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IKi BOBREKTE TEKRARLAYAN SISTIN
TASLARI(*)

RECURRENT CYSTINE STONES IN BOTH KIDNEYS

Neiat AKSU
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SUMMARY

Cystinuria is an inborn error in transportation of the dibasic aminoacids (cystine, ornithine,
arginine and Iysine) that results in excessive urinary excretion of these products. The only
known complication of this familial disease is the formation of urinary calculi owing to the
low solublity of cystine. The sulphur content of cystine gives these stones their radioopaque
appearence.

In this case report, we present a 6 year old boy with bilateral renal calculi detected in plain
roentgenogram of abdomen. The further investigations on this patient reached the diagnosis of
cystinuria.

(Key Words: Dibasic aminoacids transport defect, Urolithiasis)

OZET

Sistiniiri, dibazik aminoasitlerin (lizin, arginin, ornitin ve sistin) tasmmasinda eksiklik olan
dogumsal bir hastalik olup, bu tirtinlerin idrarda ¢ok fazla atilmasiyla sonuclanir. Bu ailevi has-
taligin bilinen tek komplikasyonu, sistinin diigiik ¢éziintirligine bagh iiriner taslarin
olusmasidir. Sistinin siilfiir bileseni, bu taslarin 1sin gegirmesini énlemektedir. .

Bu yazimizda direkt karm grafisinde iki tarafly bobrek taslar: saptanan 6 yasinda bir erkek
olgu sunulmaktadir. Olgu {izerinde yapilan ileri aragtirmalar sonucunda sistiniiri tanismna
ulasilmistir.

(Anahtar Sozciikler: Dibazik aminoasit tasima bozuklugu, tirolitiyazis)
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Sistiiniiri, dibazik aminoasitlerden lizin,
arginin, ornitinve sistinin idrarda asir1 de-
recede atilimi ile karakterize bir aminoasit
tasinma hastaligidir. Sistiniiri olusumunda
baslica etken bu aminoasitin prosimal tu-
bulus ve ince barsaktaki epiteli gec¢isindeki
bozukluktur (1). Diger aminoasitlerden
farkli olarak sistinin idrarda ¢ok az
¢oziinmesi homozigotlarda tas olugmasina
neden olur. Sistin taslar1 idrar yolunda
tikanma, yang: kolik tipi agrilar ve agir ol-
gularda bobrek yetmezligine kadar gi-
debilen 6nemli bir yakinma grubuna yol
agmaktadir. Sistiiniiri, tim tiriner taslar
iginde %1-2 ¢ocukluk yas grubunda ise%6-8
oraninda saptamur (2).

L

RESIM 1: Hastanin sabah idrara asetik asit ilavesiyle
gortlen tipik sistin kristallerinin mikroskobik gorinima
(x40)

OLGU

Alt1 yasinda erkek olgu (T.E.) 5.3.1997 ta-
rihinde karm agrist nedeni ile ¢ekilen direk
uriner sistem grafisinde her iki bobrekte
radyoapok tas saptanmasi iizerine has-
tanemiz Cocuk Nefrolojisi Béliimiinde
aragtirmaya alind1 (PN: 3174). Oykiisiinden
iki yasinda karmn agrisi nedeniyle yapilan
tetkiklerinde her iki bobreginde tag sap-
tandig1 ve sagdaki "stag horn" (geyik boy-
nuzu) tipindeki tasin ameliyatla alindig
(1993) oOgrenildi. Ayrica anne-babanin bi-
rinci derecede akraba (teyze c¢ocuklari)
oldugu ve ailede basgka {irolityazisli olgu
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bulunmadigr belirtildi. Fizik muyenede;
agirlik 16 kg. (3-10 persantil), boy 108 cm.
(10-25p), arteriyel kan basmnc: 90/60mmHg
olarak &lciilen olgunun tiim sistem muaye-
neleri olagand.

RESIM 2: Hastanin Direk Uriner Sistem Grafisinde
"Stag hom" (geyik boynuzu) tipi iki tarafli bdbrek
taglannin géranima.

Laboratuvar bulgularindan rutin he-
mogram ve kandaki biyokimyasal inceleme
sonuglar: tiimiiyle normal bulunan hastanm
idrar1 incelendiginde glukoz ve protein
olumsuz, yogunluk 1015, pH 5 olarak sap-
tand1. Idrar mikroskobisinde ise 1-2 16kosit,
3-4 eritrosit yanmnda, asetik asit ilavesiyle
tipik altigen sistin kristalleri (Resim 1) iz-
lendi. Yirmi dort saatlik idrarda oksalat
diizeyi 86 mg/dl (N: 140-420), C/kreatinin
orani 0.2 saptanan olgunun hesaplanan tu-
buler fosfat emilimi %89 ile normal bu-
lundu. Istenen kan ve idrar amonoasit kro-
motografisinde kan aminoasitleri normal
olmasina karsin, idrarda belirgin sistinlekesi
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izlendi ve siyanid nitroprussid testi (++)
olarak saptandi. Goriintiileme y6ntemlerin-
den direkt irinar sistem grafisi ve IVP'de
sagda koraliform tas ve hafif pelvikaliek-
tazi, solda alt kutupta taslar (Resim 2);
DMSA da sol bobrek izlendi. Miksiyon
sistotiretrografide reflii saptanmadi. IVP'de
pelviste tag saptanmasi {izerine, organik bir
darligin dislanmas: amaci ile ¢ekilen DTPA
normal bulundu.

Olgumuzda kesin tarm1 konulduktan
sonra beslenmesi ve sivi alimi diizenlendi.
Idrar pH kontroleri ile agizdan bikarbonat
tedavisi baglandi. Pelvisi dolduran ve ek-
tazik degisikliklere neden olan sag bobrek
tag 2.7.1997 'de ameliyatla almmistir. Sag
bébrek pelvisini dolduran 1.5x1.7 cm bo-
yutlarinda tas cikartilmustir. Yapilan ana-
lizinde sistin tasi oldugu saptanmustir. Te-
davi olarak diyet, bol sivi ve agizan
bikorbonat tedavisi verilen olgu, ameliyat-
tan sonraki bir bucuk yildir Cocuk Nef-
rolojisi Polikligince izlem altindir. Izlemde
hastanin genel durumu ve gelisimi iyi olup,
en son yapilan 6.1.1999 tarihindeki kont-
roliinde yeni bir tas olusumuna rastlan-
mamuigtir.

TARTISMA

Klasik sistiniiri otozomal ¢ekinik ge¢isli
ve 1/7000-1/15000 siklikla goriilen bir has-
taliktir (3). Cekinik bir gen olmasma karsm
heterozigot ve homozigotlarda fenotipik
farkliliklar gosterir. Normal bireylerde filtre
edilensistinin ancak %1'i atilirken, klasik
sistiliride sistin klirensi glomeruler filt-
rasyon hizina egit hatta iki kat: kadar ola-
bilir. Bu aktif sistin yapimini akla getir-
mektedir (4). En basit tan1 arac: sabah taze
idrar mikroskobik muayenesinde altigen
kristallerin gériilmesidir. Tortuya asetik asit
ilavesiyle kristaller daha belirgin hale ge-
liler. Siyanid nitroprusid testinin olum-
lulugu tam: ve tarama amaciyla kullam-
labilir (5). Kesin tan ise idrarda sistinin
iyon degisim kromotografi yontemi ile
Olctilmesidir. Olgumuzda tiim bu testler
yapilmis ve olumlu sonuglar elde edilmistir.
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Sistin taglar siilfiir molekiilinin yogun-
lugu nedeniyle 1smn gegirmez. Genelllikle
radyografilerde diizgiin goriniim vermekle
birlikte siklikla geyik boynuzu seklinde
taglar olusturabilir. Ayrica sistin kalsiyum
icin odak olusturarak mikst taglarn olusu-
muna neden olabilir (6).

Hastalik genellikle ani bobrek agrisi ile
kendini gosterir. Nadiren yangs, yiiksek tan-
siyon ve bobrek yetmezligi ilk bulgu ola-
bilir. Erkek ve kizlarda esit olmakla birlikte
iiretnal tikanma olasiifi erkeklerde daha
fazladir. Klinik bulgular genellikle hayatin
ikinci ve {iglincii on yilinda ortaya gikar. 25
yaginda tas olusma olasithifi %62'dir. Has-
talarm cogunda tekrarlayan tas olusumlar:
gorilir.

Tedavide temel prensip sistinin ¢6zii-
nirligini arttirmak, atilimini azaltmak ve
sistini daha ¢6ziiniir bilesiklere cevirmektir.
Bu amagla bol sivi alinmasi ve idrarin ka-
levilestirilmesi 6nde gelir. Giinde 4-5 litre
sivi alinmasi ve Ozellikle gece de sivi
aliminin saglanmasi 6nemlidir. Titiz bir sivi
tedavisiyle olgularm %70'inde basgarili olu-
nur (7). Ayrica idrar pH'sini 7-8 arasmda tu-
tacak sekilde 1-2 mEq/kg/gln bikarbo-
natin tedaviye eklenmesi basari oranim
arttirir. Sistin olugumunu ve atilimimi artiran
yumurta, fisttk ve tahilli besinler azaltil-
malidir (3). Son yillarda sistintiride bir¢ok
ilag tizerinde calisilmis ancak higbiri kul-
lanima girmemistir. D-penisilamin, mer-
kaptopropionilglisin, kaptopril ve askorbik
asitle yapilan ¢alismalar heniiz yeterli sonug
vermemistir (8). Konservatif tedaviye yanit
vermeyen olgularda tag kirma ve litotrpsi
uygulanur. Ancak sistin taslarinda tag
kirmanin basari oranmin bu taglarm sert
olmasi nedeniyle diisiik oldugu da akildan
cikarilmamalidir. :

Sistiniiri, idrarda atilan aminoasit tip-
lerine gére homozigot ve heterozigot sis-
tintiri olmak tizere iki grupta in-
celenmektedir. Ayrica heterozigot sistiniiri
de' idrarla dibazi aminoasit ve  sistin
altilmina gore 3 tipe ayrilmaktadir. Has-
tanin anne ve babasinda kan ve idrar ami-
noasit kromotografisi calisilmustir. Her iki-
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sinde idrarda sistin lekeleri saptanmigtir.
Ancak ebeveynlerde direkt iiriner sistem
grafisi ve ultrasonografik incelemede her-
hangi bir tas olusumuna rastlanmamuistir.
Hastamizda idrarda sistin diizeyi Olgii-
lememistir. Bu nedenle olgumuzda tip
ayrimi kesin olarak yapilamanustir.
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