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Girifl
‹flitme kayb› ve renal yetmezlik genç bir eriflkin-

de gözlendi¤inde, olas› tan›lar Alport sendromu,
ilaçlara ba¤l› toksisite (gentamisin, vb), mitokondri-
yal tRNA gen mutasyonu, Fechtner sendromu, bran-
kiyo-oto-renal sendrom, Bartter sendromu, Wolfram

sendromu, Townes-Brocks sendromu olmaktad›r
(1). Bu hastal›klar›n aras›nda, genç eriflkinlerdeki re-
nal yetmezlik ve iflitme kayb›ndan s›kl›kla sorumlu
tutulan› Alport sendromudur (1).

Bu vaka ile renal yetmezlik ve iflitme kayb› ile
seyreden hastal›klar› gözden geçirerek, Alport send-
romu ile daha önce rapor edilmemifl bir yap›sal bo-
zuklu¤u tart›flaca¤›z.

Olgu Sunumu
On sekiz yafl›nda bir erkek hasta, iki gündür olan

bulant› ve kanl› kusma flikayetleri ile klini¤e baflvur-

ÖZET
Nefroloji pratiklerinde, renal yetmezlik ve iflitme kayb› birlikte-

li¤i akla hemen Alport sendromunu getirmektedir. Ancak genç erifl-
kinde kronik renal yetmezlik ve iflitme kayb› sebebi araflt›r›l›rken,
ay›r›c› tan›da Alport sendromu d›fl›nda Muckle-Wells, Refsum has-
tal›¤›, Cockayne sendromu, Charcot-Marie-Tooth sendromu, Alst-
rom sendromu, mitokondriyal bozukluklar, hipo/hiperparatiroidizm
ve ailesel renal tübüler asidozlar gibi hastal›klar da düflünülmelidir.
Bu vaka ile iflitme kayb› ve renal yetmezlik yapan hastal›klar klinis-
yene hat›rlat›lmak istenmifl, ayn› zamanda Alport sendromu ile çift
üreter varl›¤› ilk kez rapor edilmifltir.

Anahtar sözcükler: renal yetmezlik, iflitme kayb›, çift üreter

ABSTRACT
In nephrology practice, the association of renal failure and de-

afness immediately brings to mind the Alport syndrome. However,
in the differential diagnosis of deafness and renal failure a great
number of syndromes ranging from Alport to Muckle-Wells, Refsum
disease, Cockayne syndrome, familial renal tubular acidosis, Char-
cot-Marie-Tooth, Alstrom, mitochodrial disorders and hypo/hyper-
parathyroidism should be thought. With this case, we wanted to re-
mind the clinician these syndromes leading to deafness and renal
failure. At the same time, the association of double ureters and Al-
port syndrome was described for the first time in literature.
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du. Üç y›l önce hematüri ve proteinürisi tespit edi-
lip, çekilen bilgisayarl› tomografi ürografisinde solda
çift toplay›c› sistem (Resim 1) d›fl›nda anatomik bir
patoloji saptanmam›flt›. Hastam›z›n üç y›ld›r giderek
artan iflitme kayb› flikayeti vard› ve herhangi bir me-
dikal tedavi öyküsü yoktu. Hastam›z›n ailesinde ak-
raba evlili¤i öyküsü olmay›p, befl kardefli de sa¤ ve
sa¤l›kl›yd›lar. Fizik muayenesinde arteriyel tansiyo-
nu 150/90 mmHg, nab›z 100/dakika idi; iflitme kay-
b› d›fl›nda patoloji saptanmad›. Laboratuvar analizin-
de Hb: 8.7 g/dL, BUN: 104 mg/dL, kreatinin: 8.4
mg/dL, alb: 3.4 g/dL, kalsiyum: 9.2 mg/dL, fosfor:
7.5 mg/dL, iPTH: 199 pg/mL saptand›. ‹drar sedi-
mentinde silme eritrosit izlendi. 

Kanl› kusma öyküsü nedeniyle yap›lan periferik
yayma, PT, PTT ve kanama zaman› testleri normal
olup, acil endoskopide duodenit gözlendi. Üremik
semptomlar› nedeniyle hasta geçici kateter yoluyla
hemodiyalize al›nd›. Bat›n ultrasonografisinde; sa¤
böbrek 97 mm, parankim kal›nl›¤› 14 mm ve paran-
kim ekosu grade 2 artm›flken, sol böbrek 106 mm,
parankim kal›nl›¤› 15 mm ve ekosu grade 2 artm›fl
olarak bulundu. ‹flitme kayb› nedeniyle yap›lan od-
yogramda bilateral yüksek frekansl› sensörinöral
iflitme kayb› bulundu. 

Böbrek boyutlar›n›n normal olmas› nedeniyle ya-
p›lan böbrek biyopsisinin ›fl›k mikroskopik inceleme-
sinde, glomerüllerde skleroz ve mezangiyumda art›fl,
interstisyumda yo¤un fibrozis, köpüksü histiyosit ve
lenfosit infiltrasyonu, tübüllerde atrofi (Resim 2,3) iz-
lendi. Alport sendromu ile uyumlu olarak rapor edil-
di. Oftalmolojik incelemede hipertansif evre II retino-
pati izlendi. ‹zleminde haftada üç kez hemodiyaliz ih-
tiyac› gösteren hastaya, arteriyovenöz fistül aç›l›p, me-
dikal tedavisi planlanarak taburcu edildi.

Tart›flma
Nefroloji pratiklerinde, renal yetmezlik ve iflitme

kayb› birlikteli¤i akla hemen Alport sendromunu ge-
tirmektedir. Ancak genç eriflkinde kronik renal yet-
mezlik ve iflitme kayb› sebebi araflt›r›l›rken, ay›r›c›
tan›da Alport sendromu d›fl›nda Muckle-Wells, Ref-
sum hastal›¤›, Cockayne sendromu, Charcot-Marie-
Tooth, Alstrom, mitokondriyal bozukluklar, hipo/hi-
perparatiroidizm ve ailesel renal tübüler asidozlar
gibi hastal›klar da düflünülmelidir (1). Bu hastal›kla-
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Resim 1. Sol böbrekte çift üreter görünümü.

Resim 2. ‹nterstisyel fibrozis, köpüksü histiyosit-
lenfosit infiltrasyonu ve tübüler atrofi (Masson-
Trikrom ) (x 200 büyütme).

Resim 3. Glomerülde total skleroz, interstisyel 
fibrozis ve tübüler atrofi (Hematoksilen & Eozin) 
(x 200 büyütme).



r›, hastam›z›n ay›r›c› tan›s›n› tart›flarak klinisyene ye-
niden hat›rlatmak istedik.

Refsum hastal›¤›, fitanik asidin defektif oksidas-
yonu sonras› retinitis pigmentoza, anosmi, iflitme
kayb›, renal yetmezlik ve polinöropati ile seyreden
genetik geçiflli hastal›kt›r (2). Hastam›zda anosmi,
polinöropati, retinitis pigmentoza olmad›¤› için, Ref-
sum hastal›¤› düflünülmedi. Muckle Wells sendromu
otozomal dominant geçiflli nadir bir hastal›k olup,
so¤u¤a karfl› oluflan cilt lezyonlar›, tekrarlayan poli-
artralji ve renal amiloidoz ve iflitme kayb› ile seyret-
mektedir (3). Hastam›zda poliartralji, so¤u¤a karfl›
tekrarlayan cilt lezyonlar›, renal amiloidoz bulunma-
d›¤›ndan, Muckle Wells sendromu tan›s›ndan uzakla-
fl›ld›. Cockayne sendromu, otozomal resesif geçiflli,
fiziksel ve mental gerilik, progresif nörolojik hasar,
katarakt, serebral atrofi, iflitme kayb› ve renal yet-
mezlik ile karakterize nadir bir hastal›kt›r (4). Hasta-
m›zda katarakt, nörolojik hasar, fiziksel ve mental
gerilik, progresif nörolojik hasar mevcut olmad›¤›
için, Cockayne sendromu ekarte edildi. Charcot-Ma-
rie-Tooth sendromu da otozomal resesif nörodemi-
yelinizan hastal›klardan biri olarak bilinmektedir (5).
Hastam›zda nörodemiyelinizan hastal›k belirtileri
yoktu. Alstrom sendromu, abdominal obezite, tip 2
diyabet ya da glukoz intolerans›, hiperlipidemi,
progresif retinitis pigmentoza, kardiyomiyopati, renal
yetmezlik, iflitme kayb› ve akantozis nigrikans ile ka-
rakterize otozomal resesif geçiflli bir sendrom olarak
rapor edilmifltir (6). Hastam›zda hiperglisemi, retini-
tis pigmentoza, abdominal obezite ve akantozis nig-
rikans bulgular› bulunmad›. Bu hastal›klar›n iflitme
kayb› ve renal yetmezlik d›fl›nda di¤er klinik bulgu-
lar› hastam›zla uyumlu bulunmad›. Bu nedenle, has-
tam›z›n teflhisinde bu hastal›klar düflünülmedi.

Brankiyo-oto-renal sendromla beraber çift üreter
birlikteli¤i literatürde bir yaz›da bildirilmifltir (7). An-
cak bu sendromda, renal tutulum displazi ve agenez
fleklinde olup, de¤iflik kulak deformiteleri ve servi-
kal fistüller de tan›y› desteklemelidir. Hastam›zda re-
nal agenez ya da displazi ve di¤er kulak deformite-
leri ve servikal fistül olmad›¤› için, bu tan›dan uzak-
lafl›lm›flt›r. 

Alport sendromu, ailesel hematüri, progresif re-
nal yetmezlik, sensörinöral tarzda iflitme kayb› ve
tipik göz bulgular› ile karakterize herediter bir nef-
ropatidir (8). Hastal›k, tip IV kolajen genlerindeki
mutasyon sonucu oluflmaktad›r. Bu genler, kromo-
zom X, 2, ve 13’te bulunmaktad›r. Alport sendro-

mu, X’e ba¤l›, otozomal resesif ve otozomal domi-
nant geçiflli olmak üzere genetik olarak heterojen
bir hastal›kt›r. 

Hastam›zda yüksek frekanslardaki iflitme kayb›,
renal biyopside köpüksü hücrelerin efllik etti¤i fib-
rozis gözlenmesi, öyküsünde hematüri ve prote-
inürinin olmas› ve genç yaflta son dönem böbrek
yetmezli¤i geliflen, iflitme kayb›n›n bulundu¤u di-
¤er hastal›klar›n klinik bulgular›n›n olmamas› ne-
deniyle Alport sendromu tan›s› konulmufltur. Al-
port sendromunun tan›s›nda elektron mikroskopik
incelemede bulunan bazal membrandaki düzen-
sizlik ve gen analizi ile defektif mutasyonun tespi-
ti alt›n standartt›r. Ancak bu hastal›¤›n tan›s› bu
testler yap›lmadan klinik olarak da konulabilmek-
tedir (1). Aile öyküsü varl›¤› tan›da çok önemlidir.
Ancak klinik seyirde ve ailesel etkilenimde farkl›
derecelerdeki mutasyonlar sonucu oldukça de¤ifl-
ken tutulum oldu¤u için, ailede hiç öykü olmama-
s› tan›dan uzaklaflt›rmamaktad›r (1). 

Bu vaka ile iflitme kayb› ve renal yetmezlik ya-
pan hastal›klar klinisyene hat›rlat›lmak istenmifl, ay-
n› zamanda Alport sendromu ile çift üreter varl›¤› ilk
kez rapor edilmifltir.
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Türk Nefroloji Derne¤i yay›n organ› olan Türk Nefroloji, Diyaliz ve
Transplantasyon Dergisi y›lda dört kez olmak üzere üç ayda bir ya-
y›nlan›r. Nefroloji, Diyaliz ve Transplantasyon alan›ndaki klinik ve
deneysel araflt›rmalar, orijinal vaka takdimleri ve literatür derlemele-
ri daha önce herhangi bir yerde yay›nlanmam›fl ve yay›n için baflka
bir dergiye gönderilmemifl olmak flart›yla kabul edilir. Araflt›rma ma-
kalelerinin yay›nlanabilmesi için, projeler ilgili kurumun etik kuru-
lunca onaylanm›fl olmal›d›r. 

Dergide yaz›lar Türkçe veya ‹ngilizce olarak yay›nlan›r. Türkçe
yaz›larda Türk dilinin bütünlü¤ü korunmal›, ‹ngilizce yaz›lar anlafl›l›r
ve hatas›z olmal›d›r. Yaz›lar üç örnek (biri orijinal, di¤erleri fotoko-
pi) olarak editöre gönderilmeli veya flahsen teslim edilmelidir. Gön-
derilen yaz› ve resimlerin kayb›ndan dergi sorumlu tutulamaz. Gön-
derilen yaz›lar yay›nlans›n veya yay›nlanmas›n iade edilmez, yaln›z
yay›nlanmayan resimler veya flekiller istek üzerine yazar›na gönderi-
lebilir. Gönderilen yaz›lar›n dergi kurallar›na göre düzenlenmifl ve
bas›ma haz›r hale getirilmifl olmas› gerekir. Yaz›lar›n yay›nlanmas›n-
daki gecikmenin en önemli nedeni makalelerin yaz›m kurallar›na
uyularak haz›rlanmamas›d›r. Yay›n kurulu yaz›m kurallar›na uyma-
yan yaz›lar› yay›nlamamak, düzeltmek üzere yazara iade etmek ya
da flekil aç›s›ndan yeniden düzenlemek yetkisindedir. Yaz›larda sa-
vunulan fikirlerin sorumlulu¤u yazarlar›na aittir. Yay›nlanan yaz›lar›n
telif hakk› dergiye ait olup derginin izni olmadan k›smen de olsa ak-
tar›lamaz. 

Yaz›m Kurallar›
Dergide yay›nlanmak üzere editöre gönderilen yaz›lar A4 kâ¤›d›-

n›n bir yüzüne 12 punto, çift aral›kla ve kenarlarda 3’er cm boflluk b›-
rak›larak yaz›lmal›d›r. Kullan›lan k›saltmalar yaz› içerisinde ilk geçtik-
leri yerde, parantez içinde, aç›k olarak yaz›lmal›; özel k›saltmalar ya-
p›lmamal›d›r. Yaz› içindeki 1-10 aras› say›sal veriler yaz›yla (Her iki te-
davi grubunda, ......... ikinci gün .....), 10 ve üstü rakamla belirtilmeli-
dir. Ancak, yan›nda tan›mlay›c› bir tak›s› olan 1-10 aras› say›lar rakam-
la (.... 1 y›l), cümle bafl›ndaki rakamlar da (On befl yafl›nda bir k›z has-
ta......) yaz›yla yaz›lmal›d›r. fiekil ve resimler metin içinde geçifl s›ras›-
na göre numaraland›r›lmal›d›r. Tablolar›n yaz›lar› üste, flekil ve resim-
lerinki alta yaz›lmal›d›r. Araflt›rma makaleleri ve derlemeler metin, fle-
kil, tablo, kaynaklar dahil 10; k›sa bildiriler ve vaka takdimleri 5 dak-
tilo sayfas›n› geçmemelidir. Editöre çeflitli konularda ve dergide yay›n-
lanan yaz›larla ilgili mektuplar yaz›labilir ve yazarlar›ndan cevapland›-
r›lmas› istenebilir. Bunlar›n dergide yay›nlan›p yay›nlanmamas› editö-
rün yetkisindedir. Ayr›ca dergide t›p alan›ndaki bilimsel toplant›lar ta-
rih, konu ve konuflmac›lar› duyurmak amac› ile yay›nlan›r. Yaz›lar afla-
¤›da belirtilen s›ra izlenerek düzenlenmelidir. 

Bafll›k sayfas›: Yaz›n›n bafll›¤›, yazarlar›n adlar› ve görevleri
(akademik unvanlar›), hangi kurulufltan gönderildi¤i, varsa çal›flma-
y› destekleyen kurum yaz›lmal›d›r. Yaz› daha önce herhangi bir
kongrede tebli¤ edilmiflse yeri ve tarihi belirtilmelidir. Ayr›ca bu say-
fada yaz›flma yap›lacak yazar›n ad›, soyad›, ifl ve ev adresleri, telefon
ve faks numaralar› aç›kça yaz›lmal›d›r. 

Özetler: Ayr› bir kâ¤›da Türkçe ve ‹ngilizce olarak haz›rlanma-
l›, bafll›klar dahil her biri 150 kelimeyi aflmamal›d›r. K›sa bildirilerde
özet bulunmaz. Özet makaleyi yans›tacak nitelikte olmal›, önemli so-
nuçlar verilmeli ve bunlar›n yorumu yap›lmal›d›r. Özette aç›klanma-

yan k›saltmalar kullan›lmamal›, kaynak gösterilmemelidir. 
Anahtar sözcükler: "Index Medicus: Medical Subject He-

adings" standartlar›na uygun Türkçe ve ‹ngilizce anahtar sözcükler
bulunmal›d›r (http://www.nlm.nih.gov/mesh/authors.html). Anahtar
sözcükler en az üç, en fazla befl adet olmal›d›r.

Bölümler: Orijinal makalelerde özet, girifl, gerek ve yöntem,
bulgular, tart›flma; vaka takdimlerinde özet, girifl, olgu(lar›n) sunumu
ve tart›flma bölümleri yer almal›d›r. 

Bu bölümlerden sonra varsa araflt›rmaya veya makalenin haz›r-
lanmas›na katk›da bulunanlara "teflekkür" yaz›labilir. 

Kaynaklar: S›n›rl› say›da tutulur, yaz›da geçifl s›ras›na göre s›-
ralan›r, verilen numara metin içinde paranteze al›narak gösterilir. As-
l› görünmeden di¤er bir kaynak arac›l›¤› ile bilgi edinilen kaynaklar
numaraland›r›lmaz, zorunlu hallerde parantez içinde verilir. Mümkün
oldu¤unca yerli kaynaklardan da yararlan›l›r. Dergilerin isimleri In-
dex Medicus’a uygun olarak k›salt›lm›fl biçimde verilir. Index’e gir-
meyen dergi isimlerinde k›saltma yap›lmaz. Yazar say›s› 6’dan fazla
olan makalelerde ilk 3 yazardan sonra ‹ngilizce olanlarda "et al",
Türkçe olanlarda "ve ark." k›saltmalar› kullan›l›r. 

Kaynaklar›n yaz›m› için örnekler:
Dergiler için
Bagdade JD, Albers JJ. Plasma high-density lipoprotein concent-

rations in chronic hemodialysis and renal transplant patients. N Engl
J Med 1977;29:1436-1439.

Kitaplar için
West JB. Respiratory Physiology (2 nd ed). Williams and Wil-

kins, Baltimore 1974, pp 72-75.
Kitaptan al›nan bölümler için
Sagawa K. Analysis of the CNS ischemic feed back regulation of

the circulation. In: Reeve EB, Guyton AC (eds), Physical Basis of Cir-
culation Transport. WB Saunders, Philadelphia 1967, pp 129-139.

Index Medicus’ta yer almayan Türkçe kaynaklarda yukar›daki
örneklere uyulur; ancak dergi isimleri k›salt›lmadan yaz›l›r, kitap say-
falar› "ss" fleklinde belirtilir.

Tablolar: Her biri ayr› bir sayfaya yaz›lmal›, Romen rakam› ile
numaraland›r›l›p her birine ayr› bir bafll›k verilmelidir. 

fiekiller ve resimler: Metinden ayr› sayfaya yerlefltirilmeli (metin
içinde geçifl s›ras›na göre numaraland›r›lmal›), e¤er bilgisayar ile yap›l-
mam›flsa çini mürekkebi ile ayd›nger veya beyaz kuflekâ¤›da çizilme-
li; foto¤raflar siyah-beyaz net fleklinde bas›lm›fl olarak ayr› bir zarf için-
de gönderilmelidir. fiekil, grafik ve resimler arkalar›na ait oldu¤u yaz›-
n›n ve yazar›n ismi yaz›larak ve üst tarafa gelecek k›sm› okla iflaretlen-
mifl olarak 7x11 cm ebad›nda haz›rlanmal›; 9x11 cm’den büyük olma-
mal›d›r. Mikroskopik resimlerde büyütme oran› ve kullan›lan boyama
tekni¤i belirtilmelidir. Resim, flekil ve grafiklerin bir örne¤i orijinal ol-
mal›d›r; ikinci örnek fotokopi olarak gönderilebilir. 

Makaleler Editör’e gönderilirken Editör’e baflvuru mektubu yan›-
s›ra, yay›nlanmas› istenen makalenin yazarlar›n›n tümünün isim s›ra-
s›na göre imzalad›klar› ayr› bir sayfa da bulunmal›d›r. 

Not: Yazarlar, yay›nlanmak üzere kabul edilmifl yaz›lar›n kay›t-
l› oldu¤u disket veya diski editöre göndermelidirler. Sistemimiz stan-
dart  Macintosh 3.5 disket veya IBM uyumlu programlar ile yaz›lm›fl
disketlerin üzerine hangi sistem ve program›n kullan›ld›¤›; yazar ve
makale ismi belirtilmelidir.
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