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OZET

Son 25-30yilda renal kistler morfolojik, histolojik,
radyolojik ve klinik goriiniimlerine gore cok cesitli sekil-
de siniflandiriimalarina karsilik bu kriterlerin hicbirisi
tam agiklayici degildir. Genellikle kalitsal olan bu hasta-
liklarin sayisinda tanida ultra s onografinin kullanimi-
nminyayginlasmasiyla artis saglanmistir.

1990-1993yillari arasinda hastanemiz Nefroloji Ser-
visinde izlenen 590 hastanin dokuzunda kistik bobrek
hastalig1 saptandi. Dort hastanin gelis yakinmas: kam-
da kitleydi. Mediiller kistik hastalik tanist olan bir, oto-
mozal resessif polikistik hastalik tanisi olan bir hasta ol-
mak tizere iki hastanin (2/9) kardeslerinde de kistik
bobrek hastalig tesbit edildi. Otozomal resessif polikis-
tik hastalik tanisi olan iki olgu harig, digerle/inde (7/9)
anne-baba akrabaligi mevcuttu. Laboratuvar inceleme-
lerinde iiriner konsantrasyon def ekti (5/9), degisik dere-
celerde proteinim (7/9), bébrek fonksiyon testlerinde
bozukluk (5/9) saptandi. Hastalarin hepsinde karakte-
ristik ultrasonografi bulgular: (kistler, bobrek ekojenite-
si artigi, korteks-medulla ayriminda belirsizlik) vardi.
Olgulara 4polikistik bobrek hastaligi (2 otozomal reses-
sif, 2 otozomal dominant), 2 mediiller kistik hastalik, 1
Juvenil nefronofitizis, 1 Jeune sendromu, 1 multikistik
displazi tanist konuldu.

Bu bulgular literatiirde daha énce yayinlanmis aras-
tirma sonuglariyla karsilagtirildi. Kistik bébrek hastalik-
lannin karakteristik radyolojik bulgularinin oldugunu
gostermek, juvenil nefronofitizis ve otozomal dominant
polikistik bobrek hastaliginin bizim olgularimizda da ol-
dugu gibi erken siit cocuklugu doneminde de goriilebile-
cegini vurgulamak icin bu calisma sunuldu.

Anahtar kelimeler: Kistik bobrek hastahigi, ultra-
sonografi, akraba evliligi

GiRiS

Bobrek kistleri kalitsal, gelisimsel ve sonradan ka-
zanilmig pek ¢ok renal bozuklukta ortaya ¢ikabilir. Ba-
z1olgularda kistler tamamen rastlantisal olarak sapta-
nirken, digerlerinde bobrek yetmezligine yol acan
fonksiyon bozukluguyla kargimiza gelebilir (1).
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SUMMARY

Many different classifications of renal cysts have
been made in last the 25-30 years according to their
morphological, histological and radiological
appearance, but none of these criteria have been
distinctive. With the widespread application of
abdominal ultrasonography the number of diagnoses of
these heritable diseases has increased.

In 1990-1993, 9 patients with cystic renal disease
were diagnosed. Two patients (2/9) (one with
medullary cystic disease and the other with autosomal
recessive polycystic disease) had one other affected
sibling. History of consanguinity of parents was positive
in 7 patients (7/9) except in two patients with
autosomal recessive polycystic disease. Laboratory
investigations revealed urinary concentration defect
(5/9), hematuria (2/9), proteinuria of different degrees
(7/9) and deterioration in renal function (5/9). All of
the patients showed characteristic ultrasonographic
findings (increase in kidney echogenity, lack of
corticomedullary differentiation, multiple cysts). Four
of the patients were diagnosed as polycystic kidney
disease (2 autosomal recessive, 2 autosomal dominant
type), 2 as medullary cystic disease, 1 as juvenile
nephronophthisis, 1 as Jeune's syndrome and 1 as
multicystic dysplasia.

Tliese findings were compared with other studies
previously reported. We present our findings in order to
show the characteristic radiological evidence of cystic
renal diseases and to emphasize that the symptoms of
Jjuvenile nephronophthisis and autosomal dominant
polycystic kidney disease may occur in early infancy.

Key Words: Cystic kidney disease, ultrasono-
graphy, parental consanguinity.

Renal kist nefronun herhangi bir segmenti veya top-
layici kanallardan koken alan: korteks, medulla'ya da
her ikisine birden lokalize, 200 mikrom'den biiytik, epi-
tel ile doseli bir olusumdur. Kistik bobrek terimiyse 5
veya daha fazla kist bulunan bobregi tanimlar (2).



Tablo I: Hastalarin anamnez ve fizik muayene bulgular

Olgu Tani Ana-baba Fizik Muayene

No. Yas: Cins | Aile Oykiisii Yakinma akrabaligi| Lomber kitle| TA. * | Diger
1. AMA.| 14 ay E | Babada nefrolityazis| Karinda sislik $ + 170/120 | -
2.5A. Pre-natal| K | Erkek kardeg *MMR +(2°) + 80/60 -

3. HSA. | 55 yas E | Kiz kardes *MMR +(20) - 105/60 -

4. HHA.| 9ay E | Erkek kardes Viicutta sisme, idrarda azalma D - 100/65 | HM**
5. MA.S.| 2 ay E | Halada KBY Ates +1( 1°) - 90/60 | HM**
6. B.S. 12 yas E | - Okstinik +(20) - 14o/100 | -
LEA. 3ay E |- Oksiinik, ates, karinda sislik + - HM**
8AN.B.| 2,5 yas E | Babada iirolitvazis | Viicutta sislik, idrarda azalma +(20) - 1407100 | -
9.B.C. I ay E |- Erken dogum + Uzak - - -

Degisik dokulardan koken almasina, farkli hastalik-
lara yol agmasina karsilik kistler morfolojik olarak sik-
Iikla birbirlerine benzerler ve siniflandirilmalar giig-
tir. En yararli smiflama genetik, klinik fonksiyonel,
morfolojik ve radyolojik Ozelliklerin birlikte degerlendi-
rilmesiyle yapilabilir. Genellikle kalitsal olan, ama yasa-
min herhangi bir doneminde ortaya cikan bu hastalikla-
rin tanisinda goriintilleme yontemlerindeki gelismele-
re ve bu arada ozellikle ultrasonografinin kullaniminin

yayginlasmasina paralel olarak artis saglanmistir
(1,3,4).
GEREC VE YONTEM

Bu calismada Dr. Sami Ulus Cocuk hastanesi Nef-
roloji Servisinde 199Q-1993 yillar1 arasinda izlenen 590
hastadan kistik bobrek hastaligi tanis1 konulan dokuz
hasta retrospektif olarak ince-
lendi. Hastalarin anamnez, fi-

hastalik (MKH) tanis1 konulan iki kardesin annelerin-
de sag bobrek rotasyon anomalisi ve bifid pelvis, baba-
larinin bir kuzeninde de kistik bobrek hastalig: saptan-
misti. Erken dogum nedeniyle hastaneye yatirilip Je-
une sendromu tanisi alan bir bebegin dogum oykiisiin-
de oligohidramnios dikkat ¢ekmekteydi.

Fizik muayenede 3 hastada bobrekler bilateral bii-
yiik olarak ele gelirken, dort hastada hepatomegali sap-
tandi. Uc hastada saptanan hipertansiyon antihipertan-
sif ajanlarla kontrol altina alindi.

MKH tanisi alan bir, otozomal dominant polikistik
bobrek hastaligt (ODPBH) tanisi alan bir olgu harig di-
gerlerinde degisik derecelerde saptanan proteintiri id-
rarin rutin incelenmesinde en dikkat cekici bulguydu.
Bes olguda triner konsantrasyon defekti, iki olguda ise
mikroskopik hematiiri saptandi (Tablo II).

Tablo 1I: Hastalarin idrar ve kanbulgulari(® mg/dl, **.mEg/L, ***gr /di)

zik muayene, idrar, hemog- IDRAR KAN BIYOKIMYASI
ram, kan biyokimyasi (lire, kre- Olgu No.| Hematiiri | Protid | Dansite | pH| Kreatinin* | BUN*| Na** | K** Hb***
atinin, elektrolitlerde abdomi- LAMA. + + 1006 | 5 0.8 15 138 | 48| 81
nal ultrasonografik bulgular 2. SA. + ++ 1005 | 6 0.6 13 138 1451 12
degerlendirildi. Bir olguda ise 3. H.SA. - - 1030 | 5 0.6 10 137 | 46 | 11
otopsi ile tan1 konuldu. 4. H HA. - ++++ 1025 |75 1.2 10 | 139.8 |4.68| 116
5. MA.S. - + 1010 7 1.7 21 152.5 | 4.9 7.4
BULGULAR 6. B.S. - - 1020 6 0.7 134 | 136.8 |5.03| 12.9
Kistik bobrek hastaligi tani- L.EA. - ++ 1015 | 6 2.1 388 | 143 | 84 7
s1 konulan hastalarda erkek:- S.A.N.B. - t++ | 1010 | 7 2.9 123 155 | 71 89
kiz oram: 8:1 olarak saptandi. 9.B.C. - Eser 1005 | 6 4.2 416 | 158 |6.1| 19

Tan1 konuldugu andaki yas or-
talamasi 3 yas (0-12yas) olarak bulundu.

Hastaneye basvurma yakinmalarinda birinci sirayi
karinda sislik ve kitle almaktaydi (4 olgu). Bunu 2 olgu-
da saptanan Oksurik, burun akintisi gibi list solunum
yolu infeksiyonu bulgulari, 2 olguda viicutta sisme ve id-
rar miktarinda azalma, 2 olguda gorme, konusma ve
gelisme bozuklugu, 2 olguda ates, 1 olguda ise prema-
tirelik ve solunum sikintisi izlemekteydi (Tablo I).

Otozomal resessif polikistik bobrek hastaligi
(ORPBH) tanisi olan iki hasta haric, digerlerinin anem-
nezinde anne-baba akrabaligi vardi. Mediller Kkistik

Dokuz hastanin besinde kan iire nitrojeni (BUN)
ve kreatinin degerleri yiiksek olarak bulundu. Ug hasta-
da hipernatremi (Serum Na degeri > 150 mEq/It), g
hastada hiperpotasemi (serum K degeri>5.5 mEq/It)
saptandi.

Hastaneye yattiktan bes saat sonra eksitus olan bir
hasta diginda, tiim hastalara abdominal ultrasonografi
yapildi. Ultrasonografi yapilamayan tek hastanin tanisi
otopsi ile konuldu. Ultrasonografide ortak 6zellik ola-
rak kistler, bobrek ekojenisinde artig, korteks-medulla
ayriminda belirsizlik saptandi (Tablo III).
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Tablo 111: Hastalarin anamnez ve fizik muayene bulgulari

Olgu Bébrek Kortikomoduler

No. DUSG Blylkltdd| Ekojenite| Ayrim Kistler LV.P. Tam

L. A.M.A.| Bébrekler biiyitk 1 1 @} - -Kalikslerde vavianma | ODPBH
- Isinsal goriiniim

2.5.A. | Bébrekler bityiik 1 1 v + - MKH >

3. HS.A. | Babrek biyikliigic N N 1 Q’ Sag bébrek MKH :
rotasyon anomalisi

4. HHA.| Bébrek biyitkliigii N N 1 v + - ORPBH 3

5. M.A.S. | Bobrek buiikingii N N 1 74 s - IN 4

6. B.§. Bobrek biyiikliigit N T 1 (j + Kaliks uglary kiint. ODFBH

1. EA. - - - - - = ORPBH 3

8. A.N.B.| Bébrek biyiikliigii N N 1 [74 + - MDBH s

9.B.C. | Bobrek bayiiktigii N N 1 4 - ISs

t*: (Hipoekoik rim (+), ODPBH 1: Otozomal Dominant Polikistik Bobrek Hastahigi, MKH?2: Mediiller Kistik Hastaltk

ORPBH 3 : Otozomal Resessif Polikistik Bobrek Hastaligi, JN-1 *
JSe: Jeune Sendromu

ikisi ODPBH, biri de MKH tanis1 olan ii¢ olguda
bobrekler biiyiik olarak izlendi (Resim 1). ODPBH
olan bir olguda hipoekoik subkapsiiler rim goriildi
(Resim 2). Juvenil nefronofitizis ve mediller kistik
hastalik tanisi konulan hastalarda hem kortikal hem
de mediiller kistler saptandi (Resim 3,4).

Bilgisayarli batin tomografisi (BT) yapilan 3 hasta-
nin ikisinde sonuglar kistik hastalik tanisini1 destekler
tarzda olup ultrasonografi bulgulartyla uyumluyken,
ORPBH tanisi olan bir olguda ultrasonografik bulgu-
lara karsin BT normal olarak degerlendirildi.

Karaciger ultrasonografisinde ise Jeune sendrom-
Iu olguda safra yollarinda daralma, Juvenil nefronofiti-
zisli (JN) ve ORPBH'l1 olgularda hepatik fibrozis sap-
tandi. Jeune sendromlu (JS) hastanin ayrica cekilen
grafilerinde iskelet anomalileri ve pelvik kemiklerde
dikensi ¢ikintilar goriildii.

Genetik, klinik, morfolojik, fonksiyonel, radyolo-
jik ozellikleri birlikte degerlendirilerek 4 olguya poli-
kistik bobrek hastaligi (2 'si ODPBH, 2' si ORPBH),
2 olguya MKH, 1'er olguya JN, JS, multikistik displas-
tik bobrek hastaligt (MDBH) tanisi konuldu.

TARTISMA

Kistik bobrek hastaliginda taniyr kesinlestirmek
icin hastalarin genetik, klinik, fonksiyonel, morfolo-
jik, radyolojik Ozelliklerini bir arada degerlendirmek
gereklidir.

Polikistik bobrek hastalig1 kalitsal bir hastalik olup
otozomal dominant ve otozomal resessif gegisli iki
farkli klinik tablodan olusur. ORPBH'da heterozigot
bireylerde hastalik ortaya ¢ikmaz. Hastalikli geni tasi-
yan ebeveynin ¢ocuklarinda % 25 oraninda hastalik
saptanabilir ve her iki cinste esit olarak goriliir (2.5).
Bizim ORPBH'l1 olgularimizda kardeslerde hastalik
saptanamamasi bu hastaligin genetik gecisiyle uyumlu-

Juvenil Nefivnofitizis, MDBHs : Multikistik Displastik Bobrek Hastaligi

dur. ODPBH'da ise dominant kalitim kalibinin 6zelli-
§i olarak anne veya babada hastalik goriiliir. Ancak li-
teratiirde ODPBH'daki fenotipik cesitlilige dikkat ce-
ken yayinlar vardir (2,5,8). ODPH'l1 2 hastamizda ai-
lede hastalik bulunmamasi bu fenotipik cesitlilige bag-
It olabilir. Pek cok arastirmaci tarafindan mediller
kistik hastalik kompleksi olarak degerlendirilen ve ay-
n1 patolojinin genetik gecigleri farkli iki varyanti ola-
rak kabul edilen MKH otozomal dominant, JN ise
otozomal resessif kalitim Ozelliklerine sahiptir (2,6,7).
MKH tanis1 konulan iki hastamizin kardes olmasi, JN
tanisi konulan hastamizin halasinda kronik bobrek yet-
mezligi bulunmasi, bu hastaliklarin genetik gecis sekil-
leriyle uyumludur. MDBH'da ise genetik gecis s6z ko-
nusu degildir. Ulkemiz gibi akraba evliliklerinin yo-
gun oldugu bolgelerde ¢ogu otozomal resessif gegisli
olan kistik bobrek hastaliklarinin ihmal edilemeyecek
sayida oldugu ileri siiriilebilir. Dokuz hastamizin yedi-
sinde akraba evliliginin bulunmasi bu goriisti destekle-
mektedir.

ORPBH infantil tip polikistik bobrek hastalig1 ola-
rak da adlandirilir ve yasamin erken doneminde (yeni-
dogan, siit ¢cocuklugu) tan1 konulur. ODPBH'da ise
klinik bulgular genellikle 3.-4. dekadda ortaya cikar.
Ancak bizim olgularimizda oldugu gibi erken yaslarda
goriilebilecegini bildiren yayinlar da vardir (2,5,8). JN
olgularinda ilk tani koydurucu klinik ve laboratuvar
bulgular 10 12 yasta ortaya ¢ikmasina karsilik bizim
hastamizda da oldugu gibi daha erken yaslarda sapta-
nan olgular bildirilmistir (7,9,10).

Hastalarin bagvuru sikayetleri arasinda ates, karin
sisligi, lomber bolgede ve karinda agri, solunum prob-
lemleri, viicutta sisme (gelisme ve zeka geriligi)basta
gelir (1,2,5,8,9).

Bizim olgularimizda bagvuru sikayetleri arasinda 4
olguda karinda siglik ve kitlenin ilk siray1 almasi, iki-
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Resim 1: ODPBHIda parankim ekolart graniiler olarak artmig (ektazik tiibiillere bagli?) korteks-siniis

ayirimi net olarak yapilama-

yan, kiigiik kist ik yapilar izlenen bilateral biiyiik bobrek (olgu:6), Resim 2: ORPBH'da artmig parankim ekojenitesiyle birlikte, hipoekoik
subkapsiiler rim izlenen normal bilyiikliikte bobrekler (olgu:4), Resim 3: MKH'da parankim ekojenitesi hafif artmig, hem korteks hem de
medullada 6-7 mm ¢aplarinda kistler igeren normal biiyiikliikte bobrekler (olgu:3), Resim 4: JN'de parankim ekojenitesi artmus, degisik

biiyiikliikteki kortikal ve mediiller yerlesimli kistler bulunan normal biiyiikliikte bobrekler (olgu:5)

ser olguda ates, viicutta sisme, gelisme gerili§inin v e
zeka geriliginin bulunmasi literatiir bulgulariyla uyum-
ludur. ORPBH olgularinda oligohidramniosa bagh
olarak Potter yiizii goriilebilir. Kistik bobrek hastalik-
larinda biiylik bobrekler palpe edilebilir, ayrica hepa-
tosplenomegali saptanabilir (2,5,8,9). Bizim de li¢ ol-
gumuzda bobreklerin biiyiik olarak ele gelmesi, yine
li¢ olgumuzda hepatomegali olmasi literatiir bulgula-
rnyla uyumludur. Hipertansiyon, bebek ve cocuklarda
sik rastlanan bir bulgudur.

Renal fonksiyonlar normal olsa bile hipertansiyon
bulunabilir. Patofizyolojisi kesin olarak aydinlatilama-
mugtir. Hipertansiyonun sonucu olarak konjestif kalp
yetmezligi ve hipertansif retinopati saptanabilir. Bi-
zim de ODPBH'h iki ve MDPH'l1 bir hastamizda fi-
zik muayenede hipertansiyon tesbit edildi. Makrosko-
pik hematiiri nedeniyle idrarda renk degisikligi, 6dem
diger sik goriilen bulgulardir (1).

Laboratuvar bulgular i¢erisinde anormal idrar bul-
gular1 (mikroskopik veya makroskopik hematiiri, pro-
teintiri, piyliri) ve renal yetmezlik gelismesine baglh
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olarak goriilen kan iire ve kreatinin diizeylerinde yiik-
selme en fazla saptanan bulgulardir (1,2,5,8,9). Biz
de literatiirle uyumlu olarak 7 hastada proteiniiri (2
ORPBH, I'er ODPBH, MKH, JN, MDBH, JS olgu-
su), 2 hastada mikroskopik hematiiri (IODPBH,
IMKH olgusu), 5 hastada da kan iire ve kreatinin de-
gerlerinde yiikselme (20RPBH, 1'er MDBH, JN, JS
olgusu) tesbit ettik.

Kistik bobrek hastaliklarinin tanisinda ve izlemin-
de en uygun yontem abdominal ultrasonografidir
(2,8,11). Kistlerin goriilmesi, parankim ekojenitesin-
de artig korteks-medulla ayriminda belirsizlik gibi or-
tak ozelliklerin yanm sira, cesitli hastaliklar1 ayirt edici
bulgularda ultrasonografide elde edilebilir (2,5,8).
ORPBH'l1 olgularda yasla birlikte bobrek boyutlarin-
da kiiciilme saptanirken, ODPBH'h hastalarda bob-
reklerin giderek biiylidiigli izlenir. ORPBH'da kistler
genellikle kiiciiktlir, makrokistler bulunsa bile 2cm'-
den ufak caphidirlar. Oysa ultrasonografi veya intrave-
noz pyelografi (I.V.P) ile 5 ya da daha fazla makro-
kist goriilmesi ODPBH icin tan1 koydurucudur. Ayn-



ca ORPBH'da oldukga spesifik bir bulgu olarak hipo-
ekoik subkapsiiler rim saptanir (8).

Bizim ODPBH'li ve ORPBH'l1 olgularimizda da
kistlerin yerlesim ve biuyiikliik 6zelliklerinin ayirtedici
olmasinin yanin sira, ORPBH'l1 olgumuzda hipoekoik
subkapsiiler rim goriildii. JN ve MKH klinik bulgular-
da oldugu gibi ultrasonografik bulgularda da benzer
ozellikler gosterir (6,7). Normal veya kiiciik bobrekte
mediiller veya kortikomediiUer yerlesimli kistler tani
koydurucudur ve bizim olgularimizda da bu bulgular
saptandi.

1.V.P de ORPBH'da dilate mediiller toplayict ka-
nallarda kontrast maddenin birikimine bagli olarak ge-
cikmis nefrogram ve cali manzarasi ortaya cikarken
kalikslerde yaylanma goriilir. Biz de IL.V.P
ODPBH'da makrositlere bagli olarak kalikslerde yay-
lanma goriiliir. Biz de [.V.P cektirdigimiz 2 ODPBH
olgumuzda benzer bulgular elde ettik (2,8).

Cogunlukla son donem bobrek yetmezligi ile so-
nuglanan kistik bobrek hastaliklarinda yasam siiresi-
nin uzatilmasi ve kalitesinin artirilmasi destekleyici te-
daviye verilen oneme baghdir. Erken donemde hiper-
tansiyonun tedavisi ve enfeksiyonlar1 dnleme prognoz
acisindan cok onemlidir. ileri donemlerde ise diyaliz
ve transplantasyon ana tedavi yoOntemleridior (1).
ORPBH olgularinda prognoz ODPBH olgularindan
daha agir ve yasam siiresi daha kisadir. Cole ve ark.
(12) 17 ODPBH'l1 cocugun hic birinin yenidogan ev-
resinde kaybedilmedigini, 2 tanesinin bir yasindan 6n-
ce eksitus oldugunu ve ortalama yasam stiresinin 6.1
_+ 4.3 yil oldugunu bildirmistir. JN ¢ocukluk caginda,
MKH adult donemde bulgu vermesine karsilik prog-
nozlar1 benzer sekilde kotiidiir. Gardner (1) klinik ta-
nidan sonraki yasam siiresinin 4 yil oldugunu bildir-
mistir. MDBH genellikle unilateraldir ve yasamin er-
ken doneminde hastalarin kaybedilmesi beklenmez.
izleme siiresi icerisinde ORPBH'l1 bir olgu ii¢ aylik,
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MDBH'1 bir hasta ise 2.5 yasinda eksitus oldu. Akra-
ba evliliginin cok oldugu tlilkemizde kistik bobrek has-
taliklarina dikkat cekmek, erken tani ile hipertansiyon
tedavisinin 6nemini vurgulamak, bu hastaliklarin tani
ve izleminde ultrasonografinin 6nemini belirtmek, ju-
venil nefronofitizis ve ODPBH'nm bizim olgularimiz-
da da oldugu gibi erken siit ¢cocuklugu doneminde de
gorlilebilecegini hatirlatmak amaciyla bu calisma su-
nuldu.
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