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AT NALI BOBREK ANOMALISI ILE BIRLIKTE FABRY HASTALIGI VAKASI
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At nah bobrek anomalisi ile birlikte Fabry hastahifina bagh kronik bobrek yetmezlikli bir olgu nadir gériilmesi nedeni ile sunulmaktadir.

Anahtar kelimeler: At nalt bébrek, Fabry hastaligr, kronik bobrek yetmezligi

A CASE REPORT OF FABRY DISEASE WITH HORSESHOE KIDNEY

We reported a case, which has chronic renal failure, depending on Fabry disease with horseshoe renal anomaly, because seen rarely.
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Fabry hastaligi, glikosfingolipid metabolizmasinda alfa-
galaktosidoz eksikligine bagh olarak gelisen, X'e bagh
olarak gecis gosteren herediter bir hastalikur. Alfa-
galaktosidoz A eksikligi bir cok organda seramid triheksosit
birikimine yol acar. Hastalik Xq 22’de lokalize olan normal
bir gen nedeniyle gecis gostermektedir. Hastalifin cilt
bulgular ilk kez 1888’de Fabry tarafindan tanimlanan
skrotum, sirt ve kalgada goriilen anjiokcratomlardlr]. Bir
¢ok organda anormal lipid birikimi vardir. Lipid damar
duvarlarinda, glomeriillerde, sinirlerde, kardiyak
miyositlerde, distal ve toplayict tiibiiliislerde birikir. At
nali bobrek anomalisi ve Fabry hastahiginin birlikteligi ise
nadir goriilmektedir,

OLGU

Kirk yasinda erkek hasta halsizlik, kalgada kirmizi lekeler
ve sol dizde siglik nedeni ile miiracaat ettigi nefroloji
polikliniginden hastanemize yatirildi. Hastanin halsizlik
sikayeti 1984’den beri vardi. Yapilan tahlillerde iiresi
yiiksek bulunmusgtu. Kalgalanindaki lekelerin de o zamandan
beri mevcut oldugunu séyleyen hastanin son iki aydir da
sol dizinde siglik ve agn sikayeti vardi. Oz ve soy
gegmisinde bagka bir 6zellik yoktu.

Klinik muayenesinde TA: 160/90 mmHg, tdem (+), anemi,
kalgada kirmiz1 kiiciik (toplu igne basi kadar) papiiler
tarzda lekeler, sol dizde sislik ve sinovyal sivida artma,
patella goku miisbet olarak tesbit edildi. Het: %27, lokosit:
8700!mm?', trombosit: 279.000/ml, sedimentasyon: 83
mm/saat, iire: 72 mg/dl, kreatinin: 2,3 mg/dl, AKS: 92
mg/dl, kolesterol: 94 mg/dl, trigliserit: 65 mg/dl, SGOT:
12 u/L, SGPT: 12 u/L, total protein: 7,2 gm/dl, albiimin:
3,6 gm/dl, globulin: 3,6 gm/dl, Nat: 134 mEq/L, K49
mEg/L, Ca™": 8,6 mg/dl, demir: 16 mg/dl, demir baglama
kapasitesi: 175 mg/dl, 24 saatlik idrarda protein: 811
mg/giin, kreatinin klirensi: 35 ml/dk idi. Batin ultrasonunda,
her iki bobrek at nali formasyonunda goriildii. Hastaya at
nali bobrek anomalisi ile birlikte olan Fabry hastahig ve
monoartrit tanisi konuldu.

'Dr. Liitfi Kirdar Kartal Egitim ve Aragtirma Hastancsi |. Dahiliye Klinigi

96

Sol dizdeki artrit nedeni ile ortopedi konsiiltasyonu yapildi,
artrosentez ile 220 cc sinovyal sivi bogaltildi. Sivi berrak
idi ve kiiltiiriinde tireme olmadi. Sivinin biyokimyasal
analizinde glukoz: 81 mg/dl, LDH: 476 U/L, total protein:
5,6 g/dl, Na*: 133 mEq/L, K": 4,7 mEq/L idi. Hastaya
yapilan goz konsiiltasyonu dogal idi. Néroloji
konsiiltasyonu ile polindropati tesbit edildi. Cildiye
konsiiltasyonunda, angiokeratom corposis diffizum tesbit
edildi. Hastaya amlodipin 10 mg 1X1, parasetamol tablet
3x1, oral demir baslandi. Kronik bobrek yetmezligi ve
hipertansiyon diyetine alindi. Hasta kontrole geldiginde
tire: 57mg/dl, kreatinin: 1,9 mg/dl idi ve sol diz muayenesi
normal idi.

TARTISMA

Uyluk, kalca, genital bolge, oral mukozada kirmizi dékiintii
sikayetleri ile baslayan Fabry hastaliginda gozde
konjuktivada ve retinada dilate veniiller, nérolojik sistemde
agrili dizesteziler olabilir. Glomeriil ve tiibiiliislerde de
lipid birikmeleri sonucu ilerleyici bobrek yetmezligi gelisir.
Fabry hastaliginin klinik belirtileri ilerleyici glikosfingolipid
birikmesi ile meydana gelen anatomik ve fizyolojik
degisikliklerin bir sonucudur. Fabry hastahg gibi sistemik
metabolik hastaliklarda bébrek de etkilenebilir®**.

Matsubara ve arkada§lar|2, Fabry hastalig1 olan 4 vaka
bildirmiglerdir. Farkh ailelerden olan hastalardan 40
yaglarinda olan ikisi birka¢ ayda hizla hipertansiyon ve
iremik sendroma girmigler; renal biyopsilerinde
glomeriillerde skleroz ve kollaps, arterlerin intimalarinda
sisme, dejeneratif degisiklikler tesbit edilmistir. Takriben
20 yag civarlarinda olan diger iki hastanin bobrek
fonksiyonlari normal bulunmugtur. Bizim hastamiz da 40
yasinda olup kreatinin klirensi: 35 ml/dk. idi. At nali bobrek
anomalisi oldugu i¢in biyopsi yapmadik. Hastamizda
uyguladigimiz antihipertansif tedavi ve tuzsuz, proteinden
kisith diyet ile bobrek fonksiyonlarindaki bozulma
yavaslamistir.
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Sonug olarak sistemik, metabolik, herediter bir hastalik
olan Fabry hastaliginin, at nali bobrek anomalisi ile birlikte
goriilmesi nadir olup, iyi bir antihipertansif tedavi ve diyet
ile bobrek fonksiyon bozuklugunun ilerlemesi
yavaslamaktadir.
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