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GEET

Eanjenital Nefrotik Sendrom (KNSH havaten 6 g
avinda nediv gariften, diger dinemierde rastlanan
refrotih sendromia nazaren ervopatogenes, kinik,
patelafi ve proguoz agisindan faskle bir seyir
gasteren Kimik olgudur. Bébrek bivopsisi Diffiiz
Mezengial Skleroz (DM rems alan ik aylik
konfenital  nefrofik sendrondn olpn, radic
ghvitlmesi, klinik ve laboratwvar dzelliflerinin
felivtilmesi ve literatiir bifgilerinin  gézden
gegirilmesi acndan sumilmugtir,

Amnahtar sdiedkler: Konjential néfrotl serdrom

SUMMARY

The neplicotic syndrome appearing in the first year
af life which is @ rather wncommon condition
presenty ceptadin elinical and  morphological
differences from those seen dn later childhood.
Therefore it is classified as a separale group wnder
the tile of “congenital nephrotic syndrome” and
Surther divided tnto primary and secondary typey.

A case of congenital mepliretic syndrome In o
Zemonth boy was  presented with  ofinical,
laboratory and pathological cligractertstics and Hhe
Hterature under discussion was Feviewed.

Key wordss Congendial neghrgnic svadrante

KNS, havaun 1lk Gg avinda gorilen, patolaji ve
prognoe acisindan dider nefrolik sendromlardan
farkh olan nadir bir hastahikie(i-4). KNS, primer
netrotik sendromlar grubundadir, Histopatolojik
ofarak ik ayre tpl taomlanmiste (5-9):

a) Fin fipn KNS

Iy DME ile karakterli KNS

i) Fin tipi KNS, ilk kez Finliler'de gozlenmistir;
ancak Wkemizde ve birgok wkta da bulunduitu
sissteriimigtie. Otozomal resesif gecis gdsteren

B tablonun  etvopatogenezi hengs
admlattlamamgtr, Bobrefin stk mikroskopik

meeenmesinde matlic ve immatiir glomeriller
vardie. Matiir glomerillerde hiperselliilerite
izlenir. Tubulus dedigiklikleri ise preksimal
tubulusiz 1 kistik dilatasyono geklindedir.
Elektron mi'roskopik incelemelerde ayaks:
grhmtdarta silinmeler gosterilmistir,

Bu hastalarda Klinik clarak gelisme geriligi, kann
sighifi ve hermi gelisimine egilim saptanir.
Klinik bulgular ilk ¢ ayda ortava cikar,
Laboratavar belgutar ise stirekli proteinir ve
mikroskopik hematiridie, Genellikle BUN
normaldic ve nadiren anin gelisic, Strekli

prodeingri o ve yaaul almamamasing ragmen



Doz Evlitl Univessatest Tip Faklllses Deegisi
Yl 1882 Cihieh Baye 2

uvenlanan mmndinsapresil tedavi, enfeksivonlara
yatkinli@e arttirir ve bu nedenle hastalar 1-2 il
iginde enfeksiyvondan kaybedilin(3-9).

b) DMS gosteren KNS, ilk defa 1973te
tmimlanmus, olozomal resesil gegis edsieren
nadir bir tablodur. Bugiine kadar literatiirde 40
olgu lammlanmegtic] ), Bobregin 15k
mikroskopisiyle inceler mesinde glomeriillerde
diffiiz mczcnéial skleroz yamsa tohiiliislerde
dilatasyon, atrofi, interstisyumda hicre
infiltrasyonu we [Dbrosis saptamre(10-14),
Elekiron mikroskopik veriler immiln depozitleri
Elcktron mikroskopik
incelemelerin sl oldufu DMS vakalarinda
veriler oldukea heterojendir. Bunlar mezengial
bidlgedeki baa bulzular yaminda bax olgularda
giizlenen bazal membrana ait degisikliklerdir, Bir
kisim gragtirmace ise, hu elekiron mikroskopik
bulgulanna davanarak bazal membrandaki
boxuklugun esas hastahiga yol agugim

aisiermemigtin.

ditsinmektedir. Imminflorasan ve elektron
mikroskopik bulgulann deiisken olmasi.
hastalifim  patogenczinin aydinlahiimasina
simdilik bir katk: saglamamisor 107

DME olgular, klinik ve laboratuvar olarak tipik
™S bulgulanma ek olarak erken donemde bobrek
fonksivon bozukluklan ghsterler. Bir iki yilda
son dinem vetmezlifine giren hastalar gofu ke
dgiincy yastan once kaybediticler. Dolayvisiyla
bishrek yetmezliZinin bu hastalarda Klinik tabloya
hakim olmas:, NS'un erken infantl doncmde
belirdifi vakalarda Finli tipi konjenitul NS'dan
avirmaya  yarayabilie{6-10}.  Olgular,
imminosupresiflers cevap vermez. Tedavi bibrek
vetmezlifine yoneliktir ve semptomalikiirler,
Literatiorde  transplantasyon yamlan oleuva
rastlanmamigtu{ 1.6.8.11,12),

Bu vazimzda bivopsi ile diffiz mezengial skleros
tanest koydufumue bir konjenital nefrotik
sendrom  olzusunu  literatiic bilgilerivie
karstlastirarak sunmaya calishik.

OLGU

E.K. iki avhk erkek hasta, kulak akintise,
gielerinde sislik wve ishal sikayetlerivle
hastanemize milracaat etti. Sikayetlerinin
dofumdan beri var oldufin Ofrenildi. Dosik
dofum afrhikh olmas: disinda prenatal ve natal
highir sorun olmadif 6Frenildi. Ol doZan veya
diisiik kardes oykiisi yoktu, Anne ve baba ikinci
dereceden akrmabaydi.

Fizik muayenede: afwhk: 3200z, boy: 48cm, bas
gevresi: 35cm, gidis gevresi: 34cm bulundu ve
bu degerlerin 3 persantilin alunda oldu@u
belirlendi, Kan basingcy 120/%0mmHa, nabz
140/4dk 1hi. Goelerde bililsste taranda Sdem.,
akcitter seslerinde kabalasma, kalple tim
odaklarda 1/6%den fonksivonel dfirim, umblikal
herni ve hipospadias saptandr. Difer sistem
bakilan olagands,

Laboratuvar ietkiklerinde sedimantasvon
120emn/saat, Hb 8.5e/d], hematokrit %27, beyaz
kire 8200/mm3'ti, Formiilde sola kayma
siritldit. Eritrositler normokrom, normositer
alup trombasitler yeterll idi. Idrar goriiniimii
bulamk, dansite 1025, pH 5.6, protein (++4++)
olup mikroskopisinde bol eritrosit, 8-10 Idkosit,
aranille ve hivalen silendirler gorildi. Kanda
BUN 23mg/dl, kreatinin 1.2mg/dl bulundu.
Kreatinin klirensi 40m1/dk/1.73m2 ve 24 saatlik
idrarda Gg protein saptandi. Kan ivon, drik asit,
trigliserid, kompleman C3 dizeylen normal
bulundu. Hemoglobin ve lipid clekiroloresd,
hemorajik diatez testlerinde patolojik bir bulzu
yokiu: Kan demiri ve demir bafflama kapasites
normal olmasma karsin, Ty 1.76 nmol/L, Ty 53
nmdlL, TSH 1L32amol/L olarak saptandi.
Serbest T3 Spmal/L., serbest Ty 100nmol/Lik

normal deferlerde  saptandi. TORCHES
enteksivonlan agisidan yamlan gahsmalar ve

PPD ile grup aglitinasyon testlert negatif

olarak suptandl. Bogae, idrar ve kan kiiltiirierinde
patojen bakterl dretilememesine karsin, kulak
akintsindan alman kiltirde koazola: poatif
stafilokakiis aureus tretildi
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Intravendz pyelografide sizmede gecikme ve
ullrasonografide her iki bitbrekte ikinci devreye
ayan bibrek parankimas: degigiklikleri saptands,
Klinik izlemde inatgl hipertansiyon, hematiiri,
hipoalbiiminemi ve masif proteiniinl olmas:
nedenivie agik bobrek bivopsisine karar verildi.
Biyopsi materyalindeki 50 kadar glomerilin
yaklagik vansinda degisik derecclerde skleroz,
kresent olusumu, periglomeriler fibrozis,
ineerstisyumda bad dokusu artims, tubuler atrofi

ve mongniklecr  hidcre arhme  vards.

Immimfloresan gabigmada immin depolanmaya
rastlanmadt. Bu bulgular baglangig halinde diffis
mezengial skleroz gosteren nefrotik sendrom ile
uvum ghstermektevdi{ Jekil 1-3),

Sekil L. Liffiie Mezengial Skleroz ile karakterh
komjenital nefrouk sendromlu olgunun
bivopsisinin histepatalopk gériintisi,
Hematoksilen-Eozm, 10k,

Sekil 2. Diffiiz Mezengial Sklecoz ile karakterly
konjenital nelrouk sendromiv elgunun »
piyvopsisinin histopatalojik gorintisi.
Hemutoksilen-Eczin, 40x,

sekil 3. Diffuz Mezengial Skleroz e karakterli
kenjenital nefrotik sendromiu olgunun
biyopsisinin histopatolojik pérdntisg,
Hematoksilen-Eozin, 40x

Hastaya Img/kg/G propranoclol, Img/kg/G
furosemid antihipertansif olarak baglandi, Kulak
enfeksivony igin Sefazolin sodyum 75muokg/G
ve amikasin silfar 15mefke/G verldi. Bivopsi
tamst belirlendikien sonra 2meke/G prednizolon
oral olarak bagland:, Kolak enfeksivonu kontrol
altmg almdi, Ancak antihipertansif tedaviye
rafmen, kan basinct 110/90mmHg'nin altina
dibgiriilemedi. Prednizolona ragmen proteiniiride
azalma olmadidr igin ikingi haflanin sonunda
prednizolon uygulamast sonlandinldi. Hasta
antihipertansifler ile talwreu edildi. Bir ay sonra
kontrole gelen hastada kan basingt 120/95mmHg
bulundu. ldrar mikroskobisinde bol eritrosit,
hyalen ve graniite silendirler eorildi. 7e/./G
duzeyinde proteiniiri devam edivordu. BUN
Semg/dl, kreatinin 1.8/mg/dl dizeylerine
yilkselmigti. Duha sonraki kontrollerinde vogun
hematiirt ve hematilicinin devam  ¢nigi ve
kreatinin klirensinin Smi/dk/1.73m2 oldugu
saptands, Bu holgular ile hastanin veniden
vitmasi istendi, ancak aile yaust kabol ctimedi.
Hasta ilk vaogindan beg ay sonra yitksek ates,
solunum  sikinbist ve  yaygin pelesiyal
diskiintitlerle hastanemize tekrar miracaat ettl,
Sepsis ve pnémoni dn tambaryla yaunlan hasta
ampisilin ve gentamisin ile tedaviye alinds,
Ancak vatisindan bir giin sonra eksitus oldu.
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KNS, cocukluk ¢afi hastahklun arasinda ender
rastlanan bir gropiur. Etyvopatogenezi, klimidt ve
prognozu agisindan difer yag gruplannda gidilen
NS'den farkl bir antitedic(d), Gebeligin seyri
genellikle normal olmasina rafmen, KNS'lu
bebeklerin gofunlufu prematiire veya digik
dofum a@irhkh bebeklerdin(®). Prezantasyon
anomalisi ve fetal asfiksi sikor, Kranial sotirler
dotumda eenis ve agikur. Burun kigik, gozler
hirbirinden aynk, kulaklar digik yerlegimlidic,
Clgularin %50%den fazlasinda yagamin i1k
giinlerinde ddem vardir, Umblikal herni ve
abdominal distansivon siktrt®), Fetal asfiksi
disinda, tiim bu &zellikler bizim olgumuzla
uyumludur.

KNS'lu olgularda pilor stenozu, gastrobzofagal
refli insidansinin sik oldugu bildirilmekiedin(13).
Olgumuzda bu patolojiler gdsterilememiglir,
Ciddi enfeksivonlar sik olop Szellikle Fin tipi
KNS'da %83 oranmda goriiliie. DMS tanih
olpumorda da kronik otitis media meveutiu.
Eksitug oncesinde  de afir bir bronkopadmoni
gizlendi. Benzer enfeksivon tablolan DMS Tu
olgolarda da tanf edilmistin8),

KNSy olgularda anemi, hematiiri, lokositin ve
sleronde cevap vermeyen anormal proteiniri
vardir. Qlgumuzds  da bu bulgulann  timi
saptanmigtir. Hipoproteinemist de bulunan
olgumuzds albiimin globillin oranshin 1 olmas:

1. Kaplan BS. Drummond KN, The nephrolic
syndronie in nfancy. [n; Hamburger 1, Crosnier
5, Grinfeld IP Eds Nephrology, Newyork:
Jahns Wiley 1979 98591,
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KAYNAKLAR=

nedeniyle belirgin ddem gelismedidi diastindlda,
Albiimin globitlin oram izlemde de | civarmda
sevretti. Bu oran bir kag kez enfeksiyonlanin
belirgin  oldufu donemlerde  bozuldu,
Hipoproteinemiye baflt olarak  spesifik
proteinlerin digiik olmasy sonucu T3, Tg, demir,
demir baglama kapasitesi digik saptanabilir.
Olgumuzda, seram demirt ve demir baglama
kapasitesinin normal olmasinm yamsira, T3 ve
T4'L"|n disgiik degerlerde oldufu saptandi. Ancak
serbest T3 ve T4'in normal degierlerde bulunmas:
olguda hipotiroidi bulunmayip. hastalifin
deelligi olarak nitelendinldi

Proteintic kalict olup immiinosupresif edavive
cevap vermed: (15-17), Olgumuzda  da
prednizolon tedavis baganh olmamestir,

Hastamiza klinik olarak konjenital nefrotik
sendrom tamsi konulduktan sonra, primer ve
sekonder ayinmina gidildi. Enfeksivie ve toksik
nedemder ile difer KNS nedenleri saf dis
edildiklen sonra primer nedenlerden hangisi
olduiuog belirlemek amaciyla yapdan bobrek
hivopsisinde hig kistik dilitasyonun ve immatiie
glomeriiliin olmayigt ile Fin tipi KNS ckarie
edildi. Tipik biyopst bulgulanite hasi.DMS ile
karskierh KNS nlarak tanmilands.

Hastalizin son derece nadir olmasi. vasarken
tamimin konulmas) ve elgunun g aydan kiiglk
olmasi nedeniyle sunvlmas oy gon bulunmugtor,
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[enjures of the congenital nephrotic syndrame.
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