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Derleme

Konjenital Böbrek Anomalileri

Konjenital organ malformasyonları arasında en sık görü-
len anomali böbrek ve üreterin konjenital anomalileridir. 
Üriner sistem enfeksiyonu, hipertansiyon ve böbrek yeter-
sizliğine yol açması nedeni ile önemli morbiditeye sahip 
hastalıklardır. Çocuklarda son dönem böbrek yetersizliği 
nedenlerinin %30-50’sini oluşturur. Genetik olarak hetero-
jen hastalıklardır, fakat tek gen hastalıkları veya kromozom 
bozuklukları da anomaliye yol açabilir. Bu anomaliler alt 
ya da üst üriner sistem anomalileri olarak görülebilir. Bu 
yazıda böbreğin (üst üriner sistem) konjenital malformas-
yonları değerlendirilmiştir.
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Congenital Malformations of Kidney

The most common congenital organ anomalies in human 
beings are congenital anomalies of the kidney and the uri-
nary tract (CAKUT), which as a whole is an important cause 
of morbidity due to such complications as urinary tract 
infections, hypertension, and renal failure. Up to 30-50% of 
the end- stage renal disease is due to CAKUT. CAKUT is a 
group of genetically heterogeneous, but single gene disor-
ders or chromosomal abnormalities which can lead to these 
anomalies. These anomalies can involve both the lower and/
or upper urinary tract. Congenital malformations of the 
kidney (upper urinary tract) were evaluated in this paper.
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GİRİŞ

Böbrek ve üriner sistemin konjenital anomalileri en 
sık görülen konjenital organ malformasyonlarıdır ve 
1000 doğumda 0.3-1.6 oranında görülür (1,2). 
Konjenital böbrek ve üriner sistem anomalileri 
oldukça geniş bir spektrumdur. Birçoğu sporadik ve 
izole üriner istem anomalileri olmasına karşın, bir 
sendromun parçası olarak da görülebilirler; değişik 
fenotipik özellikler gösterebilen, genetik olarak 
heterojen kompleks gelişimsel anomalilerdir. 
Bununla birlikte, tek gen hastalıkları da böbrek ve 
üriner sistemde konjenital anomaliye yol açabilir; 
aile öyküsünde benzer vakalar saptanabilir (3-5). 
Böbrek ve üriner sistemin konjenital anomalileri 
üriner sistem enfeksiyonları, hipertansiyon ve böb-
rek yetersizliğine yol açabilir (6,7) ve çocuklarda son 
dönem böbrek yetersizliğinin %30-50’sini oluşturur 
(8,9). Bu vakaların yaklaşık olarak yarısı da alt üriner 
sistem anomalileridir (10). Böbrek ve alt üriner siste-

min organogenezi çeşitli büyüme, transkripsyon 
faktörleri ve hücre sinyalleri arasındaki ilişkiler ile 
koordine edilir (11).
 
Böbrek ve üriner sistemin konjenital anomalileri üst 
üriner sistem (böbreğin konjenital malformasyonları) 
ve alt üriner sistem anomalileri (toplayıcı sistem, 
mesane ve üretra anomalileri gibi) olarak iki gruba 
ayrılabilir. Bu makalede böbreğin konjenital malfor-
masyonları irdelenecektir.

BÖBREĞİN KONJENİTAL ANOMALİLERİ

Böbreğin konjenital anomalileri böbreğin anatomik 
özelliklerine göre renal agenezi, basit renal hipoplazi, 
renal displazi, renal displazi/hipoplazi, renal füzyon 
olarak sınıflandırılabilir (12). Malformasyonlar bilate-
ral ya da unilateral olabilir. 

RENAL MALFORMASYONLARIN 
SAPTANABİLEN GENETİK NEDENLERİ

Renal konjenital malformasyonlar sıklıkla sporadik 
ve izoledir. Konjenital böbrek anomalisi yapan 30’dan 
fazla gen tanımlanmıştır ve bunların çoğunluğu bir 
sendromun parçasıdır (Tablo 1). 
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Brakio-Oto-Renal Sendrom

Brakio-oto-renal (BOR) sendrom, renal hipoplazi, 
işitme kaybı (malforme kulak kepçesi, kulak kanalı 
atrezileri, orta kulak anomalileri, koklea ve semisir-
küler kanal anomalileri ile birlikte), brankial ark 
defektlerinin bir arada olduğu bir sendromdur (14,15). 
BOR sendromu yaklaşık olarak 40,000 doğumda 1 
oranında görülür (16). Bilateral veya unilateral renal 
agenezi, hipoplazi, dizplazi ve üreteropelvik bileşke 
obstrüksiyonu, üreteral duplikasyon, vezikoüreteral 
reflü gibi alt üriner sistem anomalileri görülebilir 
(13-15). BOR sendromlu çocukların %67’sinde renal 
anomali tespit edilmiştir (15). BOR sendromu için 
geliştirilen tanı kriterlerinde majör kriterleri sağırlık, 
brankial anomaliler, periaurikular çukurluk ve renal 
anomaliler oluşturmaktadır. Minör kriterler ise dış 
kulak yolu anomalileri ve lakrimal kanal stenozu 
olarak belirlenmiştir. Aile öyküsü varsa tek bir majör 
kriter tanı için yeterliyken aile öyküsü yoksa üç 
majör kriter veya iki majör ve iki minör kriter tanı 
için gereklidir (12,17). Çoğunluğu kromozom 18q13.3’te 
bulunan EYA1 mutasyonlarına bağlıdır (18). Kalıtım 
değişken ekspresite ve inkomplet penetrans ile birlik-
te otozomal dominant geçişlidir. BOR sendromları-
nın yaklaşık %40’ı EYA1 ilişkili mutasyonlara bağlı-
dır (19,20). Seksen civarında EYA1 mutasyonu tanım-
lanmıştır (13). Farelerde EYA1 eksikliğinde renal age-
nezi ve GDNF ekspresyon yetersizliği saptanmıştır 
(21). BOR sendromuna yol açan başka bir gen de SIX 
genidir. EYA tarafından düzenlenen gelişimsel yolda 
SIX ailesi transkripsiyonel faktör olarak rol alır ve 
SIX1 ve SIX5 gen mutasyonları BOR sendromuna 
yol açabilir (22).

Renal Kolobom Sendromu

Papillorenal sendrom olarak da adlandırılan renal 
kolobom sendromu renal hipoplazi, vezikoüreteral 
reflü ve optik sinir kolobomu birlikteliği olan otozo-
mal dominant kalıtılan bir sendromdur (23). Renal 
malformasyonlar neredeyse tüm hastalarda saptanır 
ve sıklıkla göz anomalilerinden önce saptanır (12). 
Renal malformasyonlar ve göz bulguları oldukça 
çeşitlilik gösterir. Hipoplazi, displazi, multikistik 
displastik böbrek ve vezikoüreteral reflü en sık görü-
len malformasyonlardandır (24). Optik sinir kolobo-
munda, disk çukurlaşmış, gri gliotik doku görülür. 
Retinal damarlar fazlalaşmıştır ve tortiyozite gösterir. 

Optik sinir kistleri, mikroftalmi, retinal kolobom 
görülebilir (24). 10q24-25 lokalizasyonunda bulunan 
Pax2 gen mutasyonları hastalığın yarısından sorum-
ludur. Bu gende 30’dan fazla mutasyon tanımlanmış-
tır (12,25,26).

Renal Tubuler Disgenezi

Prenatal dönemde proksimal tubulun yetersiz ya da 
hiç farklılaşmaması sonucu oluşan bir hastalıktır. 
Şiddetli oligohidramniyoz görülür ve hastalar Potter 
sendromu bulguları gösterir (27,28). Etkilenmiş bireyler 
sıklıkla perinatal dönemde kaybedilir (12). Postnatal 
dönemde ölümler sıklıkla pulmoner hipoplazi ve kra-
nial sutur diastazisine bağlı kraniyal hipoplaziye 
bağlıdır (29). Yenidoğan döneminden sonra yaşam çok 
enderdir. Bazı ailelerde renin aldosteron sisteminde 
mutasyonlar tanımlanmıştır (27). Genetik geçiş hetero-
jen ve otozomal resesiftir (27,28).

Renal Kist ve Diyabet Sendromu

Hepatosit nükleer faktör 1 (HNF1) geni (TCF2) 
mutasyonları ilk olarak MODY tip 5 diyabet olarak 
tanımlanmıştır (30). Daha sonra renal fenotip belirlen-
miştir. Otozomal dominant geçişli sendrom genç 
erişkin döneminde görülen diyabet, diyabetik olma-
yan ilerleyici nefropati ve karaciğer disfonksiyonu ile 
karakterizedir (31,32). En sık görülen renal bulgu kist 
olduğu için sendroma adını vermiştir. Kistler sıklıkla 
bilateraldir. Kortikal ve küçük kistler görülür. Ayrıca 
genital malformasyonlar da görülebilir (31,32). 

Townes-Brocks Sendromu

Otozomal dominant geçiş gösteren bu sendrom 
imperfore anüs, polidaktili, kulak anomalileri, işitme 
kaybı, böbrek, kalp ve ürogenital sistem anomalileri 
ile karakterizedir (33,34). Ekstremite, böbrek, kalp ve 
sinir sistemini gelişimi için gerekli olan SALL1 
mutasyonuna bağlıdır (34). 

Diğer renal malformasyon yapan sendromlar Tablo 
1’de verilmiştir. Doğumsal metabolik hastalıkların 
bazıları da renal malformasyona yol açabilmektedir 
(Tablo 2). Renal malformasyonların eşlik ettiği kro-
zomal anomaliler Tablo 3’te verilmiştir.
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İZOLE RENAL MALFORMASYONLARIN 
NONSENDROMİK GENETİK NEDENLERİ

Renal malformasyonların çoğu izole anomalilerdir. 
Tespit edilen mutasyonların çoğunluğu TCF2 (HNF-
1beta), PAX2 mutasyonlarına bağlıdır. EYA1 ve 
SALL mutasyonlarına bağlı vakalar da bildirilmiştir. 
Glia türevi nötrofilik faktör (GDNF) veya onun üre-
terik tomurcukta eksprese olan reseptörü (RET) inak-
tivasyonu üreterik tomurcuk gelişiminde yetersizliğe 
yol açar (35). Farelerde yapılan çalışmalarda GDNF’yi 
aktive ya da inaktive eden genler tanımlanmıştır. 
Pax2 ve WT1 gibi transkripsyon genleri eksik olan 

farelerde de renal agenezi gösterilmiştir (36,37). FOXc2 
mutasyonları da renal hipoplazi ile ilişkili bulunmuş-
tur (38).

renal Agenezi

Bilateral renal agenezi 1/5000 fetusta görülür (13,39). 
Karakteristik olarak amniyotik sıvı yokluğuna bağlı 
olarak fasiyal displazisi ve pulmoner hipoplazinin 
görüldüğü Potter sendromu ortaya çıkar. Şiddetli 
oligohidramniyoz ikinci trimestrda belirginleşir. 
Oligohidramniyoz nedeni ile pulmoner hipoplazi 
ağır olabilir ve pnömotoraks gelişebilir. Periton 
diyalizi başlanması düşünülebilir. Ancak pulmoner 
hipoplazinin derecesi, yaşamla bağdaşıp bağdaşma-
dığı periton diyalizine başlarken göz önünde bulun-
durulması gereken konulardır. Önceki dönemlerde 
daha kötü prognozlar bildirilirken (40), özellikle 
yenidoğan yoğun bakımdaki gelişmeler ve son 
dönem böbrek yetersizliği tedavisindeki tecrübele-
rin artması ile daha iyi prognozlar bildirilmeye 
başlanmıştır (41,42). 

Tablo 1. Renal malformasyonların görüldüğü sendromlar.

Hastalık

Alagille sendromu
Beckwith-Wiedeman sendromu
Brankio- oto-renal sendrom
Duane-radial ray sendromu
Ehlers-Donlas sendromu
Fraser sendromu
HDR (hipotiroidi, renal anomali, işitme kaybı) 
 sendromu
Kallmann sendromu
Pallister-Hall sendromu
Renal-kolobom sendromu
Renal tubuler disgenezi
Renal kist ve diyabet sendromu
Simpson- Golabi- Behmel sendromu
Semit- Lemli- Opitz sendromu

Townes- Brocks sendromu
Tuberoz skleroz
Zellweger sendromu

renal Bulgu

Kist, multikistik displazik böbrek, hipoplazi
Displazi
Agenezi, displazi, hipoplazi, toplayıcı sistem anomalileri
Agenezi,ektopi, malrotasyon
Hipoplazi, medüller sünger böbrek
Agenezi, displazi
Displazi

Agenezi
Displazi
Hipoplazi, displazi, vezikoüreteral reflü
Tubuler displazi
Displazi, hipoplazi
Medüller displazi
Displazi, agenezi, duplikasyon üretero pelvik bileşke 
darlığı, vezikoüreteral reflü
Agenezi, hipoplazi, displazi
Renal kist, polikistik böbrek hastalığı
Kistik displazi

Gen

JAGGED1
P57
EYA1, SIX1, SıX5
SALL4
COL5A, COL3A
FRAS1
GATA3

KAL1, FGFR1, PROK2, PROK2R
GLI3
PAX2
RAS
HNF1 Beta
GPC3
7- hidroksi kolesterol redüktaz

SALL1
TSC1, TSC2
PEX1

Tablo 2. Renal malformasyon yapan doğumsal metabolik has-
talıklar.

Hastalık

Mitokondrial hastalık
Glikolizasyon bozukluğu tip 1
Glutarik asidüri tip 1

Karnitin-palmitoil transferaz eksikliği tip 2

Renal malformasyon 

Kist, displazi
Kist
Mikrokist, polikistik 
böbrek, nefromegali, 
disgenezi
Disgenezi

Tablo 3. Renal malformasyonların eşlik ettiği kromozom anomalileri.

Sendrom

Down sendromu (Trizomi 21)

Klinefelter sendromu 
Turner sendromu 
Digeorge sendromu

renal anomali

Hipoplazi, glomerüler mikrokist, megaüreter, obstrüktif üropati, VUR

Renal agenezi, renal kist
At nalı böbrek, çift sistem
Renal agenezi, multikistik displazik böbrek

Kromozom anomalisi

47, XY, +21
47, XX +21
47, XXY
45, XO
21q11 delesyonu
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Unilateral renal agenezi otopsi serilerinde 1/1000, 
sütçocuklarında 1/2900 oranında bildirilmiştir (43,44). 
Unilateral renal agenezi tanısı diğer böbreğin pelviste 
ya da ektopik lokalizasyonda saptanmamasına bağlı-
dır. Kontralateral böbrekte kompansatuar hipertrofi 
gelişir. Kontralateral böbrekte hipertrofi gelişmemesi 
renal displazi göstergesi olabilir. Prognoz kontralate-
ral böbreğin fonksiyonel durumuna bağlıdır. 
Kontralateral böbrek normal ise prognozun çok iyi 
olduğu söylenebilir. DMSA yapılması kontralaleral 
böbreğin fonksiyonunu gösterebilir ve ektopik böb-
rek ayırıcı tanısı yapılabilir. Bazı çalışmalarda uzun 
dönemde proteinüri ve hipertansiyon gelişebildiği 
bildirilmiştir (45). Bu nedenle bu hastalarda periyodik 
kan basıncı ve idrar analizi yapılması önerilmektedir. 
Ayrıca unilateral renal agenezi ile iç kulak, genital 
sistem ve aksiyal sistem anomalileri birlikteliği bildi-
rilmiştir (46,47).

Renal Hipoplazi ve Displazi

Renal hipoplazi (oligomeganefroni) yapısal olarak 
böbreklerin normal fakat küçük olduğu primer olarak 
nefron sayısının az olması olarak tanımlanabilir. 
Diğer malformasyon birliktelikleri yoksa renal hipop-
lazi asemptomatik olabilir. Unilateral hipoplazi ante-
natal tanı yoksa sıklıkla görüntülemeler sırasında 
rastlantı sonucu saptanır. Bilateral renal hipoplazi 
renal yetersizlik ve kronik böbrek yetersizliğine ve 
hipertansiyona yol açabilir (48). 

Renal displazi ise metanefritik mezenkimal dokunun 
anormal gelişimi ile malforme böbrek dokusunun 
olmasıdır. Patolojide mezenkimal ve epitelyal yapıda 
anormal farklılaşma, nefron sayısının azalması ve 
kortikomedüller dokunun kaybı ve displastik yapılar 
(kemik, kartilaj) saptanır. Displastik böbrekler kistle-
rin eşlik ettiği büyük böbrekler veya kistin eşlik ettiği 
ya da etmediği küçük böbrekler şeklinde görülebilir 
(12,13). Displazik böbrekler sıklıkla küçük boyutlu 
olmakla birlikte, büyük boyutlu da olabilir. Patolojide 
normal böbrek dokusu ile birlikte kartilaj ve kemik 
doku saptanır. Bilateral renal displazi oligohidramni-
yoz ve ilerleyici renal yetersizlik ile karakterizedir. 
Üriner sistem ultrasonografisinde bilateral ekojen 
böbrekler, kortikal diferansiasyon kaybı ve kortikal 
kistler görülebilir (12,13). Renal displaziler vezikoürete-
ral reflü (VUR), posterior üretral valv ya da obstrük-
tif üropatiler ile birliktelik gösterebilir (12,13,49,50).

Multikistik Displazik Böbrek (MKDB)

Multikistik displazik böbrekler prenatal ultrasonog-
rafide 1/3640 oranında görülür (51). Ultrasonografide 
geniş ince duvarlı, böbrek dokusu içermeyen kitle 
şeklinde görülür. Doppler ultrasonografide (USG) 
renal arter görülemez. Nükleer sintigrafilerde çoğun-
lukla fonksiyone böbrek parenkimi saptanmaz. Bazen 
minimal parenkimal aktivite görülebilir. Bilateral 
olan durumlar oldukça enderdir ve sıklıkla ölümcül-
dür (52). Unilateral olduğu durumlarda karşı taraf 
böbreği çok iyi değerlendirilmelidir. Çünkü displazik 
böbrekle birliktelik gösterebilir. Seri USG’ler ile 
karşı taraf böbreğin kompansatuar hipertrofisi göste-
rilmelidir. Ayrıca karşı taraf böbreğine %25 oranında 
vezikoüreteral reflü görülebilmektedir ve bu nedenle 
voiding sistoüreterografi (VCUG) DMSA’nın yanın-
da yapılmalıdır. MKDB’lerde renal hücreli karsinom 
ve Wilms tümörü bildirilmiştir fakat genel toplumdan 
yüksek olmadığı bildirilmektedir (53). MKDB karşı 
taraf böbreğinde obstruktif üropatiler ile de birlikte-
lik gösterebilir. USG takibi ilk yıl 3 ayda bir, 5 yaşına 
kadar ya da kitle küçülene kadar ayda 1 yapılması 
önerilmektedir (12). Hipertansiyon %3 oranında bildi-
rilmiştir ve hastalara tansiyon arteriyel takibi yapıl-
malıdır (54).

Ektopik Böbrek

Böbrekler normalde retroperitoneal renal fossada ve 
lomber bölgede psoas kası anteriorunda bulunurlar. 
Böbrek fetal dönemde assendan bir yol ile pelvisten 
renal fossaya çıkar. Böbreğin migrasyon ve rotasyo-
nu antenatal 8. haftada tamamlanır. Embriyogenez 
sırasında bu göçün tam olarak gerçekleştirilememesi 
ektopik böbrek patolojisine yol açar (12,13). En sık ola-
rak pelvis girişi ya da pelviste görülür ve pelvik 
böbrek olarak adlandırılır. Böbrek karşı tarafta loka-
lize olması çapraz ektopi olarak adlandırılır. Daha 
nadir olarak toraks içi lokalizasyonunda bölgede 
görülebilir (55).

Ektopik böbrek asemptomatik olabilir. Antenatal 
dönemde tanı alabilir ya da daha sonraki dönemde 
rastlantı sonucu saptanabilir. Semptomatik hastalarda 
semptomlar sıklıkla idrar yolu enfeksiyonu ile ilişki-
lidir. Ektopik böbreklerde %20-30 oranında vezikoü-
reteral reflü (VUR) saptanır. Bilateral ektopik böb-
rekte reflü olasılığı çok daha yüksektir. Reflü dışında 
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renal displazi, hipospadias ve kriptorşidizm saptana-
bilir (56). Nükleer sintigrafik çalışmalarda ektopik 
böbreğin fonksiyonu sıklıkla düşük bulunur (12). 
Üriner sistem USG anatomiyi belirlemek için yapılır. 
DMSA; diferansiyel böbrek fonksiyonunun ve böb-
reğin tam lokalizasyonunun saptanması için gerekli-
dir. Özellikle hidronefroz varsa VCUG yapılmalıdır. 

Renal Füzyon Anomalileri

İki böbreğin birleşik olduğu durumları belirtir. En sık 
görüleni at nalı böbrektir. At nalı böbrek 1/400-600 
oranında ve erkeklerde daha sık görülür (57). At nalı 
böbrek patolojisinde böbrekler sıklıkla alt polden 
füzyonedir ve çoğunlukla orta hatta birleşirler, ancak 
lateralde de olabilir. Turner sendromunda daha sık 
olmakla birlikte, bazı sendromlarla birliktelik olabilir 
(57). Sıklıkla asemptomatiktir. Semptomatik olanlarda 
en sık bulgu karın ağrısıdır. Vezikoüreteral reflü ve 
eksternal basıya bağlı olarak hidronefroz görülebilir. 
USG yanında DMSA ve VCUG yapılmalıdır.

İkinci sıklıkla görülen füzyon anomalisi çapraz ekto-
pik füzyone böbrektir. Böbrek orta hattı geçerek karşı 
taraf böbreğe füzyone olur. Üreter sıklıkla ters fakat 
normal tarafta mesaneye girer. Böbreğin füzyon şek-
line göre inferior ektopi, sigmoid veya S şeklinde 
böbrek, lump (topak şeklinde) böbrek, L şeklinde 
böbrek, disk böbrek ve superior ektopi şeklinde sınıf-
landırılabilir (58). En sık görülen formu inferior ekto-
pidir. At nalı böbrekte olduğu gibi kromozomal, üro-
genital, iskelet sistemi ve nörolojik anormalliklerle 
birlikte görülebilir (59). Hastaların büyük çoğunluğu 
asemptomatiktir. Obstrüktif üropati, VUR, nefroliti-
yazis ile birliktelik gösterebilir (12,13). Bu nedenle bu 
hastalara da DMSA ve VCUG yapılması önerilmek-
tedir. 

Sonuç olarak, konjenital böbrek anomalileri özellikle 
son dönem böbrek yetersizliğine yol açması nedeni 
ile dikkatle değerlendirilmesi ve multidisipliner ola-
rak yakın takip edilmesi gereken önemli hastalıklar-
dır. 
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