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Olgu Sunumu

ABSTRACT
Adult polycystic kidney disease is transmitted  in autosomal 
dominant  pattern with a reported incidence of 1 in 1000 to 1 in 
5000 cases. Horseshoe kidney is a renal fusion anomaly with 
an incidence of 1 in 400 to 1 in 1800 live births. Polycystic 
horseshoe kidney is a rare occurrence of 1 in 134,000 to 1 in 
8,000,000. We here present a patient who was admitted with 
left-sided flank pain, hypertension and polycystic horseshoe 
kidney.
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Polycystic horseshoe kidney, Hypertension

ÖZ
Erişkin tip polikistik böbrek hastalığı, otozomal dominant 
kalıtıma sahip olup, genel toplumda 1000’de 1 ile 5000’de 
1 gibi bir insidans değerine sahiptir. Renal füzyon anomalisi 
olan at nalı böbreğin ise her 400 ila 1800 canlı doğumda 1 
insidansa sahip olduğu belirtilmektedir. Polikistik at nalı böbrek 
anomalisi daha nadir bir durum olup, 134000 ila 8 milyonda 
bir görülmektedir. Yazımızda, hipertansiyon ve sol böğür 
ağrısı nedeniyle başvurusu sırasında polikistik at nalı böbrek 
anomalisi tanısı alan bir hasta konu edilmektedir.
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GİRİŞ

Erişkin tip polikistik böbrek hastalığı, otozomal 
dominant kalıtıma sahip olup, genel toplumda 1000’de 1 
ila 5000’de 1 gibi bir insidans değerine sahiptir (1). Renal 
füzyon anomalisi olan at nalı böbreğin ise her 400 ila 1800 
canlı doğumda 1 insidansa sahip olduğu belirtilmektedir 
(2). Polikistik at nalı böbrek anomalisi daha nadir bir 
durum olup, 134000 ila 8 milyonda bir görülmektedir 
(3). Yazımızda, hipertansif olan ve sol taraflı böğür ağrısı 
nedeniyle kliniğimize başvuran polikistik at nalı böbrek 
anomalili bir hasta konu edilmektedir.

VAKA SUNUMU

43 yaşında erkek hasta, sol böğür ağrısı ve kan 
basıncı yüksekliği nedeniyle kliniğimize başvurdu. 
Medikal öyküsünden 3 yıldır hipertansiyon nedeniyle dış 
merkezde takip edildiği öğrenildi. Hastamız, takip edildiği 
klinikten kendisine sadece tuz kısıtlaması önerildiğini, 
anti-hipertansif ilaç kullanmadığını belirtti. Kan basıncı 
takiplerinin sistolik 140- 150 mm Hg ve diyastolik 
olarak da 90- 100 mm Hg arasında olduğu öğrenildi. 

Hastamız sigara veya alkol kullanmıyordu. Hastamızın 
hem annesinde hem de babasında hipertansiyon öyküsü 
mevcut olup, babası kontrolsüz hipertansiyona ikincil 
geliştiği düşünülen serebrovasküler olay nedeniyle 
hayatını kaybetmişti. Hastanın ailesinde böbrek hastalığı 
öyküsü alınamadı. Fizik bakıda, vücut ısısı 37,2ºC, 
nabız dakikada 76 atım ve düzenli, solunum sayısı ise 
dakikada 13 idi. Kan basıncı 145/90 mm Hg olarak 
ölçüldü. Sistem muayenelerinde pozitif bir ek bulguya 
rastlanmadı. Laboratuvar incelemelerinde tam kan sayımı 
ve serum biyokimyası normal sınırlarda değerlendirildi. 
Kan üre azotu 17 mg/dl ve serum kreatinin değeri 0,8 
mg/dl idi. Serum toplam protein ve serum albumin 
düzeyleri sırasıyla 8,5 ve 5,1 g/dl olarak bulundu. 
Serum lipid profili ve tam idrar tetkikinde patolojik 
bulguya rastlanmadı. İdrar kültüründe üremesi olmayan 
hastanın, ön-arka akciğer grafisi ve elektrokardiyogramı 
normal olarak yorumlandı. Yatarak ve ayakta direkt 
karın grafilerinde mevcut durumunu açıklayabilecek bir 
duruma rastlanmadı. Sol böğür ağrısına yönelik olarak 
çekilen karın ultrasonografisinde böbrekte çok sayıda ve 
ortalama çapı 1 cm’lik çok sayıda kistle birlikte at nalı 
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böbrek deformitesi görüldü. Ayrıca bazı kistik yapılarda 
komplike kist şüphesi nedeniyle hastaya karın manyetik 
rezonans görüntüleme uygulandı (Şekil 1A ve 1B). 
Bu tetkik, ultrasonografik olarak konulan polikistik at 
nalı böbrek anomalisini desteklerken, ultrasonografik 
komplike kist şüphesini doğrulamadı. Hastamız, 
retrospektif olarak sorgulandığında, ailesinde polikistik 
böbrek hastalığı, at nalı böbrek öyküsü veya polikistik at 
nalı böbrekli birey olmadığını ifade etti.

TARTIŞMA

Erişkinlerde görülen polikistik böbrek hastalığı kalıtsal 
bir hastalık olup, böbreklerde ve diğer iç organlarda, içi 

sıvı dolu kistik yapıların birikmesi ile karakterizedir. 
Hastalıkla ilişkili genler, 16. kromozomda yerleşik olan 
PKD1 ve 4. kromozomda yerleşik olan PKD2’dir (4-
6). Bu genler sırasıyla polikistin-1 ve polikistin-2 adlı 
proteinleri kodlamaktadır (4,5,6). Hem PKD1 hem de 
PKD2 genleri böbrek dışı dokularda da yoğun bir şekilde 
bulunabildiğinden, polikistik böbrek hastalığı sistemik 
bir hastalık olarak kabul edilmektedir. Hastalığın sistemik 
tutulumları arasında karaciğerde kistik değişiklikler 
(7), ince bağırsak ve kalın bağırsak divertikülleri (8), 
aortta annulus genişlemesi, mitral kapak prolapsusu, 
mitral, pulmoner ve triküspid kapak yetmezlikleri gibi 
kardiyovasküler anormallikler (9) ve Berry anevrizması 
olarak adlandırılan serebral arter anevrizmaları (10) 
sayılabilir. Genellikle hastalardan polikistik böbrek 
hastalığı için pozitif aile öyküsü alınabilmesine karşın, 
hastamızda olduğu üzere vakaların yaklaşık olarak 
%5’inde hastalığa ait aile öyküsü alınamamaktadır (3). Bu 
tip vakalar sonradan oluşan mutasyon vakaları (incident 
mutation cases) olarak adlandırılmaktadır (3). Negatif 
anamnezin yanısıra yakın aile bireylerinin ultrasonografik 
olarak tetkik edilmesinden sonra hastalara sonradan 
oluşan mutasyon vakaları olarak teşhis koymak daha 
doğru olarak görünmektedir. Bu hastalarda tedavi, sıvı-
elektrolit dengesinin korunması, ağrı, hematüri, intra-
renal kanama, renal enfeksiyon, ağrılı hepatik kistler, 
nefrolitiazis, hipertansiyon, divertikülozis ve arteriyel 
anevrizmalara yönelik olarak belirlenmelidir.

At nalı böbrek anomalisi, embriyogenez sırasında 
böbreklerin sadece alt kutuplarında meydana gelen 
füzyon olayıdır. At nalı böbrek anomalisi, böbreklerin 
esas anatomik yerlerine çıkamaması nedeniyle bir tür 
ektopi olarak da değerlendirilmektedir. At nalı böbrek 
erkeklerde kadınlara göre daha sık olarak görülmektedir. 
At nalı böbrek, Turner sendromlu vakalarda daha sık 
olarak görülebilmektedir (11). At nalı böbrek anomalili 
hastalar genellikle asemptomatik olmakla beraber idrar 
yolu enfeksiyonu, taş hastalığı, üreteropelvik bileşke 
sendromu (12) ve renovasküler hipertansiyon (13) klinik 
tabloda karşımıza çıkabilmektedir. 

Vakamızda olduğu gibi iki konjenital anomalinin bir 
arada görülmesi (polikistik ve at nalı böbrek) oldukça 
nadirdir (14). Polikistik at nalı böbrek insidansı, çeşitli 
kaynaklara göre 134000 canlı doğumda 1 ile 8 milyon 
canlı doğumda 1 arasında değişmektedir (3). Bu anomali 
ile ilgili ilk yayınlardan biri oldukça ilginç olup, anomali 
renal transplantasyon hazırlığı kapsamında donör 
nefrektomi esnasında fark edilmiştir (15). Şu ana kadar 
PKD gen lokusları ve at nalı böbrek anomalisi arasında 
herhangi bir genetik bağlantı kurulamamıştır. Polikistik 
at nalı böbrek tanısı, ultrasonografi, bilgisayarlı tomografi 

Şekil 1 A,B: Polikistik at nalı böbreğe ait karın Manyetik 
Rezonans Görüntülemesi.
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ve manyetik rezonans görüntüleme ile konulabilir. 
Polikistik at nalı böbrek anomalili hastalarda klinik olarak 
tedavi edilmesi gereken en önemli komplikasyon ikincil 
hipertansiyondur. Literatürde polikistik at nalı böbreğin 
klinik progresyonu ve son dönem böbrek hastalığına 
ulaşma zamanı hakkında yeterli veri bulunmamaktadır. 
Bu yüzden bu anomaliye sahip hastaların bireysel 
yakınma ve komplikasyonlar ışığı altında tedavi edilmesi 
daha mantıklı olarak görülmektedir.
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