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Fanconi sendromu genellikle, normal dozda vitamin D ye dirençli 

raşitizm veya osteomalasia, glukozüri, yaygın aminoasidüri, hipofos- 

fatemi, kronik asidoz, hipoürisemi, hipokalemi ile seyreden bir hasta- 

Lıktır, Genetik bir bozukluğa bağlı olarak çocuklarda bulunur ve bür- 

yük bir çoğunluğu sistinosis ile birliktedir. Genetik bir bozukluğa 

bağlı olmadan da Fanconi sendromu gelişebilmektedir. Bunların ço- 

gunluğu erişkinlerde görülür (19,34). Erişkin tipi Fanconi sendromu 

denilen bu bozukluk aşağıdaki hastalıklarla birlikte görülür : 

Wilson hastalığı (4,33,34,35). 

Multipl myelom (9,19,21,25,27). 

Ağır metal zehirlenmeleri (5,6,8,15,16,17,19). 

Nefrotik sendrom (7,18,19,23,24). 

Kullanım süresi geçmiş tetrasiklin alınması (2,3,12). 

Sistemik malign hastalıklar (1,10,11,19). 

Amiloidozis (20). 

Hipomagnezemi (19,26,31). 

Sjögren sendromu (13). 

. Kronik asidoz (19). 

Fanconi sendromunda temel bozukluk böbrek proksimal tüplerin- 

de bulunur. Bazı maddelerin geri emilimi, değişik yollarla olan tübü- 

ler bozukluğa bağlı olarak, yapılamamaktadır. Hastalarda ağır böbrek 

yetmezliği olduğu zaman Fanconi sendromunun tanısını koymak güç- 

tür. Üreminin etiyolojisi ne olursa olsun hastalığın seyrinde Fanconi 

sendromunun tanısına götüren bozukluklar vardır. Osteomalasi bu - 

lunur. Ayrıca böbrek yetmezliğinde sodyum, kalsiyum, magnezyum,, 

fosfat, ürat, bikarbonatın fraksiyonel atılımı artmıştır (18,19,24,28,30, 
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31). Bu bozukluklar yalnız glomerül filtrasyon değerindeki azalmaya, 

bağlı olmayıp azalmış nefron popülasyonunda, böbreğin proksimal 

tüplerindeki fizyopatolojik adaptasyondan ileri gelir (14,19,30,31). 

Fankoni sendromunda görülen yaygın aminoasidüri üreminin ka- 

rakteristik bir bulgusu değildir (18,19,23,27,28). Yine Fanconi sendro- 

munda görülen kemik hastalığı, böbrek tüplerindeki nakil bozuklu- 

ğu sonucu oluşan fosfat klirensinin artmasına bağlıdır. (19,27). Aynı 

zamanda bu hastalarda bağırsak epitellerinde kalsiyum ve fosfatın 

geçişinde bozukluk vardır (19). 

Fanconi sendromunda böbrek fonksiyon bozukluğu proksimal 

tübüle aittir. Bu tubül hücrelerindeki en önemli değişiklikler endop- 

lazmik retikulum ve mitokondriada görülür (19). Bu bozukluk primer 

ve sekonder olarak gelişebilmektedir. Kimyasal toksinler ve anoksi, 

sekonder olarak, hücrelerde fonksiyonel ve yapısal değişiklikler ya- 

parak, nakil için çalışan enzim sisteminin görevleri için gerekli ener- 

ji kaynağını bozmaktadırlar. Öbür nedenler, transport enzim sistemi- 

nin içinde olduğu kabul edilen plazmalemmayı, direkt olarak, bo- 

zarak Fanconi sendromunun gelişmesine neden olurlar. 

Erişkin tipi Fanconi sendromu yapan hastalıklar : 

a. Wilson hastalığı : Bu hastalıktaki Fanconi sendromu proksi- 

mal tüp hücrelerinde bakır birikmesi sonucu oluşan görev bozuklu- 

guna bağlıdır (4,33,35). 

b. Multipl myeloma : Hafif zincir (kappa tipi) proteinürisi ile 

birlikte renal tübüler bozuklukların olduğu bildirilmiştir. (21,29). 

Proksimal tüplerin görevleri bozularak komplet Fanconi sendromu 

oluşabilmektedir. Bu hastalarda osteolitik lezyonlar olmasa da oste- 

omalacia, gelişmektedir. Bu durumda, kemik bozukluğunun kronik 

asidoz ve hipofosfatemiye mi, yoksa bizzat multipl myelomaya mı bağ- 

Lu olduğunu ortaya koymak çok güçtür. Bu tür proteinlerin tüp hüc- 

releri için toksik olduğu kabul edilmektedir. Bence - Jones proteini- 

nin tüp hücresi içinde bulunduğu gösterilmiştir (19,25,29). 

c. Ağır metal zehirlenmeleri : Kronik kurşun, kadmiyum ve ci- 

va zehirlenmelerinde görülen klinik tablo proteinüri, böbrek yetmez- 

liği ve hipertansiyondur. Bununla beraber, son çalışmalar bu hasta- 

larda erken gelişen tübüler bozuklukların da bulunduğunu göster( 

miştir. Oluşan tübüler bozukluklar kendini Fanconi sendromu ola- 

rak belli eder. Ağır metaller güçlü Na - K ATPaz inhibitörüdür. Ay-
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rıca bir kısmı mitokondriaya etki ederek ATP sentezini azaltırlar (5, 

6,8,15,16,17,19,27). Kurşun zehirlenmesinde proksimal tüp hücrelerin- 

de inklüzyon cisimciği gösterilmiştir (4). Fazla kadmiyum alanlarda 

da bazen komplet Fanconi sendromu görülmektedir (6,8,17,19). 

Organik civa ile olan kronik zehirlenmelerde tübüler bozukluk 

gösterilmiştir. Civa tüplerde fonksiyonel değişiklikler yapması bunun 

sonucu elektrolit bozukluğu olmaktadır (6,15). Ayrıca civa transfer 

ATP azın güçlü bir inhibitörüdür (16,19). 

d. Nefrotik sendrom : Etiyolojisi ne olursa olsun nefrotik send- 

romla seyreden bazı böbrek hastalıklarında Fanconi sendromu görül- 

mektedir (7,18,19,23,24). 

e. Tetrasiklin : Kullanma süresi geçmiş tetrasiklin alanlarda po- 

liüri, polidipsi, kusma, uykusuzluk, glukozüri, aminocasidüri, hiper - 

kalsiüri ve asidozun geliştiği ortaya konulmuştur. Verilen ilaç kesi- 

lince oluşan bozukluk düzelmektedir. Proksimal tüpde oluşan bozuk- 

luğa anhidro - 4- epitetrasiklin'in neden olduğu ileri sürülmüştür (2, 

3,12,19). 

Ayrıca metil - 3- Krom alanlarda da Fanconi sendromu görülmüş- 

tür (3). 

f. Sistemik malign hastalıklar : Sistemik malign hastalıklarının 

seyrinde çeşitli renal tübüler bozukluklar ortaya konulmuştur « Lö- 

semi, multipi myeloma, hiperglobulinemia ve hiperkalsemi ile seyre- 

den çeşitli tümörler. Bunlarda proksimal tüplerdeki bozukluğun nör 

sıl oluştuğu bilinmemektedir. Özel bir tedavi yöntemi de yoktur (1,10, 

11,19). 

g. Amiloidozis: Multiple myeloma ile oluşan amiloidoziste prok- 

simal tüplerde bozukluk olduğu ileri sürülmüştür (11,20). 

h. Hipomagnezemia : Magnezyum kaybı olanlarda Fanconi 

sendromu olabilir. Bu hastalarda idrarla potasyum atılımında artma 

vardır. Bozukluk fonksiyonel olmaktadır. Bu durumda ATP veya 

onun ön ürünlerinde yetmezlik olmaktadır (19,26,27). 

i. Sjögren sendromu : Bu sendromdaki böbrek bozukluğunun, 

başında tübüler disfonksiyon gelir ve bazen Fanconi sendromu ola- 

rak ortaya çıkar. 

j. Kronik asidoz: Fanconi sendromu ile birlikte kronik asidoz 

bulunabilir. Bununla birlikte asidoz olmadan da Fanconi sendromu
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olmaktadır. Asidoza neden olan bazı hastalıkların seyrinde gelişen 

sekonder hiperparatiroidi tüp hücrelerindeki nakil olaylarında bo- 

zukluğa neden olurlar (19,22). Fanconi sendromunda oluşan osteoma- 

lasinin görülmesinde asidozun etkisi açık değildir. Asidoz ve fosfat 

kaybı arasında sıkı bir ilişki olduğu bilinmektedir. Asidoz, kemik re- 

sorpsiyonunu direkt olarak veya PTH stimüle ederek artırmaktadır. 

Asidozun primer bir etkisi olmayıp yardımcı bir faktördür (19,30). 

Sonuç olarak, adı geçen patolojik durumlar ATP'yı veya onun ara 

maddelerinde yetmezliği neden olarak veya Na-K ATP azı inhibe 

ederek Fanconi sendromuna neden olmaktadır. 
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