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Bölüm 4

OTOZOMAL DOMİNANT POLİKİSTİK BÖBREK 
HASTALIĞI

Elçin ERDOĞAN YÜCEL1

GIRIŞ

Otozomal dominant polikistik böbrek hastalığı (ODPBH), her 400-1000 eriş-
kinin birinde görülen en sık herediter böbrek hastalığıdır (Çakmakçı & Hatipoğlu, 
2015). Bir çok kalıtsal hastalıktan daha sık görülmektedir. Toplumda orak hücreli 
anemiden 10 kat, kistik fibrozisten 15 kat daha sık gözlenir. Son dönem böbrek 
yetmezliği olan hastaların %10-15’inde etyolojide ODPBH saptanmıştır. Kalıtım 
şekli otozomal dominant olduğu için tanıda aile öyküsünün varlığının önemli yeri 
vardır. Böbrekler dışında başka organlarda da kistlerin görülebilmesi ve değişik 
sistemlere ait patolojilerinde görülebilmesi sebebiyle sistemik bir hastalık olarak 
kabul edilmektedir. Eski tanımda erişkin tipte polikistik böbrek hastalığı olarak 
anılmasına karşın çocuk hastalarda da görülebilmesi sebebiyle günümüzde kalı-
tım şekline göre isimlendirilmektedir. Genellikle 30-50 yaşlarda başlangıç göster-
mektedir. Böbrek parankimi içinde çok sayıda kist ve boyutları artmış bir böbrek 
gözlenir. Böbrek dışında karaciğer, pankreas, akciğer, dalak, testis, vezikula semi-
nalıis kistleri, kolon divertikülleri, kardiyak patolojiler, serebellar anevrizmalar 
gözlenebilecek patolojilerdir.

EPIDEMIYOLOJI VE GENETIK

Her 400 ile 1000 canlı doğumun birinde gözlenir (Grantham, 1996). Erkek 
ve kadınlarda eşit oranda rastlanır. Anne ve babanın birinde bu hastalık varsa 
çocuklara bu hastalık bulunma olasılığı %50’dir. Genetik açıdan hastalıktan so-
rumlu olan gen mutasyonları polycystic kidney disease 1 (PDK1) ve polycystic 
kidney disease 2 (PDK2) dir. Hastaların %85’inde PDK1 mutastonu gözlenirken 
%15’inde PKD2 gen mutasyonu gözlenmektedir. PDK1 16. kromozomun kısa ko-
lunda yerleşmiştir (16p13.3), toplam 53 kilobaz içerir ve 46 eksondan oluşmuştur. 
PDK1 geni polikistin-1 proteini sentezinde görevlidir (Igarashi & Somlo, 2002). 
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alınamayan hastalarda kist aspirasyonu veya cerrahi dekortikasyon düşünülebilir 
(Özkan & Ulusoy, 2011).

ODPBH’da üriner enfeksiyon sıklığı artmıştır. Enfeksiyon tedavisinde uy-
gun antibiyoterapi veya enfekte kistin drenajı tedavide uygulanabilir. Trimetop-
rim-sulfamethoksazol, klindamisin, kloramfenikol, siprofloksazin ve eritromisin 
gibi kist içinde terapötik konsantrasyonlara ulaşabilen antibiyotikler tercih edil-
melidir (Türk Nefroloji Derneği, 2019).

Böbrek taşı olan hastalarda konservatif önlemler, taşın yeri ve boyutuna göre 
shockwavelitotripsi veya cerrahi tedavi tercih edilebilir.

Tüm hastaların intrakranial anevrizma açısından araştırılması gerekmez. Çapı 
1 cm›nin altında olan anevrizmalarda rüptür beklenmediğinden dolayı, sadece 1 
cm›den büyük olan anevrizmalara profilaktik cerrahi girişim yapılmalıdır. Cerra-
hi girişim gerekmeyen anevrizmalar, 3-5 senede bir yapılacak magnetik rezonans 
anjiyografi tetkiki ile takip edilmelidir.

ODPBH olan hastalar gebe kalabilir. Böbrek fonksiyonları açısından yakın ta-
kip gerekir. Hipertansiyona bağlı preeklampsi riski sebebiyle yakından takip edil-
melidirler. Hastalığın %50 oranında çocuklarda gelişebileceği hatırlatılmalıdır.
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