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ABSTRACT

Aim: Pediatric developmental and genetic renal anomalies are a
known cause of mortality in the perinatal/neonatal period. These
anomalies are associated with a wide range of extrarenal con-
genital malformations that influence the outcome of patients. This
study aims to analyze the prevalence of congenital urinary system
anomalies, the correlation between antenatal ultrasound findings
and postmortem autopsy findings, chromosomal test results, the
spectrum of developmental and genetic renal lesions, and associ-
ated congenital malformations.

Material and Method: We reviewed the perinatal autopsies per-
formed at Hacettepe University Faculty of Medicine Pediatric
Pathology Unit, from January 2000 to December 2012 retrospectively.

Results: 1412 perinatal autopsies were evaluated, and 113 cas-
es (8.0%) with urinary system anomalies were found. These 113
cases were grouped as developmental (89 cases, 6.3%) and re-
nal genetic anomalies (24 cases, 1.7%). The age range was from
13 weeks of gestation to 1 month of life. Renal agenesis was the
most frequent developmental renal anomaly. Autosomal recessive
polycystic kidney disease was the most frequent genetic lesion.
At least one or more extrarenal anomalies were observed in cases
with developmental and hereditary/genetic urinary malformations
(108/113=95.5%). Malformations of the lower urinary tract and geni-
tal tract were the most common anomalies with a rate of 52.2%.
This was followed by musculoskeletal malformations by 38.9%, re-
spiratory system malformations by 34.5%, central nervous system
malformations by 27.6%, gastrointestinal system malformations by
26.5%, and cardiovascular system malformations by 11.5%. We
detected a good correlation between the antenatal ultrasound and
autopsy results in 58 cases (51.3%). Chromosomal abnormality was
found in 9 of the cases (8%). They were associated with renal agen-
esis, renal dysplasia, and horseshoe kidney.

Conclusion: Associated congenital malformations were seen in
95.5% of the cases. In terminated cases, prenatally diagnosed
as urinary system anomaly, detailed autopsy, and chromosomal
evaluation will be useful for genetic counseling to families.
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O0ZET

Amac: Cocuklarda gelisimsel ve genetik bébrek anomalileri pe-
rinatal/neonatal dénemdeki mortalite sebeplerinin basinda gel-
mektedir. Bu anomalilere hastanin prognozunu etkileyen c¢ok fazla
ekstrarenal konjenital bozukluk da eslik etmektedir. Bu calismanin
amaci, perinatal dénem otopsilerinde konjenital riner sistem mal-
formasyonlarinin sikligini, antenatal dénemdeki ultrason bulgula-
nyla postmortem bulgularin arasindaki korelasyonu, (riner sistem
anomalisi olan olgularin kromozom analiz sonuclarini, gelisimsel ve
genetik genitoliriner sistem patolojilerinin tipleri ve eslik eden kon-
jenital malformasyonlari degerlendirmektir.

Materyal ve Metot: Ocak 2000-Aralik 2012 tarihleri arasinda
Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Pediatrik Patoloji Unitesi’nde ya-
pilan postmortem inceleme verileri retrospektif olarak degerlendirildi.

Bulgular: 1412 perinatal dénem otopsisi arasindan 113 (%8,0) diri-
ner sistem patolojisi olan olgu saptandi. Bunlar da gelisimsel (89
olgu, %6,3) ve renal genetik (24 olgu, %1,7) anomaliler olarak grup-
landl. Olgularin en ki¢ligu 13 haftalik fetus, en blytgd ise 20 giin-
liik yenidogan bebekti. Bébrek agenezisi en fazla bulunan gelisim-
sel renal anomaliydi. Genetik Uiriner sistem patolojileri grubunda en
sik otozomal resesif polikistik bébrek hastaligr saptandi. Gelisimsel
ve herediter/genetik bébrek anomalisi olan olgularin hemen hemen
hepsinde (108/113= %95,5) en az bir veya daha fazla bébrek disi
patoloji oldugu saptandi. Genitoliriner sistem anomalileri %52,2
oranla en cok birliktelik gdsteren patolojilerdi. Daha sonra %38,9
ile kas ve iskelet sistemi anomalileri, %34,5 ile solunum sistemi
anomalileri, %27,6 ile merkezi sinir sistemi anomalileri, %26,5 ile
gastrointestinal sistem anomalileri ve %11,5 ile dolasim sistemi
anomalileri yer almaktaydi. Olgularin 58’inde (%51,3) antenatal
ultrason bulgularinin otopsi bulgulariyla uyumlu oldugu gérdld(.
Kromozom anormalisi dokuz olguda (%8) saptandi. Bunlar bébrek
agenezisi, displastik bobrek ve atnall bobrek ile iliskiliydi.

Sonug: Calismamizda incelenen olgularin %95,5’inde birliktelik
gdsteren konjenital malformasyonlar tespit edilmistir. Prenatal dé-
nemde Uriner sistem anomalisi saptanarak termine edilen vakalar-
da ayrintili otopsi incelemesinin ve kromozomal degerlendirmenin
yapilmasi ailelere genetik danisma verilmesi igin faydall olacaktir.

Anahtar kelimeler: perinatal dénem otopsileri; (iriner sistem anomalisi;
ekstrarenal anomaliler
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Girig

Uriner sistem, embriyogenez sirasinda, gelisimi en
karmagik organ sistemlerinin baginda gelmekreedir'.
Bu siiregte gelisimin ileri evresinde gelisen yapiya
taslak gorevi goren farkli bobrek sistemleri olugarak
kaybolurlar?. Uriner sistemin en kiigiik fonksiyonel
birimi olan nefronlar metanefrik blastemden gelisir-
ken, toplayici kanallar, iireterler ve mesane tireter to-
murcugu ad1 verilen farkli embriyolojik kokene sahip
yapilarin kargilikli etkilesimi sonucunda birlikte olu-
surlar®. Bu esnada ortaya ¢ikan olumsuzluklar sonucu
renal agenezi, renal disgenezi, ektopik bobrek ve at
nali bobrek, hidroiireteronefroz, ¢ift tireter, hipoplas-
tik mesane, posterior tiretral valv gibi dogumsal ano-
maliler olarak kargimiza ¢ikar®. Bu yiizden konjenital
anomaliler arasinda tiriner sistemin anomalilerine sik
olarak rastlanir®.

Uriner sistem gelismsel anomalilerinin gériilme siklig:
canli dogan bebeklerde %3-4 olarak bildirilmis olmak-
la birlikte, bu oranin otopsilerin dahil edildigi serilerde
%10’a kadar ¢iktig gorillmektedir®”. Bu bozukluklarin
bir ¢ogunda neden belli degildir. Bir kism1 semptom
vermeksizin rastlantisal olarak tani alirken, bazilar1 da
intrauterin fetus kayiplarina veya dogum sonrast dé-
nemde bobrek yetmezligine ve mortaliteye neden olur.
Uriner sistemin konjenital anomalileri tek bagina go-
riilebilmekle birlikte, farkls sistemlerin anomalileri ile
de birlikte olabilir. En sik genitotiriner sistem, solunum
sistemi, kas-iskelet sistemi, gastro-intestinal sistem ve
merkezi sinir sistemi anomalilerinin birlikeelik goster-
digi saptanmugtir®.

Bobrek ve triner sistem anomalilerinin dogumdan
once ultrason gibi non-invaziv tani yontemleriyle sap-
tanmas ve tiplendirilmesi gebeligin takibi ve sonlan-
dirma kararinin verilmesinde yol gésterici olmakta-
dir’. Terminasyon sonrasinda yapilacak olan fetus ve
yenidogan otopsileri hem taninin dogrulanmasinda
hem de altta yatan kromozomal anomali gibi diger bo-
zukluklarin gosterilmesinde 6nemli bir yere sahiptir.
Ayrica aileye genetik danigmayla birlikte ve bebegin ne-
den kaybedildigi ile ilgili de bilgilendirilmesini saglar.
Literatiire bakildiginda fetus ve yenidogan otopsi in-
celemelerinde tiriner sistem malformasyonlarinin sikli-
giny, yerlesim yeri ve tipini, diger sistem anomalileriyle
iligkisini inceleyen ¢ok az sayida aragtirmanin oldugu
gorilmektedir'®'%

Bu caligmada, 2000 ile 2012 arasinda, Hacettepe
Universitesi Thsan Dogramact Cocuk Hastanesi
Pediatri ve Perinatal Patoloji Unitesi'nde perinatal
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dénemde yapilmis olan otopsilerde tiriner sistem ano-
malilerinin toplumdaki sikligy, tipleri, antenatal ultra-
son raporlari ile otopsi bulgularinin kargilagtirilmasi,
sendromik olan olgular, kromozom testlerinin sonug-
lar1 ve eglik eden bobrek digi organ sistemlerindeki geli-
sim anomalileri bakimindan retrospektif olarak deger-
lendirilmesi planlanmistur.

Materyal ve Metot

Calismamizda Ocak 2000 ile Aralik 2012 tarihleri
arasinda Hacettepe Universitesi [hsan Dogramaci
Cocuk Hastanesi Pediatrik Patoloji Unitesi’nde ya-
pilan ve kayitli olan perinatal dénem (intrauterin ve
dogum sonrasi ilk 30 giinlik donem) otopsilerinin
verilerini geriye doniik olarak degerlendirdik. 1622
postmortem inceleme arasindan perinatal donem-
le iligkili 1412 dosya renal ve alt triner sistem bo-
zukluklar1 bakimindan gozden gegirildi. Gelisimsel
renal ve idrar yolu bozuklugu olan dosyalar secildi
ve otopsi kayitlarindaki makroskopik bulgular in-
celendi. Vakalara ait hepatik, renal ve pankreatik
doku 6rneklerine mikroskopik olarak tekrar bakildi.
Postmortem kayitlarin haricindeki veriler yenidogan
dosyalarindan ve anne dosyalarindaki bilgilerden

elde edildi.

Bobrek ve idrar yolu anomalisi tespit edilen otopsi va-
kalar1 ayrica gebelik haftas, antenatal ve dogum sonra-
st ultrason ile otopsi bulgularinin uyusup uyusmadigs;
kromozomal analiz sonuglari; birlikte olabilecegi bagka
organ sistemlerindeki dogumsal anomaliler agisindan
da degerlendirildi. Pulmoner hipoplazi, amniyon siv1
anormallikleri ve umbilikal arteri tek olarak gozlenen
olgular kaydedildi. Postmortem argiv tutanaklari ve
hastane dosyalarindaki veriler dikkate alinarak here-
diter/sendromik (Meckel-Gruber sendromu, Fryns
sendromu, Joubert sendromu gibi) vakalar ayrica

degerlendirildi.

Renal agenezi; tireter ve unilateral renal dokunun
gozlenmemesi olarak ifade edildi. Gebelik haftasi-
na gore bobrek agirliginin -2 standart deviasyondan
kiigiik olmast ve mikroskopik olarak béobregin daha
az lob i¢ermesi renal hipoplazi; mikroskopik bulgu-
larina gore primitif yapilarin, immatiir mezengim do-
kusunun, lob anomalisinin, kikirdak dokunun varlig
renal displazi; bobrek pelvis ve kalikslerinde dilatas-
yon olmasi hidrotireteronefroz; bobreklerin anormal
yerlesimde bulunmast ektopik bobrek; bobreklerin
arasinda yapigiklik olmasi atnali bobrek olarak kabul
edildi.

Kafkas J Med Sci 2020; 10(1):32-38



34

Saptanan tiim patolojiler Hill’s siniflamasi ve 1980°de
Amerikan Pediatri Akademisi’nin modifiye ettigi sinif-
landirma kullanilarak, gelisimsel ve genetik/herediter

bobrek bozukluklart olarak gruplandirildi®*,

Bulgular

Incelenen 1412 perinatal dénem postmortem incele-
mesinin 113 tanesinde (%8,0) iiriner sistem patoloji-
si saptandi. Bunlarin 19’u (%16,8) yenidogan bebek,
94’ (%83,2) fetus otopsi incelemesiydi. Fetus vakala-
rinin 8'i (%8,5) intra-uterin kayip, 1'i (%1) disiik, 85’
(%90,5) de gebeligin tibbi sonlandirmastydi. Olgularin
en kiigtigii 13 haftalik fetus, en buiytgi ise 20 ginlik
yenidogan bebekti.

Fetus otopsisi yapilan olgularinin antenata ultrason ra-
porlari degerlendirildiginde 113 olgunun 58 tanesinin
(%51,3) antenatal veya dogum sonrasi ultrason incele-
mesiyle tespit edildigi goruldi.

Bulgular analiz edildiginde, 89 olgunun gelisimsel
bébrek ve triner sistem anomalisi grubunda oldugu
goriildii (Tablo 1). Yirmi dért olgu da herediter/gene-
tik bobrek anomalisi grubundayd: (Tablo 2).

Tablo 1. Gelisimsel driner sistem anomalilerinin dagilimi (89/1412=%6,3)

Hem gelisimsel bobrek anomalisinde (51 erkek, 38
kiz) hem de herediter/genetik bobrek anomalisinde
(14 erkek, 10 kiz) erkek olgular ¢okeu.

Otopsi kayitlart ve annelerin yatg kayitlarina bakildi-
ginda; herediter/genetik bobrek anomalisi grubunda
anne-baba akrabalig1 %20,8 (5/24), gelisimsel bobrek
anomalisi grubunda da %7,8 (7/89) olarak bulundu.

Antenatal ultrason degerlendirmesinde 113 olgunun
52%sinde oligo/anhidramniyoz, ikisinde polihidram-
niyoz saptanmistt. Oligo/anhidramniyoz tespit edi-
len olgularin 41 tanesi gelisimsel bobrek anomalisi
grubundandi. Bunlarin bir¢ogu cift tarafli multikistik
displazi, cift tarafli bobrek agenezisi, ¢ift tarafli hid-
rotireteronefroz idi. Oligo/anhidramniyoz saptanan
vakalarin 11 tanesi herediter/genetik bobrek ano-
malisi grubundan idi. Bunlarin da bir ¢ogu Meckel-
Gruber sendromu, otozomal resesif polikistik bob-
rek, herediter bobrek adisplazisi, Fryns sendromu idi.
Polihidramniyoz bulunan olgularin bir tanesinde ¢ift
tarafli tretero-pelvik bileskede darlik ve beraberinde
pilor darligy, ikincisinde ise atnali bobrek ve beraberin-
de 6zofageal atrezi vardi.

Say Genel yiizde (n: 1412) Vaka (n: 113) yiizdesi
Multikistik Displazi Bilateral 19 1,34
Unilateral 5 0,35 21,2
Renal Agenezi Bilateral 13 0,92
Unilateral 12 0,85 22,1
Renal Hipoplazi Bilateral 5 0,35 44
Hidronefroz Bilateral 15 1,06
Unilateral 2 0,14 15
Atnali Bobrek 14 0,99 12,3
Ektopik Bobrek 4 0,28 35
Tablo 2. Genetik (riner sistem anomalilerinin dagilimi (24/1412=%1,7)
Sayl Genel yiizde (n: 1412) Vaka (n: 113) yiizdesi
Otozomal Resesif Polikistik Bobrek Hastaligi 5 0,35 4.4
Meckel Gruber Sendromu 4 0,28 35
Herediter Renal Adisplazi 2 0,14 1,7
Fryns Sendromu 2 0,14 1,7
Trizomiler (Trizomi 13, Trizomi 18) 3 0,21 2,6
Joubert Sendromu 2 0,14 1,7
Zellweger Sendromu 2 0,14 1,7
Megasistis-mikrokolon-intestinal hipoperistalsis Sendromu 4 0,28 3,5
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Uriner anomalisi bulunan 113 olgudan kromozom in-
celemesi olan 19 olgunun (%16,8) sonuglari elde edi-
lebildi. Kromozom test raporlari elde edilen olgularin
6’sinde karyotipik incelemesinin normal oldugu, dér-
dinde kiltirde iireme olmadigy, ikisinde trizomi-13,
birinde trizomi-18, birinde Turner sendromu, birinde
mozaik tetraploidi ve dérdiinde dengesiz translokas-
yon tespit edildigi goriildi. Trizomi-13 olgularinda
hidrotireteronefroz ve kortekste glomeril kistleri var-
di. Turner sendromunda atnali bébrek, trizomi-18
olgusunda tek tarafli bobrek agenezisi, mozaik tetrap-
loidide atnali bobrek bulunmaktaydi. Dengesiz trans-
lokasyonlara ise atnali bobrek ve tek tarafli bobrek age-
nezi vard.

Caligmamizda, gelisimsel ve herediter/genetik béb-
rek anomalisi olan olgularin hemen hemen hepsinde
(108/113= %95,5) en az bir veya daha fazla bobrek
dis1 patoloji oldugu saptandi. Genitotiriner sistem ano-
malileri %52,2 oranla en ¢ok birliktelik gosteren pato-
lojilerdi. Ikinci sirada %38,9 ile kas ve iskelet sistemi
anomalileri, ti¢tincii sirada %34,5 ile solunum sistemi
anomalileri, daha sonra %27,6 ile merkezi sinir siste-
mi anomalileri, %26,5 ile gastrointestinal sistem ano-
malileri ve %11,5 ile dolagim sistemi anomalileri yer
almaktaydi.

Ureter atrezisi ve mesane hipoplazisi/agenezisi re-
nal sistemde en sik saptanan bozukluklarin baginda
gelmekteydi. Miiller agenezisi/anomalisinin dokuz
olguda (9/113= %7,96) iiriner sistem anomalileriy-
le birliktelik gosterdigi belirlendi. Renal patolojilerle
birliktelik gosteren kas-iskelet sistemi anomalilerin-
den en sik goriileni 13 olguda olan ekin deformitesi
idi. Bu patolojinin en fazla bobrek agenezisi olgula-
rinda (lig ift tarafly, iki tek tarafli) oldugu gériildi.
Kraniyofasiyal anomali olarak 113 olgunun 25’inde
Potter yiiz goriiniimii (diisitk kulaklar, basik burun,
basik alin, retrognati) vardi. En ¢ok cift tarafli bob-
rek agenezisi olgularinda (10 olgu) tespit edildi.
Hipoplazik akciger solunum sistemi anomalilerinden
en ¢ok bulunan patolojiydi ve 113 renal sistem mal-
formasyonu olan olgunun 38’inde vardi. Cogunlukla
13 olguda bulunan cift tarafli bobrek agenezisi so-
nucu olugmaktaydi. 113 olgunun 31’inde (%27,4)
merkezi sinir sistemine ait patolojiler bulunmaktayd:.
Displastik bobrek ve bobrek agenezisi en fazla mer-
kezi sinir sistemi anomalisinin eglik ettigi genitoti-
riner anomali grubu idi. 10 olgudada saptanan kor-
pus kallosum agenezisi en ¢ok bulunan merkezi sinir
sistemi patolojisiydi. 113 olgunu 30’unda (%26,5)
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gastrointestinal sistem patolojisi tespit edildi. 14 ol-
guda da gésterilen dukeal plate patolojisi en fazla sap-
tanan gastrointestinal sistem bozukluguydu. Diger
en ¢ok anomali anal atrezi idi ve dokuz olguda eglik
ediyordu. En ¢ok saptanan dolagim sistemi patoloji-
si ventrikiiler septal defeke (VSD) idi ve sckiz olguda
bulunmaktaydi. Trizomi-13 ve Fryns Sendromu olgu-

larinin hepsinde VSD oldugu gosterildi.

Tartisma

Genetik ve gelisimsel tiriner sistem patolojilerinin do-
gum oncesi ve yenidogan doneminde siklikla mortalite
ve morbiditeye yol actigi gosterilmistir. Bu gibi bo-
zukluklarla ¢esitli tiriner sistem dig1 konjenital malfor-
masyonlarin birlikteligi siktir ve bu da hastanin klinik
prognozunu olumsuz etkilemektedir®.

Calismamizda, genetik ve gelisimsel bobrek patolo-
jilerinin toplumdaki siklig: %8,0 olarak hesapland:.
Hem genetik hem de gelisimsel bobrek anomalile-
ri erkek cinsiyette fazla gorilmekeeydi. 24. gebelik
haftasi ile dogumdan sonraki ilk bir yag arasindaki
fetus ve bebeklerin postmortem incelemelerinde,
gelisimsel bobrek anomali sikligr %6,1 olarak sap-
tanmig ve erkek cinsiyette daha fazla oldugu bildiril-
mistir'®. Gelisimsel/genetik bobrek patolojilerinin
incelendigi Hindistan'da yapilan diger bir aragtir-
mada ise perinatal donemdeki otopsilerde goriilme
siklig1 %3,85 olarak rapor edilmistir'”. Genetik bob-
rek patolojilerinin kiz cinsiyette, gelisimsel bobrek
patolojilerinin ise erkek cinsiyette daha fazla oldugu
ifade edilmistir.

Dogum sonras1 donemde, polikliniklere bagvuran ye-
nidogan bebeklerde yapilan aragtirmalarda dogumsal
bobrek anomalilerinin %3-4 arasinda oldugu sap-
tanmigtir®. Otopsi bulgularini iceren ¢aligmalarda bu
oranin %10’a kadar ¢ikug: tespit edilmistir”. 2012 ‘de
Turkiye’ de gergeklestirilen bir ¢aligmada fetus otop-
silerinde de triner sistemde anomali goriilme siklig:
%11,9 olarak hesaplanmigtir®®. Yapugimiz caligmada
oldugu gibi, fetus otopsilerinin de incelendigi bagka ¢a-
lismalarda dogussal renal anomalilerin daha fazla sap-
tandi1 goze carpmaktadir. Gortilen bu farkliligin, hem
triner sistemin intrauterin ¢evrede amniyon sivisinin
hacmini idame ettirmede 6nemli rolii olmasi, hem de
triner sistem malformasyonlariyla bagka organ patolo-
jilerinin sik birliktelik gostermesi nedeniyle bebeklerin
antenatal donemde kaybedilmesine veya ultrasonogra-
fi ile fark edilerek gebeligin tbbi olarak termine edil-

mesine bagli oldugu séylenebilir.
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Renal agenezinin, tek tarafli ve cift tarafli olgular be-
raber incelendiginde, %1,77 ile en sik gelisimsel renal
patoloji oldugu anlagilmaktadir. Hemen ardindan
multikistik renal displazi, tek ve ¢ift tarafli olgular bir-
likte ele alindiginda, %1,69’luk oranla goriilmektedir.
Yaptigimiz ¢alismada cift tarafli multikistik renal disp-
lazi sikliginin tek tarafli displaziye oranla daha fazla
oldugu saptanmigtir. Cift tarafli ve tek tarafli renal age-
nezi olgularinin da esit oranda oldugu bulunmugtur.
Bulgularimiz 6nceki ¢aligmalarin sonuglari ile uyugma-
maktadir'*, Onceki yayinlarda gerek multikistik renal
displazide gerekse renal agenezide tek tarafli vakalarin
daha fazla oranda saptandig: belirtilmigtir. Bu uyum-
suzlugu, cogunlukla dogum sonrasinda gergeklestirilen
onceki caligmalarin, bircogunun fetus otopsilerinden
olusan vaka serimize oranla, ¢ift tarafli olgularin yagam
sanslarinin olmamasi ve daha az sayida bilateral olgu
icermesiyle aciklayabiliriz.

Renal displazi olgularinda ¢ogunlukla alt triner sis-
tem bozukluklari da gortilmektedir. Literatiir ince-
lendiginde displazi olgularinin biiyitk boliimiintin
alt triner sistemdeki tikaniklara ikincil olarak gelis-
tigi ifade edilmektedir'>". Caligmamizin verilerin-
de, cift tarafli hidrotireteronefroz vakasinin 6’sinda
her iki tarafta renal displazi, birinde de tek bobrekte
yaygun kistik displazi vardi. Bu vakalarin 4’a posteri-
or tiretral valv, biri de kloakal anomali ile birliktelik
gostermekteydi.

Onceki yayinlara bakildiginda bébrek hipoplazisinin
sikligi konusunda net bir fikir birlikteligine rastlani-
lamamig olup, %0,2 ile %2 arasinda degisim gosteren
farkli oranlar sunulmaktadir®*. Bu yayinlardaki pato-
lojilerin ¢ogunlugu da histolojik hipoplazi tanimina
uymamaktadir, displazi ya da bobrekte skar dokusu
varligina sekonder olarak gelisen hipoplazidir. Bu ¢alis-
mamizda neden %0,35’lik oranla daha az olgu oldugu-
nu agiklamakreadir.

Caligmamizda konjenital hidrotireteronefroz siklig
da %1,2 olarak saptanmigtir. Olgularin hemen hemen
hepsinin cift tarafli oldugu (16 adet cift tarafly, iki adet
tek taraflt hidrotireteronefroz) tespit edilmistir. Bu sik-
lik literatiirdeki yayinlardan (%2-5) biraz disiik bir
orandir”. Bu farklilik literattirdeki yayinlarda, hidro-
tireteronefrozlu olgularin biytiik bir kisminin yagama
sanst yiiksek oldugu icin, yagayan vakalari da i¢ermesi
ve bizim ¢aligmamiza postmortem olgular1 da dahil et-
memizle agiklanabilir.

Ektopik bobrek ve atnali bébrek vakalari da sirasiy-
la %0,28 ve %0,99 olarak bulundu. Calismamizda
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yerlesim ve fuzyon anomalilerinin 6nceki yayinlara
gore (sirasiyla 2/1000 ve 5/1000) daha fazla oldugu
tespit edildi®”.

Incelememizde, otozomal resesif polikistik bobrek pa-
tolojisinin siklig1 %0,35 olarak hesaplanmigtir. Bu oran
yapilan yayinlarda tiim toplumda 1/20000 olarak veri-
len sikliktan daha fazladir®'. Ciinkii ¢aligmamiz post-
mortem vakalari da icermektedir ve gerek gelisimsel ge-
rekse genetik bobrek patolojileri saglikli topluma gore
daha fazla gorilmektedir.

Diger genetik/herediter triner sistem gelisim patolo-
jilerinin de goriilme oranlari sirasiyla; Meckel-Gruber
sendromu %0,28, Fryns sendromu %0,14, Joubert
sendromu %0,14, Zellweger sendromu %0,14, heredi-
ter renal adisplazi %0,14, trizomi 13 ve trizomi 18 top-
lam %0,21 olarak bulundu. Onceki aragtirmalarla ki-
yasladigimizda bu anomalilerin de ¢aligmamizda daha
stk oldugu anlagilmakeadir".

Cocuklarda gelisimsel/genetik bobrek patolojileri
bazen diger sistemlere ait malformasyonlar ile birl-
kte goriilebilmekte ve bu birliktelik hastanin klinik
prognozuna olumsuz bir gekilde yansimaktadir'.
Aragtirmamizda Uriner sistem anomalilerine bagta
solunum sistemi, kas-iskelet sistemi ve merkezi sinir
sistemi anomalileri olmak tizere %95,5’lik bir oran-
la cesitli malformasyonlarin eglik ettigini gordik.
Hindistan bolgesinden yayinlanan bir makalede 36
tane renal displazi olgusunun verileri analiz edilmig
ve ekstrarenal patolojilerin %99 oraninda eglik ettigi
belirlenmigtir'®. Olgularin %77,7’sinde genito-iiri-
ner, %50’sinde kas-iskelet, %36’sinda gastrointestinal,
%27’sinde kardiyovaskiiler, %19,4tinde merkezi sinir,
%13,3’iinde solunum sistemi bozukluklarinin bulun-
dugu ifade edilmistir. Aragtirmamiza goz attugimiz-
da, ilk iki siralamanin ayni oldugunu ancak tigiincii
sira ile birlikte sonraki siralamadaki anomali goriilen
organ sistemlerin yerlerinin degistigini gorilmekte-
dir. Ortaya ¢ikan bu farkliligin, Hindistan'da yapilan
aragtirmada yalnizca displastik bobrek olgularinin
incelenmesi, bunun digindaki gelisimsel/genetik bob-
rek patolojilerinin ¢aligmaya alinmamasi nedeniyle
olustugu dustiniilebilir.

Antenatal donemdeki ultrasonografi raporlari ile post-
mortem otopsi bulgular1 arasindaki korelasyona bakti-
gimizda, 113 olgudan 58’inin (%51,3) dogum 6ncesi
yada dogum sonrasi donemde ultrason yardimiyla tan:
aldig goriildii. Uriner sistem patolojisi digindaki ge-
beligin sonlandirilma sebepleri arasinda merkezi sinir
sistemi anomalileri, kas-iskelet sistemi anomalileri ve



ciddi yapisal kalp defektleri cogunlukta yer almaktay-
di. Simdiye kadar bu alanda yayinlanmig makaleler in-
celendiginde en ayrinuli aragtirmanin 2012’de Lomax
ve ark’nin* yaptigi gorillmekeedir. Bu ¢aligma 2005 ile
2009 arasinda yapilmis olup, gebeligin ikinci trimes-
terinde konjenital yapisal anomaliye bagli olarak tibbi
terminasyon uygulanan 71 fetal otopsinin verileriyle
antenatal dénemdeki ultrasonografi raporlar: kargilik-
Ii incelenmistir. Antenatal ultrasonografi raporlarty-
la otopsi sonuglarinin en fazla uyumluluk gosterdigi
sistem %100’lik oranla merkezi sinir sistemi olmakla
birlikee, ikinci sirada %71 oranla kas-iskelet sistemi,
sonrasinda %63 oranla kardiyovaskiiler sistem ve %48
oranla genitotiriner sistemin izledigi ac¢iklanmigtir.
Vakalarin hepsi birilikte incelendiginde, ultrasonografi
raporlarinin %44’lik boliminin otopsi sonuglariyla
birebir uyumlu oldugu, %46’lik bolimiinin ise kis-
men uyustugu ve kalan %10’luk kisminin da uyumsuz
oldugu tespit edilmigtir. Giordano ve arkadaglar’nin®
renal anomalilerde otopsinin 6nemine dikkat ¢ektik-
leri 14 vakanin degerlendirildigi serilerinde ayrintili
postmortem incelemenin %42,8’sinde antenatal deger-
lendirmede fark edilemeyen renal patolojileri ortaya
cikardigini, %50’sinde ek bilgiler verdigini gormiugler-
dir. Yapugimiz ¢aligmada da tiriner sistemin gelisimsel
ve genetik anomalileri bakimindan benzer bulgulara
ulagtik. Bu durumda; antenatal ultrasonografik deger-
lendirmeye ek olarak ayrintili otopsi degerlendirmesi-
nin, hem taniyr dogrulamada hem de bagka degerli ve-
riler saglamada ne kadar 6nemli bir yerinin oldugunu
gormekteyiz.

Uriner sistem malformasyonu olan 113 vaka, genetik/
herediter grup bagta olmak tizere, kromozomal tet-
kik sonugclarina dikkate alinarak incelendiginde, 19
olgunun (%16,8) kromozom verileri elde edilebildi.
Brumfield ve ark.** obstriiktif tip iiropatisi bulunan
30 fetal ornek tzerinde gerceklestirdikleri aragtirma-
da %23 kromozomal anormallik bulmuglardir. Bagka
bir ¢aligmada Oliveira ve arkadaglari®, 41 adet triner
sistem anomalisi olan fetusu incelemis ve kromozomal
anormallik bulunanlar (%21), genetik sendromlarla
alakali olanlar (%24) ve sporadik vakalar (%55) olarak
ti¢ gruba ayirmiglardir. Kromozomal anomalilerinden
en fazla trizomi 13, 18, 21 tespit edilmis, bunlarda en
cok goriilen renal anomalinin hidrotireteronefroz oldu-
gu, trizomileri renal displazi ve agenezinin takip ettigi
gosterilmigtir. Uriner sistem malformasyonuna baska
sistemlerin anomalilerinin eglik ettigi obstrukeif renal
patoloji belirlenmesi durumunda, kiz cinsiyette 6zel-
likle kromozomal tetkiklerin yapilmast 6nerilmistir.
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Aragurmamizda da, kromozom raporlarina elde edilen
olgularin 9’'unda (%8) kromozomal anormallik ortaya
ctkarildi. Bu vakalarin ikisinde trizomi 13,1’inde trizo-
mi 18,1’inde mozaik tetraploidi, birinde Turner send-
romu ve dordiinde dengesiz translokasyon saptandi.
Kromozomal bozuklugu olan olgularda renal patoloji-
lerden en fazla hidrotireteronefroz, atnali bobrek ve tek
tarafli bobrek agenezisi oldugu gosterildi. Kromozomal
analizi yapilan veya sonucu elde edilen 6rnek sayisi cok
olmadigindan, calismamizda tespit edilen kromozom
bozuklugu orani 6nceki yayinlarla kargilagtrildiginda
gorece olarak az bulunmus olabilir.

Dengesiz translokasyonlarin tiriner sistemde ¢ogun-
lukla renal agenezi olusumuna neden oldugu ortaya
konmugtur, ayrica displastik bobrek anomalilerinin de
olusabilecegi ifade edilmektedir. Froster ve ark’nin*
cift tarafli renal agenezili vakada bulduklar: del (15)
(q26.1) del (18) (q21.3) t (15;18) translokasyon bu
duruma 6rnek olarak gosterilmektedir. Yaptigimiz ¢a-
lismada da dort adet dengesiz translokasyon saptadik
ve ikisinde tek tarafli agenezi, ikisinde fiizyon anomali-

si (atnali bobrek) oldugunu belirledik.

Tek umbilikal arter, tiriner sistem patolojileri de bagta
olmak tizere ¢esitli anomalilerle birliktelik gostermek-
tedir. Bu konuda Lee ve ark.”” tek umbilikal arteri bulu-
nan 61 fetal 6rnegi incelemis ve %6,5 gelisimsel bobrek
anomalisi oldugunu gérmiiglerdir. Biz de incelemeleri-
mizde 113 olgunun 14%inde (%12,3) umbilikal arterin
tek oldugunu belirledik.

Sonug olarak; triner sistem anomalisi gosterilerek
ubbi terminasyon uygulanan fetal otopsi vakalarinda
ve renal anomali nedeniyle kaybedilen yenidogan be-
beklerde, ayrintili otopsi ve kromozomal anomali agi-
sindan inceleme yapilmasi, genetik danigma verilecek
ailelere ek ve faydali veriler sunmakeadir.
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