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Otozomal Resesif Polikistik Bobrek Hastalig: ile Birlikte
Gorulen Karaciger Duktal Alan Malformasyonun Ayirici
Tanidaki Onemi: Bir Otopsi Olgusu
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ABSTRACT

Cystic renal diseases are a group of disorders that cause neonatal deaths. Autosomal recessive polycystic kidney
disease (ARPKD) is a rare entity which may be associated with liver disorders. Presenting autopsy case was stillbirth in
31 + 1 gestational week. In postmortem autopsy,viewed through the capsule, the renal surface was filled by
innumerable miniature cysts about 1 mm in diameter. istopathological examination revealed multiple cysts of variable
size in the renal medulla and tortuosity, elongation of ductal plate of liver. The autopsy was evaluated as ARPKD and
ductal plate malformation. This disorder is not usually compatible with life. Some of the other cystic kidney diseases
have better clinical outcome and must be distinguished from ARPKD.
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OZET
Kistik bobrek hastalidi, yeni dogan élimiine sebep olabilecegi igin uterin donemde taninmasi gereken bir grup hastaligi
temsil eder. Oliimciil seyreden otozomal resesif gegisli polikistik bébrek hastaligi oldukga nadir gériilen bir hastalik olup,
karaciger lezyonlari da bu hastaliga eslik edebilir. Sunulan otopsi olgusu 31+1 haftalik 6li dogmus erkek fetus olup
yapilan otopside kistik bobrek hastaligi saptanmistir. Mikroskopik incelemede bdbrekte mediller alanlarda gérilen
degisik boyutlardaki kistlerin yani sira karacigerde portal alanlarda genisleme, duktuslarda uzama ve kivrilma ile
karakterize duktal lezyon gorilmustir. Morfolojik bulgularla olgu otozomal resesif gegisli polikistik bobrek hastaligina
eslik eden duktal alan malformasyonu olarak tanimlanmistir. Bu hastalik oldukga nadir gorilmekle birlikte genellikle
yasamla bagdasmaz. Ayirici tanisinda diger bobrek kistleri yer almaktadir. Bu kistik hastaliklarin bir kismi yetiskin gcaga
kadar bulgu vermeyen iyi klinik gidis gosterebilir. Bu olgu agresif klinik gidisi, kendine 6zgt morfolojik 6zellikleri ile diger
kistik bobrek hastaliklarindan ayrilir.
Anahtar kelimeler: Otozomal resesif polikistik bobrek hastaligi, duktal alan malformasyonu, otopsi

GiRiS R : .

oldugu gibi temel olarak anatomik yapiya gére

Fetus ve yeni doganlarda gorilen bobrek g fandinlabilir. Kistik lezyonlar arasinda renal

kistleri heterojen bir grup parankimal lezyondan  gigpiazi, polikistik bébrek hastaligi, glomerulokistik

olusup, farklilasma asamasindaki anormallikten  pshrek hastaligi, mediiller kistik hastalik, kortikal
kaynaklanir. Kistik bobrekler, Potter siniflamasinda
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mikro kistler, basit kistler, multilokiler kistler
sayilabilir.

Polikistik bdbrek hastaligi otozomal resesif ve
otozomal dominant olmak Uzere iki gruba ayrilir.
Bu iki grup arasinda yas, makroskopik ve
mikroskobik goériinim ile hastahdin prognozu
arasinda farkliliklar vardir.

Fetis ve yeni dogan ddneminde yapilan
otopsilerde kistik bébrek hastaliklar sik gorulse de
bu hastaliga her zaman karaciderde duktal alan
malformasyonu eslik etmez. Duktal alan
malformasyonunun, kistik bobrek hastaligi ile
gorilmesi durumunda otozomal resesif bobrek
hastaligi tanisina ulasilir.

Bu olgu nadir gorilen otozomal resesif
polikistk ~ bobrek  hastaigina  duktal alan
malformasyonunun eslik etmesi agisindan 6zellik
arz etmekte olup, ayirici tani agisindan patolojik

bulgularinin dnemi oldugu i¢in sunulacaktir.

OLGU

27 yasinda G3P3Y2 olan anne 31+1 gebelik
haftasinda travaya girmis ve kadin dodum
poliklinigine  bagvurmustur. Yapilan obstetrik
ultrasonografi  tetkikinde (USG) anomali ve
anhidramniyoz izlenmigtir. Annede idrar yolu
iltihabi saptanmistir. Sezaryen ile 3500 gr, 43 cm
boyunda 6lU erkek fetlis dogdurtulmustur. Multiple
konjenital anomali nedeniyle fetlise patolojik otopsi
yapimistir.

Tepe topuk arasi mesafe 43 cm olan haricen
erkek fetlistin dis muayenesinde saglar ve kaslar
olusmus, koanalar ve anus agik, eller ve ayaklar
beser parmak, goz yariklari agikti. Mikrognati ve
burun kokii basikhigi saptandi. i¢ kantiisler arasi 2
cm iken, dis kantusler arasi 8 cm idi. Diglik kulak
vardi. Frontal belirginlik saptandi.

Cene altindan ylizeyel cilt kesisi yapilip,
diseksiyonla yumusak dokular serbestlesip, kosta
altindan toraks boslugu agildiginda akcigerlerin
kalp apeksini 6rtmedigi saptandi. Abdominal
kavitede barsaklar rotasyonunu tamamlamig, dalak

Cukurova Medical Journal

multilobilile gériinimde idi. Karaciger 122 gr olarak
Olculdi. Makroskopik olarak kesit yuziinde yer yer
gri beyaz alanlar disinda konjesyone goérinim
vardi. Mesane rudimenter saptandi. Sag bébrek 60
gr, sol bobrek 70 gr olup, ylizeyinde ¢ok sayida irili
ufakli kistler mevcuttu (Resim 1). Kafa boslugu
acildiginda beyin giruslarinin olustugu, frontal
bdlgede belirginlik yapan 30 cc sari berrak renkli
sivi goéruldu.

Histopatolojik kesitlerde bdobrek dokusunda
degisik boyutlarda tek sirali kiubik ve yassilasmis
epitelle doseli cok sayida kistler izlendi. Kistlerin
arasinda mezenkimal dokuda artis ve glomertller
ile tlblllerde azalma saptandi (Resim 2).
Karacigerde portal alanlarda genigleme ve
kollajende artim gdsteren, safra duktuslarinda
kivrilma, uzama saptanan lezyon gorildi (Resim
3). Bu morfolojik bulgularla olguya otozomal resesif
polikistik bdbrek hastaligi ve duktal alan
malformasyonu tanisi konuldu.

Resim 1. Makroskopik olarak bdbrekte okla isaretli
alanlarda degisik boyutlarda kistler izZlenmektedir
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Fetlslin Nadir Bobrek ve Karaciger Anomalisi

Resim 2 (X40, H&E): Bobrek dokusunda tek sirali kiibik Resim 3 (X40, H&E): Karaciger dokusunda okla isaretli
alanda genislemis portal alanlar yani sira safra duktuslarinda

ve yassilagsmis epitelle déseli, degisik boyutlarda kistler
(siyah ok) ve mezenkimal stromal artis (kirmizi ok)
izlenmektedir.

TARTISMA

Otozomal resesif polikistik bobrek hastaligi,
infantii donemde veya dogumda saptanan bir
hastaliktir. Bu hastalik infantil dénemdeki genetik
gecisli en sik nefropati olmasina ragmen oldukca
nadir goralur®®,

Duktal alan malformasyonu, tutulan safra
yollarinin ¢apina gore kuguk, orta ve blylk olmak
Uzere U¢ gruba aynlir. Bu lezyon, konjenital
hepatik fibrozis, otozomal dominant polikistik
karaciger hastaligi, Caroli hastaligi gibi temel
olarak karacigerin etkilendigi hastaliklara neden
olabilir. Herediter oldugunda otozomal resesif
polikistik bobrek hastaligina eslik eder. Fibrosistin
geninde mutasyon saptanan bu olgularda mutant
protein, bdbregdin toplayici sisteminde kistik
genislemeye neden olur. Fibrosistin ayni zamanda
karacigerde de salindidi igin mutasyonu buradaki
safra yollarinin sekil bozukluguna yol acar®”’.

Patolojik bulgulari oldukga karakteristik olan
bu hastalikta karin icerisinde simetrik olarak
blyimus bilateral bdbrekler vardir. Bébreklerin
yuzeyinde c¢ok sayida milimetrik boyutta kistler
bulunmaktadir. Kesit ylzinde kortikomeduller
bileske gérilmez. Kapsul altindaki meddller alanda
igsi veya silindirik sekilli kistlerin varligi tani
koydurucudur.
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kivrilma, uzama saptandi

Histolojik kesitlerde tek sirali kiiboidal epitelle
doseli uzamis kistler gorulir. Bu kistler bobrek
parankimin % 90in1  doldurmaktadir. Kistlerin
arasinda normal glomerll ve tabuller dagilmis
haldedir. Bu kistler toplayici  kanallardan
kaynaklanir. Bu hastalarda karacigerde de bazi
lezyonlar  gorulebilmektedir. Lobuler  yapi
bozulmadan portal alanlarda genigleme, karaciger
icerisindeki safra kanallarinda kivrilma ve hafif
genisleme gorlebilir. Bu lezyonlar genellikle portal
alan lobdl sininnda yerlesir. Genislemis duktuslar
lobll icinde de gorilebilir. Duktuslara, kuguk
damarlarda artis ve kollajen6z yapida mezenkimal
doku eslik eder. Jorgensen bu lezyonlara duktal
alan malformasyonu adini vermi§tir8.

Bu lezyon klasik bilgilere goére yasamla
bagdasmasa da yapilan son calismalarda organ
nakli ile bu hastalarin tedavisinin mimkin
olabilecegi belirtiimektedir. Bir merkezde takipli 33
otozomal resesif polikistik bébrek hastasinin 27’si
neonatal dénemde yasarken, bunlardan 4’Gne
kombine bobrek-karaciger nakli, 11'ine sadece
bébrek nakli yapilmig, 12’sine hi¢  nakil
yapiimamistir. Bu calismada yasayan olgularda ilk
asamada erken dénemde yodun solunum destegi
verilmistir. Bobrek yetmezligi gelisen hastalarda
daha sik oranda karaciger lezyonu
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saptanmaktadir. Bu nedenle kombine bobrek-
karaciger nakli tedavide onerilmektedir®.

Sonug olarak; kistik bobrek hastaliklarindan
olan otozomal resesif polikistik bobrek
hastaliinda morfolojik 6zellikleri kendine 6zgu
olan karacigerin duktal alan malformasyonu akilda
tutularak, bu hastaligin diger kistik bdbrek
hastaliklarindan ayrim mumkin olabilmektedir.
Erken teshis ve dodru midahale ile bu olgularin
yasamasi mumkin olabileceginden ve nadir
goruldugi patolojik olarak
paylasiimasi duginulmustar.
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