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Bir infantil polikistik hastalik olgusu
Infantile polycystic kidney disease: A case report

Betil Celik ', Gilen Akyol *
" Kirtkkale Devlet Hastanesi Patoloji Uzmani, KIRIKKALE
' Gazi Universitesi Hastanesi Patoloji Anabilim Dali, ANKARA

infantil Polikistik Hastalik otozomal resesif bir
hastalik olup 6lii dogum, bébrek yetmezligi veya por-
tal hipertansiyona neden olabilir. Bu sunumda PGE
indliksiyonu ile dogurtulan bir olguda saptanan
infantil polikistik bébrek hastaligi ve konjenital
hepatik fibrozis bildirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Konjenital hepatik fibrozis, poli-
kistik hastalik, kistik bobrek hastaligi, otozomal resesif

gecis,

Infantile polycystic kidney disease is an autoso-
mal recessive disease. The disease cause stillbirth
as well as renal insuficiency or portal hypertension.
We here present a case having infantile policystic
kidney disease and congenital hepatic fibrosis, who
was given birth via PGE induction in accordance with
the review of the literature.

Key Words: Congenital hepatic fibrosis, polycystic
disease, cystic renal disease, autosomal inheritance,

infantil Polikistik Hastalik, infantil Polikistik Bobrek
Hastalig (iPBH) ya da Potter Tip | hastalik gocukluk
caginda 1 /6000 ile 1 /14000 oraninda gorilen otomozal
resesif bir hastaliktir. Bébregin diger kistik hastaliklarin-
dan farkh olarak her iki bdbregin de ileri derecede
blylimesine ragmen normal seklini korudugu bu
hastalikta korteks ve medullada lineer uzanan kistler
gorildr . Hastalik 6l doguma neden olabilecegi gibi ilk
bes yil icinde bdbrek yetmezligi veya eslik eden konje-
nital hepatik fibrozise bagl olarak portal hipertansiyon
sek linde kendini belli ederek de oliumle sonuglanabilir.
Histogenezinde bobrekte toplayici kanallarin kistik
dilatasyonu Uzerinde durulmakta olup olaya siklikia
intrahepatik safra yollarinin kistik dilatasyonu ve portal
fibrozis de eslik etmektedir.

Bu galismada bir polikistik bobrek hastaligi ve kon-
jenital hepatik fibrozis (KHF) olgusu nadir gérinmesi
nedeniyle sunulmustur.

OLGU SUNUMU

1995 yilinda 24 yasindaki annenin ikinci gebeliginin
rutin kontrolu sirasinda USG'de bilateral bobrek hastaligi
ve oligohidramnioz saptanmasi nedeniyle 24. haftada
Prostaglandin-E induiksiyonu ile dogurtulan bebegin
Apgar skoru 2/10 imis. Besinci dakika apgari 0 olan
bebek patoloji bolimine otopsi yapiimasi igin gonde-
rilmistir. Annenin her iki gebeligi de sorunsuz gecmis ve
ilk cocugu hayattaymis. Anne ve baba arasinda akra-
balik yokmus.

Makroskopik Ozellikler: 450 gr agrliginda, tepe-
topuk mesafesi 25 cm olan erkek fetlislin bas cevresi 20
cm gogus cevresi 18 cm, karin cevresi 14 cm idi. Yapilan
incelemede ylz yada ekstremitelerde spesifik bir anom-
ali saptanmadi.

Her Uc vicut boslugu usuline uygun acildi Kafa
boslugu acildiginda beyin parankiminde veya damarlar-
da patoloji izlenmedi. Gégus boslugu acildiginda
akcigerlerde hipoplazi gozlenirken, diafragma veya
kalpte ise belirgin patoloji gorilmedi. Karin boslugu
acildiginda tim organlar normal anatomik pozisyonlarin-
da izlendi.

Her iki bobrek normal anatomik yerlesimindeydi.
Ureter cikislan bulundu. Ureterlerde obstriiksiyon veya
mesaneye girislerinde ve mesanede spesifik patoloji
saptanmadi Bobrekler 25x16 mm boyutta, lobule
gérunimde olup kapsul ylizeyleri duzenliydi ve kistik
yapilar icermiyordu. Her iki bébregin kesit yiziinde kor-
teks-medulla ayinmi yapilabiliyordu. Korteksten medul-
laya kadar uzanan ve ancak 'loop' ile gorulebilen kap-
sule dik cizgilenmeler seklinde kistik genislemeler
dikkati cekti (Resim 1).

Karaciger 25 gr agirlikta 30x24x10 mm boyutta olup
makroskopik bir patoloji dikkati cekmedi. Ekstrahepatik
safra yollarinda dilatasyon gériilmedi Duedenuma safra
gecisi izlendi. Diger organlarda patoloji saptanmadi.

Mikroskopik Ozellikler: Bobrek ve karaciger disin-
daki organlara ait kesitlerde spesifik patoloji izlenmedi.
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Resim 1: Lobuler gériinimii korunan bébrekte kapsul altinda

kortekse dik uzanan kistler gorillyor.

Bobrege ait kesitlerde kortekste immatir gorinimid
glomeriiller yanisira, korteksten medullaya dogru
uzanan, kiibik-basik epitelle doseli fuziform yapida
kistler saptandi (Resim 2).

Kistlerin cevresindeki stromada konsantrik fibrozis
gbzlendi. Dliz kas elemanlan yada kikirdak izlenmedi.
Kistlerin arasinda normal yapida, dilate olmayan proksi-
mal tibdller izlendi.

Karacigere ait kesitlerde karaciger normal
mikroanatomisinin biytk 6lgtide korundugu ancak por-
tal alanlarin ileri derecede genisledigi izlendi. Geniglemis
portal alanlarda fibrotik bag doku artigi ve buna eslik
eden bir kismi genislemis ve kdselenmeler gosteren, bir
kismi normale yakin gériinim de ancak sayica artmis
interlobuler safra duktuslan dikkati cekti (Resim 3). Safra
duktusu artisina portal ven kesitlerinde artis eslik etmi-
yordu. Parankimde ve safra duktuslannda safra staz
gézlenmedi. Yaygin ekstrameddiller hematopoez odak-
lari saptandi.

Resim 2: Bobrekte kapstle dik uzanan kistler (H&Ex100)
TARTISMA

Bobregin kistik lezyonlannin siniflamasi ginimize
kadar pek cok degisiklik gostermistir™®. Bu siniflamalar-
da genetik gegis Ozellikleri ya da klinik gorinimu ile
korele edilerek bébredin gorinimi temel alinmistir.
Etyopatogenezine yonelik olan ve Potter tarafindan
yapilan siniflama belki de hala en gok kullanilan sinifla-
madir (Tablo 1). Bu siniflamaya goére Tip | olarak
adlandinlan hastalik 1/6000 ile 1/14000 oraninda
goralir®. Gérilme yasina gore kendi icinde perinatal,
neonatal, infantil ve juvenil tiplere aynhr®. Bunlardan en
agir formu olan perinatal tip genellikle 6lii dogumla son-
lanir. ilk Gg tipin ayni hastaligin varyantlari oldugu; juve-
nil tipin ise farkl olabilecegi disuntlmektedir. Mortalite

Perinatal Form

Potter Tip 1 Yenidoganin Polikistik Bébregi Neonatal Form

(Otozomal Resesif) Infantil Form
Juvenil Form
Potter Tip 2 Multikistik Bobrek
i (Multikistik Displazi)

Potter-Tip 3 Adult Tip Polikistik Bobrek
(Otozomal Dominant)

Potter Tip 4 Parsiyel veya Aralikli Uretral Tikanmaya

Sekonder Olan Tip

Tablo 1: Bobregin kistik lezyonlannin Sinflamasi (Potter ve Osathanondh)



Resim 3: Karacigerde portal alanda fibrozis ve bir kismi kése-
lenmeler gdsteren sayica artris safra duktuslan (H&Ex100)

ilk yil icin %9-24, sonraki yillar igin %79 oranindadir .

Bébregin gorinimi olayin agirhidi ve siresine
baghdir. Toplayici kanallarin terminal dallaninin diffiiz
genislemesiyle olusur®. Makroskopik olarak her iki
bobregin seklini korudugu ama ileri derecede biiytidiigii
gordlir. Bébregin kesit yiiziinde kapsiile dik fliziform
tarzda geniglemis kistler vardir.

Tip Il hastalkta toplayici kanallarin ampuller bol-
gesindeki dallanmanin erken durmasi sonucu gelisen
kistler vardir. Bunun bébrekteki gérinimi toplayici
kanal dallarinin ve nefronlarin sayisinda azalma ile
nefronogenezde normalde bulunmayan kikirdak gibi
mezenkimal elemanlarin varh@idir .

Tip Il hastalik ise Tip I'deki gibi ampuller boliin-
medeki olayin biraz daha gec ve hafif olusmasi sonucu
geligir. Bobregin seklini korudugu ama ileri derecede
blyGdigu bu tipte toplayici kanallann ampuller bol-
gesinin ve nefron orijinli tibdllerin kistik dilatasyonuna
esdeger ve parankimi tamamen ortadan kaldiran kistler
gOruldr.

Tip IV hastalikta az da olsa dretral akim vardir. ilk
olusan nefron ve toplayici kanallanin yaptidi idrarn
basinci ile, sonradan olusan nefronlarda hasar olusur.
Kapsiil altinda kictik kistler vardir. ilk olusan nefronlar
fonksiyonel oldugundan bébrek fonksiyonlan kismen
korunmustur.

Tip | hastaliga hemen daima karacigerde intrahepa-
tik safra yollarinin kistik dilatasyonu ve portal fibrozis
eslik eder. Bizim vakamizda da bobreklerin seklini koru-
masi, kistlerin kapsiile dik uzanmasi ve lezyonun perina-
tal ddnemde gelismesi nedeniyle iPBH tanisi verilmistir.

Konjenital hepatik fibrozis ilk defa 1961 yilinda tanim-
lanmistir. Hepatosplenomegali, portal hipertansiyon ve
hematokezya seklinde bulgu veren bu hastalik cocuk ve
adolesanda gortilir. Renal displazi, nefronofitizi ve Adult
Tip PBH ile goriilebilmekle birlikte KHF'in siklikta eslik
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ettigi bébrek lezyonu IPBH'dir ®'7. Karaciger fonksiyon-
larinin uzun zaman korundugu bu hastalkta portal alan-
da veya porto-portal bantlarda fibréz geniglemeler ve
kiibik epitelle doseli anormal safra duktuslar mevcut
olup bizim vakamizla uyumludur 759

Son yillarda Desmet tarafindan iPBH'nin juvenil
tipinde gérilen karaciger lezyonunun konjenital hepatik
fibrozis; diger tiplerinin karaciger lezyonunun ise duktus
gelisim malformasyonu (Duktal Plate Malformation,
DPM) olarak adlandirimasi &nerilmektedir 9,
Embryodaki safra duktuslannin en erken gériinimii
silindir geklindedir ve 'Duktal Plate' (DP) adi verilir. Fetal
hayatta DP hemen hemen kaybolur ve sadece bazi
dilate kisimlar kalir .Bu kaybolma sirasindaki gecikme ya
da hastanin histolojik yansimasi intra ve ekstrahepatik
safra duktus patolojileridir ®*. Olayin gelisimindeki agir-
liga ve biliyer dallarda olustugu seviyeye bagl olarak
karacigerde safra duktuslarinda atrezi, azalma ile iPBH,
Meyenburg kompleksleri, Caroli hastalid ve KHF sek-
linde bir dizi patoloji goérilebilir ®. Kavramlardaki ve
klasifikasyonlardaki sUrekli degisime bagl olarak
bdbregin ve karacigerin kritik hastaliklarinin terminolo-
jisindeki kargiklik glnimizde de hala varh@ini
surdirmektedir.

Ornegin infantil PBH terimi hastalarin ileriki yaslara
kadar yasayabilmeleri nedeniyle terkedilmis yerine
Otozomal Resesif PBH (ARPBH) terimi kullaniimistr.
KHF'e ait ilk makalelerde ise lezyonun mutlak bir sekilde
iPBH'na eslik edecegi ve hatta dyle ki bir hastada KHF
varliginin diger tip kistik bébrek hastaliklarini ekarte
ettirebilecegi yazilmistir™. Ancak bazi arastincilar KHF'e
eslik eden "” otozomal dominant PKD vakas! yanisira
renal displazi, nefronofitizi, meddller siinger bébrek ve
hatta hicbir renal lezyonun eslik etmedigi otopsi raporlari
yayinlamiglardir ®'°*",

Bugin icin gecerli olan, gerek ARPBH gerekse
KHF'in farkli antiteler olmayip ayni etkenin tetikledigi
dinamik ve ilerleyici olaylarin farkl klinik yansimalar ola-
bilecegidir *'°. Neonatal/perinatal periyodda PBH'da
karacigerde klinik ve radyolojik bulgu olmasa da KHF'e
ait histolojik bulgu gosterilmistir™. Belki de bébreklerin
ve safra duktuslarinin kistik dilatasyonlari ile karakterize
infantil polikistik hastalikta bebek yasarsa karacigerde
safra duktus dilatasyonlarina fibrozis de eklenmekte ve
gorundm KHF olarak isimlendirimektedir. Gergekten de
bobrek lezyonunun daha hafif oldugu durumlarda
bebegin yasadigi ve ilerki yaslarda karaciger lez-
yonunun daha belirgin oldugu bilinmektedir. Gerek bu
hipotez gerekse KHF'In bobregin pek cok kistik hastalidi
ile birlikte gorllebilmesi fetal hayatin erken dénem-
lerinde genetik bir patoloji sonucu tetiklenen ve bir se-
kilde farkli klinik sonlanimlan olan tek bir antite ile karsi
karsiya oldugumuzu gostermektedir.
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Klinik goérinimindeki bu farkliiklara ragmen
hastaligin olusumundan sadece 6p21'e yerlesen tek bir
gen sorumlu tutulmaktadir #*'. Turkiye'de Dr. Nesrin
Besbas ve arkadaslarinin bildirdigi bir olguda da ayni
gende hasar saptanmistir. Bu olguda da prenatal
donemde USG ile Oligohidroamnioz ve polikistik
bobrekler saptanmis, bebek canli dogmus ancak 2.
ayda kaybedilmistir. Konu hala gizemini korumakta olup
kavramlar ve klasifikasyonlar degismeye devam edecek
gorinmektedir. ;
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