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Fetal polikistik bobrek nedir?

Polikistik bobrekler, anne karnindaki bebegi etkileyebilen nadir bir anomalidir. Fetal
bobreklerin gok buyudugu ve ¢ok sayida kiuguk sivi dolu kistin varligi nedeniyle ultrasonda
¢ok parlak gorundugu 6zel genetik bir durumdur. Bobrek fonksiyonu genellikle anormaldir ve
bdbrek fonksiyonunun bozulmasi kademeli olarak baslar. Genellikle her iki bébrek de

etkilenir, bu nedenle prognoz benzerdir.

Hastaligin farkl kalitim bigimlerine sahip iki tira vardir, dominant ve resesif tip. Hastaligin
baslangigc zamanina gore farkli formlari vardir, yani dogum oncesi, neonatal, infantil ve

juvenil form.
Polikistik bobrekler nasil olusur?

Polikistik bobregin genetik olarak baskin olan turt yaklagik 20.000 bebekte 1 gorulirken,
hastaligin cekinik turt yaklagik 1000 bebekte 1 gorulur. Genetik bir anormallikten (hatali gen)
kaynaklanir. Bu, hucrelerdeki DNA'nin mesajinda bir hata oldugu anlamina gelir. DNA'nin her
mesajina bir gen denir. Her birimiz genlerimizi ebeveynlerimizden miras aliriz. Vicudumuza
gorundsumuzu, saghgimizi ve davraniglarimizi etkileyen talimatlar verirler. Genel olarak, her

insanda her genin iki kopyasi vardir. Bir kopya anneden, digeri babadan miras alinir.

Polikistik Bobrekler, PKHD1 olarak bilinen genin bir hatasi (mutasyon olarak adlandirilir)
nedeniyle olusur. Bu gen, bobrek kanallarindaki tubuler yapilarin olusumu ve bakiminda rol
oynadigina inanilan fibrosistin veya poliduktin adi verilen bir proteinin Gretiminden
sorumludur. Dominant tipte hastaligin ortaya ¢gikmasi i¢in genin bir adet bozuk kopyasi yeterli

olurken, cekinik tipte ise her iki ebeveynin de genin bozuk kopyasini tagsimasi gerekir ve

gebelik olustugunda bebegin her iki bozuk geni de alarak hastaliga yakalanma olasiligi dortte
birdir.
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Daha fazla test yaptirmali miyim?

Polikistik Bobrekler, bebekten alinan DNA'nin test edilmesiyle dogumdan 6nce teghis
edilebilir. Bu, hamileligin 15. haftasindan sonra amniyosentez adi verilen invaziv bir
prosedurle (veya hamileligin 11. ve 14. haftalar arasinda koryonik villus érneklemesi — CVS
ile) elde edilebilir. Bu yontemleri uygulayarak bebegin etrafindaki amniyotik sividan veya
plasentadan hcreler toplanir ve iglerindeki DNA incelenir. Bu yontemler daha énce etkilenen
bebek dykusu gibi ylksek riskli gebelikler icin kullanilir. Ebeveynlerde de genetik test (kan
testi) yapiimalidir.

Gebelik sirasinda takip edilmesi gerekenler nelerdir?

Polikistik Bobrekler ayrica gebelikte ultrasonla da stphelenilebilir. Ancak, sonografik 6zellikler
her zaman net degildir, bu nedenle tani dogumdan sonra DNA incelemesi veya/veya
degerlendirmesiyle dogrulanmalidir. Bobrek fonksiyonu anormallestikge, bebegdin etrafindaki
sivi, yani fetal idrar1 temsil eden sivi giderek azalir ve fetal mesane ultrasonla gérunmez hale

gelir. Bu duruma oligohidramnioz denir ve ¢odunlukla hastaligin ¢ekinik tipinde goéraltr

Kisa donem prognoz esas olarak amniyon sivi hacmine baglidir ve siddetli oligohidramnioz
olan olgularda akcigerlerin az gelismesi ve bobrek yetmezligi nedeniyle prognoz son derece
kotudur. Normal amniyotik sivi hacmine sahip vakalar daha sonra bdbrek hastaligina,
genellikle erigkinlikten once ilerler. Bebegin rahimde ve dogumdan 6nce dlmesi de

mumkundur. Hastaligin baskin turtinde prognoz daha iyidir.
Dogduktan sonra bebegim igin ne anlama geliyor?

Kisa dénem prognoz esas olarak amniyon sivisi hacmine baglidir. Siddetli amniyon sivisi
eksikligi (oligohidramnioz) ile iliskili prenatal resesif tipten etkilenen fetusler, akcigerlerin az
gelismesi ve bobrek yetmezligi nedeniyle son derece kotu bir prognoza sahiptir. Normal

amniyotik sivi hacmine sahip vakalar daha sonra genellikle erigkinlik doneminden énce olmak

Uzere bobrek nakli gerektiren son evre bobrek hastaligina ilerleyeceklerdir. Ayrica karaciger
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fibrozuyla iligkili komplikasyonlar gosterebilirler ve kombine karaciger-bobrek nakli

gerektirebilirler.

Su anda dogum 6ncesi tedavi mevcut degildir ve gebeligin sonlandiriimasi bir segenektir.

Hastaligin baskin sekilde kalitilan tipiyle ilgili olarak prognoz daha iyidir.

Cocukluk cagindaki komplikasyonlar arasinda hipertansiyon ve idrarda protein bulunur ve
hastalar yetiskin yasamlarinin bir noktasinda diyaliz tedavisine ihtiya¢ duyabilirler. Erken tani
ve yeni tedavilerle tedavi, bobrek yetmezliginin ve hipertansiyonla iligkili komplikasyonlarin

baslangicini geciktirebilmektedir.
Tekrarlayacak mi?

Resesif tipte, altta yatan neden resesif hatali bir gen oldugundan, %25 oraninda tekrarlama
riski vardir (4 vakadan 1'i). Dominant tipte, altta yatan neden dominant hatal bir gen
oldugundan, %50 oraninda tekrarlama riski vardir (2 vakadan 1'i). Bu durum, bir sonraki

gebelikte invaziv bir prosedurle erken tespit edilebilir.

Baska hangi sorulari sormaliyim?

e Bu ciddi bir polikistik bobrek olgusu gibi mi gérunuyor?
e Etkilenmis bdbrekler disinda ek bulgu var mi?

e Tanidan emin olmanin bir yolu var mi?

e Gebelik nasil takip edilmelidir?

e Gebelik sirasinda yapilacak bir tedavi var mi?

e Dogumumu nerede ve nasil gergeklestirmeliyim?

e Bebegdim dogumdan sonra nasil bir bakim alacak?

e Genetik uzmaniyla gorusebilir miyim?

e Bobreklerle ilgilenen uzmanla gorusebilir miyim?

e Bebegimle dogum sonrasi ilgilenecek doktor ekibiyle gérusebilir miyim?
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