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ÖZ

Nefronofitizis son dönem böbrek yetmezliğine yol açan 
otozomal resesif kalıtılan kronik tubulointersitisyel nefritle 
karakterize bir hastalıktır. Nefronofitizis sıklıkla böbrek 
dışı organ tutulumları ile ilişkili olabilir. Retinitis pigmen-
tosa ile nefronofitizisin birlikte olduğu durum ise Senior 
Loken sendromu olarak adlandırılmaktadır. Bu olgu nadir 
görülmesinin yanında böbrek bulgularının aksine göz bul-
guları ile başvurması nedeniyle ve retinal dejenerasyon ile 
başvuran hastalarda böbrek patolojilerinin araştırılması-
nın önemine dikkat çekmek için sunuldu.

Anahtar kelimeler: retinitis pigmentosa, nefronofitizis, 
Senior Loken sendromu

ABSTRACT

Nephronophthisis is a disease characterised with autoso-
mal recessive hereditary chronic tubulointerstitial nephritis  
which leads to end stage renal failure. Nephronophthisis 
may generally be affiliated with extrarenal organ involve-
ments. The condition where retinitis pigmentosa and neph-
ronophthisis are seen together is called the Senior Loken 
Syndrome. This case is rarely observed, however it is pre-
sented for drawing attention to the importance of researc-
hing renal pathologies in patients presenting with retinal 
degenerationi because the patients seek help for their eye 
symptoms, rather than renal symptoms.

Keywords: retinitis pigmentosa, nephronophthisis, Senior 
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GİRİş

Nefronofitizis otozomal resesif kalıtılan idrar konsant-
rasyon defekti ile seyreden, şiddetli anemi ve büyüme 
gelişme geriliğinin olduğu, ilerleyici böbrek yetmezli-
ği ile seyreden bir hastalıktır. Hastalığın oluşumundan 
2. kromozomun uzun kolu üzerinde yer alan ve nefro-
sistin adlı proteini kodlayan NPHP genindeki mutas-
yonlar sorumlu tutulmaktadır. Böbrek yetmezliği teda-
vi edilmezse genellikle yaşamın 3. dekatında ölüme 
yol açar (1). İlk bulgu böbreğin konsantrasyon yetene-
ğindeki bozulmaya bağlı gelişen poliüri ve polidipsi-
dir. Genelde çocukluk yaş grubunda başlar. Ödem ve 
hipertansiyon nadir görülür. Kortikomeduller bölgede-
ki böbrek kistleri hastalığın ilerleyen dönemlerinde 
oluşur (2). Senior-Loken sendromu nefronofitizis ve 
retinal dejenerasyonun birlikte olduğu bir durumdur. 

Dünya çapında prevelansı 1/1000000 olarak bildiril-
miştir. Retinal lezyonlar infantil başlangıçlı ağır retinal 
distrofi (Leberin konjenital amarozisi) ya da daha tipik 
olan ve daha hafif seyreden retinitis pigmentosa şek-
linde olabilir (1).

oLGu SuNumu

Retinitis pigmentoza nedeniyle göz hastalıkları klini-
ğinde takip edilen 13 yaşında erkek hasta optik disk 
ödemi nedeniyle kliniğimize danışıldı. Öyküsünden 
doğumdan itibaren gözlerinde kayma yakınması 
olduğu, bunun için 3 yaşında gözlük kullanmaya 
başladığı öğrenildi. Aynı dönemlerde gece görmede 
azalma yakınması başlayan hastaya 6 yaşında retini-
tis pigmentoza tanısı konulmuş ve 12 yaşında optik 
disk ödemi tespit edilmiş. Soygeçmişinde 3. derece 
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akraba evliliği mevcut. Kırk kg (10-25P) ağırlığında, 
159 cm (50-75P) boyunda olan hastanın tansiyonu 
100/65 mm/Hg (25-50 P) ölçüldü. Fizik muayenesi, 
göz bulguları dışında normaldi. Dilatasyonlu fundus 
muayenesinde her iki gözde optik diskte ödem, yay-
gın pigment epitel düzensizliği, kemik spikülü tarzın-
da pigmentasyon vardı (Resim 1).

Laboratuvar incelemelerinde tam kan sayımı, biyo-
kimyasal parametreleri, arteriyel kan gazı, tam idrar 
tahlili (Dansite 1015, pH 7,5), 24 saatlik idrar mikta-
rı, 24 saatlik idrarda protein (0,099 g/24 saat) ve 
elektrolitleri normal bulundu. Optik disk ödemi nede-
niyle daha önce çekilen kraniyal manyetik rezonans 
(MR) görüntülemede araknoid kist dışında patolojik 
bulgu saptanmamıştı. Batın ultrasanografisinde her 

iki böbrekte çok sayıda değişik boyutlarda kortiko-
medullar kistlerin izlenmesi üzerine Seniör Loken 
sendromundan şüphenilen hastanın üst batın manye-
tik rezonans incelemesi istendi. Çekilen MR’da, her 
iki böbrekte en büyüğü sol böbrek orta zonda 16 mm 
çapında olmak üzere çok sayıda Bosniak tip 1 basit 
kistler izlenmekteydi. Kistlerde intravenöz kontrast 
madde sonrası tutulum saptanmadı (Resim 2). Bu 
olgu için aileden ‘’bilgilendirilmiş olur formu’’ alın-
mıştır.

TARTışmA

Renal kistik hastalıklardan ilk olarak Smith ve 
Graham 1941 yılında, Fanconi ise 1951 yılında sözet-
miştir. Juvenil nefronofitizi ve retinal dejenerasyon 

Resim 1. Hastanın retinal bulguları.

Resim 2. Hastanın böbreklerindeki Bosniak tip 1 basit kist görüntüsü.
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birlikteliği ise 1961 yılında Senior ve Loken tarafın-
dan tanımlanmıştır (3,4). Senior Loken sendromu tüm 
nefronofitizis olgularının yaklaşık olarak %10-15’ini 
oluşturur. Ayrıca renal displazi-körlük, herediter 
renal- retinal sendrom ve renal-retinal displazi ola-
rakta bilinir. Retinitis pigmentosa, okuler motor 
apraksi, optik disk kolobomu, sereballer vermis apla-
zisi, karaciğer fibrozu, kranioektodermal displazi, 
asfiktik torasik displazi en sık eşlik eden bozukluk-
lardır. 

Böbrek tutulumu kronik tubulointerstisyel nefrit ile 
karakterizedir. İkinci dekadda son dönem böbrek 
yetersizliği ile sonuçlanabilir. Kız ve erkek çocukları 
eşit olarak etkilemektedir (1,5,6). Hastalığa NPHP 
genindeki 8 farklı mutasyon neden olabilir (7). NPHP1 
olguların % 25’inde sorumlu gendir. Bir ile 18 yaş 
arasında başlayabilen Senior Loken sendromunun 
başlangıç yaşına göre şiddetli infantil, juvenil ve ado-
lesan olmak üzere 3 klinik varyantı bulunmaktadır (1). 
Böbrek fonksiyonlarında bozulma idrar konsantras-
yon yeteneğinde azalma ile başlar, sonrasında poliüri, 
polidipsi ve enürezis gelişebilir. Hastalık ilerledikçe 
son dönem böbrek yetmezliği genellikle 20 yaştan 
önce gelişir (6). Hastamızın idrar dansitesi ve diğer 
renal fonksiyon testleri normaldi. Bu evrede tanı kon-
ması renal fonksiyonların korunması ve böbrek yeter-
sizliğinin progresyonunun geciktirilmesi için oldukça 
önemlidir. Renal ultrasonografik bulgular normal 
olabilir ya da renal parankimde ekojenite artışı, kor-
tikomedüller farklılaşma kaybı, böbrek boyutlarında 
küçülme veya kortikomedullar kistler görülebilir (8). 
Olgumuzun renal kist açısından incelenmesinde, her 
iki böbrekte en büyüğü sol böbrek orta zonda 16 mm 
çapında olmak üzere çok sayıda Bosniak tip 1 basit 
kistler izlendi.
 
Oküler tutulum çeşitli şekillerde olabilir. Erken 
dönemde Leberin konjenital amarozu veya geç baş-
langıçlı tipik retinitis pigmentoza şeklinde olabilir. 
Retinitis pigmentosa kemik spikülleri tarzında pig-
mentasyon ile karakterizedir ve periferden başlaya-
rak tüm retinayı tutabilir (9). Diğer göz bulguları ara-
sında katarakt, Coat’s disease ve keratokonus bulun-
maktadır. Hastalık çocukluk ya da erken ergenlikde 
başlar; gece körlüğü ve görme kaybı ile sonuçlanabi-
lir. Olgumuzda olduğu gibi gece körlüğü geliştikten 
sonra yapılan fundus muayenesinde kemik spikülleri 
tarzında pigmentasyon artışı görülebilir. Daha nadir 

olarak bazı olguların beyin MR görüntülemesinde 
serebellar vermis hipoplazisi veya agenezisi olabilir. 
Olgumuzun beyin MR incelemesinde araknoid kist 
saptanmış olup, literatürde sendrom ile ilgisi buluna-
mamıştır. Olgumızın tansiyon izlemleri normaldi. 
Senior-Loken sendromunun günümüzde bilinen bir 
tedavisi yoktur ve son dönem böbrek yetmezliği 
geliştiğinde diyaliz ve transplantasyon gereklidir. 
Düşük protein, yüksek karbonhidrat ve yağdan olu-
şan bir diyet, tuz kısıtlaması, eritropoietin uygulama-
sı, hipertansiyon kontrolü son dönem böbrek yetesiz-
liğinin gelişimini yavaşlatabilir. Retinitis pigmento-
zada A vitamini, hiperbarik oksijen tedavisi, gen 
tedavisi, kök hücre nakli ve retina transplantasyonu 
gibi tedavi rejimleri denenmektedir (10). Gelecekte 
vasopressin V2 reseptör antagonistleri kullanarak 
kistlerin oluşumunun ve hastalığın progresyonunun 
engellenebileceği düşünülmektedir (11). 

Sonuç olarak, özellikle retininitis pigmentozası olan 
çocuklarda rutin olarak kan basıncı ölçülmesi idrar 
dansitesinin takibi, renal ultasonografi incelemesi 
oldukça önemlidir. Erken tanı, hipertansiyon kontro-
lü ve uygun diyet tedavisi ile renal replesman tedavi-
si ve böbrek yetmezliği geciktirilebilir. 
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