocukluk caginda SDBY
nadirdir, konsantrasyon bozukluguna bagl politri,
polidipsi goriliir.

Aile oykistnin olmamasi, neonatal baslangic,
cocuklukta KBY, portal hipertansivon ve kolanjit
varliginda OR-PBH; aile oykistntn olmas, asemp-
tomatik hastalik, unilateral kistler, hemattri, idrar
yolu infeksiyonu, ckstrarenal kistler ve  serebral
anevrizma varliginda ise OD-PBH dusunilmelidir,

Miiltikistik Displastik Bobrek

1/4000 sikhkta gorilir; unilateral ve daha az sik-
likta siirht veya bilateral hastalik olabilir (11). Has-
talarda vezikotreteral refli siktir (%425). DMSA ile
miiltikistik displastik bobregin non-fonksiyone oldu-
gu gosterilir.

Hastalarin Wilms timort ve hipertansiyon yo-
niinden risk alunda oldugu ditstinilmektedir. Ancak

Tablo 1. OR-polikistik bébrek hastaliginda ayirici

Kistik hastaliklar
OD-polikistik bobrek hastalig
Glomertilokistik hastalik

Konjenital ve herediter hastaliklar
Tiberoz skleroz
Multikistik displastik bobrek
Nefronofitizi
Glikojen depo hastaligi
Konjenital nefroz

Sendromlar
Meckel-Gruber sendromu
Kondrodisplaziler
Ivemark sendromu
Bardet-Biedle sendromu
Zellweger serebrohepatorenal sendrom
Beckwith-Wiedemann sendromu
Trizomi 9 ve 13

Neoplaziler
Nefroblastomatozis
Lenfoma, l6semi
Bilateral Wilms timora

Diger
Piyelonefrit
Glomeriilonefrit
Radyo-kontrast nefropatisi
Bilateral renal ven trombozu
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vakin tarihli bir meta-analizde, 26 calisma ve 1041
bunlarin  hicbirinde
Wilms timort gelismedigi gorilmistir (12).
Rabelo ve arkadaslan 1989-2002 yillart arasinda,
43 hastayi, prospektif olarak izlemistir (13). Izlem
stiresi 42 ay (12-156) olan bu ¢alismada, 2 hastada
hipertansivon gorilmiistiir,. Kompansatris hipertrofi

hasta  degerlendirildiginde,

icin gecen siire ortanca deger olarak 30 ay (15-45),
tam involiisyon icin gerekli zaman ortanca deger
olarak 122 ay (86-158) bulunmustur.

Bu veriler siginda rutin olarak nefrektomi 6neri-
lememektedir. Ancak laparoskopik nefrektomi uy-
gulamast ile bu hastalarin uzun stire izlenmelerinin
aile ve hasta tzerinde varatugr kayginin oOniine geci-
lebilecegi savunulmaktadie (14).

Tuberoz Skleroz

Ayirier tanuda diistintilmesi gereken hastaliklardan
biri de tiiberoz sklerozdur. Otozomal dominant bir
hastalikur. Hastaligin prevalanst 1/11 000°dir (15). So-
rumlu genler TSC1 (9q 3+, hamartin), TSC2 (16p13.3,
tuberin) olarak adlandrlilar,

Hastalikta mental retardasyon, epilepsi, kortikal
tiiber, subependimal nodiil, deride makil, anjiyofib-
rom, ungual fibrom, goz bulgulan, kardiyak rabdo-
miyom goriliir. Cocukluk cagindaki vakalarin
%080°'inde 10 yasindan sonra renal tutulum gorilir:
hobrekte anjiyomiyolipom (%75-80), kist (%17) ve
renal hiicreli kanser (16). Embolizasyon, parsiyel
nefrektomi, rapamisin tedavileri uygulanabilir (17).

Nefronofitizi-Mediiller Kistik

Bobrek Hastalig:

Bu hastalik kompleksi tibiler hiere atrofisi, kist,
bazal membran dizensizligi ile karakterizedir (18).
Otozomal resesif ve dominant olarak ikiye ayrilir.
Nefronofitizi resesif, mediiller kistik bobrek hastali-
ar dominant gecis gosterir.

Nefronofitizide sinsi baslangicli kronik bébrek
vetmezligi dikkat ¢eker. Dort-alt vaslarinda politird,
polidipsi, sekonder entiresis vakalarn %80’inde var-
dir (18). Anemi ve biiviime geriligi sonra ortaya ¢i-
kar ve belirgindir. USG'de bobrek boyutu normal
veya azalmis olabilir; azalmis kortikomediiller ayrim,
kortikomediller bolgede kist ve artmis ekojenite
dikkati ¢ceker. Ekstrarenal bulgular gortilebilir; retini-
tis pigmentosa, nistagmus, miyopi, optik sinir atrofi-
si, sasthk, hepatik fibroz, kemik defektleri, ataksi.

Mediiller kistik bobrek hastahgr 207l yaslarda
SDBY've neden olur, hipertrisemi ve gut disinda

ekstrarenal bulgular yoktur,

Polikistik bobrek hastaligi ayirict tanisinda ipug-
lan dikkatle degerlendirilmelidir. Multikistik displas-
tik bobrek sporadiktir; OR-PBH, nefronofitizi resesif;
OD-PBH, tiiberoz skleroz ve mediiller kistik bobrek
hastaligi dominant gecis gosterir. Hastanin basvuru
yast, basvuru yakinmalar, aile oykusu, eslik eden fi-
zik muayene bulgulari, goriintiileme bulgulari, anne
ve babanm bobrek ve karaciger ultrasonografileri,
renal biyopsi tanida yarali olabilir. Genetik ¢alisma-
lar ile kesin tani konulup genetik danisma verilebi-
lir. Bu hastaliklanin kesin tedavisi yoktur. Destek te-
davisi ve renal replasman tedavileri uygulanir, varsa
diger organ bozukluklar tedavi edilir.
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