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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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ÖZET 
Kistik böbrek hastalığı, yeni doğan ölümüne sebep olabileceği için uterin dönemde tanınması gereken bir grup hastalığı 
temsil eder. Ölümcül seyreden otozomal resesif geçişli polikistik böbrek hastalığı oldukça nadir görülen bir hastalık olup, 
karaciğer lezyonları da bu hastalığa eşlik edebilir. Sunulan otopsi olgusu 31+1 haftalık ölü doğmuş erkek fetus olup 
yapılan otopside kistik böbrek hastalığı saptanmıştır. Mikroskopik incelemede böbrekte medüller alanlarda görülen 
değişik boyutlardaki kistlerin yanı sıra karaciğerde portal alanlarda genişleme, duktuslarda uzama ve kıvrılma ile 
karakterize duktal lezyon görülmüştür. Morfolojik bulgularla olgu otozomal resesif geçişli polikistik böbrek hastalığına 
eşlik eden duktal alan malformasyonu olarak tanımlanmıştır. Bu hastalık oldukça nadir görülmekle birlikte genellikle 
yaşamla bağdaşmaz. Ayırıcı tanısında diğer böbrek kistleri yer almaktadır. Bu kistik hastalıkların bir kısmı yetişkin çağa 
kadar bulgu vermeyen iyi klinik gidiş gösterebilir. Bu olgu agresif klinik gidişi, kendine özgü morfolojik özellikleri ile diğer 
kistik böbrek hastalıklarından ayrılır. 
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GİRİŞ 
 Fetüs ve yeni doğanlarda görülen böbrek 
kistleri heterojen bir grup parankimal lezyondan 
oluşup, farklılaşma aşamasındaki anormallikten 
kaynaklanır. Kistik böbrekler, Potter sınıflamasında  

 
olduğu gibi temel olarak anatomik yapıya göre 
sınıflandırılabilir1. Kistik lezyonlar arasında renal 
displazi, polikistik böbrek hastalığı, glomerulokistik 
böbrek hastalığı, medüller kistik hastalık, kortikal 
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mikro kistler, basit kistler, multiloküler kistler 
sayılabilir.  
 Polikistik böbrek hastalığı otozomal resesif ve 
otozomal dominant olmak üzere iki gruba ayrılır. 
Bu iki grup arasında yaş, makroskopik ve 
mikroskobik görünüm ile hastalığın prognozu 
arasında farklılıklar vardır. 
 Fetüs ve yeni doğan döneminde yapılan 
otopsilerde kistik böbrek hastalıkları sık görülse de 
bu hastalığa her zaman karaciğerde duktal alan 
malformasyonu eşlik etmez. Duktal alan 
malformasyonunun, kistik böbrek hastalığı ile 
görülmesi durumunda otozomal resesif böbrek 
hastalığı tanısına ulaşılır.  
 Bu olgu nadir görülen otozomal resesif 
polikistik böbrek hastalığına duktal alan 
malformasyonunun eşlik etmesi açısından özellik 
arz etmekte olup,  ayırıcı tanı açısından patolojik 
bulgularının önemi olduğu için sunulacaktır. 

OLGU  
 27 yaşında G3P3Y2 olan anne 31+1 gebelik 
haftasında travaya girmiş ve kadın doğum 
polikliniğine başvurmuştur. Yapılan obstetrik 
ultrasonografi tetkikinde (USG) anomali ve 
anhidramniyoz izlenmiştir. Annede idrar yolu 
iltihabı saptanmıştır. Sezaryen ile  3500 gr, 43 cm 
boyunda ölü erkek fetüs doğurtulmuştur. Multiple 
konjenital anomali nedeniyle fetüse patolojik otopsi 
yapılmıştır. 
 Tepe topuk arası mesafe 43 cm olan haricen 
erkek fetüsün dış muayenesinde saçlar ve kaşlar 
oluşmuş, koanalar ve anüs açık, eller ve ayaklar 
beşer parmak, göz yarıkları açıktı. Mikrognati ve 
burun kökü basıklığı saptandı. İç kantüsler arası 2 
cm iken, dış kantüsler arası 8 cm idi. Düşük kulak 
vardı. Frontal belirginlik saptandı.  
 Çene altından yüzeyel cilt kesisi yapılıp, 
diseksiyonla yumuşak dokular serbestleşip, kosta 
altından toraks boşluğu açıldığında akciğerlerin 
kalp apeksini örtmediği saptandı. Abdominal 
kavitede barsaklar rotasyonunu tamamlamış, dalak 

multilobüle görünümde idi. Karaciğer 122 gr olarak 
ölçüldü. Makroskopik olarak kesit yüzünde yer yer 
gri beyaz alanlar dışında konjesyone görünüm 
vardı. Mesane rudimenter saptandı. Sağ böbrek 60 
gr, sol böbrek 70 gr olup, yüzeyinde çok sayıda irili 
ufaklı kistler mevcuttu (Resim 1). Kafa boşluğu 
açıldığında beyin giruslarının oluştuğu, frontal 
bölgede belirginlik yapan 30 cc sarı berrak renkli 
sıvı görüldü.  
 Histopatolojik kesitlerde böbrek dokusunda 
değişik boyutlarda tek sıralı kübik ve yassılaşmış 
epitelle döşeli çok sayıda kistler izlendi. Kistlerin 
arasında mezenkimal dokuda artış ve glomerüller 
ile tübüllerde azalma saptandı (Resim 2). 
Karaciğerde portal alanlarda genişleme ve 
kollajende artım gösteren, safra duktuslarında 
kıvrılma, uzama saptanan lezyon görüldü (Resim 
3). Bu morfolojik bulgularla olguya otozomal resesif 
polikistik böbrek hastalığı ve duktal alan 
malformasyonu tanısı konuldu. 

  
Resim 1. Makroskopik olarak böbrekte okla işaretli 
alanlarda değişik boyutlarda kistler izlenmektedir 
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Resim 2 (X40, H&E): Böbrek dokusunda tek sıralı kübik   Resim 3 (X40, H&E): Karaciğer dokusunda okla işaretli  
ve yassılaşmış epitelle döşeli, değişik boyutlarda kistler      alanda genişlemiş portal alanlar yanı sıra safra duktuslarında 
(siyah ok) ve mezenkimal stromal artış (kırmızı ok)           kıvrılma, uzama saptandı 
izlenmektedir. 

TARTIŞMA 
 Otozomal resesif polikistik böbrek hastalığı, 
infantil dönemde veya doğumda saptanan bir 
hastalıktır. Bu hastalık infantil dönemdeki genetik 
geçişli en sık nefropati olmasına rağmen oldukça 
nadir görülür2,3. 
 Duktal alan malformasyonu, tutulan safra 
yollarının çapına göre küçük, orta ve büyük olmak 
üzere üç gruba ayrılır. Bu lezyon, konjenital 
hepatik fibrozis, otozomal dominant polikistik 
karaciğer hastalığı, Caroli hastalığı gibi temel 
olarak karaciğerin etkilendiği hastalıklara neden 
olabilir. Herediter olduğunda otozomal resesif 
polikistik böbrek hastalığına eşlik eder.  Fibrosistin 
geninde mutasyon saptanan bu olgularda mutant 
protein, böbreğin toplayıcı sisteminde kistik 
genişlemeye neden olur. Fibrosistin aynı zamanda 
karaciğerde de salındığı için mutasyonu buradaki 
safra yollarının şekil bozukluğuna yol açar2-7. 
 Patolojik bulguları oldukça karakteristik olan 
bu hastalıkta karın içerisinde simetrik olarak 
büyümüş bilateral böbrekler vardır. Böbreklerin 
yüzeyinde çok sayıda milimetrik boyutta kistler 
bulunmaktadır. Kesit yüzünde kortikomedüller 
bileşke görülmez. Kapsül altındaki medüller alanda 
iğsi veya silindirik şekilli kistlerin varlığı tanı 
koydurucudur.  

 
 
 Histolojik kesitlerde tek sıralı küboidal epitelle 
döşeli uzamış kistler görülür. Bu kistler böbrek 
parankimin % 90’ını doldurmaktadır. Kistlerin 
arasında normal glomerül ve tübüller dağılmış 
haldedir. Bu kistler toplayıcı kanallardan 
kaynaklanır. Bu hastalarda karaciğerde de bazı 
lezyonlar görülebilmektedir. Lobüler yapı 
bozulmadan portal alanlarda genişleme, karaciğer 
içerisindeki safra kanallarında kıvrılma ve hafif 
genişleme görülebilir. Bu lezyonlar genellikle portal 
alan lobül sınırında yerleşir. Genişlemiş duktuslar 
lobül içinde de görülebilir. Duktuslara, küçük 
damarlarda artış ve kollajenöz yapıda mezenkimal 
doku eşlik eder. Jörgensen bu lezyonlara duktal 
alan malformasyonu adını vermiştir8.    
 Bu lezyon klasik bilgilere göre yaşamla 
bağdaşmasa da yapılan son çalışmalarda organ 
nakli ile bu hastaların tedavisinin mümkün 
olabileceği belirtilmektedir. Bir merkezde takipli 33 
otozomal resesif polikistik böbrek hastasının 27’si 
neonatal dönemde yaşarken, bunlardan 4’üne 
kombine böbrek-karaciğer nakli, 11’ine sadece 
böbrek nakli yapılmış, 12’sine hiç nakil 
yapılmamıştır. Bu çalışmada yaşayan olgularda ilk 
aşamada erken dönemde yoğun solunum desteği 
verilmiştir.  Böbrek yetmezliği gelişen hastalarda 
daha sık oranda karaciğer lezyonu 
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saptanmaktadır. Bu nedenle kombine böbrek-
karaciğer nakli tedavide önerilmektedir9.  
 Sonuç olarak; kistik böbrek hastalıklarından 
birisi olan otozomal resesif polikistik böbrek 
hastalığında morfolojik özellikleri kendine özgü 
olan karaciğerin duktal alan malformasyonu akılda 
tutularak, bu hastalığın diğer kistik böbrek 
hastalıklarından ayrım mümkün olabilmektedir. 
Erken teşhis ve doğru müdahale ile bu olguların 
yaşaması mümkün olabileceğinden ve nadir 
görüldüğü için bu olgunun patolojik olarak 
paylaşılması düşünülmüştür.  
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