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Giris: Nefronofitizis, ¢ocuklarda son doénem bdobrek yetmezliginin sik bir sebebi olup,
otozomal resesif kalitilan renal Kkistlerin goriildigi tiibiilointerstisyel bir hastaliktir.
Nefronofitizis, genellikle merkezi sinir sistemi, kondrodisplazi, karaciger hastaliklar1 ve goz
bulgulariyla giden bir ¢ok sendromun pargasi olarak gorllebilmektedir. Ancak literatiirde
nefronofitizisle cilt bulgularinin birlikte oldugu bir vaka bulunmamaktadir. Burada, bilateral
renal kistleri ve papulovezikiler dokuntileri olan, nefronofitizis ve inkontinensiya pigmenti

tanist konulan 12 giinliik kiz hasta ve 11 aylik klinik izlemi sunulmustur.

Olgu: 12 giinliikk kiz hasta, solunum sikintisi, kreatinin yiiksekliginin saptanmasi sebebiyle
Yenidogan Yogun Bakim Unitesi’ne kabul edildi. 20 yasindaki annenin 7. gebeliginden 1.
yasayan olarak 32 gebelik haftasinda 1600 gr olarak anhidroamniyos nedeniyle C/S ile dogan
bebegin fizik muayenesinde viicutta yaygin eritemli zemin {izerinde papiilovezikiiler
lezyonlart mevcuttu. Anne baba akrabaligi ve ailede bobrek hastaligi Gykiisii yoktu.
Abdominopelvik USG’de bilateral ¢ok sayida kistler, bilateral pelvikaliektazi ve treter
distalinde dilatasyon saptandi. VVoiding sistouretrografisi normaldi. MAG3 sintigrafide sol st
yarida obstriiksiyon siiphesi bulunan ¢ift toplayici sistem goriiniimiinde hidronefrotik sol
bébrek, sag multikistik displastik bobrek saptandi. Mevcut bulgularla hastada sol UV darlik
oldugu diisiiniildii. Izleminde bobrek fonksiyon testleri diizeldi. Kistik bobrek hastaligina
yonelik gonderilen genetik analiz sonucunda NPHP 1 geninde heterozigot mutasyon
saptanmasi tizerine nefronofitizis tanis1 konuldu. LoOkositozu, eozinofilisi bulunan hastaya
yapilan cilt biyopsi sonucu inkontinensiya pigmenti ile uyumluydu. Topikal ve oral steroid

tedavileri bagland1. Takiplerinde cilt lezyonlar1 geriledi.



Sonug: Kistik bobrek hastaligi saptanan olgularda ayirict taniya yonelik genetik analiz
gonderilmelidir.  Nefronofitizis, inkontinensiya pigmenti  birlikteligi daha 6nce
bildirilmemistir. Bu durum, altta yatan genetik anormallige bagli ya da rastlantisal olarak

ortaya ¢ikmis olabilir.



