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ÖZET 
          Amaç: Konjenital böbrek ve üriner sistem anomalileri üriner sistemin farklı se-

viyelerinde başta genetik, çevresel olmak üzere birçok faktörlerin etkili olduğu yapısal 

ve fonksiyonel anomalileri kapsayan ve çocukluklarda renal morbiditenin başlıca se-

beplerinden olmakla birlikte doğumdan önceki dönemde saptanabilen organ malfor-

masyonları içinde ilk sırada yer alır. Çalışmamızda; 5 yıllık bir süre içinde renal pa-

rankimal malformasyonlar ve migrasyon anomalileri ile takip edilen hastaların bu sü-

rede başlangıçta ve takip sonunda böbrek fonksıyonları açısından nasıl gelişim göster-

dikleri, etiyolojik sınıfları, prognozları ve sonuçları açısından araştırılması amaçlandı.    

         Gereç ve Yöntem: T.C. Sağlık Bilimleri Üniversitesi Prof. Dr. Cemil Taşçıoğlu 

Şehir Hastanesi SUAM Çocuk Nefroloji polikiniginede Renal parankimal malfarmas-

yonlar ve migrasyon anomalileri tanısı ile izlenen 431 hastanın dosyası gruplar halinde 

retrospektif olarak araştırıldı. Hastalar cinsiyyet, boy ve kilo ölçümleri, aile öyküsü, 

demografik özellikleri, klinik ve laboratuvar bulguları, kronik böbrek yetmezliğinin 

(KBY) gelişip gelişmediği, üriner sistem hastalıkları nedeni ile yapılmış operasyonlar, 

ayrıca hastaların alt tanılarına göre radyolojik görüntüleme sonuçları ve eşlik eden pa-

talojiler açısından değerlendirilmiştir.         

          Bulgular: Çalışmamıza dahil edilen çocuk hastaların yaş ortalaması 7,8 ± 4,6 

yıl olup, 211’i (%49) erkek ve 220’si (%51) kızdı. Hastaların 350’inde (%81,3) akra-

balık görülmezken, 81 (%18,7) hastada akrabalık, 29 (%6,7) hastanın yakınları ara-

sında bilinen üriner sistem anomali hikayesi saptandı. Olgulardan 330’unda (%76,6) 

böbrek anomalisi rastlantısal olarak saptandığı belirlendi. Şikayeti olan 101 (%23,4) 

hastanın 67’sinin (%66,3) karın ağrısı görüldü. Araştırmamızda en sık tespit edilen 

anomali renal agenezi, en az ise renal displazi idi. Böbrekdışı malformasyonlar hasta-

ların %29’una eşlik etmekteydi. Verilerine ulaşılan hastaların %1,4’ünde boy ve kilo 

persentil değerleri <3 p olarak tespit edilmiş ve gelişim geriliği açısından anlamlı kabul 

edilmiştir. Hastaların takip süresi ortanca değerleri 645-777 gün arasında değişmek-

teydi.        

         Sonuç: Hastalarımızda en sık saptadığımız üriner sistem anomalisi renal agene-

zis idi. Tüm hastalarda ve hasta gruplarında başlangıçta ve 5 senelik takip sonunda 

renal fonksiyonlar ve diğer laboratuvar bulguları açısında anlamlı bir kötüleşme sap-

tanmadı.  



 
viii 

 

        Anahtar kelimeler: Renal parankimal malfarmasyonlar, migrasyon anoma-

lileri, renal fonksiyonlar 
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ABSTRACT 
 

         Objective: Congenital kidney and urinary system anomalies take the first place 

among the organ malformations that can be detected in the prenatal period, including 

structural and functional anomalies at different levels of the urinary system, in which 

many factors, especially genetic and environmental, are effective and are one of the 

main causes of renal morbidity in childhood. In our study; It was aimed to investigate 

how the patients who were followed up with renal parenchymal malformations and 

migration anomalies over a 5-year period developed in terms of kidney functions at 

the beginning and at the end of the follow-up period, in terms of etiological classes, 

prognoses and outcomes. 

        Materials and methods: The files of 431 patients who were followed up in the 

T.R. University of Health Sciences Prof. Dr. Cemil Taşçıoğlu City Hospital SUAM 

Pediatric Nephrology outpatient clinic with the diagnosis of renal parenchymal mal-

farmations and migration anomalies were retrospectively analyzed in groups. The pa-

tients were evaluated in terms of gender, height and weight measurements, family his-

tory, demographic characteristics, clinical and laboratory findings, whether chronic 

renal failure (CRF) developed, operations performed due to urinary system diseases, 

and radiological imaging results and accompanying pathologies according to the sub-

diagnoses of the patients. 

        Results: The mean age of the pediatric patients included in our study was 7.8 ± 

4.6 years, with 211 (49%) male and 220 (51%) female. While no consanguinity was 

observed in 350 (81.3%) of the patients, 81 (18.7%) patients were related, and 29 

(6.7%) patients had a known history of CAKUT among their relatives. Renal anomaly 

was found coincidentally in 330 (76.6%) of the cases. Abdominal pain was observed 

in 67 (66.3%) of 101 (23.4%) patients with complaints. In our study, the most common 

anomaly was renal agenesis and the least was renal dysplasia. Extrarenal malforma-

tions were accompanying 29% of the patients. Height and weight percentile values 

were found to be < 3 p in 1.4% of the patients whose data were available, and were 

considered significant in terms of developmental delay. The median values for the fol-

low-up period of the patients ranged from 645-777 days. 
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        Conclusion: The most common urinary system anomaly in our patients was renal 

agenesis. There was no significant deterioration in renal functions and other laboratory 

findings in all patients and patient groups at baseline and at the end of 5-year follow-

up. 

        Key words: Renal parenchymal malformations, migration anomalies, renal func-

tions 
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1.GİRİŞ VE AMAÇ 
 

Böbreğin ve üriner sistemin konjenital anomalileri (CAKUT) en sık görülen 

konjenital organ malformasyonlarıdır ve 1000 doğumda 0,3-1,6 oranında görülmekte-

dir (1,2). CAKUT oldukça geniş bir spektrumdur. Birçoğu sporadik ve izole üriner 

istem anomalileri olmasına karşın, bir sendromun parçası olarak da görülebilirler; 

değişik fenotipik özellikler gösterebilen, genetik olarak heterojen kompleks gelişimsel 

anomalilerdir. Bununla birlikte, tek gen hastalıkları da böbrek ve üriner sistemde kon-

jenital anomaliye yol açabilmektedir ve aile öyküsünde benzer vakalar saptanabilir 

(3,4,5). CAKUT çoğu zaman asemptomatik seyretmekle beraber üriner sistem enfek-

siyonları (İYE), hipertansiyon ve böbrek yetersizliğine yol açabilir (6,7) ve çocuklarda 

son dönem böbrek yetersizliğinin (SDBY) %30-50’sini oluşturur (8,9). Bu vakaların 

yaklaşık olarak yarısı da alt üriner sistem anomalileridir (10). Böbrek ve üriner siste-

min organogenezi çeşitli büyüme, transkripsyon faktörleri ve hücre sinyalleri arasın-

daki ilişkiler ile koordine edilir (11). CAKUT üst üriner sistem (böbreğin konjenital 

malformasyonlarıve migrasyon anomalileri) ve alt üriner sistem anomalileri (toplayıcı 

sistem, mesane ve üretra anomalileri gibi) olarak iki gruba ayrılabilir. Parenkimak mal-

formasyonlar ve mıgrasyon anomalilrti bilateral ya da unilateral görülebilir (12).  
 

Bu çalışmamızda üst üriner sistem, yani böbreğin konjenital malformasyonları 

ve migrasyon anomalileri irdelenecektir. Bu anomaliler böbreğin anatomik özellikle-

rine göre renal agenezi, renal hipoplazi, renal displazi, renal displazi/hipoplazi, renal 

füzyon (atnalı böbrek) ve renal ektopi olarak sınıflandırılabilir.  Çalışmamızda; 5 yıllık 

bir süre içinde renal parankimal malformasyonlar ve migrasyon anomalileri ile takip 

edilen hastaların bu sürede başlangıçta ve takip sonunda klinik, laboratuvar ve görün-

tüleme yöntemleri ile değerlendirilmiş olup, etiyolojik, böbrek fonksıyonları açısından 

nasıl gelişim gösterdikleri, prognozları ve sonuçları açısından araştırılması amaçlandı. 

 

 

 

 



 
2 

 

2.GENEL BİLGİLER 
 

             2.1. ÜRİNER SİSTEM ANATOMİSİ  

             Üriner sistem iki böbrek, iki üreter, bir mesane ve bir üretradan oluşur. İnsan 

vücudunda asit-baz, sıvı ve elektrolit dengesinin sağlanması, osmoregülasyon, kan ba-

sıncının düzenlenmesi, idrar oluşumu ve atılımı, amonyak, üre gibi toksik maddelerin 

ve birçok ilaçların metabolitlerinin vücuttan atılımı dahil olmak üzere çeşitli fizyolojik 

işlemlerden sorumludur. Embriyolojik gelişim sırasında üç taslaktan sonra kalıcı halini 

alan böbrekler normal gelişimini tamamladığında diyaframın altında retroperitoneal 

olarak 12. torasik ve 3. lomber vertebralar arasında, vertebral kolonun ve psoas kasının 

her iki yanında, oblik pozisyonda, yağ dokusu içinde bulunurlar (Şekil 1).  

 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

        Üst polden adrenal bezlerle komşudurlar. Sağ böbrek sola göre karaciğerin po-

zisyonundan dolayı biraz daha aşağıda yer alır. Erişkinde böbreğin longitudinal uzun-

luğu 12-14 cm’ye kadar ulaşırken iki yaş altı bir çocukta birinci ve dördüncü lomber 

Şekil 1. Üriner sistem anatomisi (16) 
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vertebra arasındaki mesafe kadardır. Ağırlığı erişkinde vücut kitlesinin %0,4’ü kada-

rını oluştururken yenidoğanda vücut ağırlığının %1’i kadardır (13). Böbrekler renal 

kapsül ve bu kapsül yüzeyinde posteriordan Zuckerkandl fasyası, anteriyordan ise Ge-

rota fasyası ile örtülüdür. Fasyalar ile renal kapsül arası boşluğa perirenal boşluk, Ge-

rota fasyasıyla retroperitoneal boşluğa ise pararenal boşluk denmektedir. Morfolojik 

olarak böbrekler ikiye ayrılır; parankim ve sinüsler. Parankim korteks ve medülladan 

oluşmaktadır ve medulla, sinüse piramis isimli (piramit şekilli) çıkıntılar verir. Pira-

mise uyan renal korteks piramisle birlikte bir renal lobu oluşturur.  Piramis çıkıntıları-

nın uç bölümlerine papilla denir. Her bir papilla 7-14 sayısı arası değişen minör kalliks 

denilen boşluklara açılır. Bu minör kalikslerin birleşmesi sonucu 2-3 adet majör kal-

liksler oluşturulur. Major kaliksler de renal pelvise açılır. Böbreklerde oluşan idrar 

pelvisde toplanır ve üreter yoluyla mesaneye boşalır. Renal sinüste yağ dokusu ile çev-

rili böbreğin arter, ven, sinirleri ve üreter bulunur (14).  

          Böbreklerde idrar oluşmasında görev yapan en küçük yapısal birim nefronlardır. 

Sağlıklı bir yetişkinin her böbreğinde 1 ila 1,5 milyon adet nefron vardır. Her nefron 

renal tübülüs ve renal korpüskül denilen iki bölümden oluşur. Renal korpüskül glo-

merül ve Bowman kapsülünden oluşurken, Henle kulpu, distal tübüller, proksimal 

tübüller ve toplayıcı kanallar ise renal tübülüsü oluşturmaktadır (15), (Şekil 2, 3).            

 

 

 

 

 

 

 

                                      Şekil 2. Glomerülün yapısı (17)  
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                                        Şekil 3. Nefronun yapısı (17) 

          Afferent arteriyoller böbreğe ulaşarak renal korpüsküllerde Bowman kapsülü 

adı verilen yapının içinde kapiller damarlardan oluşan yumak oluşturur. Bu kapiller 

damarlar Bowman kapsülünü sonradan efferent arteriyol olarak terk eder. Bowman 

kapsülü viseral ve parietal tabakadan oluşur. Glomerülde afferent arteriyolle distal 

tübülün temas ettiği alanda değişikliğe uğrayaran distal tübül ve afferent arteriyol 

hücreleri "maküla densa" adını alır. Değişikliğe uğrayan bu hücreler diğer hücrelerle 

beraber glomerülün tam yanında yerleştiği için “juxtaglomerüler aparatus" (glomerül 

yanında yerleşen) olarak isimlendirilen yapıyı oluştururlar. İnsan vücudunda sodyum 

dengesini sağlamak, kan basıcını ve glomerüler filtrasyon hızını kontrol etmek gibi 

önemli görevleri vardır (15).          

          Glomerüllerdeki kapiller yumak içindeki plazma kapiller damar duvarı, bazal 

membran, Bowman kapsülünün visseral tabakasından süzülerek Bowman boşluğuna 
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dökülüyor (Şekil 4). Bowman kapsülünün visseral tabakasının oluşturduğu uzantılar 

podositlerin sitoplazmik ayaksı çıkıntılarını meydana getirir. Bu sitoplazmik ayaksı 

çıkıntılar, aralarında sadece 20-30 nm mesafe bırakacak şekilde dizilirler ve birbiri-

lerne çok sıkı bir şekilde bağlanırlar. "Filtrasyon yarıkları" adı verilen bu aralıklardan 

süzülen filtrat sonrasında proksimal tübül, Henle kulpu, distal tübül ve toplayıcı ka-

nallardan geçer, bu yollarda sekresyon, geri emilim gibi farklı işlemler gerçekleştikten 

sonra idrar halini alır ve üreterlerden geçerek en son mesanede toplanır (15). 

 

           

 

 

 

 

 

 

 

                              Şekil 4. Glomerüler filtrasyon bariyeri (20)  

 

          2.2. ÜRİNER SİSTEM EMBRİYOLOJİSİ  

          İnsanda üriner sistem embriyonal gelişimine gestasyonun 22. gününde ara me-

zodermden primer nefritik kanalın (PNK) oluşması ile başlamaktadır (16). PNK ilk 

başta kaudal uzayarak pronefroz ve mezonefroz olarak isimlendirilen ve kloakaya açı-

lan iki geçici böbrek yapılarını oluşturur. İlk oluşan yapı pronefroz böbreğin en ilkel 

halidir, 5-7 nefrik vezikül, nefrotom veya kıvrıntılı tübülden ibarettir, servikal ve üst 

torasik segmentli ara mezodermden gelişir. Pronefrozlar rudimenter yapılardır ve 4. 

gestasyon haftasının sonunda kaudal kısmında üst torasik ve lumbar segmentlerdeki 

ara mezoderminden 40 adet mezonefrik tübülden oluşan mezonefroz gelişir. Bu 
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tübülüslerin lateral uçları mezonefroz kanalına açılırlar. Wolf kanalı olarak bilinen bu 

kanal önce kloakaya sonra ürogenital sinüsa açılır (17). Mezonefrik tübülüslerin me-

dial uzantıları ise kapiller yumak olan glomerülü oluşturur (10). O dönemde mezonef-

rozun medialinde gonadlar gelişmektedir ve bu nedenle her iki yapı birlıkte ürogenital 

kabartıyı oluşturuyor. Mezonefroza ait lateral tübüllerden 10. gestasyonel hafatadan 

sonra kraniyaldekiler dejenere olurken geriye kalan kaudal kısımdaki tübüller erkek-

lerde ‘ductuli efferentes testis’ denilen yapıyı oluşturur, kadınlarda ise bu kısım yine 

dejenere olur (18). Kalıcı böbreklerin erken dönemi olan metanefrozlar gestasyonun 

beşinci haftasının başında ortaya çıkar, fonksiyon görmeye ise dokuzuncu gestasyon 

haftasının sonunda başlar. Kalıcı böbrekler ara mezodermin metanefrik kısmı (meta-

nefrik blastem) ve metanefrik divertikül (üreter tomurcuğu) olmak üzere mezodermal 

kökenli iki kaynaktan gelişirler (19). Mezonefrik kanalın kloakaya açılan kısmına 

komşu olan üreter tomurcuğu, dışa doğru bir divertikül şeklinde görünür. Üreter to-

murcuğu metanefrik blastem ile arasındaki induksiyona bağlı bölünerek toplayıcı ka-

nallar, kaliksler, renal pelvis, üreteri meydana getirir. Yeni oluşan her bir distal tübülün 

ucunu kaplayan metanefrik blastemin içindeki hücreler tübüllerin indükleyici etkisiyle 

renal vezikülü meydana getirir. Renal vezikül, S şeklinde kıvrılır ve uzayarak tübül 

halini alır ve S şeklindeki bu tübülün sonrasında invagine olan proksimal ucu bowman 

kapsülünü oluştururken distal kısmı ise toplayıcı tübüllere bağlanır. Bowman kapsü-

lünün içerisine doğru ilerleyen kapiller damarlardan glomerüler yapı farklılaşır. Sonuç 

olarak; glomerül, proksimal tübül, henle kulpu, distal tübül ve toplayıcı tübüllerden 

oluşan ve böbreklerin en küçük fonksyonel yapısı olan nefronun gelişimi tamamlanır 

(Tablo 1). 

             Ortalama herbir böbrek için bir milyon nefron doğuma kadar oluşmaya devam 

eder (10). Prematüre doğan bebeklerden farklı olarak termlerde nefron oluşumu pre-

natal dönemde tamamlanmış olur. Böbrekler nihayi erişkin boyutlarına hipertrofiye 

uğrayarak ulaşırlar. Yenidoğanlarda lobüler bir yapısı olan böbreklerde nefronların ve 

intersisyel dokunun büyüdüğü süt çocukluğu döneminde genelde bu lobülasyon orta-

dan kalkar.  Mesane puberte çağına kadar minör pelvise inmediyi için gerçek pelvik 

organ gibi değerlendirilmez 16).   
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Tablo 1.: Renal gelişim şeması (High-Yield Systems, Kidney 2007)  

EMBRİYODAKİ YAPILAR  ERİŞKİN İNSANDAKİ KARŞILIĞI  

Üreterik tomurcuk  Toplayıcı tübüller 
 

Metanefrik mezenkim  Bowman kapsülü 
 

 Minör kaliksler 
 

 Majör kaliksler 
 

 Üreterler  
 

Renal kesecikler  Toplayıcı kanal 
 

Virgül/S-şekilli cisimcikler  Proksimal tübül 
 

 Distal tübül 
 

 Henle kulpu 
 

 

Onuncu gestasyon haftasında fetal idrar üretimi başlar (13) ve 22. gestasyon 

haftasında fetal idrar amniyotik sıvısının neredeyse %90’ından fazlasını oluşturmak-

tadır. Bundan dolayı bu dönemde saptanan oligohidramniyoz genelde böbrek fonksi-

yon bozukluğunu düşündürür (14).  

           Amniyotik sıvıda; sodyum ve klörür değerlerinin 90meq/L’nin üzerinde, osmo-

latisenin ise 210 mOsm/kg H20’nin altında tespit edilmesi böbrek tutulumunu düşün-

dürür. Antenatal dönemde oligohidramniyoz ya da radyolojik görüntülemelerde üriner 

sistemde saptanan varyasyonlar tanıda yönlendirici olduğu gibi; doğumdan sonrakı 

dönemde de beslenme güçlüğü, umbilikal arterin tek olması, palpabl abdominal kitle, 

abdominal kas eksikliği, azalmış idrar çıkışı ve nonpalpabl testis gibi bulguların CA-

KUT için uyarıcı olması gerekmektedir (15).  

          2.3. NEFROGENEZ GENETİĞİ  

           Şimdiye kadar böbrek ve üriner sistemin normal gelişimi için 30’dan çok genin 

sorumlu tutulduğu tespit edilmiştir (Tablo 2) ve farklı embriolojik yapılardan eksprese 
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edilen böbrek gelişim genlerinin (RDGs-renal developmental genes) birbirleri ara-

sında etkileşimi gerekir. Bu gelişim genlerindeki tek gen mutasyonlar böbrek gelişimi-

nin birden fazla basamağında etkili olup bilateral renal ageneziye kadar birçok farklı 

anomali tiplerine yol açabilir.    

Tablo 2: İzole CAKUT ve CAKUT baskınlığında sendroma neden olan tek genler 
(45)  

Gen 
Sembol 

Renal Fenotip Ekstra Renal Fenotip Hastalık 

GTR1 Renal tübüler disp-
lazi 

Düşük kulak çizgisi, AC hi-
poplazisi, artrogripozis, par-
mak anomalileri 

 

BMP4 Renal hipodisplazi Yarık dudak, mikrooftalmi Orofasiyal yarık 
EYA1 Renal agenezi, 

MKDB 
Sağırlık, kulak malformas-
yonları, brankiyal kist 

Brankiootik sendrom1, brankioo-
torenal sendrom, otofasiyoservi-
kal sendrom 

GATA3 Renal displazi Hipoparatiroidi, kalp defekt-
leri, sağırlık, immun yetmez-
lik 

 

HNF1B Renal hipodisplazi, 
tek böbrek, atnalı 
böbrek 

MODY5, hiperürisemi, hi-
pom agnezemi, KC enzimle-
rinde artma 

İnsülin bağımsız DM, renal kist 
ve diabetik sendrom 

KAL1 Renal agenezi Mikropenis, bilaeral kripto-
orşidizm, anozmi 

Hipogonadotropik hipogona-
dizm, Kallmann sendromu 

PAX2 VUR, renal hipop-
lazi 

Optik sinir kolobomu, 
duyma kaybı 

Papillorenal sendrom 

RET Renal agenezi  Santral hipoventilasyon send-
romu, MEN2A-2B feokromasi-
toma, medüller tiroid CA 

ROBO2 VUR, ÜVB defekt-
leri 

YOK  

SALL1 Renal hipodisplazi, 
renal agenesi 

Parmak, kulak ve anal ano-
malileri 

Townes-Brocks sendromu 

SIX1 Renal hipodisplazi, 
VUR 

Sağırlık, kulak defektleri, 
brankiyal kistler 

Brakiootik sendromu 

SIX2 Renal hipodisplazi YOK  
SIX5 Renal hipodisplazi, 

VUR 
Sağırlık, kulak defektleri, 
brankiyal kistler 

Brankiootorenal sendrom 

 
SOX17 VUR, ÜPB darlığı YOK  
TNXB VUR Eklemlerde hipermobilite Ehler-Danlos Sendromu 

 

Metanefrik blastem ile üreterik tomurcuk arasındaki uygun etkileşim ile normal 

fetal böbrek oluşumu başlar. Spesifik gen transkripsiyon ve translasyon ürünleri (PAX 
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2, WT-1, SIX 1, EYA 1), ekstrasellüler matriks bileşenleri (kollajen, laminin ve fibro-

nektin), ve birçok büyüme faktörleri de (IGF-1 ve IGF-2, EGF, NGF, FGF, HGF, 

TGF-alfa) bu oluşumda rol almaktadır (22). İlk önce mezenkim hücrelerinden salınan 

"glial cell line-derived neurotropic factor (GDNF)", mezenterik tübüldeki "GDNF-fa-

mily receptor a1" ve "tirozin kinaz reseptörü (RTK)" reseptörlerine bağlanarak sinyal 

yolağını aktif hale getirir; böylelikle epitel hücrelerin bölünmesi ve dallanması gerçek-

leşmiş olur (23). Daha sonra sırayla diğer moleküller sinyal yolağında aktive olur. Üre-

terik tomurcuk metanefrik blastemle etkileşimi sonucu iki kısma ayrılır ve renal ve-

ziküller oluşur (24). Virgül şeklindeki üreter kısmında epitel oluşumu için metanefrik 

mezenkimdeki (MM) hücrelerden MM hücrelerinin epitel hücrelerine dönüşümünü 

sağlayan WNT4 sentezlenir (25). WNT4 sentezi bozulursa diğer büyüme ve transkrip-

siyon faktörleri olmasına rağmen renal parankim gelişmez. Farelerde WNT4’te her-

hangi mutasyonun (null mutasyon) renal ageneziye neden olduğu gösterilmiştir (26). 

        Böbrek gelişiminde bir diğer önemli olan faktör WT1 (Wilms’ tümör) geni emb-

riyogenezde rol alan birçok molekülü düzenlemektedir. Bu gendeki mutasyonun 

Wilms’ tümörü ve ürogenital anomalilere neden olduğu, WT1 null farelerde ise üretrik 

tomurcuk (ÜT) oluşamaması ve MM farklılaşamaması nedeniyle böbreklerin 

oluşamamadığı gösterilmiştir (27), (28).  

         Üreterlerin ve böbrek parankimnin gelişiminde; "gremlin1 (GREM1)" ve "Bone 

Morphogenetic Protein 4 (BMP4)" etkileşimi; "slit homologue 2 (SLIT2)", "Forkhead 

box protein C1 (FOXC1)", "paired box protein 2 (PAX2)", "roundabout homologue2 

(ROBO2)", "Wilms’ tumor transcription factor (WT1)", "fibroblast growth factor 10 

(FGF10)", "wingless type MMTV integration site family member 11 (WNT11)", reti-

noik asit, "platelet derived growth factor (PDGF)", "vascular endothelial growth factor 

(VEGF)", "LIM homebox transcriptional factor 1B (LMX1B)", "polycystic kidney di-

sease 1 ve 2 (PKD1-2)", "encoding the nuclear steroid hormone receptor (ESRRG)", 

uromodulin (UMOD), "hepatocyte nuclear factor-1B (HNF-1B)" "nephrocystin pro-

tein 1-5" gibi büyüme faktörleri ve proteinler görev alır.  
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           ROBO2, PAX2, EYA1, SIX1, FOXC1, ROBO2, SLIT2, WNT11 gibi birçok 

büyüme ve transkripsiyonel faktörler GDNF seviyelerini ve ekspresyonu kontrol eder. 

PAX2 ve retinoik asit tarafından ise RTK ekspresyonu ve aktivasyonu başlatılır (29).  

          Renal embriyogenezde Wolf kanalından ÜT oluşarak dallanır; ÜT’ nin Wolf 

kanalından çıkış noktasında eksprese edilen "C-ret" ve MM’den eksprese edilen c-ret 

ligandı "GDNF" etkileşerek ÜT oluşumunu indükler. Ayrıca Wolf kanalına komşu 

olan MM’de salınan bir diğer faktor BMP4, GDNF’ yi direkt ya da GDNF/C-ret komp-

leksini dolaylı olarak inhibe eder. Bu şekilde ÜT oluşumunu başka noktalarda engeller 

ve tek tomurcuk oluşumunu sağlamış olur. Bunun dışında BMP4, MM’deki hücrelerin 

ölümünü engelleyerek, hücrelerin çoğalmasını, çıkan ÜT’nin uzaması ve büyümesini 

etkiler (30). 

          Üreterik tomurcuk teorisi 

          Üriner sistemdeki anomalilerin oluşum mekanizmasını ortaya koymak için ya-

kın geçmişte çok farklı teoriler ortaya konulmuştur. 1995 yılında Meckie ve Step-

hens’ın geliştirdikleri hipoteze göre bunların içinde en fazla kabul gören üreterik to-

murcuk teorisi; üreter orifisinin yerleşim noktası gelişecek olan anomaliyi belirlemek-

tedir. Değişime uğramamış (indiferansiye) metanefrik blastem metanefrik kanal 

kökenli üreterik tomurcuk ile birleşir. Bu birleşim eğer gerçekleşmezse, metanefrik 

blastem matür böbreğe dönüşemez ve üreterik tomurcuk da toplayıcı sistemi oluştura-

maz. Üreter, primitif renal blastem ile periferik bölgede birleşirse indüksiyona yol 

açar, ancak renal parankim çoğu zaman displaziktir. Sonuç olarak üreter orifisleri üret-

rada, mesane boynunda ya da trigonda sonlanabilir. Mesane ile anormal birleşim dis-

talde oluşursa obstrüksiyona neden olur ve bu obstrüksiyonun derecesine göre farklı 

renal parankimal anomaliler ve hidronefroz görülebilir. Mackie ve Stephens CAKUT 

olgularının hepsinin bu teori ile açıklanabileceğini savunmuşlar (31).  

         Nefrogenezde önemli görevleri olan WT-1 proteini bir transkripsiyon 

faktörüdür, mezenkim ve epitelin farklılaşmasını sağlar ve birçok büyüme faktörü ge-

ninin inhibisyonunda rol alır. Deneysel yapılan araştırmalarda WT-1 (Wilms tümör 

supresör geni) mutasyonunun renal agenezi, nadiren hipoplazi veya displaziye neden 

olduğu tespit edilmiştir (32).  
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         İnsan ve hayvan embriyolarında fetal yaşam boyunca etkin olan ve doğumdan 

sonra aktifliyini kaybeden, böbrek ve üriner sistemin gelişiminde görev alan Angio-

tensin tip 2 reseptör (Agtr 2) genidir. Mutant Agtr 2 genine sahip farelerde normal 

farelere göre daha çok renal pataloji (%2-3) olduğu tespit edilmiştir (33). Agtr 2 mu-

tasyonlarında CAKUT vakaları çoğu olguda tek taraflı ve erkek hastalarda görülüyor. 

          "Bone morfogenik protein 4 (BMP4)" de nefrogenezde gerekli olan bir diğer 

büyüme faktörüdür. Çalışmalar fare embriyolarında heterozigot mutasyonu olanların 

yarısında insandaki anomalilere benzer renal anomalilerin ortaya çıktığı göstermiştir. 

Ayrıca homozigot null BMP4 mutasyonu olanların yaşamadıkları görülmüştür (34).  

           Böbrek ve toplayıcı sistem anomalileri ailevi veya bazı sendromların bir parçası 

olabileceği gibi, bu anomaliler tek başına sporadik olarak da görülebilir. Nefrogenez 

sırasında mezenkimden eksprese edilen GDNF ligandı, RET reseptörüne bağlanarak 

parankim epitel hücre bölünmesini ve dallanmasını aktive eder. GDNF ve RET etki-

leşimindeki bozukluk bilateral veya unilateral renal hipoplazi, agenezi, displazi, 

böbrek yapısının olmadığı, kör sonlanan üreterler gibi çeşitli anomalilere neden olur 

(35).  

         Üriner sistem gelişiminde görev alan bir diğer faktör Ret geninin homozigot mu-

tasyonu saptanan farelerde ÜT oluşumu başlasada GDNF ile ekileşim olmadığı için 

nefrogenezin tamamlanmadığı gösterilmiştir (36). Homozigot null GDNF mutasyonu 

saptanmış farelerde ise mezonefrik tübüller ve Wolf kanalı oluşmuşmasına rağmen ÜT 

gelişmemiştir (37, 38).  

          Fareler üzerindeki çalışmalarda GREM1 gen mutasyonunun renal ageneziye, in-

sanda ise BMP4 genindeki mutasyonun ise renal hipodisplaziye neden olduğu görül-

müştür (39). GREM1 ise BMP4’ü; BMP4 ise GDNF aktivitesini inhibe eder. Hücre 

içi RTK sinyal yolağını inhibe ederek işlev gören tirozin kinaz reseptör antagonisti 

olan sprouty 1 (SPRY1) genindeki mutasyonu sonucu ektopik üreter gelişir. FOXC1, 

SLİT2, ROBO2 ise nefritik tüpün kaudal parçasında GDNF ekspresyonunun gerçek-

leşmesinden sorumludu gendir; bu faktörlerden birinin mutasyonu üreter duplikasyonu 

ilr sonuçlanır. 
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          İnsanlarda çok görülmese de ROBO2 geninin "missense" mutasyonlarında 

farklı CAKUT tipleri veya kişinin genetik alt yapısı ve çevresel faktörlere bağlı CA-

KUT’un aynı tipi farklı derecelerde görülebilir. CAKUT tanısı alan ve sendromik ol-

mayan her 5 hastadan 1’inde genetik mutasyon olduğu öğrenilmiştir (40). Avrupa top-

lumunda CAKUT tanısı alan böyle hastaların %1,9’ unda PAX2, HNF1B, EYA1, 

UMOD mutasyonları tespit edilmiştir (41). Nefrogenezde röl alan PAX2 ve EYA1 

genlerindeki homozigot null mutasyonunun farelerde üriner sistemin hiç oluşmama-

sına neden olduğu saptanmıştır (42).  

        Böbrek hipodisplazisi tanılı Japon çocukların %10’ unda HNF1B geninde mutas-

yon, renal agenezili çocukların %35’ inde ise Ret mutasyonu saptanmıştır (43). İtalya, 

Almanya, Kore gibi ülkelerde yapılan çalışmalarda megaüreter, ÜPB darlığı, MKDB 

ve renal agenezi tanılı çocuklarda AGTR2 gen poliformizminin saptandığı raporlan-

mıştır. Ancak Japonyada sendromik olmayan CAKUT’ lu çocuk hastalarda AT2R ge-

ninde bir mutasyon tespit edilmemiştir (43). Aynı şekilde Avrupa popülasyonunda 

VUR hastalarında PAX2, HNF1B, Ret ve ROBO2 genlerinin normal olması izole CA-

KUT vakalarına neden olan genlerin dağılımı ve etkilerindeki bu farklılığın sebebinin 

henüz aydınlatılmadığını ortaya koymaktadır (44).  

          Fareler üzerinde yapılan araştırmalarda üriner sistem anomalilerine neden ola-

bilecek mutasyonların insanda az sayıda çocukda tespit edildiği veya hiç gösterileme-

diği saptanmıştır. Örnek olarak; farelerde ROBO2/SLIT2 gen mutasyonunda çok sa-

yıda üreter görülürken insanda çok az sayıd ve sendromik olmayan vezikoüreteral 

reflüye geliştiği görülmüştür (46). SIX2 ve BMP4 genlerindeki mutasyonlar insanda 

unilateral veya bilateral hipoplazi ve displaziye neden olmaktadır (47). Bir sendromun 

parçası olan CAKUT tiplerine örnek olarak HNF1B mutasyonu ile giden MODY tip 5 

veya renal kist ve diyabet (RCAD) sendromu gösterilebilir. Hastada böbrekte kistik 

yapılar ve diyabet ortaya çıkar. SIX1,4,5, EYA1, SPRY1 mutasyonlarında otozomal 

dominant geçen renal hipoplazi, agenezi, displazi, çoklu üreter, ektopik üreter, bo-

yunda brankial kleft kalıntılarına ait olan fistül veya kist, kulak anomalileri ile karak-

terize brankiootorenal sendrom gelişir (47). PAX2 gen mutasyonunda renal kolobom, 

(renal hipodisplazi, at nalı böbrek, optik sinir displazisi ve multikistik displastik 
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böbrek; PKD1-2 mutasyonunda otozomal dominant polikistik böbrek hastalığı (sereb-

ral anevrizma, böbrekte kistler); WT1 mutasyonunda Denys-Drash sendromu (Wilms’ 

tümörü); PKHD1 mutasyonunda otozomal resesif polikistik böbrek hastalığı (hepatik 

fibrozis, böbrek ve karaciğerde kistler); SALL1 mutasyonunda Townes Brocks send-

romu (hipoplastik böbrekler, imperfore anüs, trifalangeal baş parmak, iç kulak defor-

miteleri); KAL1 mutasyonunda Kallman sendromu (hipogonadotropik hipogonadizm, 

anosmi, hiposmi, tek taraflı renal agenezi, kraniyal ve fasyal anomaliler) görülür (47).  

             2.4. KONJENİTAL BÖBREK VE ÜRİNER SİSTEM ANOMALİLERİ  

             Konjenital böbrek ve üriner sistem anomalileri en sık tespit edilen konjenital 

organ malformasyonlarıdır ve her 1000 doğumda 0,3-1,6 oranında rastlanır (1,2). CA-

KUT oldukça geniş bir hastalık spektrumunu içerir. Çoğu zaman sporadik ve izole 

üriner istem anomalileri olarak görülmesine karşın, otozomal resesif/dominant kalıtı-

lan bir sendromun parçası olarak da saptanabilen; farklı fenotipik özelliklerle kendini 

gösteren, genetik olarak heterojen, kompleks gelişim bozukluğu anomalilerdir.  CA-

KUT çoğu zaman asemptomatik seyretmekle beraber üriner sistem enfeksiyonları, hi-

pertansiyon ve böbrek yetersizliğine yol açabilir (6,7) ve çocuklarda SDYB’nin %30-

50’sini oluşturur (8,9). CAKUT hatalarında fenotipik farklılıklar genetik, epigenetik 

ve çevresel faktörler gibi biçok nedene bağlıdır:  

1- Allelik heterojenite (Mutasyonların farklı kombinasyonları)  

2- Lokus heterojenitesi (Mutasyonların farklı lokuslarda olması) 

3- Genetik modifikasyon (Tamamlayıcı genlerin etkileri)  

4- Allelik çeşitlilik (Gen ekspresyıonundaki farklılıklar)  

5- Epigenetik değişkenler (gen regülasyonunun epigenetik kontrolü temel olarak ase-

tilasyon ve metilasyon şeklinde görülür)  

6- Genetik kalıtım şekli (poligenik/monogenik) (15)  

7- Çevresel etkenler:  

- Yetersiz protein alımı; fareler üzerinde yapılan çalışmalarda gebeliğin ilk zamanla-

rında düşük protein alımı RDG ekspresyonunda değişikliğe ve nefron sayısında azal-

maya neden olduğu saptanmıştır (48).  

- Hiperglisemi  

- Vitamini A eksikliği  
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- Maternal sodyum alımının az ya da çok olmasına bağlı glomerül sayısında azalmaya 

neden olarak hipertansiyon gelişimi için ilerleyen dönemde risk oluşturur (49).  

- Maternal kokain ya da alkol kullanımı, steroid, renin anjiyotensin sistem blokörleri, 

antiepileptik ilaç kullanımı  

        Prenatal dönemde saptanan genetik malformasyonların %20’ sinden fazlasını 

oluşturan CAKUT’lu hastaların çoğu prenatal ileri görüntüleme teknikleri sayesinde 

18-20. gestasyon haftasında yapılan USG ile tanı almaktadır (50). Böbrek ve üriner 

sistem anomalileri alt ve üst üriner sistem anomalileri olarak sınıflandırılabilir    

(Tablo 3).  

 

Tablo 3. Böbrek ve üriner sistemin konjenital anomalilerinin sınıflaması  

 

ÜST ÜRİNER SİSTEM ANOMALİLERİ  ALT ÜRİNER SİSTEM ANO-
MALİLERİ 

I.Renal disgenezis  

1. Renal agenezi 
2. Çok sayıda böbrek  
3. Renal displazi  
   - Multikistik displastik böbrek  
   - Obstrüktif renal hipoplazi  
4. Renal hipoplazi  
  - Basit(gerçek) hipoplazi 
  - Segmental hipoplazi (Ask-Upmark böbreği) 
  - Oligomeganefroni  
 

I.Böbrek pelvisi ve üreter anomalileri  

1. Ekstrarenal pelvis 
2. Üreteropelvik bileşke darlığı  
3. Üreterovezikal bileşke darlığı  
4. Üreter agenezisi 
5. Üreter duplikasyonu 
6. Ektopik üreter 
7. Üreterosel 
8. Megaüreter 
9. Vezikoüreteral reflü  

II.Kistik Böbrek Hastalıkları  

1. Otozomal resesif polikistik böbrek hastalığı  
2. Otozomal dominant polikistik böbrek hasta-
lığı  
3. Medüller kistik hastalık/Nefronofitiz komp-
leksi  
4. İzole böbrek kisti  

II. Mesane ve üretra anomalileri  

1. Megasistis   
2. Mesane divertikülü 
2. Mesane ekstrofisi 
4. Mesane agenezisi 
5. Mesane hiopoplazisi 
6. Üretra atrezisi/hipoplazisi  
7. Posterior üretral valv  
 

III. Şekil, pozisyon ve füzyon anomalileri  

1. Pelvik ektopik böbrek 
2. Torasik ektopik böbrek 
3. Füzyonlu/Füzyonsuz çapraz ektopi  
4. Atnalı böbrek  
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         2.4.1 ÜST ÜRİNER SİSTEM ANOMALİLERİ (RENAL PARENKİMAL      
A.              MALFARMASYON VE MİGRASYON ANOMALİLERİ) 

 
         2.4.1.1 Renal agenezi  

         Böbreklerden birinin veya ikisinin birden oluşmaması durumudur. Genelde üre-

ter agenezisinin de eşlik ettiyi renal agenezi böbrek anomalileri içinde en kötü prog-

nozlu tiplerden biridir (51). Nefrogenezde epitel hücre çoğalması ve farklılaşmasını 

başlamak için mezenkimden salınan glial hücre kaynaklı nörotropik faktörün (GDNF) 

öneminden yukarıda bahsedilmişti. Salındıktan sonra GDNF tirozin kinaz (RTK) ve 

GFRA1’ e bağlanarak sinyal yolağını başlatır. Fare deneylerinde bu yolaktakı herhangi 

bir sorunun renal ageneziye neden olduğu gösterilsede insanlarda benzer mutasyon 

gösterilememiştir. Bunun nedeni insanda homozigot mutasyonların (yani proteinin 

tam yokluğunun) fetal ölüme neden olması, GDNF ve RET proteinlerindeki hafif azal-

maya ise duyarlılığın olmamasıdır. Bununla beraber SIX1, 4, 5, EYA1 gibi GDNF 

regülatörleri olan genlerin mutasyonlarının renal agenezinin eşlik ettiyi brankiyootore-

nal sendroma neden olduğu tespit edilmiştir. BMP4, GDNF aktivitesini; Gremlin 1 

(GREM1) ise BMP4 ‘ü inhibe eder. BMP4 mutasyonu taşıyan insanlarda renal hipo-

displazi; GREM1 gen mutasyonu saptanan farelerde ise BMP4 inhibisyonuna bağlı 

böbrek gelişiminin durduğu saptanıştır (47).  

          Unilateral renal agenezi  

          Unilateral renal agenezi her 450-1000 canlı doğumda ve heriki cinste eşit olarak 

görülür. Diyabetik anne çocuklarında ve zencilerde daha sık görüldüğü saptanmıştır 

(52). Genellikle başka nedenlerle yapılan radyolojik incelemelerde rastlantı sonucu 

belirlenir ve klinik olarak asemptomatiktir. Aynı taraftaki adrenal bezin olmayan 

böbrek lojuna doğru yerini değişitirmesi ve böbrek olarak değerlendirilebimesinden 

dolayı prenatal USG de tektaraflı renal ageneziler bazen farkedilmeyebilir (53). Çoğu 

tek taraflı renal agenezi izoledir, ancak karşı böbrekte %30-40 oranında hidronefroz, 

UPV, VUR ve nadir olarak displazi, hipoplazi eşlik edebilir (54). Ayrıca tek taraflı 

renal agenezi en sık solunum sistemi anomalileri olmak üzere, genital sistem, sindirim 

sistemi ve kalp anomalileri gibi diğer sistem malformasyonları ile beraber görülebilir-
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ken sendromik renal agenezi örneklerine trizomi 13, trizomi 18, Fraser sendromu, VA-

TER sendromu, Williams’ sendromu, brakiotorenal sendrom, kloakal ekstrofi gibi kli-

nik tablolar gösterilebilir (55). Karşı böbrekte zamanla bazen normalin iki katına çıka-

bilen kompansatuar hipertrofik büyüme görülür. Ancak karşı böbrekte hipoplazi veya 

displazi varlığında bu büyüme görülmeyebilir. Bu durumda genellikle postnatal dö-

nemden başlayarak aşırı yüklenme sonucu bazı vakalarda fokal glomerüloskleroz, 

böbrek yetmezliği ve proteinüri gelişebilir. Unilateral böbrek agenezisinde prognoz 

karşı böbreğin fonksiyonel durumuna bağlıdır ve genellikle iyidir (56). Son yıllarda; 

aynı aile soyağacı içinde bir böbreğin displazik diğer böbreğin agenetik olduğu veya 

tek bir böbreğin displazik olduğu vakalar herediter renal displazi sendromu olarak ta-

nımlanmaktadır. Genellikle otozomal dominant kalıtım gösterdiği bulunmuş bu vaka-

ların, bazen anne ve babanın normal olmasına rağmen görülmesi başka kalıtım şekil-

lerinin de mümkün olabileceğini göstermektedir. Moerman ve ekibinin yaptığı çalış-

malarda (57) 6p bölgesinde yerleşen genlerin normal böbrek gelişiminde önemli röl 

aldığı ve renal displazili bir olguda de-novo 6p/19q translokasyonu olduğunu tespit 

etmiştir (58).  

            Bilateral renal agenezi  

            Bilateral renal agenezi 1/5000 fetusta ve erkeklerde 2 kat daha sık görülür (59). 

Çoğu olguda ciddi oligohidramnioz eşlik eder ve fetal ya da perinatal ölümle sonuçla-

nır. İnsidansı her 3000 doğumda bir görülen bu klinik durum ‘Potter Sekansı’         

(Şekil 5) olarak bilinir. Renal agenezi ve oligohidramniozla beraber Potter sekansında 

pulmoner hipoplazi, hipertelorizm, basık ve büyük burun, düşük kulak, kırışık cilt bul-

guları saptanır. Bilateral renal hipoplazi, displazi ve otozomal resesif polikistik böbrek 

hastalığı gibi intrauterin idrar yapımının yetersiz olduğu olgularda da aynı patalojik 

değişiklikler görülebilir. Bilateral renal ageneziye her zaman eşlik eden pulmoner hi-

poplazinin ağırlık derecesine bağlı bazen pnömotoraks gelişebilir (59). Pulmoner hi-

poplazinin derecesi ve yaşamla bağdaşıp bağdaşmadığı durumuna göre periton diyalizi 

başlanması düşünülebilir (60). Son dönem böbrek yetmezliği tedavisindeki tecrübele-

rin artması ile, özellikle yenidoğan yoğun bakım ve çocuk yoğun bakımdaki en yeni 

gelişmelerle bilateral renal agenezi vakalarında daha iyi prognozlar bildirilmeye 

başlanmıştır (56). Fransada biri akraba olmak üzere iki aile üzerinde yapılan bir 
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çalışmada nefrogenezde önemli role sahip resesif ITGA8 (integrin alfa8) gen mutas-

yonları saptanmış ve bilateral renal agenezinin otozomal resesif geçiş gösterebileceği 

fikri ortaya atılmıştır. Bu nedenle tarama amaçlı bilateral renal agenezi hastalarının 

birinci derece akrabalarına erken dönemde böbrek ultrasonografisi çekilmesi öneril-

mektedir (61).  

 

Şekil 5: Potter sendromu (61)  

Bilateral renal agenezinin ilişkili olduğu sendrom ve asosiasyon (temelde genetik bir 

defekt yoktur, iki ya da daha çok fenotipik özelliğin beklenenin daha üzerinde birlikte 

rastlanması durumu) örneklerine Turner sendromu, Klippel – Feil sendromu, VAC-

TERL asosiasyonu (vertebra, anal, kardiyak, trakea, özefagus, renal ve ekstremite ano-

malileri) ve CHARGE (kardiyak problemler, koanal atrezi, büyüme ve gelişme geri-

liği, ürogenital hipoplazi, kulak anomalileri, koloboma) gibi klinik tablolar sayılabilir.  

Renal agenezide tanı koymak için genelde kullanılan en basit yöntem abdominal 

US’dir. Bazen bilgisayarlı tomografi, intravenöz piyelografi ve radyonüklid çalışma-

ları gibi yöntemler de yardımcı olabilir. Bu tanı yöntemleri kullanılırken ektopik 

böbrek olasılığı her zaman göz önünde bulundurulmalıdır.  

         2.4.1.2 Renal Hipoplazi  

         Böbreklerin birinin veya her ikisinin marfolojik olarak normal, fakat boyutlarının 

normalden daha küçük ve primer olarak nefronlarda sayı olarak azalma şeklinde ta-
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nımlanır (55). ÜT’nin dallanmasındaki bir bozulma sonucu ortaya çıkar. WNT11 üre-

ter ucundan salınır ve mezenkim üzerine etkisi sonucu GDNF ekspresyonunu artar. 

GDNF-RTK sinyalinde herhangi bir azalma veya WNT11’deki herhangi bir mutasyon 

sonucu renal hipoplazi gelişir.  

            GDNF-RTK etkileşimini indükleyerek üreter dallanması ve nefron oluşumuna 

katkıda bulunan PAX2 geninendeki heterozigot bir mutasyon sonucu hipoplazik böb-

rek ile kendini gösteren renal kolobom sendromlu hastalar görülür (51).  

          Renal hipoplazinin özellikle erken yaşlarda küçük displazik böbrekle ve edinsel 

nedenlere bağlı böbrek küçülmesi ile karışabileceyi göz önünde bulundurulmalı ve 

ayırıcı tanısınının yapılması gerekmektedir (57). Hipoplazi çoğu zaman izole böbrek 

anomalisi olarak saptanırken displazi genellikle alt üriner sistem anomalileri ile bera-

ber görülür (62). Ayrıca displazinin ekarte edilmesi için her zaman histopatolojik in-

celemeye ihtiyaç vardır. Başka malformasyonlarla beraber seyretmediyi sürece renal 

hipoplazili hastalar genelde asemptomatiktir (63). Ancak bazen özellikle bilateral re-

nal hipoplazili hastalarda KBY ve arteryel hipertansiyon gelişebiliyor. Renal hipopla-

zinin tanımlanmış 3 formu vardır (52):  

1. Basit (gerçek) hipoplazi 

2. Segmental hipoplazi (Ask-Upmark böbreği)  

3. Oligomeganefroni (oligonefronik hipoplazi)  

         Basit renal hipoplazi  

         Nadir görülen ve nedeni bilinmeyen doğumsal bir anomali olan basit renal hi-

poplazide böbrek ağırlığı hastanın yaşına göre olması gerekenin %50 sinden azdır. 

Ayrıca böbrek loblarının sayısı da azalmıştır (64). Bir böbrek normalde en az 10 lob 

içerirken renal hipoplazide en fazla 5 lob vardır ve displazik doku içermez (65). Er-

keklerde kadınlara göre daha sık görülür. Çoğu zaman tek taraflı görülür ve ve sıklıkla 

sol böbrek etkilenir ancak çift taraflı da olabilir. Etkilenen böbrek renal US de normal-

den daha küçük, minör kaliksler ve renal papillaların sayıca azalmış olduğu tespit edil-

miştir. Diğer sağlam böbrekte zamanla kompansatuar hipertrofi görülür. Basit renal 

hipoplazinin küçük displazik böbrek, böbrek enfeksiyonları ve vasküler nedenli son 
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dönem böbrek gibi böbreğin küçük olarak görüldüğü diğer durumlardan her zaman 

ayırtedilmesi gerekmektedir. Displazik böbrekden farklı olarak hipoplazide parankim 

normaldir (52).  

            Segmental hipoplazi (Ask-Upmark böbreği)  

            İlk kez 1929 da Eric Ask-Upmark tarafından konjenital unilateral renal hipop-

lazi olarak tanımlanan ve Ask-Upmark böbreği olarak da bilinen segmental renal hi-

poplazi segmental bir renal skardan kaynaklanan fokal renal hipoplazidir. Renal pira-

mitlerin sayıca azalması ve derin kapsüler oluklar ile karakterizedir. Diğer hipoplazi 

formlarına göre nadir görülür. Çoğu zaman tek taraflıdır, fakat rapor edilen asimetrik 

ikitaraflı segmental hipoplazi vakaları da vardır. Segmental renal hipoplazi çoğunlukla 

edinseldir ve vezikoüreteral reflüye (VUR) bağlı gelişen pyelonefrit kaynaklıdır. Bu 

klinik tablolar orta zonda derin ve dar segmental skarlara ve etkilenmiş böbreğin kü-

çülmesine neden olur. Bu yarık skarlar klasik radyolojik bulguyu oluşturur. Parankim 

altında, lateral konveksitede tiroid bezindeki benzer şekilde glandlardan oluşan bir 

veya daha fazla derin oluk bulunması ayırt edici özelliğidir. Hipoplazik segment 

komşu bölgelerden ayırt edilebilir. İYE ve VUR’ un daha sık görülmesi nedeni ile 

kadınlarda erkeklere göre daha sıktır. Hastalar genellikle 10 yaş üzerinde tanı alır. Bu 

hastalarda yüksek renin salınımına bağlı olarak ciddi hipertansiyon ve zamanla hiper-

tansif ensefalopati- retinopati gibi belirtiler görülebilir. Mikroskopik olarak hipoplazik 

alanlarda glomerül yapısı izlenmez, arter duvarında kalınlaşmalar, tiroid bez yapısın-

dakine benzer tübüller saptanır (66).  

             Tek taraflı segmental böbrek hipoplazili hastalarda total veya parsiyel nefrek-

tomi ile hipertansiyon çoğu olguda kontrol altına alınabilir. Kontrol edilemeyen yük-

sek arteryel kan basıncında diğer böbrekte farkedilmemiş skar veya generalize aterosk-

leroz olabileceği göz önünde bulundurulmalıdır. Her iki böbreği etkilenmiş hastalarda 

ise bazen diyaliz ya da transplantasyon ihtiyacı olabilir (66).  

           Oligomeganefroni (oligonefronik hipoplazi)  

           Renal hipoplazinin az görülen bir alt tipidir, genişlemiş glomerul yapısı ve azal-

mış nefron sayısı ile karakterizedir. Çoğu olğuda neden bilinmemektedir. Metanefrik 

blastemin embriogenezin 14-20. haftaları arasında gelişiminin duraklaması sonucu 
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nefronlarda hipertrofi görülür (68). Oligomeganefroni erkeklerde kadınlara göre daha 

sık görülür ve sıklıkla düşük doğum ağırlığı ile ilişkilidir (69). Genelde ikinci dekatta 

yavaş ilerleyen kronik böbrek yetersizliği ile seyreder. Asidoz, proteinüri, epizodik 

dehidratasyon bulguları, poliüri bulantı, kusma, büyüme geriliği gibi klinik belirtilerle 

prezente olabilir. Bazı vakalarda aile bireylerinde de konjenital renal lezyonlar rapor 

edilse de kalıtımsal paterni bulunamamıştır. Genetik olarak 4p delesyonu sorumlu tu-

tulmakta olup genellikle PAX2  ve HNF-1 gen mutasyonları ile birliktelik gözlenmek-

tedir (67). Oligonefronik hipoplazi bütün olgular bilateral saptanmıştır. Sadece iki has-

tada diğer böbrekde agenezi görülmüştür. Etkilenmiş böbrekde zamanla atrofik 

tübüller, sklerotik, genişlemiş glomerul ve intersisyel fibröz gözlenir (69). Proteinüri 

nedeni ile uzun süre asemptomatik takip edilen bazı hastaların yapılan böbrek biopsi-

sinde geç başlangıçlı oligomeganefroni vakalarına saptandığı rapor edilmiştir. Kesin 

tanı histolojik olarak koyulur. Tedavi genelde destek tedavisidir (68).  

           2.4.1.3 Renal displazi  

           Renal displazi; renal ageneziden farkı olarak nefrogenezin ilerleyen basamak-

larındaki duraksamalardan kaynaklı, farklılaşması ve dallanması tamamlanamayan 

nefron ve toplayıcı tübüllerin oluşturduğu, bazen metaplastik doku ve kistik yapılar 

içerebilen, stroması artmış yapısal anomalileri tanımlar (70). İçerisinde kistik yapılar 

bulunduran displazik böbreğe multikistik displastik böbrek denmektedir. Etiyalojisi 

genellikle ilaçlar, obstrüksiyon gibi mekanik faktörler ve teratojenlere bağlıdır. Nadi-

ren bunlar olmadan da gelişebilir (52). Patolojisinde mezenkimal ve epitelyal yapıda 

anormal farklılaşma, kemik ve kıkırdak gibi displastik yapılar, stroma artış, nefron sa-

yısında ve toplayıcı tübül sayısında azalma, kortikomedüller yapının kaybı saptanır 

(51). Renal displazi erkeklerde kadınlara göre daha sık görülür ve otopsi serilerinde 

%2 oranında saptanır (62). Çoğunlukla sporadik olsada, %10 oranında doğumsal ge-

netik spesifik sendromların bir parçası olarak da saptanabilir ve %90 oranında alt üri-

ner sistem obstruksiyonlarına eşlik eder (71). Ayrıca kardiyovasküler sistem, iskelet 

ve santral sinir sistemi anomalileriyle birlikte görülebilir (72). Renal displazide nefron 

yapısının ayrı ayrı bölümleri etkilenebilir; atrofik görünüm, ayrıca tübülleri saran me-

zenkimal doku halkalar şeklinde izlenebilir (52). Unilateral renal displazide karşı üri-
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ner sistemde %40 oranında hidronefroz, vezikoüreteral reflü ve renal agenezi görüle-

bilir (73). İkitaraflı renal displazi olgularının çoğu oligohidramnioz ve ciddi böbrek 

yetersizliyi ile karakterizedir ve doğuma kadar ya da yenidoğan döneminde genellikle 

kaybedilir (73). Renal US’de etkilenen böbrekde ekojenite artışı, kortikal kistler ve 

diferansiasyon kaybı görülebilir (55).   

2.4.1.4 Ektopik böbrek 

            Böbrekler embriyolojik gelişimleri sürecinde zamanla pelvisten lomber bölge-

deki yerine doğru göç ederek yükselir. İlk başta böbreklerin ön tarafında bulunan hilus 

da bu yükselme sırasında böbreklerin rotasyonu ile iç tarafa dönmüş olur. Bu işlemin 

herhangi kısmında kesintinin olması genellikle böbreğin normalden daha aşağı seviy-

yede yerleştiği ektopi ve bunların çoğunda gözlenen hilusun ön yüzde kaldığı malro-

tasyon ile sonuçlanır. Renal ektopi en sık pelvik, ancak çok nadir de olsa diyafragm 

üzerine çıkarak torasik yerleşimli de olabilir (62). Ektopik böbrek bazen de orta hattın 

diğer tarafında yerleşebilir, üreter bu durumda orta hattı çaprazlayarak mesaneye nor-

mal yerinden açılır. Ektopik böbrek aynı tarafta yer alan böbrekle birbirine yapışık, 

ayrıca 1/3 oranında hipoplazik veya displazik görülebilir (71). Ektopik böbrek genel-

likle asemptomatik seyreder ve tesadüfen saptanır. Bazen üreter anomalilerine eşlik 

edebilir. Pelvis ve üreterlerin katlanma ve kıvrılmaları nedeniyle idrarın normal akımı 

zorlaşabilir. Bu durumda hidronefroz, enfeksiyon ve taş oluşuma riski artmış olur. Be-

raberinde renal displazi, hipoplazi ve hidronefrozun eşlik ettiyi olgular dışında ektopik 

böbrek anomalisinde diğer sistem anomalilerin görülme olasılığı çok düşüktür (70).  

2.4.1.5 Atnalı Böbrek  

            Böbreğin en sık görülen füzyon anomalisi olan atnalı böbrek, böbreklerin na-

diren üst, çoğu zaman alt kutuplarından parankimlerin birbiriyle devamını sağlayacak 

şekilde kaynaşması ve atnalı görünümü almaları sonucu görülür (Şekil 6). Bazen pa-

rankim dokusu olmaksızın sadece fibröz bir bant ile birleşebilirler (66). Kadınlara göre 

erkeklerde daha sık görülür. İlk başta birbirlerine dokunur pozisyonda olan sağ ve sol 

metanefrik blastem pelvisten göç ederken, daha sonra birbirlerinden ayrılmalar gere-

kir. Ancak bazen arteriyel çataldan geçerken böbreklerin birbirlerine doğru itilmeleri 

sonucu bu ayrılma mümkün olmaz. Sonuç olarak blastemler alt kutuplarda birbirine 
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bitişik kalmaya devam ederler. Ayrıca böbrekler at nalı füzyon anomalisinde rotasyo-

nunu tamamlamadığından dolayı renal pelvis çoğu zaman frontal ve ekstrarenal yerle-

şimli olur. Bu durumda üreterler de böbreğin frontal yüzünden çıkarak istmusun ön 

kısmından aşağı doğru inerler. Diğer üriner sistem anomalilerinden üreter duplikas-

yonu atnalı böbrekle birlikte sık görülür. Genellikle asemptomatik seyreder (74). Bazı 

hastalarda ÜPB darlığı eşlk eder ve buna bağlı hematuri, böbrek taşı ve İYE gelişebilir 

(61). Çoğu zaman izole anomali olarak tesadüfen saptanır ve Turner sendromlu çocuk-

ların %7’sinde görülür (66). Wilms tümörü gelişme riski füzyon bölgesinin nefroblas-

tik dokudan zengin olması nedeniyle normal popülasyona göre daha yükesktir (75).  

 

 

 

 

, 

 

 

                                       Şekil 6. At nalı böbrek (128).  

 

2.5 KRONİK BÖBREK YETMEZLİĞİ VE CAKUT  

            Kronik böbrek yetmezliği (KBY), böbrek hasarı nedeniyle glomerül filtirasyon 

hızının (GFH) azalması sonucunda böbrek fonksiyonlarının vücudun metabolik ihti-

yaçlarını karşılayamayacak şekilde geri dönüşümsüz kaybı ve SDBY ilerlemesi olarak 

tanımlanır. Amerikan Ulusal Böbrek Komitesi, KBY’yi altta yatan etiyalojik faktörden 

bağımsız, böbrek hasarının varlığı veya böbrek fonksiyonlarının en az 3 ay süre azal-

ması şeklinde tanımlamaktadır (76), (Tablo 4). 
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Tablo 4. Renal hasarın belirteçleri (125)  

KAN  İDRAR  GÖRÜNTÜLEME  

Serum kreatinin artışı 
Kan üre nitrojen artışı  
Hipoalbuminemi  
Hiperürisemi  
Hipo/hipernatremi  
Hipo/hiperkalemi  
Hipo/hiperfosfatemi  
Metabolik asidoz  

 

Mikroalbüminüri  
Proteinüri  
Hematüri 
Eritrosit silendirleri  
Lökosit silendirleri 
Granüler silendirler 
Piyüri  

  

Artmış ekojenite 
Küçük hiperekoik böbrekler  
Tek böbrek yokluğu Böbrekte 
skar 
Büyük böbrekler 
Böbrek boyutlarında farklılık  
Hidronefroz 
Üriner obstrüksiyon 
Renal arter stenozu  
Nefrokalsinozis 
Üriner taş hastalığı 
Kistik böbrek hastalığı 
Medüller sünger böbrek  

  

Böbrek fonksiyonunda azalma, böbrek hasarı bulgularının varlığından bağımz-

sız GFR değerinin 60 ml/dk/1,73 m2’ nin altınada olması şeklinde tanımlanır (77). 

Böbrek hasarı ise, GFR azalmanın olup olmamasından bağımsız laboratuar (kan/idrar 

analizleri), patolojik (böbrek biyopsisi) veya görüntüleme bulguları dahil böbreklerin 

yapısal ya da fonksiyonel anormalliklerini kapsamaktadır. Her yıl 100.000 çocuktan 

biri KBY’den etkilenmektedir (78). Çocuk yaş grubunda KBY erkekleri kadınlara göre 

daha çok etkilemekte ve KBY’li çocuk hastaların sadece %36’sını kızlar oluşturmak-

tadır (77).    

          Kronik böbrek yetmezliğinde glomerüler filtrasyon hızının (GFR) azalması kan 

kreatinin ve üre azotu değerlerinin yükselmesine neden olur. KBY’de tüm organ ve 

sistemler etkilenmektedir ve hastaların kliniği böbrek yetmezliğinin derecesi ve ge-

lişme hızına bağlı farklılık göstermektedir. Erken evrede hastalar genelde asemptoma-

tiktir (79). Semptomlar genelde GFR 50 ml/dk/1.73 m2’nin altına inince kendini belli 

eder ve GFR’nin 10 ml/dk/1.73 m2’nin altına inmesi son dönem böbrek yetmezliğini 

geliştiğini göstermektedir. Bu durumda diyaliz veya renal transplantasyon düşünül-

meye başlanılır (78). 
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          Hastaların klinik açıdan takipleri, gelişme riski olan komplikasyonların önceden 

tespit edilmesi ve zamanında önlenmesi için 2 yaş ve üzeri çocuklarda KBY sıklıkla 

tahmini GFR değerleri hesaplanılarak evrelendirilir (Tablo 5, Tablo 7). Tahmini GFR 

değerleri ise en sık Schwartz formülü ile hesaplanılır. Bu hesplamada boy, vücut ağır-

lığı ve serum kreatinin değerleri baz alınmaktadır (Tablo 6). Hastalar için her bir ev-

rede farklı takip ve tedavi protokolleri mevcuttur (77). 

Tablo 5. Yaşa göre normal GFH değerlerinin dağılımı (77)  

YAŞ ORTALAMA GFH ± SD (mL/dk/1.73 m2) 

1 hafta kız-erkek 41 ± 15 

2-8 hafta kız-erkek 66 ± 25 

>8 hafta kız-erkek 96 ± 22 

2-12 yaş kız-erkek 133 ± 27 

13-21 yaş erkek/kız 140 ± 30/126 ± 22 

 

Tablo 6. Yaş grubuna göre normal kan kreatinin değerlerinin dağılımı (90)  

YAŞ KAN KREATİNİN DEĞERLERİ (mg/dL) 

(<34 hafta)  

<2 hafta 0.7-1.4 

≥2 hafta 0.7-0.9 

(>34 hafta)  

< 2 hafta 0.4-0.6 
≥2 hafta 0.3-0.5 

2 hafta- 5 yaş 0.2-0.5 
5 yaş-10 yaş 0.3-1.0 
>10 yaş 0.6-1.4 
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Tablo 7. Kronik böbrek yetmezliği evreleri  

GFR 
(ml/dk/1.73m2) 

EVRE TANIM TEDAVİ 

≥ 90 

 

1 Normal veya art-
mış GFR ile bir-
likte böbrek hasarı  

Primer/eşlik eden durumla-
rın tedavisi, hasarı ya-
vaşlatma, kardiyovasküler 
riskleri azaltma  

60-89 2 GFR de hafif dere-
cede azalma ile 
birlikte renal hasar  

KBY’nin ilerleme hızının 
değerlendirilmesi  

30-59 3 GFR de orta dere-
cede azalma  

Komplikasyonlar açıdan 
değerlendiirlme ve tedavisi 

15-29 4 GFR de önemli 
azalma  

Renal transplantasyon te-
davisine hazırlık 

<15 5 Son dönem böbrek 
yetmezliği  

Renal transplantasyon te-
davisi  

           KBY’de nefron hasarı sonucu olarak sağlam kalan nefronlarda zamanla hiper-

filtrasyon geliş. Bu nedenle afferent arteriollerde ciddi direnç düşüşü, glomerül içi ba-

sınç ve plazma akımında ise artış gözlenilir. Fazla miktarda plazmanın süzülüp yine 

fazla miktarda proteinin geri emilmesi tubulointerstisiyal inflamasyona neden olmak-

tadır. Böyle hastalarda en başta böbreğin idrarı konsantre etme fonksiyonu bozulur ve 

elektrolit dengesizliği gelişir. Hastalar aldıkları sıvıları böbrekelerle atamadıkları için 

vücutta fazla miktarda sıvı birikerek hipervolemi gelişir. KBYnin tüm sistemler üze-

rinde etkilsi vardır ancak kardiyovasküler sisteme etkileri mortalite açısından ilk sırada 

yer alır, aritmi, hipertansiyon, koroner arter hastalığı, miyokard enfarktüsü ve kalp 

yetmezliğne neden olabilir. Ayrıca KBY olan çocuklarda diğer önemli komplikasyon-

lar; büyüme geriliği, renal osteodistrofi, anemi, koagulasyon bozuklukları, periferik 

nöropati, konvülsiyon, koma, bulantı, kusma, gastrit, iştahsızlık, peptik ülser, gastro-

intestinal sistem kanamaları, baş ağrısı, immünitede bozukluklar, sekonder hiperpara-

tiroidizm, rikets, insülin rezistansı, tiroid ve diğer endokrinolojik problemler gibi sis-

tem bulguları görülebilir (78). 

            Çocuklarda KBY nedenleri yetişkinlerden farklıdır. CAKUT (%48), glo-

merülonefritler (%14) ve herediter nefropatiler (%10) çocukluk çağındaki KBY’nin 

en önemli nedenleridir (80). Bu nedenler farklı yaş gruplarına göre değişmektedir; 12 
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yaş üzeri hastalarda genellikle neden glomerülonefrit iken, daha küçük yaştaki çocuk-

larda KBY nedeni çoğu olguda böbrek ve üriner sistemin konjenital anomalileridir. Bu 

anomalilerden CAKUT alt gruplarından ön sırada obstrüktif üropati nedenleri (%22), 

renal agenezi, hipoplazi ve renal displazi (%18), VUR (%8) gösterilebilir (81). 

Obstrüktif üropati vakaları her 1000 canlı doğumda bir tespit edilir ve en sık UP darlık 

görülmekte ve bu hastaların %23’ünde SDBY gelişmektedir. Diğer nedenler sırasıyla 

ÜVB darlığı, PUV, megaüreter, çift toplayıcı sistem ve dev mesanedir (84). Diğer ne-

denli KBY hastalarına göre CAKUT’lu hastaların SDBY’ne gidiş hızları genelde daha 

yavaştır. Buna rağmen daha küçük yaşlarda böbrek fonksiyonlarında bozulmanın tes-

pit edilmesi, tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonlarının varlığı, proteinüri, hipertansiyon 

CAKUT’ da KBY’ye hızlı gidişin ön göstergesi olabilir (82). CAKUT’da KBY’ne 

ilerlemenin başlıca sebebi; zamanla hasarlı böbreğin karşısındaki böbrekte kompan-

sasyon amaçlı skleroza kadar ilerleyen hiperfiltrasyonun gelişmesidir. 

           Tek taraflı ve oligohidramniozun olmadığı CAKUT hastalarında prognoz ge-

nellikle iyi olmaktadır. Fakat anomali iki taraflıysa ve özellikle erken haftalarda tespit 

edilen ciddi oligohidramniozun da eşlik etdiyi olgularda prognoz kötüdür. Ciddi oli-

gohidramnioz ve pulmoner hipoplazi saptanan hastaların %30’u doğmadan önce, 

%17’si postnatal dönemde kaybedilmektedir. Hayatta kalan olguların %82’sinde 

böbrek fonksiyonları ilk üç yıl içinde iyiye doğru gider ve bunların %52’sinde 11 

yaşına kadar böbrek fonksiyonları tam düzelir ancak geriye kalan %48’lik kısmın 

böbrek fonksiyonları kötü seyreder; bu hastaların da %57’sinde böbrek fonksiyonları 

sabit kalırken %43’ünde KBY’e gidiş gözlenir. Bu hastaların da yarısında böbrek nakli 

yapılması gerekmektedir (83). 

           KBY’ nin tedavisinde en önemli amaç, altta yatan hastalık nedeninin ilerleme-

sini geciktirmek, mümkünse önlemek ve varsa eşlik eden komplikasyonların etkileri-

nin minimuma indirilmesidir (85). Cerrahi düzeltmeler ve tedavilere rağmen CAKUT 

hastalarının bir kısmının yine de KBY’e ilerlemesi önlenememektedir. Bunun tahmin 

edilen nedeninin ise böbreklerde önceden programlanmış anormal hücre ölümü ve int-

rinsik böbrek hasarının postnatal dönemde de progresif olarak devam etmesi olduğu 

düşünülmektedir. Bu nedenle başarılı cerrahi düzeltme işlemleri yapılmasına rağmen 
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yine de bu hastalarda SDBY önlenemeyebilir. SDBY’ne giren hastalarda en etkin te-

davi yöntemi böbrek transplantasyonudur. Diyaliz ise böbrek transplantasyonu bekle-

yen çocuklarda uygulanan alternatif tedavi seçeneğidir (86).  
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3. GEREÇ VE YÖNTEM 
 

           Çalışmaya Sağlık Bilimleri Üniversitesi Prof. Dr. Cemil Taşçıoğlu Şehir Has-

tanesi Çocuk Nefroloji Polikliniği’ne 01.08.2015-01.12.2022 tarihleri arasında başvu-

ran toplamda 431 renal parankimal malformasyonlar ve migrasyon anomalileri tanıları 

ile izlenen çocuk hasta alındı. Çalışmaya başlamadan önce 9 yaşından küçük olan has-

talardan anne ve/veya babadan, 9 yaşından büyük çocuklar için ise anne ve/veya baba 

ve kendisinden onay alındı. Ayrıca araştırmamız için etik kurul onayı Sağlık Bilimleri 

Üniversitesi Bakırköy Dr. Sadi Konuk Eğitim ve Araştırma Hastanesi yerel Etik kurul 

tarafından 03.07.2023 tarihli ve 2023/263 protokol numaralı yazısıyla alınmıştır.  

         Hastalar retrospektif olarak demografik özellikleri, klinik ve laboratuvar bulgu-

ları, boy ve kilo ölçümleri, aile öyküsü, ultrasonografileri, DMSA, MAG-3, voiding 

sistoüretrografi (VCUG) radyolojik görüntüleme sonuçları ile ve eşlik eden patalojiler 

açısından değerlendirilmiştir ve dosyada kayıtlı bilgiler veritabanına kaydedilmiştir. 

Düzenli takibe gelmeyen veya takipten çıkartılan hastaların laboratuvar değerleri, son 

klinik durumları, antropometrik ölçüleri hastalara telefon vasıtasıyla ulaşılarak öğre-

nilmiştir. Hastaların prenatal ve/veya postnatal dönemde yapılan ultrasonografi görün-

tülemelerinde konjenital böbrek anomalileri tespit edilmiştir. Bazı hastalara sık idrar 

yolu enfeksiyonu geçirmeleri, bazılarına da ciddi hidronefroz bulguları saptanması ve 

obstrüktif üropati şüphesi sebebiyle VCUG yapılmış ve çoğu olguda VUR olduğu tes-

pit edilmiştir. Özellikle renal hipoplazi, agenezi, displazi ve ektopi hastalarında tanı 

koymak ve böbrek fonksiyonlarını değerlendirmek amaçlı böbrek DMSA ve MAG-3 

görüntüleme yöntemlerine başvurulmuştur. Ayrıca hastaların GFH değerini hesapla-

mak için hastaların dosyalarından ilk ve son boy ölçümleri öğrenildi, plazma kreatinin 

ve üre değerleri, idrarla protein atılımları tespit edildi. Hastaların GFH’leri "Schwartz" 

formülüne göre L (cm değerinden boy) x (k (cinsiyete ve yaşa göre kat sayı) / plazma 

kreatinin değeri) hesaplandı. Aynı zamanda primer VUR’u ve eşlik eden diğer sistem 

patalojileri olan vakalar tespit edildi. Renal parankimal malformasyonlar ve migrasyon 

anomalileri başlığı altında her grupta en az 1 ve en çok 134 tanılı hasta olmak üzere 

toplamda 431 hasta 5 alt grupta toplanmış ve bu hastaların cinsiyetleri, yaşları, ailede 

böbrek hastalığı ve üriner sistem enfeksiyon öyküsü, geçirilme sıklıkları, boy, kilo öl-

çümleri, ilk başvuru ve son poliklinik randevusunda serum üre, kreatinin, hemoglabin, 
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hemotakrit, ürik asit, elektrolit değerleri, tam idrar tahlili, DMSA, DTPA, US, VCUG 

gibi radyolojik görüntülemelerle yapılan ölçümler, KBY sürecinde olup olmadıkları, 

üriner sistem patalojisi nedenli operasyon öyküsü, son klinik durumları ve poliklinik 

takip süreleri kaydedilmiştir. Bu parametreler baz alınarak tanı alt gruplarınde yer alan 

hastalar grupdahili ve gruplar arası değerlendirildi.  

Dahil edilme kriterleri: 

• Çalışmaya katılmayı kabul edenler 

• 18 yaş altı hastalar 

• Dosya bilgilerine erişilen ve düzenli takibe gelen hastalar 

Dahil edilmeme kriterleri: 

• Çalışmaya katılmayı kabul etmeyenler 

• Dosya bilgilerine erişilemeyen ve düzenli takibe gelmeyen hastalar 

 

İstatistiksel metod: 

         Verilerin istatistiksel analizinde SPSS 23.0 paket programı kullanıldı. Kategorik 

ölçümler sayı ve yüzde olarak, sürekli ölçümlerse ortalama ve standart sapma (gerekli 

yerlerde ortanca ve en küçük- en büyük) olarak özetlendi. Örnek büyüklüğü retrospek-

tif kohort araştırması için %95 güven düzeyinde en az ulaşılması gereken kişi sayısı 

50 hasta belirlendi. Bizim hasta sayımız 114 ektopik böbrek tanılı, 78 atnalı böbrek 

tanılı, 101 unilateral renal hipoplazi tanılı, 6 bilateral renal hipoplazi tanılı, 134 unila-

teral renal agenezi tanılı ve 1 renal displazi tanılı hasta olarak belirlendi (OPENEPİ). 

Kategorik değişkenlerin karşılaştırılmasında Ki Kare test ya da Fisher test istatistiği 

kullanıldı. Gruplar arasında sürekli ölçümlerin karşılaştırılmasında dağılımlar kontrol 

edildi. Parametrik dağılım göstermeyen değişkenler için Kruscal Wallis testi ya da 

Mann Whitney U testi uygulanırken; parametrik dağılım gösteren değişkenler için de 

tek yönlü varyans analizi Anova ya da bağımsız grup T testi kullanıldı. Tüm testlerde 

istatistiksel önem düzeyi P<0,05 değeri olarak kabul edildi.   
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4. BULGULAR 

           Çalışmaya sağlık Bilimleri Üniversitesi Prof. Dr. Cemil Taşçıoğlu Şehir Hasta-

nesi Çocuk Nefroloji Polikliniği’ne 01.08.2015 - 01.12.2022 tarihleri arasında başvu-

ran ve Renal parankimal malformasyonlar ve migrasyon anomalileri tanısıyla izlenen-

mekte olan 431 hasta (114 ektopik böbrek tanılı, 78 atnalı böbrek tanılı, 101 unilateral 

renal hipoplazi tanılı, 6 bilateral renal hipoplazi tanılı, 134 unilateral renal agenezi ta-

nılı ve 1 renal displazi tanılı) dahil edilmiştir. Araştırmamızda her renal parankimal 

malformasyonlar ve migrasyon anomalileri alt grubundan en az 50 hasta olması amaç-

lanmış ancak bazı alt gruptaki anomaliler çok nadir görüldüyü için bu sayıya ulaşıla-

mak mümkün olmamıştır.  

Çalışmaya alınan çocukların demografik verileri tablo 8’de verilmiştir. Araş-

tırmamıza dahil edilen hastaların yaş ortalaması 7,8 ± 4,6 yıl olup (en küçük-en büyük 

0,86-30,62), 211’i (%49) erkek ve 220’si (%51) kızdı (E/K=1/1.2). Erkeklerin yaş or-

talaması 7,8 ± 4,6 yıl iken kızların yaş ortalaması 7,9 ± 4,6 yıldı. Kız ve erkek hasta-

ların yaş dağılımı açısından istatistiksel olarak önemli bir fark tespit edilmedi (p=0,73). 

 Tablo 8. Hastaların cinsiyyete göre bazı tanımlayıcı özellikleri 

 

Değişkenler 

Toplam 

(n:431) 

Erkek 

(n:211) 

Kız  

(n:220) 

p 

Yaş (yıl), ortalama ± SS* 7,8  ± 4,6 7,8 ± 4,6 7,9 ± 4,6 0,73 

Yaş grubu (yıl) 0-6  193 (44,8) 99 (46,9) 94 (42,7) 0,58 

7-12  153 (35,5) 70 (33,2) 83 (37,7) 

 ≥ 13 85 (19,7) 42 (19,9) 43 (19,5) 

Boy (persentil) 

(n:284) 

 3-10 p 11 (3,9) 5 (3,5) 6 (4,2) 0,23 

10-25 p 82 (28,9) 45 (31,7) 37 (26,1) 

25-50 p 87 (30,6) 48 (33,8) 39 (27,5) 

50-75 p 104 (36,6) 44 (31,0) 60 (42,3) 

Kilo (persentil) 

(n:284) 

 

 3-10 p 10 (3,5) 4 (2,8) 6 (4,2)  

0,08 10-25 p 34 (12,0) 18 (12,7) 16 (11,3) 

25-50 p 129 (45,4) 74 (52,1) 55 (38,7) 

50-75 p 111 (39,1) 46 (32,4) 65 (45,8) 
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Cinsiyetler arasında boy ve kilo persentil dağılımları açısından istatistiksel dü-

zeyde önemli derecede fark olmadığı belirlendi (sırasıyla p=0,23 ve p=0,08). Hasta 

grupları arasında yapılan karşılaştırmada da yaş grupları ve cinsiyyetler açısından an-

lamlı fark olmadığı belirlendi (sırasıyla p=0,58, p=0,63). Tanı grupları içinde de cin-

siyetlerin ve yaş gruplarının dağılımları benzer sıklıktaydı (p=0,40 ve p=0,87). Hasta-

ların 350’inde (%81,3) anne ve baba arasında akrabalık yokken, 81’inde (%18,7)’inde 

birinci, ikinci derece veya daha uzak bir akrabalık tespit edildi. Hastalık alt grupları 

akrabalık yönünden karşılaştırıldığında akraba olan ve olmayan hasta sayısı arasında 

istatistiksel olarak anlamlı fark bulunmadı (p=0,097). Ailede renal parenkimal malfar-

masyon ve migrasyon anomali hikayesi varlığına bakıldığında 304 (%70,3) hastanın 

ailesinde anomali öyküsü görülmezken, 29 (%6,7) hastanın birinci veya ikinci derece 

yakınları arasında bilinen CAKUT hikayesi vardı. 98 hastanın bilgisine ulaşılamadı. 

Ayrıca dismorfik bulguları olan 3 bilateral renal hipoplazi tanılı, 1 renal agenezisi olan 

Wiliams sendromlu ve 1 renal agenezisi olan Wolker Wolburg sendromlu hastada boy 

ve kilo persentil değerleri 3 persentilin altında saptanmıştır. 

        Başvuru şikayetleri değerlendirilen hastalardan 330’unun (%76,6) asemptomatik 

olup böbrek anomalisinin rastlantısal olarak saptandığı belirlendi. Şikayeti olduğu be-

lirlenen 101 (%23,4) hastanın ise 67’sinin (%66,3) karın ağrısı, 13’ünün (%12,9) idrar 

kaçırma, 11’inin (%10,9) baş ağrısı ve 14’ünün diğer şikayetleri (halsizlik, bacak ağ-

rısı, sendromik hasta vb) olduğu görüldü. Şikayetlerinin dağılımları incelendiğinde ka-

rın ağrısı şikayetiyle gelen 67 hastanın 40,3%’ü renal hipoplazi, 26,9%’nun at nalı 

böbrek, 16,4%’nün renal agenezi ve 16,4%’nün ektopik böbrek tanıları olduğu belir-

lendi. (p<0,001). Cinsiyetler arasında şikayeti olma açısından fark yoktu (p=0,21) an-

cak kızların şikayet sıklığının (%25,9) erkeklere göre (%20,9) kısmen yüksek olduğu 

belirlendi. Tanı altgruplarına göre başvuru şikayeti olma durumu açısından tanı grup-

ları arasında fark vardı (p<0,001). Başvuru şikayeti olanların sıklığı sırasıyla ektopik 

böbrek  (%9,0) ve renal agenezi (%24,6) hastalarında en azdı (Tablo 9). Başağrısıyla 

başvuran 11 hastanın %81,8’i renal agenezi ve %18,2’si at nalı böbrek iken, benzer 

şekilde idrar kaçırma şikayetiyle başvuran hastaların %84,6’sı renal agenezi ve 

%15,4’ü at nalı böbrek hastasıydı. Başağrısı şikayeti olan hastalarda hipertansiyon 

saptandı.  
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        Hastalar persentilleri açısından karşılaştırıldığında boy ve kilo persentilleri düşük 

olanların şikayeti olma sıklığı şikayeti olmayanlardan daha yüksekti ve fark istatistik-

sel olarak anlamlı düzeydeydi (p<0,001). Eşlik eden patolojisi olanlarda da olmayan-

lara göre şikayet sıklığı anlamlı düzeyde yüksekti (p<0001). 

  

Tablo 9. Hastaların şikayeti olma durumuna göre bazı sosyodemografik ve klinik ve-

rilerinin dağılımları  

Değişkenler Şikayeti yok 

(n:330) 

Şikayeti var 

(n:101) 

p 

Cinsiyet Erkek 167 (79,1) 44 (20,9) 0,21 

Kız 163 (74,1) 57 (25,9) 

Yaş grubu 0-6  156 (47,3) 37 (36,6) 0,17 

7-12  112 (33,9) 41 (40,6) 

 ≥ 13 62 (18,8) 23 (22,8) 

Boy (persentil) 

(n:284) 

< 10 p 2 (0,9) 13 (13,0)  

<0,001 10-25 p 54 (25,1) 28 (40,6) 

25-50 p 69 (32,1) 18 (26,1) 

50-75 p 90 (41,9) 14 (20,3) 

Kilo (persentil) 

(n:284) 

 

< 10 p 2 (0,9) 8 (11,6)  

<0,001 10-25 p 16 (7,4) 18 (26,1) 

25-50 p 103 (47,9) 26 (37,7) 

50-75 p 94 (43,7) 17 (24,6) 

Eşlik eden hastalık Yok 303 (91,8) 47 (46,5) <0,001 

Var 27 (8,2) 54 (53,5) 

 

 

         Çalışmaya katılan hastalar gelişim geriliğinin olup olmaması açısından boy ve 

kilo persentil değerleri incelenirken sistem kayıtlarında 147 (%34,1) hastanın verile-

rine ulaşılamamıştır. Verilerine ulaşılan çocukların boy persentil dağılımlarına göre en 

sık 50-75 p aralığında (%24,1) ve en az sıklıkta < 3 p (%1,4) oldukları belirlenmiştir.  

Boy persentil değerlerinin dağılımları incelendiğinde renal hipoplazi grubundaki has-

taların <10 p ve 10-25 p aralığında olma sıklığı diğer tanı gruplarına göre istatistiksel 
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anlamlı düzeyde daha yüksek olup, renal hipoplazi hastalarının yaklaşık yarısının 

(%49,2) < 25 persentil olduğu ve diğer gruplardan daha kısa boylu oldukları belirlen-

miştir (p=0,003). Kilo persentil dağılımları incelendiğinde ise hastaların en sık 25-50 

p aralığında (%29,9) oldukları belirlendi. Renal hipoplazi hastalarının ve renal agenezi 

tanılı hastalarının daha düşük kilolu oldukları (sırasıyla <25 persentil olanların sıklığı 

%19 ve %22,9) belirlenmiştir (p<0,001).  

 

Hastaların tanı altgruplarına göre sosyodemografik ve klinik verilerinin dağı-

lımları Tablo 10’da verilmiştir. Hastaların 81’inde (%18,8) eşlik eden üriner sitem ve 

diğer sistem patolojilerinin olduğu belirlendi. En sık eşlik eden üriner sistem patoloji-

ler incelendiğinde 22 hastada mesane disfonksiyonu, 4 hastada hipospadias, 5 hastada 

izole proteinüri, 28 hastada sık İYE geçirme, 31 hastada enuresis nocturna, 10 hastada 

böbrek taşı, 24 hastada VUR ve bu hastalardan 9’nun bu nedenle opere olduğu sap-

tandı. Eşlik eden ekstraüriner patalojilerden 3 hastada multisistemik patolojiler, 7 has-

tada dismorfik yüz, 2 hastada yarık damak dudak, 6 hastada kardiyovasküler sitem 

hastalıkları, 4 hastada nörolojik hastalık, 3 hastada metabolik sistem hastalıkları (2 

hastada biotinidaz eksikliği, 1 hastada glikojen depo hastalığı), 4 hastada römotoljik 

hastalık, 2 hastada kromozomal genetik hastalık, spesifik sendromlardan ise 1 hastada 

Kabuki sendromu, 1 hastada Prader Willi sendromu, 3 hastada Williams sendromu, 1 

hastada Wolker Wolburg sendromu mevcut olduğu belirlendi. 47 hastada prematüre 

doğum öyküsü mevcuttu. Hastalık altgrupları ve cinsiyetler arasında eşlik eden her-

hangi bir patolojinin varlığı açısından istatistiksel fark yoktu (p=0,74) Hastalar persen-

tilleri açısından karşılaştırıldığında boy ve kilo persentilleri düşük olanların ek patolo-

jisi olma sıklığı ek patolojisi olmayanlardan daha yüksekti ve fark istatistiksel olarak 

anlamlı düzeydeydi (p<0,001). Hastaların takip süresi ortanca değerleri tanı gruplarına 

göre 645-777 gün arasında değişmekte olup gruplar arasında fark yoktu (p=0,25) (Şe-

kil 7). 

 

 

 

 

 



 
34 

 

 

Tablo 10. Hastaların tanılarına göre bazı sosyodemografik ve klinik verilerinin dağı-

lımları 

Değişkenler Renal 

hipoplazi 

Renal  

agenezi 

Atnalı 

böbrek 

Ektopik 

böbrek 

p 

Yaş (yıl), ortanca (Q1-

Q3) 

7 (4-12) 7(4-12) 7,5 (5-12) 7 (3-10) 0,19 

Takip süresi (gün), or-

tanca (Q1-Q3) 

777 (345-

1450) 

771 (345-

1263) 

645 (342-

988) 

670 (323-

1231) 

0,25 

Cinsiyet Erkek 47 (52,2) 67 (47,2) 32 (42,1) 65 (53,3) 0,40 

Kız  43 (47,8) 75 (52,8) 44 (57,9) 57 (46,7) 

Yaş grubu 0-6  37 (41,1) 63 (44,4) 34 (44,7) 59 (48,4)  
0,87 7-12  33 (36,7) 48 (33,8) 27 (35,5) 44 (36,1) 

 ≥ 13 20 (22,2) 31 (21,8) 15 (19,7) 19 (15,6) 

Boy  
(persentil) 
(n:284) 

< 10 p 5 (7,9) 5 (5,1) 0 (0,0) 1 (1,4)  
0,003 10-25 p 26 (41,3) 24 (24,5) 14 (29,2) 18 (24,3) 

25-50 p 21 (33,3) 21 (21,4) 16 (33,3) 28 (37,8) 

50-75 p 11 (17,5) 48 (49,0) 18 (37,5) 27 (36,5) 

Kilo  
(persentil) 
(n:284) 
 

< 10 p 5 (7,9) 4 (4,1) 0 (0,0) 1 (1,4)  
<0,001 10-25 p 7 (11,1) 11 (1,2) 11 (22,9) 5 (6,8) 

25-50 p 37 (58,7) 31 (31,6) 19 (39,6) 41 (55,4) 

50-75 p 14 (22,2) 52 (53,1) 18 (37,5) 27 (36,5) 

Eşlik eden 
hastalık 

Yok  79 (87,8) 115 (81,0) 56 (73,7) 100 (82,9) 0,14 

Var 11 (12,2)   27 (19,0) 20 (26,3)   22 (18,0) 

Şikayet  Yok  61 (67,8) 107 (75,4) 50 (65,8) 111 (91,0) <0,001 

Var 29 (32,2) 35 (24,6) 26 (34,2) 11 (9,0) 

Başvuru sı-
rasında TİT 

İYE (+) 2 (2,2) 2 (1,4) 1 (1,3) 1 (0,8)  
 
0,061 

Normal 86 (94,5) 140 (98,6) 75 (98,7) 121 (99,2) 

Proteinüri 3 (3,3) 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0) 

Son TİT İYE (+) 4 (4,4) 7 (4,9) 8 (10,5) 12 (9,8) 0,063 

Normal 81 (89,0) 132 (93,0) 66 (86,8) 109 (89,3) 

Proteinüri 6 (6,6) 3 (2,1) 2 (2,6) 1 (0,8) 
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         Şekil 7. Hastaların tanılarına göre takip sürelerinin dağılımları 

 

Hastaların ilk gelişlerinde yapılan tam idrar tetkiklerinde proteinüri bulgusu 

renal hipoplazi hastalarının 3 (%3,3)’ünde vardı. Diğer gruplarda ise takip başlan-

ğıcında proteinüriye rastlanmadı.  Takip sonundaki idrar tahlillerinde proteinüri en sık 

renal hipoplazi grubunda (%6,6) olmak üzere diğer gruplarda da %0,8 ile %2,6 ara-

sında değişen sıklıkta vardı. (Tablo 11). Tüm hastalar arasında yeni proteinüri bulgusu 

gelişen 9 (dokuz) hasta tespit edildi. Bu hastaların dağılımları incelendiğinde renal hi-

poplazi grubunda önceki TİT’i normal olan 86 hastanın 3 (%3,5)’ünde, renal agenezi 

grubunda ilk TİT normal olan 140 hastanın 3 (%2,1)’ünde, at nalı böbrek grubundaki 

ilk TİT normal olan 75 hastanın 2 (%2,7)’sinde ve ektopik böbrek grubundaki ilk TİT 

normal olan 109 hastanın 3 (%0,8)’inde proteinüri gelişmişti. İYE ise en sık renal hi-

poplazi grubunda ( %2,2) ve renal agenezi (%1,4) grubunda saptandı (p=0,061). Has-

taların takip süreleri sonunda bakılan TİT ile gruplar arasında %4,4 ile %10,5 arasında 

değişen sıklıkta İYE olduğu belirlendi.  

Hastaların ilk gelişteki ve takip sonundaki laboratuvar değerleri tanı gruplarına 

göre grup içi ve gruplar arası karşılaştırılması Tablo 11’de özetlenmiştir.  Hastaların 

her bir laboratuvar değeri gruplar arasında karşılaştırıldığında ilk kan üre ortanca de-

ğerinin gruplar arasında anlamlı farklılık gösterdiği (p=0,03), renal agenezi hastala-

rında en düşük (12) ve renal hipoplazi hastalarında en yüksek (15) ortanca değere sahip 

olduğu belirlendi. Grup içi karşılaştırmalarla yapılan değerlendirmede renal hipoplazi 

hastalarının başlangıç değerine göre sadece Hb değerinin anlamlı düzeyde değiştiği 
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(p<0,01), başlangıçta 11,3 mg/dl olan ortanca Hb değerinin takip süresi sonunda 10,8 

mg/dl’ye düştüğü belirlendi. Renal agenezi hastalarında ise hem ürik asit hem de Hb 

değerleri başlangıca göre anlamlı düzeyde düşüktü (sırasıyla p<0,001 ve p= 0,02). At 

nalı böbrek tanılı hastalarda üre ortanca değeri başlangıç değerine göre istatistiksel 

anlamlı düzeyde artarken (p=0,01), Hb değeri ise anlamlı düzeyde düşmüştü (p<0,01). 

Ektopik böbrek tanılı hastalarda ise sadece Hb değerinde azalma anlamlı düzeyde idi. 

(p=0,04)  

 

Tablo 11. Hastaların tanı gruplarına göre ilk gelişteki ve takip sonundaki laboratuvar 

değerlerinin grup içi ve gruplar arası karşılaştırılması 

 Renal  
hipoplazi 

Renal  
agenezi 

At nalı  
böbrek 

Ektopik  
böbrek 

p* 

İlk üre  11 (5-38) 12 (5-28) 13 (5-23) 10 (5-30) 0,03 
Son üre  15 (5-69) 13 (5-26) 15 (5-36) 13 (5-35) 0,22 
p** 0,61 0,21 0,01 0,89  
İlk kreatinin 0,23 (0,1-0,8) 0,32 (0,1-0,9) 0,32 (0,1-0,8) 0,32 (0,1-0,8) 0,81 
Son kreatinin 0,44 (0,1-0,9) 0,45 (0,1-0,8) 0,32 (0,1-0,8) 0,30 (0,1-0,8) 0,18 
p** 0,19 0,18 0,41 0,10  
İlk ürik asit 3,3 (2,5-64) 4,3 (2,5-6,4) 4,4 (2,5-6,4) 4,3 (2,2-6,4) 0,80 
Son ürik asit 4,3 (2,5-5,9) 4,1 (2,5-5,9) 4,3 (2,5-6,4) 4,3 (2,5-6,4) 0,08 
p** 0,15 <0,001 0,54 0,47  
İlk sodyum 139 (130-141) 139,5(130-

143) 
133 (130-144) 137 (130-143) 0,66 

Son sodyum 137 (133-140) 138 (133-142) 137 (130-144) 139 (129-144) 0,64 
p** 0,71 0,51 0,40 0,89  
İlk potasyum 4,3(3,3-5,4) 4,3 (3,3-5,4) 4,0 (3,3-5,4) 4,2 (3,3-5,4) 0,87 
Son potas-
yum  

4,1 (3,5-5,1) 4,3 (3,5-5,3) 4,05 (3,3-5,3) 4,2 (3,3-5,4) 0,50 

p** 0,67 0,47 0,78 0,63  
İlk Hb 11,3 (9,9-1,0) 12,2 (9,9-14,0) 12,0 (9,9-

14,0) 
11,7 (8,9-
14,0) 

0,21 

Son Hb 10,8 (8,9-
14,0) 

11,0 (8,9-14,0) 10,9 (8,9-
14,0) 

11,1 (8,9-
14,0) 

0,07 

p** <0,01 0,02 <0,01 0,04  
İlk Htc 31,0 (28-37) 31,5 (28-37) 33.2 (28-37) 30,0 (26-37) 0,82 
Son Htc 33,0 (28-37) 30,0 (28-37) 32,0 (28-37) 30,5 (28-37) 0,63 
p** 0,13 0,59 0,12 0,96  

 P* Gruplar arası karşılaştırma (Kruskal Walls testi) p**grup içi karşılaştırma (Wilcoxon Sign rank testi) 
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Hastaların tanılarına göre bazı laboratuvar değerlerindeki değişim yüzdelerinin dağı-

lımları aşağdaki grafiklerde gösterilmiştir (Şekil 8, 9, 10, 11).  

 
  Şekil 8. Tanılarına göre kan üre değerlerindeki değişim yüzdesinin dağılımları 

 
  Şekil 9. Tanılarına göre kreatinin değerlerindeki değişim yüzdesinin dağılımları 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  Şekil 10. Tanılarına göre hemoglobin değerlerindeki değişim yüzdesinin dağılımları 
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  Şekil 11. Hastaların tanılarına göre hematokrit değerlerindeki değişim yüzdesinin  

                  dağılımları 

 

Hastaların bazı laboratuvar değerlerinin başlangıca göre değişim yüzdeleri he-

saplanmış ve gruplar arasında karşılaştırılmıştır.  Buna göre kan üre düzeylerindeki 

değişim renal hipoplazi hastalarında %(-73,9) ile %220 arasındaydı ve değişim %’si 

ortanca değeri 0,0 (-42,8-57,1) iken, at nalı böbrek hastalarındaki değişim ise  % (-

64,7) ile %225,0 değişmekle birlikte ortanca değeri  %40,9 (-25,3_76,9)’dı. Kan üre 

düzeylerindeki değişim %’si açsından hasta gruplarında istatistiksel anlamlı fark yoktu 

(p=0,09). Benzer şekilde hastaların kreatinin, ürik asit, sodyum, potasyum, Hb ve Htc 

düzeylerindeki değişim ortanca değerleri gruplar arasında anlamlı düzeyde farklı de-

ğildi (p>0,05) (Tablo 12).  

 

Tablo 12. Hastaların kan üre ve kreatinin değerlerinin değişim yüzdeleri 

Değişim 
% 

Renal  
hipoplazi 

Renal  
agenezi 

At nalı  
böbrek 

Ektopik  
böbrek 

p 

Üre  0,0  
(-42,8-57,1) 
min: -73,9  
maks: 220,0  

13,2 (30,7-
66,6) 
min: -73,9 
maks:225,0 

40,9   (25,3-
76,9) 
min: -64,7 
maks:225,0 

0,0  
(-29,7-53,4) 
min: -78,2 
maks:420 

0,09 

Kreatinin   0,0 (38,8-
38,3) 
min: -67,1 
maks:300,0 

0,0 (35,7-
33,3 ) 
min: -72,5 
maks:300,0 

3,1 
(28,6-55,5) 
min: -73,8 
maks:300,0 

0,0  
(-38,8-34,7) 
min:-73,8  
maks:194,7 

0,31 
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          Ultrasonografi yapılan renal ektopi tanılı hastalar değerlendirildiğinde 114 has-

tanın 66 (%54,1) sağ ektopik, 48 (%45,1) sol ektopik ve 1 (%0,8) hastada bilateral 

ektopik böbrek olduğu belirlendi. Tektaraflı renal hipoplazi tanılı 101 hastanın 63 

(%62,4)’ünde sol hipoplazi, 38 (%37,6) hastada ise sağ hipoplazi; ayrıca 89 (%89,7) 

hastada patolojik böreğin karşısındaki böbrekte kompanse hipertrofi, 3 (%7,8) hastada 

kompanse hipertrofi ile birlikte taş ve 1(%2,6) hastada ise hipoplazik sol böbrek kar-

şısındaki sağ böbrek ektopik olarak tespit edildi. Renal agenezi tanılı 134 hastanın 73 

(%51,4)’ünde sol agenizi, 68 (%47,9) hastada ise sağ agenezi ve 85 (%63,7)’inde karşı 

sağlam böbrekte kompanse hipertrofi, 5 (%3,7) hastada sağlam böbrekte kompanse 

hipertrofi ile birlikte ranal taş bulgusu vardı. Atnalı böbrek tanılı 76 hastanın ise 

74(%97,4) ‘ünde füzyone böbrek, 3 (%2,6) hastada füzyone böbrek ile birlikte taş bul-

gusu vardı. Istatistiksel değerlendirmede hastaların USG bulguları tanı gruplarında an-

lamlı düzeyde farklıydı (p<0,001). 

 Çalışmada hastaların patolojik olan ve sağlıklı/kompanse olan böbrek DMSA 

görüntülemede parankimal fonksiyonlarının oranları (%) değerleri incelendi ve Tablo 

13’te gösterildi. Tektaraflı renal agenezi tanılı hastaların DMSA sonuçlarında %43 

hastada sol, %57 hastada sağ patalojik böbrekde renal aktivite tutulumu izlenmediği-

nin rapor edildiyi görüldü. Renal ektopi ve renal hipoplazi tanılı toplam 220 hastanın 

hem sağ hem solda patolojik olan böbrekleri ile karşı taraf sağlıklı/kompanse böbrek-

lerine ait DMSA’da parankimal fonksiyonlarının oranları (%)  tanılarına göre karşılaş-

tırıldı. Renal ektopi tanılı hastalarda sağ ve sol patolojik böbrek ve sağlıklı/kompanse 

böbrek DMSA’da parankimal fonksiyonlarının oranları (%) birbiri ile karşılaştırma-

sında anlamlı fark yoktu (p=0,98). Ancak hipoplazik böbrek tanılı hastalarının sağ-

lıklı/kompanse böbrek parankimal fonksiyonlarının oranları (%) sağ ve sol patolojik 

böbrek parankimal fonksiyonlarının oranları (%)  değerinden istatistiksel anlamlı dü-

zeyde daha yüksekti (p=0,07). Diğer yandan renal hipoplazi hastalarında hem sağ hem 

sol patolojik böbrek parankimal fonksiyonlarının oranları (%)  değerleri ektopik has-

taların değerlerine göre istatistiksel anlamlı düzeyde çok düşüktü (p<0,001). Bu duru-

mun tersi olarak renal hipoplazi hastalarında sağlıklı/kompanse sağ ve sol böbrek 

DMSA değerleri ise ektopik böbrek hastalarının değerlerinden çok daha yüksekti 

(p<0,001).  
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Tablo 13. Tanılarına göre hastaların patolojik olan ve sağlıklı/kompanse olan böbrek   

                 lerin DMSA’da parankimal fonksiyon oranlarının (%) karşılaştırılması 

 

Değişkenler Renal hipoplazi (n:86) 
Ortanca (min-maks) 

Ektopik böbrek (n:121) 
Ortanca (min-maks) 

   p 

Sağ patolojik  
böbrek 

19,0 (11-24) 39,0 (29-55) <0,001 

Sol patolojik 
böbrek 

19,5 (8-28) 41,0 (28-54) <0,001 

              p 0,98 0,07  

Toplam patolojik 
böbrek 

19,0 (8-28) 40,0 (28,55) <0,001 

Sağda sağlıklı/ 
kompanse böbrek 

80,5 (72-92) 59,0 (46-72) <0,001 

Sol sağlıklı/kom-
panse böbrek 

81,0 (76-89) 61,0 (45-71) <0,001 

       p 0,98 0,079  

Toplam sağ-
lıklı/kompanse 

81 (72-92) 60,0 (45-72) <0,001 
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5. TARTIŞMA 

           Çocukluk döneminde SDBY’nin ciddi önem taşıyan nedenleri arasında CA-

KUT ve alt grupu renal parenkimal malfarmasyonlar ve migrasyon anomalileri ilk sı-

ralarda yer almaktadır. Bu hastaların büyük çoğunluğunun SDBY’ye genellikle erişkin 

yaşlarda girmesine rağmen çocukluk dönemindeki takip süreci de ciddi önem taşımak-

tadır. Diğer KBY nedenleriyle kiyaslandığında CAKUT ve alt grupu renal parenkimal 

malfarmasyonlar ve migrasyon anomalileri tanılı hastaların SDBY’ye gidiş hızı genel-

likle daha yavaş seyiretmektedir. Ancak bu durumun her alt grup hastalık için geçerli 

olmadığı tespit edilmiş ve bu grupların KBY’ye ve SDBY’ye gidiş hızları veya KBY 

sürecine girip girmeyecekleri açısından faklılıklar görülmüştür (91).  

         Yakın geçmişte CAKUT konusunda ister klinik isterse genetik açıdan birçok 

araştırma yapılmasına rağmen renal parenkimal malfarmasyonlar ve migrasyon ano-

malileri ayrımı yapılarak bu tanılı hastaların klinik seyrlerini, prognozlarını ve altgrup-

ları arasındaki klinik farklılıkları ortaya koyan araştırma bulunmamaktadır. Konjenital 

böbrek ve üriner sistem anomalileri ile ilgili literatürde dünyada birçok farklı ülkede 

çeşitli çalışmalara yapılmıştır. Soliman ve ekibinin 2015 yılında 107 doğumsal böbrek 

ve üriner sistem anomalisi saptanan çocuk hasta üzerinde yaptıkları araştırmada do-

ğumdan önceki ve doğumdan sonraki dönemde tanı alan hastaların cinsiyet oranı, 

başvuru şikayetleri, ebeveynler arasında yakın akrabalık ve böbrek fonksiyonları ret-

rospektif olarak araştırılmştır. Çalışmada PUV tanılı hastaların oranının yüksek olma-

sına bağlı hastaların çoğunun erkek olduğu (E/K=2.3/1) görülmüştür. Hastaların 

%63’ü postnatal dönemde tanı almış ve bu grupta hastaların primer şikayeti (%50,9) 

genelde abdominal semptomlar olmuştur. Hastaların %10,8’ inde iki veya daha çok 

böbrek ve üriner sistem anomalisi görülmüştür.  Araştırmaya katılan 34 hastada 

(%31,8) böbrekdışı malformasyonların eşlik ettiği saptanmış olup 31 hastada bu mal-

formasyonlar sınıflandırıldığında; iskelet sistemi (%8,4), kardiyovasküler sistem 

(%6,5), ürogenital sistem (%2,8), santral sinir sistemi (%8,4), gastrointestinal sistem 

anomalileri (%6,5), dismorfik bulgular (%2,8), büyüme gelişme geriliği (%15) tespit 

edilmiştir. Ayrıca 2 hasta Turner sendromu, 1 hasta ise Rotor sendromu tanısı almıştır. 

İncelenen 107 olgudan 9’unda son dönem böbrek yetersizliği geliştiği tespit edilmiştir 

(92). 
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         Bizim çalışmamızda toplamda 431 hastanın 211’i (%49) erkek ve 220’si (%51) 

kız hastaydı (E/K=1/1.2). Hastaların 198’ inin (%46) doğumdan önceki dönemde tanı 

aldığı saptanmıştır. Araştırmamızda doğumdan sonra tanı alan hastaların çoğu rastlan-

tısal olarak tanı almış. Semptomatik olanlarda en çok görülen primer şikayet ise abdo-

minal ağrı olmuştur. Ayrıca olguların 81’ inde ((%18,8) büyüme gelişme geriliği 

(%6,9), iskelet sistemi (%6,9), kardiyovasküler sistem (%24,1), ürogenital sistem 

(%19,2), santral sinir sistemi (%6,8), dismorfizm (%3,5), işitme kaybı (%3,5), 1 has-

tada Glikojen depo hastalığı, 2’sinde Hirschsprung hastalığı, kromozomal hastalıklar 

ve 8 hastada multisistemik patalojiler olarak 1 hastada kardiyovasküler ve gastrointes-

tinal, 1 olguda kardiyovasküler, kas iskelet ve santral sinir sistemi, 2 hastada kardiyo-

vasküler ve santral sinir sistemi ve 4 hastada ürogenital ve kardiyovasküler sistemi 

hastalıkları gibi ekstraüriner patalojiler saptanmıştır. Ayrıca çalışmamıza katılan has-

talar arasında 1 Turner Sendromu, 1 Kabuki sendromu, 2 Prader Willi sendromu, 2  

Williams sendromu, 1 Wolker Wolburg sendromu ve 1 Holt Oram sendromu gibi spe-

sifik sendrom tanıları mevcuttu. Olguların %29’ unde iki veya daha çok CAKUT tanısı 

alan hasta tespit edildi.  Eşlik eden anomaliler arasında en çok görülen tanı VUR du. 

         Tain ve ekibinin 2016 senesinde doğumdan önceki dönemde tespit edilmiş CA-

KUT tanılı 668 hasta grupu üzerinde yaptığı araştırmada, %10,6 oranı ile polikistik 

böbrek hastalığı en çok görülen CAKUT alt tipi, %10,22 oranı ile ikinci en sık görülen 

ÜBP darlığı ve %9,71 oranıyla renal hipoplazi üçüncü sıklıkta saptanmıştır. Kontrol 

grubuna göre CAKUT tanılı hasta grubunda oligohidramniyoz, annede diabet, hiper-

tansiyon, uyuşturucu madde veya sigara kullanımı gibi zararlı faktörlerden bir veya 

birkaçının saptanması önemli derecede yüksek görülmüştür. Doğum şekli açısından 

kontrol grubu ile yapılan karşılaştırmada makat geliş, fetal distress oranı, SGA doğan 

bebek (small for gestational age – doğum ağırlığı <2500 gr) ve preterm doğum öyküsü 

de CAKUT tanılı hasta grubunda önemli derecede daha yüksek saptanmıştır. (93).  

      Bizim çalışmamızda CAKUT alt grupu olan renal parenkimal malfarmasyon ve 

migrasyon anomalileriden en çok saptanan alt tipi %31 oranla renal agenezi, ikinci 

sırada renal ektopi (%23), üçüncü en çok görülen anomali ise %20 oranıla böbrek hi-

poplazisi olarak tespit edildi. Doğum şekli açısından değerlendirildiğinde doğum öy-

küsüne ulaşabildiğimiz 198 hastanın 86’inde NSY (normal spontan yol), 112’inde C/S 
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ile doğum gerçekleştiği tespit edildi. Makat geliş ve fetal distress literatürdeki verilerin 

aksine 198 olgudan renal hipoplazi tanılı sadece 2 hastada görüldü. Gestasyon hafta-

sına göre düşük doğum ağırlığı olan bebek doğum öyküsü hastaların %14’ sinde gö-

rüldü, çalışmaya katılan renal parenkimal ve migrasyon anomalileri alt grupları 

karşılaştırıldığında ise renal agenezi, hipoplazi, displazi, ektopi ve füzyon anomalileri 

arasında anlamlı fark görülmedi.  

         2012 yılında Quirino ve ekibinin prenatal dönemde CAKUT tanısı konulmuş 822 

çocuk grupu ile yaptıkları araştırmada hastalar retrospektif olarak İYE, hipertansiyon, 

yapılan görüntüleme yöntemleri, KBY, ameliyat öyküsü açısınadan incelenmiştir. 

Hastalarda hipertansiyon gelişip gelişmediği, KBY’ye ilerleme, ölüm, tekrarlayan İYE 

ve cerrahi opere olup olmadıklarına bakılmıştır. Anomalilerin %41,3 oranında iki ta-

raflı ve hastalrın çoğunun erkek (E/K=2/1) olduğu bildirilmiştir. Doğumdan sonrakı 

dönemde hastaların %77,9’ una VCUG, %57,2’ sine DMSA, %48,5 olguya ise DTPA 

yapılmıştır. Vakaların %28’i cerrahi ameliyat edilmiş; ameliyat edilen 105 (%45,7) 

hastanın ÜPB darlığı tanılı olduğu saptanmıştır. Ameliyat edilen diğer hasta altgrup-

ları; megaüreter (n=20), PUV (n=38), VUR (n=17) şeklindedir.  KBY gelişmiş 49 has-

tanın 3’ üne renal transplantasyon yapıldığı görülmüştür. KBY’ye ilerleyen hastalarda 

cinsiyet farkı saptanmamıştır. Ayrıca hipertansiyon tespit edilen 27 hastanın hepsinin 

KBY tanılı olduğu, tanı olarak da sıklıkla otozomal resesif polikistik böbrek hastalığı 

olduğu görülmüştür. Hastalarda cinsiyet açısından farklılık tespit edilmemiştir. Çalış-

maya katılan hastaların %6,6’ sında 2 kez, %6,8’ inde 3 ve daha fazla, %16,4’ünde ise 

en az 1 kez İYE geçime öyküsünün olduğu öğrenilmiş, toplamda %29,8 hastada İYE 

geçime öyküsü saptanmıştır. Tekrarlayan İYE geçiren hastaların genelde megaüreter, 

PUV, antenatal HN, Prune Belly sendromlu ve primer VUR tanısı alan olgular olduğu 

görülmüştür (84).  

         Bizim çalışmamızda doğumdan sonraki takip döneminde literatürdekinin aksine 

daha yüksek oranla, hastaların 361’ inde ileri görüntüleme kararı verilmiştir; bunlardan 

sadece DMSA 301 hastaya (%83,3), sadece VCUG 5 hastaya (%1,3), VCUG ve 

DMSA 25 hastaya (%6,9), MAG3, DMSA ve VCUG 7 hastaya (%2), MAG3, DMSA, 

VCUG ve MR ürografi 1 hastaya yapılmıştır. Ayrıca bizim çalışmamızda literatürdeki 
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verilerden daha fazla bir oranla 53 hastanın (%12,2) en az bir kez idrar yolu enfeksi-

yonu geçirdiği ve bu olguların da 11’ inde (%18,8) iki ve daha fazla tekrarlayan İYE 

geçirme öyküsü saptanmıştır. Literatürdeki ile benzer şekilde, 431 olgudan oluşan 

araştırmamızda 1 hastada KBY tanısı saptanmış olup renal nakil olan hasta olmamıştır. 

Çalışmamızdaki 12 hastada hipertansiyon saptanmış olup literatürdekinden farklı ola-

rak en sık renal agenezi tanısı almış hastalarda olduğu görüldü. Hipertansiyon tanılı 

hastaların 2’ si KBY tanılı hastaydı. Çalışmamıza sadece CAKUT alt grupu renal pa-

renkimal malfarmasyonlar ve migrasyon anomalileri tanılı hastalar dahil edildiyi için 

literatürdeki verilerin aksine 18 (%1,8) hastanın VUR nedeniyle cerrahi opere olduğu 

saptanmıştır.  Bu hastalardan 5 hasta bilateral, 6 unilateral renal hipoplazi, 7 hasta ise 

unilateral renal agenezi tanılı hastalardır.  

          2015 yılında Yoshino ve arkadaşlarının 101 CAKUT tanılı çocuk hastalarla ret-

rospektif yaptığı araştırmada onların sütçocuğu dönemindeki tıbbi kayıtlarına bakıl-

mış; oligohidramnioz, gebelik haftası, doğum asfiksisi, doğum kilosu, postnatal kilo 

alımı açısından değerlendirilmiştir. Araştırmanın amacı süt çocukluğu döneminde ano-

malisi olan ve tanı alamamış çocuklarda, daha erken yaşlarda CAKUT tanısı akla ge-

tirecek semptom ve bulguları tespit etmek olmuştur. Tıbbi kayıtları yetersiz olan ve 

yenidoğan dönemde diyaliz uyğulanan çocuklar araştırma dışı bırakılmıştır. Kontrol 

grubu sağlam çocuklar ile CAKUT tanısı alan hasta çocuk grubu karşılaştırıldığında 

term ve preterm doğum öyküsü açısından irdelendiyinde ciddi farklılık görülmemiştir. 

Ancak CAKUT lu hastalarda asfiksi, düşük kilo alımı ve oligohidramniyoz tanıların-

dan bir ya da daha fazlasının görülmesi kontrol grubu ile karşılaştırıldığında anlamlı 

olarak yüksek saptanmıştır; olguların %79’ unda düşük kilo alımı, %19’ unda doğum 

asfiksisi (birinci dakika APGAR<7 olması,) %8’ inde oligohidramniyoz tespit edil-

miştir (94).  

        Bizim çalışmamızda sadece CAKUT alt grupu renal parenkimal malfarmasyonlar 

ve migrasyon anomalili hastalar tarandığı için vakaların sadece %1,2’ sinde oligohid-

ramniyoz saptanmış olup bunların da çoğunluğu renal agenezi tanılı hastalardan 

oluşmaktaydı. Preterm doğum öyküsü hastaların 47’ sinde mevcuttu.  
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         2006 yılında Fefer ve ekibinin yaptığı araştırmada tanıdan bağımsız konjenital 

böbrek anomalilerin yarısından fazlasının 25. gestasyon haftasından önce belirlendiği 

saptanmıştır (77).  

          Bizim çalışmamızda literatürdekine yakın oranda renal parenkimal malfarmas-

yonlar ve migrasyon anomalileri tanılı hastaların %33 nün 25. gestasyon haftasından 

önce tanı aldığı görüldü. Konjenital böbrek ve üriner sistem anomalilerinin ailesel ola-

bileceği ve mutasyona maruz kalmış bazı genlerin aile fertlerinde saptanabileceğinden 

literatürlerde bahsedilmiştir (95). Ancak bu anomalilerden özellikle VUR ve otozomal 

dominant PKBH vakalarında birinci derece akrabaların taranması önerilmiştir. Diğer 

anomalilerde aile bireylerinde böyle tarama yapılmasının gerektiği henüz tartışmalıdır. 

Araştırmamızda verilerine ulaşabildiğimiz olgıların %15’inde ailede CAKUT öyküsü 

olduğu ve genelde PKBH tanılı olduğu saptandı.  
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6. SONUÇLAR 

1. CAKUT tanılı hastalar Renal parenkimal malfarmasyonlar ve migrasyon ano-

malileri (Renal hipoplazi, Renal agenezi, Renal displazi, Renal ektopi, Renal 

füzyon anomalisi (Atnalı böbrek)) olarak gruplandırılarak yeni bir sınıflandı-

rılma oluşturuldu.  

2. Çalışmamızda renal agenezi tanılarının diğer tanılara göre daha sık, renal disp-

lazinin ise en az (toplam 1 olgu) olduğu görüldü. 

3. Çalışmaya dahil edilen renal parenkimal malfarmasyonlar ve migrasyon ano-

malileri olan hastalarda E/K oranı 1/1.2 idi. Yaş ortalaması 7,8 ± 4,6 yıl olup 

(en küçük-en büyük 0,86-30,62), kız ve erkek hastaların yaş dağılımında an-

lamlı fark yoktu.  

4. Hastaların %55,4’ü ilk bir yaş civarında kliniğe başvurmuştu.  

5. Çalışmaya dahil edilen hastaların takip süresi ortanca değerleri tanı altgrupla-

rına göre 645-777 gün arasında değişmekte olup gruplar arasında fark saptan-

madı.  

6. Hastaların 81’inde (%18,8) eşlik eden üriner sitem ve diğer sistem patolojileri-

nin olduğu belirlendi. En sık eşlik eden üriner sistem patalojileri enurezis noc-

turna ve idrar yolu enfeksiyonu, diğer sistem patalojilerinde ise kardiovasküler 

sistem patalojileri daha sık olarak görüldü. 

7. Hastalardan %76,6’nın asemptomatik olup böbrek anomalisinin rastlantısal ola-

rak saptandığı belirlendi. Şikayeti olduğu belirlenen hastaların ise en sık %66,3 

oranda karın ağrısı olduğu saptandı.  

8. Araştırmada spesifik sendromların eşlik ettiği hastalar toplam hasta sayısının 

%5,1’ ini oluşturmaktaydı. Bunlara örnek olarak Turner sendromu, Kabuki 

sendromu, Prader Willi sendromu, Williams sendromu, Wolker Wolburg send-

romu ve Holt Oram sendromulu hastalar tespit edildi. Dismorfik bulguları olan 
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ya da iki veya fazla anomali eşlik eden hastalar mutlaka beraber görülecek send-

romlar açısından genetik taramalar ile incelenmesi gerektiği sonucu çıkarılmış-

tır. 

9. Çalışmaya katılan hastaların ilk gelişinde ve 5 senelik takip sonunda kan krea-

tinin, ürik asit, sodyum, potasyum, Hb ve Htc düzeylerindeki değişim ortanca 

değerleri tanı altgrupları arasında anlamlı düzeyde farklı değildi. 

10. Çalışmaya katılan hastaların %33’ünün doğumdan önce tanı aldığı görüldü. Re-

nal parenkimal malfarmasyonlar ve migrasyon anomalileri alt tipleri arasında 

tanı alma zamanı açısından önemli farklılık tespit edilmedi.  

11. Verilerine ulaşılan çocukların boy ve kilo persentil değerlerinin dağılımlarına 

göre en sık 25- 50 p aralığında (%24,1) ve en az sıklıkta <3 p (%1,4) oldukları 

belirlenmiştir. Dismorfik bulgular ve spesifik sendromların da eşlik ettiği 3 re-

nal hipoplazi ve 3 renal agenezi tanılı hastanın boy ve kilo persentil değerleri 

<3p olarak saptanmıştır ve gelişme geriliği açısından anlamlı bulunmuştur. 

12.  Akrabalık araştırılan olguların %18,7’inde tespit edildi. Tanı alt grupları akra-

balık açısından karşılaştırıldığında akrabalık öyküsü bulunan hasta sayısı ara-

sında istatistiksel olarak anlamlı fark saptanmadı.  

13. Ailede renal parenkimal malfarmasyon ve migrasyon anomali hikayesi var-

lığına bakıldığında %6,7 hastanın birinci veya ikinci derece yakınları arasında 

bilinen CAKUT hikayesi vardı. Renal parenkimal malfarmasyonlar ve migras-

yon anomalilerinde genetik faktörler anlamlı bulunmamakla birlikte ailevi ol-

gularda herediter anormalliklerin incelenmesi böbrek ve üriner sistemin embri-

yogenezini daha iyi anlamamıza katkı sağlayabilir.   
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