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Otozomal Dominant 
Polikistik Böbrek Hastalığı: 
Patogenez, Klinik, Yeni 
Tedavi Seçenekleri
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Polikistik böbrek hastalığı (PKBH), böbreğin tümünde, içi sıvı dolu kistlerin pa-
tolojik gelişimiyle karakterize, kalıtsal, monogenik bir böbek hastalığıdır. Bu kist-
ler zamanla böbreğin büyümesine ve sonunda renal replasman tedavisi gerektiren 
son dönem böbrek yetmezliğine neden olmaktadır. Otozomal dominant polikis-
tik böbrek hastalığı (ODPKBH) en sık görülen kalıtsal böbrek hastalığı olmanın 
yanı sıra dünyada kronik böbrek yetmezliğine neden olan hastalıklar içinde dör-
düncü sırada yer almaktadır. Otozomal resesif PKBH ise genel olarak antenatal 
veya neonatal dönemde ultrasonografi ile büyümüş ekojenik böbreklerin tespit 
edilmesiyle tanı konulan nadir bir hastalıktır.

ODPKBH bireylerin çocuklarının aynı hastalığa yakalanma olasılığı % 50’dir 
(otozomal dominant kalıtım). Aile öyküsü her zaman olmayabilir. Hastalarında % 
6-15’inde hastalık de novo mutasyon sonucu ortaya çıkmaktadır. 

ODPKBH, 16. kromozomda yer alan PKD1 veya 4. kromozom üzerindeki 
PKD2 genlerinin birinde meydana gelen heterozigot mutasyon sonucu ortaya çık-
maktadır. Mutasyona uğramış genlerin kodladığı polikistin 1 ve 2 proteinlerinin 
işlevlerinin bozulmasıyla, hücre içi sinyal yolakları anormal bir işleyişe sahip ol-
makta ve böylece hücre büyümesi düzensizleşmekte ve sıvı salınımının artmasıyla 
birlikte kist oluşumu ve içinin sıvı ile dolumu meydana gelmektedir. Hastalığın 
başlama zamanı ve şiddetini belirleyen faktörün polikistin fonksiyonunun kritik 
bir eşiğin altına düşmesi olduğu düşünülmektedir.
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