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HIPEREKOJEN BAĞIRSAK İZLENEN VAKALARDA 
METABOLIK HASTALIKLARIN AYIRICI TANIDA 

ÖNEMI: SISTINÜRI OLGUSU 
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GİRİŞ 

Sistinüri, renal tübüllerden sistin ve dibazik amino asitlerin (ornitin, lizin, argi-
nin) reabsorpsiyonunda bozukluk ile karakterize, otozomal resesif geçişli nadir 
(1/7000) bir kalıtsal hastalıktır. Sistin idrardaki çözünürlüğü düşük bir amino 
asit olup, sistinüri durumunda idrarda yüksek konsantrasyonlarda birikerek ve 
sistin taşlarının oluşumuna neden olur (1). Esas olarak SLC3A1 ve SLC7A9 gen 
mutasyonları ile ilişkilendirilmiştir ve yaşamın erken dönemlerinde tekrarlayan 
sistin taşlarına (sistinürolithiazis) yol açarak önemli morbiditeye sebep olabilir. 

Fetal gelişim sırasında tübüler olgunlaşma gebeliğin 14. haftasından sonra 
başlar ve 20. haftadan sonra böbrek amniyotik sıvı hacminin %90’ından fazla-
sından sorumludur. Böbrekte sistin emilimindeki bozukluğa bağlı idrarla atılımı 
artar, sindirim bozukluğuna bağlı olarak da sindirim yoluyla emilimi azalarak 
amniyotik sıvıda sistin birikimine sebep olur. Amniyon sıvısının 12.haftada 
yutulmaya başlaması yüksek miktarlarda sistin birikimine neden olmaktadır. 
Anal sfinkter fizyolojik olarak işlevsel olmadığından 22 haftalık gebeliğe kadar 
kolonda sistin birikimi olmaz. Ancak 22. Haftada sfinkter olgunlaşmasını ta-
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hastalığın yönetimi açısından yönlendirici olabilmektedir. Bu bilgiler ışığında, 
prenatal hiperekojen bağırsak saptanan fetüslerde dikkatli anamnez alınması ve 
gerektiğinde postnatal metabolik değerlendirme yapılmasını önermekteyiz.
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