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Uriner Sistem

Fetal mesane 10. GH
Fetal bobrekler 13. GH
Anomalili fetuslarin %14'linde ailesel

Fetuslarin %24'linde eslik eden
anomaliler var.
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Renal geligsim

5. haftada baslar.
9. haftada lomber lokalizasyona yerlesir.
Nefron gelisimi 36. haftaya kadar sirer.
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Renal anomaliler

Izole renal anomaliler — %3 anormal
karyotip

Multiple konjenital anomali = %24
anormal karyotip

USG anomaliler — %50'si renal



s

Renal agenezis

BRA: 1/4000-1/10000
URA: 1/1000-1/5000
Saglikli ¢ocuklarda: 1/1200

Risk faktorleri: IDDM, siyah irk, ikiz
gebelik
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BRA

Tani: 21. GH (14-16)
Oligohidramniyoz
TUGG

Potter

Ailede asemptomatik

anomali sikhigi: %9
(URA |gm 0/045)
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Renal aplasia

Formin gen mutasyonlar

Farelerin %20’si

Penetrans?

Developmental sureclerdeki denge!
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pelvik bobrek

Prenatal USG: 1/1120
Eslik eden genitoliriner, GIS anomalileri
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At nali bobrek

Prenatal tani alma sikligi daha az
Simetrik ya da asimetrik

730 eslik eden anomali, gogunlukla
genitolriner sistem anomalileri



s

Obstriktif Gropati

750 infant olimu

712 anoploidi

Pre-postnatal tani uygunlugu %77
OUreteropelvik birleske

OUreterovesikal birleske
OPosterior uretral valv
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Ureteropelvik birleske

Ust Griner sistem dilatasyonlarinin %50'si
Postnatal hidronefrozlarin en yaygin nedeni
Renal pelvis ¢api > 15 mm risk T

10 mm'den {, spontan rezoliisyon

Ailesel olgular 7%55

/5 4/1



s

Ureterovesikal birleske

Megaureter
Refll (+) »7%32 asemptomatik kardesler
Amniyotik sivi volimda
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Posterior uretral valv

Tam-kismi tikaniklik
"prune belly sendromu”

Blylk mesane (mesane duvarinda
kalinlasma)

14-16. GH — oligohidramniyoz
Eslik eden anomaliler
Vesikoamniyotik sant?
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"prune belly sendromu”

Abdominal kas eksikligi
Megaureter, mesane biiytik
Inmemis testis

1/30000

Olgular genellikle erkek
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Renal pelvis dilatasyonu

Trizomi 21?

Fetal karyotip endikasyonu

32. GH'dan once —» 4 mm «,

8 mm< (5 mm«<)

764 postnatal hidronefroz (1-6.hf'lar)
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Renal Kistik Hastalik

Multikistik Displastik Bobrek (MDB)
Infantil Polikistik Bobrek (IPB)
Polikistik Bobrek
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Multikistik Displastik Bobrek (MDB)

Obstriksiyon — kalitsal ailesel displazi
Urolojik malformasyon %51

Geri dontssiz renal hasar

Rezollisyon — hidronefroz

Unilateral T (%75 sol)
Prenatal izlem - karyotip analizi
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Infantil Polikistik Bobrek (IPB)

Sekil olarak normal, blyik bobrekler
Ekojenite artist

Amniyotik sivi volimi 4

Mesanede sivi olmamasi

Renal fonksiyonlar kotii
Amniyofizyon etkinligi yok!
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IPB (ARPKD)

Otozomal resesif

Tek lokus

PKHDI1 -FCYT (fibrocystin)—6pl12.3-p12.2
Hastalarin %81-87'sinden sorumlu

465 kb, 86 ekzon (en uzun ORF 67 ekzon)

Mutasyonlar: %44 missens,%27 splice site,
711 delesyon, 57 nonsens,
74 insersiyon/duplikasyon
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Polikistik Bobrek Hastaligi
(ADPKD)

Degisken ekspressivite
Genetik heterojenite
Iki-vurus hipotezi
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ADPKD

Baslangi¢ yas!

Ilerleyici bobrek yetmezligi

Renal ve hepatik kistler
Intrakraniyal sakkular anevrizmalar
Mitral valv prolapsusu

Kolonik divertikiller
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ADPKD

Otozomal dominant

Prevalans: 1/300-1/1000

Son donem renal hastalik = %8-10
ADPKD-1 (7%85) — PKD1

ADPKD-2 — PKDZ

Ilave lokuslar?
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Patogenez

PKDI — polycystin 1

PKDZ — polycystin 2
Heteromultimerik kompleks
Iki-vurug hipotezi

hiicre ylizey proteinlerinin
mislokalizasyonu
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Fenotip 1

Semptomlar 3-4. dekatta ortaya ¢ikar.

USI, hematiiri liriner sistem
tikanikliklari, noktiri, renal kist icine
kanama,yan agrisi

HT (eriskin = %75, cocuk — 7%20-30)
Kronik bobrek yetmezligi — 7%50 (60y)
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Fenotip 2

Hepatik, pankreatik (ADPKD1), ovaryan,
splenik kistler

Anevrizma — %5-10
Mitral valv prolapsusu = %25

Kolonik divertikiller — perforasyon
riski
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Fenotip 3

Intrafamiliyal varyasyon — genetik &
cevre etkisi

Interfamiliyal varyasyon — heterojenite
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Izlem & tekrarlama riski

Aile hikayesi (790)
710 de novo

Renal USG (aile Gyelerinin taranmast)

20'li yaslar — 7%80-90,
30'lu yaslar — %100

Tedavi; semptomatik = transplantasyon
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Renal tm

Konjenital mezoblastik nefroma
Bobrege bitisik solid kitle
Polihidramniyoz

Dogum sekli? — cerrahi rezeksiyon
Prognoz iyi

Tekrarlama riski yokl



