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OzET

Nefroloji pratiklerinde, renal yetmezlik ve isitme kaybi birlikte-

ligi akla hemen Alport sendromunu getirmektedir. Ancak geng eris-
kinde kronik renal yetmezlik ve isitme kaybi sebebi arastirilirken,

rom sendromu, mitokondriyal bozukluklar, hipo/hiperparatiroidizm
ve ailesel renal tiibuler asidozlar gibi hastaliklar da distintlmelidir.
Bu vaka ile isitme kaybi ve renal yetmezlik yapan hastaliklar klinis-
yene hatirlatilmak istenmis, ayni zamanda Alport sendromu ile gift
treter varligi ilk kez rapor edilmistir.

Anahtar sozciikler: renal yetmezlik, isitme kaybi, ¢ift reter

Giris

Isitme kayb1 ve renal yetmezlik geng bir eriskin-

de gozlendiginde, olasi tanilar Alport sendromu,
ilaclara bagli toksisite (gentamisin, vb), mitokondri-
yal tRNA gen mutasyonu, Fechtner sendromu, bran-

kiyo-oto-renal sendrom, Bartter sendromu, Wolfram
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ABSTRACT

In nephrology practice, the association of renal failure and de-

. afness immediately brings to mind the Alport syndrome. However,
: in the differential diagnosis of deafness and renal failure a great
ayirici tanida Alport sendromu diginda Muckle-Wells, Refsum has-
taligi, Cockayne sendromu, Charcot-Marie-Tooth sendromu, Alst- :

number of syndromes ranging from Alport to Muckle-Wells, Refsum
disease, Cockayne syndrome, familial renal tubular acidosis, Char-

. cot-Marie-Tooth, Alstrom, mitochodrial disorders and hypo/hyper-
: parathyroidism should be thought. With this case, we wanted to re-
¢ mind the clinician these syndromes leading to deafness and renal
failure. At the same time, the association of double ureters and Al-
: port syndrome was described for the first time in literature.

Keywords: renal failure, hearing loss, double ureters

2006;15 (2) 129-131

sendromu, Townes-Brocks sendromu olmaktadir
(1. Bu hastaliklarin arasinda, geng eriskinlerdeki re-
nal yetmezlik ve isitme kaybindan siklikla sorumlu
tutulant Alport sendromudur (1).

Bu vaka ile renal yetmezlik ve isitme kaybr ile
seyreden hastaliklar1 gbzden gecirerek, Alport send-
romu ile daha 6nce rapor edilmemis bir yapisal bo-
zuklugu tartisacagiz.

Olgu Sunumu
On sekiz yasinda bir erkek hasta, iki gtindiir olan
bulanti ve kanli kusma sikayetleri ile klinige basvur-
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Resim 2. interstisyel fibrozis, kopiiksi histiyosit-
lenfosit infiltrasyonu ve tibller atrofi (Masson-
Trikrom ) (x 200 buyltme).

du. Ug yil 6nce hematiiri ve proteintirisi tespit edi-
lip, cekilen bilgisayarli tomografi tirografisinde solda
cift toplayict sistem (Resim 1) disinda anatomik bir
patoloji saptanmamisti. Hastamizin ¢ yildir giderek
artan isitme kaybt sikayeti vardi ve herhangi bir me- !
dikal tedavi dykiisii yoktu. Hastamizin ailesinde ak- !

raba evliligi 6ykisi olmayip, bes kardesi de sag ve
saglikliydilar. Fizik muayenesinde arteriyel tansiyo-

mg/dL, alb: 3.4 g/dL, kalsiyum: 9.2 mg/dL, fosfor:

mentinde silme eritrosit izlendi.

Resim 3. Glomertilde total skleroz, interstisyel
fibrozis ve tlbller atrofi (Hematoksilen & Eozin)
(x 200 baylatme).

Kanli kusma oykusi nedeniyle yapilan periferik

|\ yayma, PT, PTT ve kanama zamani testleri normal

olup, acil endoskopide duodenit gbzlendi. Uremik
semptomlari nedeniyle hasta gecici kateter yoluyla
hemodiyalize alindi. Batin ultrasonografisinde; sag

bobrek 97 mm, parankim kalinligi 14 mm ve paran-
kim ekosu grade 2 artmisken, sol bobrek 106 mm,

parankim kalinligr 15 mm ve ekosu grade 2 artmis
olarak bulundu. Isitme kayb:1 nedeniyle yapilan od-

yogramda bilateral ylksek frekansli sensorinoral

isitme kaybi bulundu.
Bobrek boyutlarmin normal olmasi nedeniyle ya-

pilan bobrek biyopsisinin 1sik mikroskopik inceleme-

sinde, glomertllerde skleroz ve mezangiyumda arts,
interstisyumda yogun fibrozis, kopiikst histiyosit ve
lenfosit infiltrasyonu, tiibtllerde atrofi (Resim 2,3) iz-
lendi. Alport sendromu ile uyumlu olarak rapor edil-
di. Oftalmolojik incelemede hipertansif evre II retino-
pati izlendi. izleminde haftada ti¢ kez hemodiyaliz ih-
tiyact gosteren hastaya, arteriyovenoz fistiil acilip, me-
dikal tedavisi planlanarak taburcu edildi.

Tartisma
Nefroloji pratiklerinde, renal yetmezlik ve isitme

. kaybu birlikteligi akla hemen Alport sendromunu ge-
- tirmektedir. Ancak genc eriskinde kronik renal yet-
nu 150/90 mmHg, nabiz 100/dakika idi; isitme kay-
b disinda patoloji saptanmadi. Laboratuvar analizin-
de Hb: 87 g/dL, BUN: 104 mg/dL, kreatinin: 8.4 !

mezlik ve isitme kaybi sebebi arastirilirken, ayirict
tanida Alport sendromu disinda Muckle-Wells, Ref-
sum hastaligi, Cockayne sendromu, Charcot-Marie-

Tooth, Alstrom, mitokondriyal bozukluklar, hipo/hi-
7.5 mg/dL, iPTH: 199 pg/mL saptand:. Idrar sedi- = perparatiroidizm ve ailesel renal tiibiiler asidozlar

* gibi hastaliklar da dustiniilmelidir (1). Bu hastalikla-
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r1, hastamizin ayirict tanisinit tartisarak klinisyene ye-
niden hatirlatmak istedik.

Refsum hastaligi, fitanik asidin defektif oksidas-
yonu sonrast retinitis pigmentoza, anosmi, isitme
kaybi, renal yetmezlik ve polindropati ile seyreden
genetik gecisli hastaliktir (2). Hastamizda anosmi,
polinodropati, retinitis pigmentoza olmadig icin, Ref-
sum hastaligi diisinilmedi. Muckle Wells sendromu
otozomal dominant gecisli nadir bir hastalik olup,
soguga karst olusan cilt lezyonlari, tekrarlayan poli-
artralji ve renal amiloidoz ve isitme kaybi ile seyret-
mektedir (3). Hastamizda poliartralji, soguga karst
tekrarlayan cilt lezyonlari, renal amiloidoz bulunma-
digindan, Muckle Wells sendromu tanisindan uzakla-
sildi. Cockayne sendromu, otozomal resesif gecisli,
fiziksel ve mental gerilik, progresif norolojik hasar,
katarakt, serebral atrofi, isitme kaybt ve renal yet-
mezlik ile karakterize nadir bir hastaliktir (4). Hasta-
mizda katarakt, norolojik hasar, fiziksel ve mental
gerilik, progresif norolojik hasar mevcut olmadigt
icin, Cockayne sendromu ekarte edildi. Charcot-Ma-
rie-Tooth sendromu da otozomal resesif norodemi-
yelinizan hastaliklardan biri olarak bilinmektedir (5).
Hastamizda norodemiyelinizan hastalik  belirtileri
yoktu. Alstrom sendromu, abdominal obezite, tip 2
diyabet ya da glukoz intoleransi, hiperlipidemi,
progresif retinitis pigmentoza, kardiyomiyopati, renal
yetmezlik, isitme kaybi1 ve akantozis nigrikans ile ka-
rakterize otozomal resesif gecisli bir sendrom olarak
rapor edilmistir (6). Hastamizda hiperglisemi, retini-
tis pigmentoza, abdominal obezite ve akantozis nig-
rikans bulgulart bulunmadi. Bu hastaliklarin isitme
kaybi ve renal yetmezlik disinda diger klinik bulgu-
lart hastamizla uyumlu bulunmad:. Bu nedenle, has-
tamizin teshisinde bu hastaliklar distintlmedi.

Brankiyo-oto-renal sendromla beraber cift treter
birlikteligi literatiirde bir yazida bildirilmistir (7). An-
cak bu sendromda, renal tutulum displazi ve agenez
seklinde olup, degisik kulak deformiteleri ve servi-
kal fistiller de taniy1 desteklemelidir. Hastamizda re-
nal agenez ya da displazi ve diger kulak deformite-
leri ve servikal fisttil olmadigi icin, bu tanidan uzak-
lastlmuistir.

Alport sendromu, ailesel hematiri, progresif re-
nal yetmezlik, sensorinoral tarzda isitme kaybi ve
tipik goz bulgulart ile karakterize herediter bir nef-
ropatidir (8). Hastalik, tip IV kolajen genlerindeki
mutasyon sonucu olusmaktadir. Bu genler, kromo-
zom X, 2, ve 13’te bulunmaktadir. Alport sendro-

mu, X’e bagli, otozomal resesif ve otozomal domi-
nant gecisli olmak tizere genetik olarak heterojen
bir hastaliktir.

Hastamizda yiiksek frekanslardaki isitme kaybi,
renal biyopside koptiksi hiicrelerin eslik ettigi fib-
rozis gozlenmesi, Oykisinde hematiri ve prote-
intirinin olmast ve gen¢ yasta son donem bodbrek
yetmezligi gelisen, isitme kaybinin bulundugu di-
ger hastaliklarin klinik bulgularinin olmamast ne-
deniyle Alport sendromu tanist konulmustur. Al-
port sendromunun tanisinda elektron mikroskopik
incelemede bulunan bazal membrandaki diizen-
sizlik ve gen analizi ile defektif mutasyonun tespi-
ti altin standarttir. Ancak bu hastaligin tanist bu
testler yapilmadan klinik olarak da konulabilmek-
tedir (1). Aile 6ykusu varligt tanida ¢cok dnemlidir.
Ancak klinik seyirde ve ailesel etkilenimde farkli
derecelerdeki mutasyonlar sonucu oldukc¢a degis-
ken tutulum oldugu ic¢in, ailede hi¢ 6ykt olmama-
st tanidan uzaklastirmamaktadir (1).

Bu vaka ile isitme kaybi ve renal yetmezlik ya-
pan hastaliklar klinisyene hatirlatilmak istenmis, ay-
n1 zamanda Alport sendromu ile cift Greter varligs ilk
kez rapor edilmistir.
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Tiirk Nefroloji, Diyaliz ve Transplantasyon Dergisi
Yayin Kurallar: ve Genel Bilgiler

Tirk Nefroloji Dernegi yayin organt olan Turk Nefroloji, Diyaliz ve
Transplantasyon Dergisi yilda dort kez olmak tizere ti¢ ayda bir ya-
yinlanir. Nefroloji, Diyaliz ve Transplantasyon alanindaki klinik ve
deneysel arastirmalar, orijinal vaka takdimleri ve literatiir derlemele-
1i daha once herhangi bir yerde yayinlanmamis ve yayimn icin baska
bir dergiye gonderilmemis olmak sartiyla kabul edilir. Arastirma ma-
kalelerinin yayinlanabilmesi icin, projeler ilgili kurumun etik kuru-
lunca onaylanmis olmalidir.

Dergide yazilar Tiirkce veya Ingilizce olarak yayinlanir. Tiirkce
yazilarda Tirk dilinin btitiinligt korunmaly, Ingilizce yazilar anlasilir
ve hatasiz olmalidir. Yazilar ti¢ 6rnek (biri orijinal, digerleri fotoko-
pi) olarak editore gonderilmeli veya sahsen teslim edilmelidir. Gon-
derilen yazi ve resimlerin kaybindan dergi sorumlu tutulamaz. Gon-
derilen yazilar yaymlansin veya yayinlanmasin iade edilmez, yalniz
yayinlanmayan resimler veya sekiller istek tGzerine yazarina gonderi-
lebilir. Gonderilen yazilarin dergi kurallarina gore diizenlenmis ve
basima hazir hale getirilmis olmast gerekir. Yazilarin yayinlanmasin-
daki gecikmenin en 6nemli nedeni makalelerin yazim kurallarina
uyularak hazirlanmamasidir. Yayin kurulu yazim kurallarma uyma-
yan yazilart yayinlamamak, diizeltmek tizere yazara iade etmek ya
da sekil acisindan yeniden diizenlemek yetkisindedir. Yazilarda sa-
vunulan fikirlerin sorumlulugu yazarlarina aittir. Yayinlanan yazilarin
telif hakk: dergiye ait olup derginin izni olmadan kismen de olsa ak-
tarllamaz.

Yazim Kurallari

Dergide yayinlanmak tizere editore gonderilen yazilar A4 kagidi-
nin bir yiiziine 12 punto, cift aralikla ve kenarlarda 3’er cm bosluk bi-
rakilarak yazilmalidir. Kullanilan kisaltmalar yazi icerisinde ilk gectik-
leri yerde, parantez icinde, acik olarak yazilmaly; 6zel kisaltmalar ya-
pilmamalidir. Yazt icindeki 1-10 arast sayisal veriler yaziyla (Her iki te-
davi grubunda, ......... ikinci giin .....), 10 ve tstii rakamla belirtilmeli-
dir. Ancak, yaninda tanimlayict bir takist olan 1-10 arast sayilar rakam-
la (... 1 yiD, ctimle basindaki rakamlar da (On bes yasinda bir kiz has-
ta......) yaziyla yazilmaldir. Sekil ve resimler metin icinde gecis sirasi-
na gore numaralandirilmalidir. Tablolarin yazilar Gste, sekil ve resim-
lerinki alta yazilmalidir. Arastirma makaleleri ve derlemeler metin, se-
kil, tablo, kaynaklar dahil 10; kisa bildiriler ve vaka takdimleri 5 dak-
tilo sayfasini gecmemelidir. Editore ¢esitli konularda ve dergide yayin-
lanan yazilarla ilgili mektuplar yazilabilir ve yazarlarindan cevaplandi-
rilmast istenebilir. Bunlarin dergide yayinlanip yaymlanmamasi edito-
riin yetkisindedir. Ayrica dergide tip alanindaki bilimsel toplantilar ta-
rih, konu ve konusmacilart duyurmak amaci ile yayinlanir, Yazilar asa-
gida belirtilen sira izlenerek dtizenlenmelidir.

Baslik sayfasi: Yazinin bashgi, yazarlarn adlart ve gorevleri
(akademik unvanlary, hangi kurulustan gonderildigi, varsa calisma-
yt destekleyen kurum yazilmalidir. Yazi daha once herhangi bir
kongrede teblig edilmisse yeri ve tarihi belirtilmelidir. Ayrica bu say-
fada yazisma yapilacak yazarin adi, soyady, is ve ev adresleri, telefon
ve faks numaralar acik¢a yazilmalidir.

Ozetler: Ay bir kigida Tirkce ve Ingilizce olarak hazirlanma-
It, basliklar dahil her biri 150 kelimeyi asmamalidir. Kisa bildirilerde
dzet bulunmaz. Ozet makaleyi yansitacak nitelikte olmali, dnemli so-
nuclar verilmeli ve bunlarin yorumu yapilmalidir. Ozette actklanma-
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yan kisaltmalar kullanilmamali, kaynak gosterilmemelidir.

Anahtar sozciikler: "Index Medicus: Medical Subject He-
adings" standartlarma uygun Tiirkce ve Ingilizce anahtar sozciikler
bulunmalidir (http://www.nlm.nih.gov/mesh/authors.html). Anahtar
sozcikler en az ti¢, en fazla bes adet olmalidir.

Boliimler: Orijinal makalelerde 6zet, giris, gerek ve yontem,
bulgular, tartisma; vaka takdimlerinde ¢zet, giris, olgu(larin) sunumu
ve tartisma boltmleri yer almalidir.

Bu bolimlerden sonra varsa arastirmaya veya makalenin hazir-
lanmasina katkida bulunanlara "tesekkiir" yazilabilir.

Kaynaklar: Sinirlt sayida tutulur, yazida gegis sirasina gore si-
ralanir, verilen numara metin i¢inde paranteze alinarak gosterilir. As-
It gorinmeden diger bir kaynak aracilig: ile bilgi edinilen kaynaklar
numaralandirlmaz, zorunlu hallerde parantez i¢inde verilir. Mimkiin
oldugunca yerli kaynaklardan da yararlanilir. Dergilerin isimleri In-
dex Medicus'a uygun olarak kisaltlmis bicimde verilir. Index’e gir-
meyen dergi isimlerinde kisaltma yapilmaz. Yazar sayist 6’'dan fazla
olan makalelerde ilk 3 yazardan sonra Ingilizce olanlarda "et al",
Tiirkce olanlarda "ve ark." kisaltmalart kullanilir.

Kaynaklarin yazimzi icin 6rnekler:

Dergiler i¢in

Bagdade JD, Albers JJ. Plasma high-density lipoprotein concent-
rations in chronic hemodialysis and renal transplant patients. N Engl
J Med 1977;29:1436-1439.

Kitaplar icin

West JB. Respiratory Physiology (2 nd ed). Williams and Wil-
kins, Baltimore 1974, pp 72-75.

Kitaptan alinan boliimler icin

Sagawa K. Analysis of the CNS ischemic feed back regulation of
the circulation. In: Reeve EB, Guyton AC (eds), Physical Basis of Cir-
culation Transport. WB Saunders, Philadelphia 1967, pp 129-139.

Index Medicus'ta yer almayan Tiirk¢e kaynaklarda yukaridaki
orneklere uyulur; ancak dergi isimleri kisaltilmadan yazilir, kitap say-
falart "ss" seklinde belirtilir.

Tablolar: Her biri ayr bir sayfaya yazilmali, Romen rakamu ile
numaralandirilip her birine ayri bir baslik verilmelidir.

Sekiller ve resimler: Metinden ayri sayfaya yerlestirilmeli (metin
icinde gegis sirasina gore numaralandirilmaly), eger bilgisayar ile yapil-
mamussa ¢ini miirekkebi ile aydinger veya beyaz kusekagida cizilme-
li; fotograflar siyah-beyaz net seklinde basilmus olarak ayri bir zarf icin-
de gonderilmelidir. Sekil, grafik ve resimler arkalarina ait oldugu yazi-
nin ve yazarin ismi yazilarak ve st tarafa gelecek kismi okla isaretlen-
mis olarak 7x11 ¢cm ebadinda hazirlanmali; 9x11 cm’den biiytik olma-
malidir. Mikroskopik resimlerde biytitme orant ve kullanilan boyama
teknigi belirtilmelidir. Resim, sekil ve grafiklerin bir 6rnegi orijinal ol-
malidir; ikinci 6rnek fotokopi olarak gonderilebilir.

Makaleler Editor'e gonderilirken Editor'e basvuru mektubu yani-
sira, yayinlanmast istenen makalenin yazarlarinin timiintin isim sira-
sina gore imzaladiklart ayri bir sayfa da bulunmalidir.

Not: Yazarlar, yaymlanmak tzere kabul edilmis yazilarin kayut-
It oldugu disket veya diski editore gondermelidirler. Sistemimiz stan-
dart Macintosh 3.5 disket veya IBM uyumlu programlar ile yazilmis
disketlerin tzerine hangi sistem ve programin kullanildigy; yazar ve
makale ismi belirtilmelidir.



