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PKD; renal kistler, karaciğer kistleri ve 
kafa içi anevrizma gibi bulgularla kendini 
ortaya koyan otozomal dominant bir has-

talıktır.1 Bu hastalıktaki fenotipik değişkenlikler; 
glomerüler filtrasyondaki kayıp, son dönem böbrek 
yetmezliği ve hipertansiyon oluşumu yaşı, semp-
tomatik ekstrarenal kistler ve kafa içi berry anev-
rizmasından kaynaklanan subaraknoid kanamalar-
dan oluşur.1 APKD, kronik böbrek yetmezliğinin 

yaklaşık olarak %10’dan sorumludur.2 Otozomal 
dominant polikistik böbrek hastalığı (ADPKD), 
insanlarda görülen en yaygın kalıtsal hastalıklar-
dandır. Genel popülasyonda prevalansı %0.1-0.6.3,4 
Son dönem böbrek hastalığının %5-10’undan so-
rumludur.3,5 En önemli yapısal değişiklik; her iki 
böbrekte yaygın kist oluşumlarıdır. Korteks ve 
medullada değişik çaplarda kistler dikkati çeker. 
Kistlerin intrarenal damarlara baskısı renin anjiyo-
tensin-aldosteron (RAA) sisteminin uyarılmasına 
yol açar.5 RAA sistemi esansiyel hipertansiyonlu 
hastalara kıyasla polikistik böbrek hastalıklı 
hipertansif hastalarda daha fazla uyarılmaktadır. 
Kist baskısına bağlı artmış renin salınımı polikistik 
böbrek hastalığındaki hipertansiyonun erken geli-
şimini açıklayabilir.6 
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 Özet 

Erişkin tip polikistik böbrek hastalığı (APKD); renal kistler, ka-
raciğer kistleri ve kafa içi anevrizma gibi bulgularla kendini ortaya 
koyan otozomal dominant bir hastalıktır. Bu yazının amacı; hastalığın 
kalıtım modeli hakkında soyağacı analizleriyle değerlendirme yapmak 
ve APKD’de genetik danışmanlık sürecini vurgulamaktır. Olgunun, 
klasik sitogenetik analiz sonucunda karyotipi 46,XX, t(3;5)(p26::q13), 
der(5)(pter→q13) olarak saptandı. Bildiğimiz kadarıyla APKD nede-
niyle incelenip, sitogenetik olarak t(3;5) saptanan literatürde bildiril-
miş ilk olgudur. APKD’li olguda saptamış olduğumuz karyotipin, 
hastalığın etiyopatogenezine katkıda bulunan bir faktör olabileceği 
düşünülebilir.  
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 Abstract 
Adult type polycystic renal disease (APKD) is an autosomal 

dominant disease with cardinal symptoms like renal cysts, liver cysts 
and intracranial aneurysms. The aim of this study was to do pedigree 
analysis on the inheritance model of this disease and to emphasize the 
genetic counselling process in APKD. The conventional cytogenetic 
analysis of the patient revealed a karyotype of 46,XX, t(3;5)(p26: 
:q13), der(5)(pter→q13). To our knowledge, this is the first case 
reported in the literature that was analyzed for APKD and determined 
to be t(3;5) cytogenetically. We suggest that the karyotype determined 
in the case with APKD may be a contributing factor for the ethiopa-
thogenesis of the disease. 
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Bu yazının amacı; hastalığının kalıtım modeli-
ni soyağacı analizleriyle değerlendirmek ve 
APKD’de genetik danışmanlık sürecini vurgula-
maktır. 

Olgu Sunumu 
Olgunun ilk şikayetleri; 6 yıl önce nefes darlı-

ğı, kollarında ve omuzlarında ağrı, ayaklarında 
yanma, üşüme, baş ağrısı, kalp çarpıntısı ve hiper-
tansiyon şeklinde başlamıştır. Renal kolik nedeniy-
le incelenen 30 yaşındaki olguda böbrek ultrason 
ve bilgisayarlı tomografi (BT) incelemeleri sonu-
cunda polikistik böbrek tanısı konmuştur (Şekil 1). 
Olgunun ultrason muayenesinde sağ böbrekte en 
büyüğü 62 ve 38 milimetre (mm) çaplı, sol böbrek-
te en büyüğü 83 ve 30 mm olmak üzere bilateral 
renal kistler tespit edilmiştir (Şekil 2A ve Şekil 
2B). 1.70 cm boylarında olan olgunun fizik mua-

yenesinde başka bulguya rastlanmamıştır. Poli- 
kistik böbrek etiyolojisine yönelik bir inceleme 
endikasyonu ile laboratuvarımıza yönlendirilen 
olgunun kromozom analizi sonucunda 46,XX, 
t(3;5)(p26::q13), der(5)(pter→q13) karyotipi tes-
pit edildi (Şekil 3). Çocuklarının, anne ve babası-
nın karyotipleri normal bulundu. Soyağacı analizi 
sonucunda 6 kardeşi olan olgunun 28 yaşındaki 
kız kardeşinde, babasında, amcasında ve annesi-
nin dayısında da polikistik böbrek hastalığının 
görülmesi otozomal dominant kalıtımla uyumlu-
dur (Şekil 4). Probandın 13, 11 ve 7 yaşlarında 2 
erkek ve 1 kız olmak üzere 3 sağlıklı çocuğu bu-
lunmaktadır.  

Tartı şma 
ADPKD genetik açıdan heterojenik bir hasta-

lıktır. Bu hastalıktan sorumlu 2 gen bulunmaktadır. 
Bu genlerden polikistik böbrek hastalık tip 1 gen 
(PKD1), kromozom 16p13.3’te lokalizedir. Kodla-
dığı protein polikistin-1’dir. Polikistik böbrek has-
talık tip 2 gen (PKD2), kromozom 4q13-23’te yer 
almaktadır.3 Kodladığı protein polikistin-2’dir.5,7 
ADPKD’nin ekstrarenal bulguları, kistik veya non-
kistik olabilir. Epitelyal hiperplazi kist büyümesin-
de temel olaydır.1 Epitelyal kist; karaciğer, yumur-
talık, pankreas, dalak ve merkezi sinir sisteminde 
görülebilir. Karaciğer kistleri en sık görülen 
ekstrarenal bulgudur. Yaş ilerledikçe görülme sık-
lığı artar. Kadınlarda daha sık görülür. Hastalığın 
en önemli non-kistik ekstrarenal bulgusu, 
kardiyovasküler anormalliklerdir.3-5 

 
 

 
 

Şekil 1. Olgunun BT görünümü. 

  
 

 
 

Şekil 2B. Olgunun sağ böbrek USG görünümü. 

 

 
 

 
 

Şekil 2A. Olgunun sol böbrek USG görünümü. 
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Renal kistlerin %1-5’inden azı tüm nefronlar-
dan kaynaklanır ve nefronun herhangi bir bölge-
sinden ortaya çıkabilir. Eğer ADPKD hastalarının 
tüm renal dokuları aynı germline mutasyonu 
kalıtıyorsa, neden kist oluşumu böbreğin belli bir 
bölgesinde gerçekleşmektedir, şeklinde bir soru 
akla gelebilir. Bu klinik bulgu için birkaç olasılık 
bulunmaktadır, son çalışmalar normal allelde so-
matik mutasyon oluşumunda 2 vuruş modelini 
desteklemektedir. Bu model ailesel kanser yatkın-
lık sendromlarının çoğunun patogenezinde de yer 
almaktadır. Qian ve ark. tek kistlerdeki hücrelerin 
monoklonal olduğunu göstermişlerdir. Bu çalışma-
larda, ADPKD’de kist oluşumu için en az 2 aşa-
manın gerekli olduğu öne sürülmüştür. Đlk aşama, 
kalıtılan mutasyondur, 2. aşama ise somatik bir 
mutasyonun gerçekleşmesidir. Renal tübüler 

epitelyal hücrelerdeki, PKD1 fonksiyonunun 
homozigot kaybı, doku oluşumunun bozulmasına 
yol açabilir. Bunun sonucunda hücreler kontrolsüz 
olarak çoğalır, fenotipleri değişir ve kistik yapılara 
dönüşürler. Bu da farklılaşmış matür nefron yapı-
sının onarımında PKD1’in esas olduğunu ve renal 
kist oluşumunun neden bölgesel olduğunu açıkla-
yabilir. Kist oluşumunda 2 vuruş mekanizması 
ADPKD tip 1’de ve kist oluşumunda da tanımlan-
mıştır.4,8 Polikistik hastalığının en yaygın semp-
tomlarından biri ağrıdır. Ağrı sırt veya karında 
olabilir. Renal yetmezlik bu hastalığın en ciddi 
komplikasyonudur. ADPKD’li hastaların yaklaşık 
%45’inde, 60 yaşında geç başlangıçlı renal hastalık 
gelişir. Renal yetmezlik başlangıç yaşı, 2-80 ara-
sında değişebilir. Renal yetmezliğin başlama ya-
şındaki bu değişkenlik, genetik mutasyon tipleriy-
le, hipertansiyon ve enfeksiyon varlığı gibi diğer 
faktörlerle ilgili olabilir.3 ADPKD’nin altında ya-
tan patojenik mekanizmalar henüz açıklanamamış-
tır.9 Peltola ve ark., PKD1 geninde inversiyon, 
delesyonlar, nonsense ve missense mutasyonlar 
saptamışlardır.7 APKD gösteren ailenin soyağacı 
analizi ile olgumuzun hastalığı, aile içerisindeki 
olgulardan daha erken yaşta gelişmiştir. Dimitra-
kov ve ark. ADPKD’li 11 hastanın periferik kanın-
dan yapılan sitogenetik incelemeler sonucunda 2 
hastada, 3q21 ve 6q11-22’de delesyonlar bildirmiş-
lerdir. Diğer ADPKD’li hastalarda herhangi bir 
kromozomal anormallik saptanamamıştır. Bundan 
dolayı tespit edilen kromozomal değişiklikler non-
spesifiktir ve ADPKD’nin tanısında önemi azdır.10 
Bunun aksine, daha önceki yıllarda de novo mozaik 
kromozom 5(q33-qter) parsiyel trizomili bir olguda 
APKD saptanmıştır.11 Bildiğimiz kadarıyla APKD 
nedeniyle incelenip, sitogenetik olarak t(3;5) sap-
tanan literatürde bildirilmiş ilk olgudur. Hastalığı 
neden olan 2 gen tanımlamıştır. PKD1 ve PKD2 
genleri 4 ve 16. kromozomlarda lokalizedir. Bu 
olgu sunumunda bildirilen kromozomal anomaliler 
ise 3 ve 5. kromozomlar arasındadır. Đki olguya ait 
bulgular değerlendirildiğinde, APKD’li olguda 
saptamış olduğumuz karyotipin, belki henüz tanım-
lanmamış APKD hastalığına yol açan lokalizas- 
yonda gen haritalamaya çalışan araştırıcılara yar-
dımcı olabilir. 

 

 
 

Şekil 3. G-bantlamayla t(3;5) gösteren 3 ve 5 numaralı kro-
mozomlar. 

 
 
 

 
 
Şekil 4. APKD gösteren olgunun aile soyağacı. 
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ADPKD’nin genetik danışmanlığında aile içe-
risindeki taramaların önemi belirtilmelidir. Hiper-
tansiyon bu hastalıktaki önemli bir morbidite ve 
mortalite nedenidir. Çocukların %30’unu, yetişkin-
lerin %60’ını etkilemektedir. Bu oran geç başlan-
gıçlı renal hastalarda daha yüksektir.3,5 Hipertansi-
yonun tedavi edilmesi renal yetmezliğin ilerleme-
sini yavaşlatır.3 Polikistik böbrek hastalıklı 
hipertansif hastalarda oluşan hipertansiyon, RAA 
sisteminin daha fazla uyarılmasına bağlı olarak 
gerçekleşmektedir. Bu yüzden, hipertansiyonun 
hastalık prognozundaki önemi vurgulanmalı, koru-
yucu önlemler alınmalıdır. Ayrıca kafa içi anev-
rizmalara yatkınlık acil durumlar yaratabileceğin-
den bu tip olgularda anevrizma araştırmaları ya-
pılmalı, uygun takip sürecine alınmalıdır. Olgular; 
kist varlığı, kistlerde büyüme ve sayıca artma yö-
nünden belirli aralıklarla ultrason incelemeleriyle 
takip edilmelidir. 

APKD heterogenetik özelliğe sahip bir hasta-
lık olduğundan hastalıkla birlikte görülen farklı 
genetik bulguları etiyopatogenez sürecine katkısı 
değerlendirilmelidir. Probandın aile içerisindeki 
diğer hasta bireylerden farklı olarak, daha ağır bir 
klinik tablo göstermesi ve hastalığının daha erken 
yaşta başlamasının, kendisinde saptanan t(3;5)’in 
değişken ekspressiviteden kaynaklanıp kaynak-
lanmadığını; ayrıca hastanın karyotipinin klinik 
tabloya katkısının ne derecede olduğunu açıkla-
yabilmek için daha ileri araştırmalara ihtiyaç var-
dır. 
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