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Nefronofitizis - Uremik mediiller Kistik hastalik
(UMPC) kompleksi
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OZET

Bobrek hastaliklar ile karakterlidir ve siklikla gocukluk ¢aginda ortaya cikarlar. Baslica bulgulan medullada
degdisen sayilarda kistler ile birlikte belirgin kortikal tubuler atrofi ve interstisyel fibrozistir. Meduller kistler nemi
olmakia birlikte, kortikal tubulointerstisyel hasar bobrek yetmezligine neden olur. Dért tipi vardir: 1 - Sporadik, non-
familial (% 20); 2- Familial juvenil nefrendfitizis (% 50), resesif gegiglidir; 3- Renal retinal displazi (% 15), resesif
gecislidir ve retintis pigmentoza ile birliktedir; ve 4- Eriskinde ortaya ¢tkan meduller kistik hastalik, dominant
gegislidir (% 15) (1). Olgu sporadik, nonfamilyal tip ile uyumiu olup literatiirde az gériilmesi nedeniyle sunuldu.
Anahtar Kelimeler: sporadik, nefrenofitizis, tiremik, meduller kist.

SUMMARY

Nephronophthisis - uremic medullary cystic disease (UMCD) complex

This is a group of progressive renaldisorders that usualy have their onset in childhood. The common characteris-
tic is the peresence of a variable number of cysts in the medulla associated with significant cortical tubular atro-
phy and interstitial fibrosis. Although the presence of meduillary cysts is important, the corticaltubulointerstitial dam-
age is the causeof the eventual renal incufficiency. It has four variants: 1- Sporodic, nonfamilial (% 20); 2- Familial
Jjuvenile nephronophytisis (% 50), inherited asa recessive disease; 3- Renal - retinal dysplasia (% 15), recessively
inherited and associated with retinitis pigmentosa; and 4- Adult onset medullary cystic disease, dominantly
inherited (%15). The case had shown the view of sporadic nonfamilial variant of UMCD and was presented
because of the rarity in literature it.
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OLGU SUNUMU hem de medullada belirgin fibrozis varligi gozlendi.
8 yasinda kiz gocugu. lki ay énce istahsizlik, kusma Tubuliler ¢evresinde de belirgin bag dokusu artigi
gibi sikayetlerle Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi yanisira kortiko-mediiller sahada daha belirgin clmak
Gocuk Cerrahisi poliklinidine basvuran hastada sis- lizere medulla vekortekste de cesitli capta kistler
temik muayene bulgular normal bulunmus. Batin gbruldd. Kistler kiiboidal epitelle désgeli olup, limen-
ultrasonografide sag toplayici sistem ektazisi ve sol lerinde eozinofilik sekretuar materyal icermekteydi
renal lojda bdbrek yoklugu yanisira sag bdbrek nor- (Sekil 1). Glomerdl yumaklannin énemli bélimu
mal konturlarda belirlenmistir. Sag (reteropelvik tamamen hyalinize idi (Sekil 2). Interstisyumda ve
darlik, sag vezikolreteral refliive sol atrofik bébrek bazi tubulilimenlerinde belirgin mononiikleer iltihabi-
tanisi ile hastaya sa§ pyeloplasti ve sol nefrektomi hiicre infiltrasyonu mevcuttu. Ureter dokusu kesit-
uygulandi. Patoloji Anabilim dalina gdnderilen total lerinde ise dokunun duvarinda mononiikleer iltihabi
nefrektomi materyali 2,4 x 1,4 x 0,5 cm Odl¢lilerinde hiicre infiltrasyonuharicinde bir bulgu tespitedilmedi.
graniler yizeyli olup, 3 cm uzunluk ve 0,3 cm Olgu nefronofitizis UMCD kompleksi olarak
capinda Ureter dokusu igermekteydi. Bdbrek tanimlandi.

dokusuna kesit vyapildiinda kortikomediiller TARTISMA

bileskede daha belirgin gok sayidi kistler izlendi. Otozomal resesif (infantil) veya otozomal dominant
Dokunun tim bdlgelerinden alinan biopsi ormekleri (erigkin) polikistik bobrek hastaliklar familyadir ve
0,4p kalinlikta kesilerek hematoxilen - eozin ile kistler siklikla bébregin kortiko-meddiller bileskesinde
boyand:. Incelenen doku &rneklerinde bdbrek kap- (% 70) bulunurlar. Olgularin % 20’si sporadiktir ve
sllinln yer yer kalinlasma gésterdigi, hem kortex nonfamilyadir (1, 7).
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Sekil 1. H.E. x 4 Eozinofilik materyal iceren kist yapis! gordimektedir.

Sekil 2. H.E. x 10 Skleroze olmusg glomerdl yapilar ve kistik yapi gorilmektedir.
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Nefronofitizis kompleksi 11,5 yas civarnda
UMCD ise 28,5 yas civarinda en c¢ok goériimekte,
sporadik formlar ise herhangi bir yasta gérilebilmek-
tedir. TUm formlarda benzer patolojik bulgular izlen-
mekle birlikte, nefronofitizis kompleksinde bazen
retinitis pigmentoza (Senio-Lokan sendromu) ile bir-
likte iskelet ve santral sinir sistemi anomalileri birara-
da bulunabilmektedir. Tim formlarda gocuklarda ve
eriskinde  erken  kronik bébrek .yetmezligi
gelisebilmektedir (% 10 - 25) (1, 6, 8).

Hastalarda tubuler defekte bagh politri, polidipsi,
sodyumn kaybi, tubuler asidoz izlenebilmektedir. Ik
hasar distal ve kollektor tubiilerde gelisir ve hastalik 5
-10 yilda terminal bobrek yetmezligi ile sonlanir (2-4).

Literatlirde nefronofitizis - UMCD kompleksi ile
ilgili yayin sayisi oldukga az olup yapilan bir
arastirmada medller kistik hastaligin son doneminde
hipertrisemi ve gut tespit edilmistir. Bir bagka
calismada nefronofitizis bulunan 21 hastanin (ortala-
ma yas 9,3) 10'unda familyal gecis belirlenmistir.
Hastalanin 7 tanesinde retinal dejenerasyon, bazi
hastalarda zeka gerili§gi, ndbetler, serebellar ataksi
bulgulari gdzlendi. Igne biopsisi ile hastalarin
yalnizca bir tanesine tani konulabildi (3,7).

KAYNAKLAR

1. Cotran, Ramzi S. The Kidney; in Robbins patholog-
ichbasis of disease. 5 th edition. W.B. Saunders
Company. 1994:937.

2. Stavrou C, Prerides A, Zouvani [, Kyriacou K, Antignac
C, Neophytou P, Chistodoulou K, Deltas CC. Medullary
cystic kidney disease with hyperuricemia and gout in a
large cypriot family: no allelism with nephronephthisis
1. Hum. Mol genet 1998 May;7(5):905-11.

3. Hildebrant F, waldherr R, Kutt R, Brandis M. The
nephronophthisis complex: clinical and genetic
aspects. Clin Nephrol 1990May;33(5) 237 -40.

4. Green A, Kinirons M, O' Meara Y, Donohoe J, Murphy
S, Carmody M. Familial adult medullary cystic disease
with spastic quadriparesis: a new disease association
Pediatr pathol 1984;2(1):1 - 24.

5. Helezynski L, landing BH. Tubulointerstitial renal dis-
ease of children: Pathologic features and pathogenetic
mechanism in Fanconi’s familial nephronophthisis, anti-
tubuler basement memrane antibody disease, and
medullary cyst disease. Am | Ophthalmol 1883
apr;95(4):487-94.

113

Nefronofitizis - tiremik medtillerkistik hastalik
kompleksi

Makroskopik olarak tek veya her iki bobrek kigik,
kontrakte ve grantler ylzeylidir. Kortikomeddller
bileskede daha belirgin olmak Uzere kortikal veya
medUller bdlgede radyolojik olarak gérilemeyen 1 -
15 mm boyutlarinda kistler izlenir (1, 5). Kistlerin i¢
ylzeyleri basiklagmis veyakiboidal epitelle ddseli
olup interstisyunda fibrozis ve inflamatuar hticreler
goriltr. Kortekste proksimal ve distal tubulilerde
atrofi ve bazal membranlarinda hUcreler gérildr.
Bazi glomeriiller korunmakla birlikte bazilar timiyle
hyalinizedir (1, 3, 6).

Literatlir bilgileri 1s1§inda olgumuza bakacak olur-
sak, olgumuz tesadUfen tespit edilmistir, ailevi bébrek
yetmezlifi hikayesi yoktur, ayrica bobrek digi organ
anomalileri icermemektedir. Makroskopik ve
mikroskopik bulgular itibariyle nefronofitizis UMCD ile
biyiik élctide benzerlik gdstermektedir.

Nefronofitizis UMCD kompleksinin bdbrek yet-
mezliginin énemli bir nedeni olmas! ve igne biopsiler
ile kolayca atlanabilmesi nedeniyle cok dikkatli
davraniimasi ayrica bdbrek digt anomalilerin tespit
edildigi hastalarda Nefronofitizis - UMCD yéniinden
ileri tetkik yapiimasi gerektigi kanisindayiz.
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