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OZET: intrauterin ultrasound ile polikistik bdbrek olarak izlenen 37 haftalik fetus asfiksi ile ex olunca yapilan otopsisinde sol bébrekte nefrofitizi saptandi. Buna ek olarak
timus yoklugu, sag bobrek ve Greter agenezisi, lojda stirenal ve testis fiizyonu, anal atrezi belirlendi. Gok erken dénemde belirlenen babrek lezyonu ve diger anomaliler

kombinasyonunu vurgulamak amactyla vaka sunuldu.

SUMMARY: A 37 weeks old fetus, which was being followed for policystic kidney by intrauterin ultrasound, died of asphixie, autopsia revealed nephronophtisis of.the kid-
ney and ureter agenesis, fusion of right adrenal and testis, and anal atresia was determined. The case is being presented for the combination of very early diagnosed

GIRIS

Nefronofitizi, nadir yasta hizla bébrek yetersizligine gé-
tiren bir hastaliktir. Hastalik genellikle otozomal resesif, ki-
mi zaman otozomal dominant gegisli olup; javenil (% 50),
sporadik (% 15-25), renal-retinal displazi (Senior-Loken
sendromu % 15) ve eriskin (% 20) olmak izere dért alt gru-
ba aynlhir (1,2,3). Klinik olarak baglica biylme geriligi, polit-
ri, polidipsi, idrar konsantrasyon yeteneginde kayip ve da-
ha sonra kronik bébrek yetmezligine ait diger semptomlar
izlenir (1,3,4).

Baobrekler hastaligin evresine bagl olarak kiglktir ve
kesit yuzeyinde kugik kistler gorulebilir. Histopatolojik in-
celemede agirlikla kortikomediiller sinirda yerlesimli kistler
ile glomerillerde skleroz, tubuliislerde atrofi, interstisyum-
da fibrozis ve mononiiklear hiicre infiltrasyonu bulunur. Tip-
ler arasinda histopatolojik agidan farklilik yoktur (1,2,3).

VAKA

Vakanin anne ve babasi arasinda 2. derece akraba evli-
ligi mevcut olup herhangi bir inceleme yapilmamig 2 6li ve
1 saglikli cocu@a sahiptirler. Anne 4. gebeliginde i. U. ist.
Tip Fakiiltesi Kadin Hastaliklari ve Dogum Anabilim dalinda
"polikistik bébrek" tanisi ile takip edilmis ve gebeligin 37.
haftasinda normal spontan dogum (2800 gr, 46 cm) yaptiril-
mistir. Dogumu takiben 3. saatte bebek asfiksi tablosu ile
olmistur. Yapilan otopsisinde anal atrezi, sol bobrekte ki-
¢llme, ylGzeyinde ince graniillii soluk goriinim, sag bobrek
lojunda 1 cm g¢apinda lobiile goriiniimde doku, sag treterin
yoklugu, sol testisin skrotumda bulundugu, sag testisin
yoklugu, timusun bulunmadidi ve akcigerlerde yaygin kana-
ma oldugu saptandi.

Mikroskopik incelemede sol bdbrekte tek sira kibik ya
da basik epitelle déseli, limeninde genellikle homojen eozi-
nofil madde bulunan kistik olugsumlar, kistler cevresindeki
interstisyumda fibrozis, odaksal mononiiklear hiicre infilt-
rasyonu saptandi. Arada segmental ya da global skleroz
gosteren glomertiller ile abortif gérinimdeki glomerdller
gozlendi (Resim 1,2). Sag bobrek lojundaki yapinin kesitin-
de epididim, rete testis, testis ve buna bitisik siirrenal do-
kusu saptandi (Resim 3); bobrege ait yapi gérilmedi. Akci-
gerlerde yaygin intraalveoler kanama belirlendi.

Makroskopi, mlkroskopl ve klinik bulgular blrlestlnldigin-
de vakanin timus ve sag bobrek agenezisi, siirrenal-testis
fuzyonu ile birlikte bulunan nefronofitizi oldugu sonucuna
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Resim 1. Kistik yapilar, liimende bomojen sekret, sklerotik glome-
riiller, interstisyel fibrozis ve mononiikleer biicre infiltrasyonu (Ot.
24/93 HE. x 125).

varildi. Olim nedeni olarak da akcigerdeki yaygin intraalve-
oler kanama sorumlu tutuldu.

TARTISMA

Cocukluk ¢agr son donem bdbrek yetersizligi vakalari-
nin % 20'sinde nefronofitizinin sorumlu oldugu belirtimekte-
dir (1,2). Vakamiz jivenil veya sporadik nefronofitiziye uy-
gunluk gdstermekle birlikte, ailenin diger 6la dogumlarinin
incelenmemesi nedeni ile tip ayrnimi yapilamamaktadir. An-
cak annenin onceki 6l0 dogumlan nedeni ile yapilan ultra-
son kontrollerinde, baslangigta polikistik bébrek hastahg
disindlmastir. Normal spontan dogum sonrasi dlen bebe-
gin otopsisinde tani erken olarak konulabilmistir.

Nefronofitizi tanisi i¢ni, klinik ve patolojik spesifik bulgu-
lar bulunmamasina karsin, aile dykusi, klinik bulgu ve gidis
ve bunlarin yanisira patolojik bulgular tani koydurucudur
(1,2,3,4,5). Nefronofitizi konjenital nefrotik sendromlarda
glomeril degisiklikleri yanisira kistlerin variginda ve diger
sekonder kistik gelismeler ile karisabilir. Ancak kistlerin
yaygin olusu, korteks-mediilla sinir lokalizasyonu ve diger
ozellikleri ile ayrima gidilebilir (1,2,3). Meduller siingerimsi
bébrek ile daha ileri yasta ve kistlerin papillada olmasi ile
kolayca aynilir. Infantil tip ile kistlerin ¢ok yaygin olusu ve
glomeril degisikliklerinin bulunmamasi ile ayrnilabilir (6,7,8).
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Resim 2. Tek sira kiibik epiteli bulunan kistik geniglemis tubuluslar,
ortada ii¢ adet sklerotik glomeriil yaps:, periglomeriiler ve inters-
tisyel fibrozis, mononiikleer biicre infiltrasyonu (Of. 24/93 HE x
310).

Vakamizda anal atrezi, sag bébrek agenezisi, siirrenal
ve testis flizyonu, timus yoklugu nefronofitiziye eslik et-
mekteydi. Bu anomaliler kombinasyonunu vurgulamak ama-
clyla ve otopsi yapildigi igin erken saplanan vaka ilging bu-
lundugu igin sunuldu.
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