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Down Sendromu’nda Atnali Bobrek Anomalisi

Horse Shee Kidney In The wan’s Syndrome
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Faruk VANLIOGLU, Kadir SAVAN, Bektas YILDIRIM

Siileymaniye Dogum ve Kadin Hastaliklar Hastanesi

OZET

21 haftalik bebeginin oynamamas: gikayeti ile gelen hasta-
muizda yapilan tetkiklerde Down Sendromu tespit edilmis
olup otopsisinde atnalt bébrek anomalisine rastlanmigstir.
Down Sendromu ile heraber renal anomalilere nadir rast-
lannuy olup atnali hobrek anomalisine yaymlarda ve lite-
ratiirlerde rastlanmamasindan dolayt olgu dikkate deger
hulunarak sunulmugtur.

Anahtar Kelimeler: Atnall Bébrek Anomalisi, Down Send-
romu

SUMMARY

One patient who was 21 weeks pregnant applied to our cli-

nic with the complaint of absence of quickening. The fetus

was diagnosed as Down's Syndrome and postmorterm re-
vealed horse shee kidney. Renal anomalies with Down's

Syndrome is not reported in the literature, the case is se-

lected to be presented.
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GIRIS

Spontan diisiiklerde kromozom anomalilerinin sikli-
&1 birinci trimesterde %60 iken, 24. haftanin sonun-
da %7’ye diismektedir. Otosomal trisomi en sik go-
riillen kromozom anomalisi olup %51.9’unda gérii-
liir. Tiim trizomik diisiiklerin yaklagik 1/3’iinde triso-
mi 16 sorumlu olup bu trisomilerde yagayan gocuk
bildirilmemigtir. Trisomi 22 ve 21, sikhk agisindan
trisomi 16’dan sonra gelir. Spontan abortlarda ikinci
siklik sirasindaki kromozom anomalisi monosomi X
(45, X) olup anormal vakalarin %18.9’unda gériiliir.
Vakalarin %15.5’inde triploidi, %5.6’sinda tetraplo-
idi, %3.8’inde translokasyonlar ve %1.5’inde moza-
isizm vardir.

Yenidogan bebeklerde yaklasik 1/600-1/800 oranin-
da Down Sendromu goriiliir. Down Sendromu; fetus-
ta multip anomalilerle karakterize bir sendrom olup
9695 inde trisomi 21 mevcuttur. Vakalarmin yaklagik
%3-4’li translokasyon tipinde; translokasyon ¢ogu
kez familyalidir. %1-2’1lik kisminda mozaism vardi.
Translokasyonlar genellikle 14 ile 21. kromozomlar
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arasinda ve ¢ogunlukla gametogenez sirasinda mey-
dana gelir.

Down Sendromunun karakteristik ozellikleri:

Diiz ve basik yiiz profili %90, zayif moro reflexi
%380, boyun ve ensede fazla deri kivrimlart %80,
miiskiiler hipotoni %80, gozlerin yukariya ¢ekik ol-
mast %80, pelvis displazisi %70, kulak anomalisi
%60, besinci parmakta orta falanks displazisi (Klino-
daktili) %60 ve simian ¢izgisi %50 oraninda goriiliir.
Bu klinik belirtiler Down Sendromu igin tipiktir (3).

intrauterin yasamda anomalili bebeklerin tanisinda
en stk 3’li tarama testi; maternal serum Alfa Feto
Protein, Human Koryonik Gonadotropin ve Qstriol
tayinleri yapilmaktadir. Fetiisii antenatal dénemde
anatomik olarak incelemede 6zellikle ultrasonografi-
den yararlanilmakta olup, ense pilisinin kalinligmmn
6 mm’nin iistiinde olmasi, femur boynunun kisa ol-
mast, besinci parmagin orta falanksinin hipoplazisi,
deudenal atrezi ve konjenital kalp defektlerine (vent-
rikiiler septal defekt ve endokardiyal yastik defekti)
Down Sendromu’nda rastlanmaktadir.

OLGU SUNUMU

E.U; 22 yaginda evli bayan hasta. 10.06.1994 tarihin-
de 10862 poliklinik no ile merkezimize bebeginin
oynamamasi sikayeti ile bagvurdu. Gravida: 11, Pari-
te: I, Abotus: Yok, Yasayan cocuk sayisi: Yok,
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S.A.T: 05.01.1997, B.D.T.: 12.10.1994. Ozgecmisi
ve soygegmisinde bir dzellik yoktu. Sistem muaye-
nelerinde patolojik bir 6zellige rastlanmadu. Ilk gocu-
gu 30 haftalik kraniyal anomalili 6li fetus olarak
dogmus.

Yapilan U.S.G.’de tekiz gebelik goriilmekte olup
kalp aktivitesi ve fetal hareketler izlenmedi. Fetal bi-
yometri deferinin ortalamas1 21.5 haftalik gebelige
uymaktaydi. Amnion sivisi miktari normalden fazla
olup polihidramnios durumu sz konusuydu. Intrak-
ranial striiktiirlerin incelemesinde arka fossada yer-
lesmig bulunan kistik yap: Dandy Walker sendromu
lehine yorumlandi. Ense pilisi kahinligi 10.6 mm l-
ciildii. Umblikal kordonda tek arter mevcuttu. Mide
ckosu goriilmedigi i¢in osefagus atrezisi digiintldi.
Her iki bobrek hidronefrotik gelisme gostermektey-
di. Sol bibrek kalisiyel sistemi 30x18 mm sag bdb-
rek kalisiyel sistemi 35.5x25 mm boyutlarinda genig-
lemis ve bu genigleme bilateral hidroureterle birlikte
devam etmekteydi. Bu bulgu posterior dretral valv
anomalisini diisiindiirmekteydi. Femur boyu normal-
den kisaydi. Fetal kalpte ventrikiiler septal defekt ve
perikartta efiizyon mevcuttu.

Bu bulgular ig18inda multip anomalili bebek ve muh-
temelen beraberinde kromozom anomalisi diigiiniile-
rek gebelig@in sonlandinlmasina karar verildi. Oksito-
sinle indiksiiyonu takiben vaginal dogum ile 750 gr.
agirhi@inda, 28 ¢cm boy uzunlugu, 22 cm bag ¢evresi
olan bir kiz bebek dogurtuldu. Kulak sayvan kikir-
daklan gelismedigi, ayak tabam ¢izgileri olusmadig,
lanugolar bulunmadi, yiizde hipertelorizm ve mik-
rognati meveut oldugu goriildi. Burun basik ve ku-
laklar diigiiktii. El parmaklan kisa, eller genis olarak
gorildii. Gozde palpebral fissiirlerin oblik oldugu
dikkati ¢ekti. Her iki gozde epikantik kivrimlar mev-
cuttu. Boyun kisa ve boyun derisi kivrimli idi. Bu
bulgular 15181 altinda Down Sendromu diisiiniilerek
patolojik incelemeye alindi (Resim 1).

Patolojisi: Bebegin yapilan otopsisinde akciZerlerin
suda battu @ goriildi. Kalp ve akcigerlerde patolojik
ozellik saptanmadi. Gastrointestinal sistem acildigin-

da osefagusun kor bir boru olarak sonlandi§ goriil-.

dii. Mide ve bagirsaklarda patolojik dzellik saptan-
madr. Safra yollar agikti, karaciger ve pankreas dii-
zenli goriiniimde idi. Karaciger mikroskopik incele-
mesinde hidropik dejenerasyon saptandi. 15x10x3
c¢m boyutlarinda iizerinde bir arter ve ven iceren go-
bek kordonu bulunan plasenta patolojik olarak ince-
lendi. Bobrekler normal lokalizasyonda idi. Mesane
normal goriiniimde idi. Sag bobrek 5.5x5x2 cm sol

Resim 1

Resim 2

bobrek 3x2.5x1.5 cm bdyutlarmda olup alt kisimla-

rinda ATNALI seklinde biitiinlesmekteydi (Resim
- 2). Her iki bébregin kesitlerinde belirgin hidronefroz

bulgular goriildii.

TARTISMA

~Trisomi genellikle ovumun meiozis ile boliinmesi si-

rasinda meydana gelen nondisjunctiona baglidir.
Down Sendromu’nda goriilen bu degisiklik sporadik
bir mutasyon olup heredite ile ilgilidir. Down Send-
romu dogurganlik ¢aginda ortalama 1/600-1/800 ora-
minda goriilmiis olup anne yagimin ilerlemesi ile sik-
lig1 artar, Ozellikle de 40 yagin tizerindeki annelerin
bebeklerinde sikligi belirgin derecede artis olarak go-
riilmektedir (2).

Down Sendromu gosteren ¢ocuklarin anne ve baba-.
lan genetik olarak incelenmeli, bunlardan birinde
dengeli translokasyon varsa ileride dogacak olan ¢o-
cuklarda 1/3 oraninda Down Sendromu beklenmeli-
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dir. Normal ¢ocuk ve normal goriinisglii tagiyict ¢o-
cuk dogurma olasiligi da ayni oranda olur,

Down Sendromu ile beraber pekgok organ anomalisi
bulunmalktadir. Fakat bébregin gelisimsel bozukluk-
lart yaygin degildir. Kissane ve Benda tarafindan re-
nal displazi ve nodiiler renal blastemalar tanimlanmig
olup Benda’nin aragtirmasinda bisbreklerin kiigtik ol-
masinin ve glomerulun kapsiile yakinhginmn fetal ve
erken perinatal yagamin karakteristigi oldugu bildi-
rilmigtir (3, 4). Bébregin hemanjiyomlan gesitli va-
kalarda rapor edilmis olup korteksin nefrojenik bél-
gelerinin geri kalmasi ve kalier fetal lobulasyon
Down Sendromu’nun hepsinde gériilen bulguydu,

Ariel ve arkadaglant Down Sendromlu 124 otopsi va-
kasini diriner sistem anomalisi agisindan 3 grupta in-
celemislerdir (5). L grup 18 vaka; 16-22 gebelik haf-
tasindaki fetus I1. grup 9 vaka; 6lii dogan veya yaga-
minin ilk giinlerinde 6len bebekler. 11 grup 97 vaka;
I giin ile 25 yayma kadar yasayan vakalar. Tm bu
vakalarda bébregin agirligi beklenen bisbrek agirhig
ile kargilagunildifinda %14.4 oranminda azaldigint
gormiiglerdir. Azalmig bibrek aZirhigi bulunan 18
vakanin 2/3’ye yakininda renal hipoplazi gzlenmis-
tir. Glomertiler mikrokistler 111, gruptaki 97 vakanin
23’linde bildirilmigtir. Bu 18 vakanmn 10°unda tubu-
luslarin fokal dilatasyonu, 7’sinde basit kist, 1’inde
derin renal korteksin immuatiir glomeriiliing bulmug-
lardr. Obstruktif tiropati sikligma L. grupta %11.1, 11
grupta %22.2, 111. grupta %4.1 oraninda rastlamiglar-
dir. Fakat atnali bobrek anomalisine hi¢ rastlamamus-
lardir.

Vakamizin geng yagta olmast ve Down Sendromu ile
beraber atnalt babrek anomalisi bulunmast; anomali-
nin Down Sendromu ile beraber yayinlarda rastlan-
mamast vakayr dikkate deger kilmugtir,
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