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Olgu 

• ϭϱ güŶlük kız ďeďek 

 

• Göz çevresinde ödem 



Olgu 

• GϱPϰYϯDϬKϭ Ϯϳ ǇaşıŶdaki sol nefrektomili anneden 
35+5 GH’da NSVY ile doğaŶ kız ďeďek 15 günlükken 
ödeŵ ŶedeŶiǇle ďaşka ďir sağlık ŵerkeziŶdeŶ çocuk 
nefroloji polikliŶiğiŶe ǇöŶleŶdirilŵiş. 

• AileŶiŶ Ϯ. çoĐuğuŶda ϭ aǇlıkkeŶ ďeŶzer şikaǇetler 
gelişŵiş, ďaşka ďir ŵerkezdeŶ izleŶŵiş. Altı Ǉıl öŶĐe 
ϭϱ aǇlıkkeŶ ex olŵuş. 

 



Özgeçŵiş 

• Doğuŵ öŶĐesi öyküde, fetal USG’siŶde 
polihidramnios olduğu söǇleŶŵiş. 

• ErkeŶ doğuŵ eǇleŵi soŶrası ϯϱ+ϱ GH’da NSVY 
ile doğŵuş. Küvöz ďakıŵı alŵaŵış. 

• Aşıları taŵ. 
• İşitŵe testi Ŷorŵal. 
 



SoǇgeçŵiş 

• AŶŶe Ϯϳ ǇaşıŶda, ev haŶıŵı, sağ/sağlıklı 
• Baďa ϯϯ ǇaşıŶda, elektrikçi, sağ/sağlıklı 
• ϭ. çoĐuk ϴ ǇaşıŶda, erkek, sağ/sağlıklı 
• Ϯ. çoĐuk Ϯϲ güŶlükteŶ itiďareŶ ďeŶzer şikaǇetleri 

ŶedeŶi ile izleŶŵiş, ϭϱ aǇlıkkeŶ ex olŵuş 
• ϯ. çoĐuk Ϯ ǇaşıŶda, erkek, sağ/sağlıklı 
• ϰ. çoĐuk hastaŵız 
• Anne ve baba kuzenler 

• Ailede ďeŶzer şikaǇeti olaŶ Ǉok 



Fizik Bakı 
• Baş çevresi: ϯϮ Đŵ ;ϱϬ-90p) 
• Boy: 47 cm (50-90) 
• Doğuŵ ağırlığı: ϮϭϵϬ gr ;ϭϬ-50p) 
• Şiŵdiki ağırlığı: ϮϮϱϬ gr ;ϯ-10p) 

 

• SoluŶuŵ saǇısı: ϱϲ/dk 

• Kalp tepe atıŵı: ϭϱϰ/dk 

• VüĐut ısısı: ϯϲ,ϮoC 

• KaŶ ďasıŶĐı: Sağ kol: ϴϰ/ϲϬ ;ϲϴͿ               Sağ ďaĐak: ϴϯ/ϱϯ ;ϲϯͿ 
                           Sol kol: 94/54 (67)                Sol bacak:86/56 (66) 
   (95p: 90/60 (70)) 

 



Fizik Bakı 
• Genel durumu orta-iyi 

• Turgor tonusu doğal, göz çevresinde ödem mevcut, her iki yanakta milia+ 

• Ön fontanel 4x5 cm, bombe, arka fontanel 4x4 cm, bombe 

• Kranial sütürler palpe ediliǇor, açıklığı artŵış 
• Konjunktiva/skleralar doğal, IR +/+ 

• Kulak anomalisi yok, orofarinks doğal 
• Kalp sesleri doğal, Sϭ/SϮ doğal, üfürüŵ Ǉok 

• SoluŶuŵ sesleri doğal, HİHTSEK, ral,  ronküs, ekspiryum uzaŵası Ǉok,  retraksiyon 

yok 

• BatıŶ hafif distandü, palpasyonla rahat, ďarsak sesleri doğal. HSM Ǉok. 
• HariĐeŶ kız, kuşkulu genitalya yok 

• Meningeal irritasyon bulgusu yok. YeŶidoğaŶ refleksleri ĐaŶlı. 
 



Laboratuar 
• AKŞ: ϭϬϱ ŵg/dl 

• BUN: 3 mg/dl 

• Kreatinin: 0,12 mg/dl 

• AST: 45,8 U/l 

• ALT: 6,2 U/l 

• ALP: 200 U/l 

• LDH: 628 U/l 

• Na: 136,2 mEq/l 

• Albumin: 0,86 g/dl 

• K: 4,41 mEq/l 

• Cl: 107,6 mEq/l 

• Ca: 8,2 mg/dl 

• P: 6,05 mg/dl 

• Mg: 1,8 mg/dl 

• TSH: 10,23 uIU/ml 

• sT4: 1,0 ng/dl 

• sT3: 2,63 pg/ml 

 

• WBC: 13700 

• NEU: 6500 

• LYM: 5200 

• RBC: 5,53 

• HGB: 19,1 

• MCV: 101,3 

• PLT: 322000 

 

• Trigliserid: 366 mg/dl 

• Total kolesterol: 304 mg/dl 

• HDL: 50 mg/dl 

• LDL: 181 mg/dl 

• VLDL: 73 mg/dl 

• CRP: 1,35 

 



Laboratuar 
• Spot idrarda: 

• Protein: 149,88 mg/dl 

• Kreatinin: 3,9 mg/dl 

• Protein/Kreatinin oraŶı: ϯϴ,ϰ 

 

• Tam idrar incelemesi 

• pH: 6,0 

• Dansite: 1002 

• Lökosit: - 

• Protein: + 

• Kan: +++ 

• Glukoz: - 

• Keton: - 

• Bilirubin: - 

• Ürobilinojen: Normal 

 

• Sedimentte her alanda 1 lökosit, 2 eritrosit görüldü 

 

 



Pozitif bulgular 

• Göz çevresiŶde ödeŵ, foŶtaŶel ďoŵďeliği, 
ďatıŶ distaŶsiǇoŶu 

• Prematürite 

• BeŶzer şikaǇetler ile eǆ kardeş öǇküsü 

• Hipoalbuminemi, hiperlipidemi 

• İdrarda proteiŶüri 



ÖŶ taŶı? 



Olgu 

• Hastada konjenital nefrotik sendrom 
düşüŶüldü. ÇoĐuk Ŷefrolojisi tarafıŶdaŶ güŶlük 
alďuŵiŶ Ϭ,ϱ gr/kg verilŵesi, aldığı çıkardığı 
takibi, vital bulgu takibi önerildi. Hasta 
YDYBÜ’Ŷe Ǉatırıldı. 



Olgu 

• 2. çoĐuğuŶ ϲ Ǉıl öŶĐe Ϯϲ güŶlükkeŶ hastaŶıŶ kilo 
alıŵı fazlaǇŵış, ďaĐaklarıŶda periferik ödem 
ŵevĐutŵuş, dış ŵerkezde konjenital nefrotik 
sendrom taŶısı ile hastaŶede Ǉatarak izleŶdiği 
öğreŶildi. HastaŶıŶ albumin düzeǇleri ağır 
dereĐede düşük seǇretŵesi ŶedeŶiǇle sıkça 
albumin verilŵiş. 

 

• ϭϱ aǇlıkkeŶ aŶŶesiŶdeŶ ďöďrek Ŷakli Ǉapılŵış. 
Nakil soŶrası ϰ. güŶde ex olŵuş. 



Olgu 

• 2. çocuk genetik test sonucu: 

– NPHS1 homozigot mutasyon 

– ĐϭϮϮϯG>A geŶ değişikliği 
– pRϰϬϴQ proteiŶ değişikliği 
– Ebeveynlerin her ikisi de heterozigot mutasyon 

 

• Fin tipi nefrotik sendrom 



Olgu 

• HastaŶıŶ takiďiŶde albumin değerleri sırasıǇla 

• 1,26 mg/dl 

• 1,08 mg/dl 

    şekliŶde seǇretŵesi üzeriŶe albumin günlük 1 gr/kg verilmesi önerildi.  

 

• İdrar çıkışı güŶde ϯ cc/kg/sa şekliŶde izlendi 
 

• Akut faz reaktaŶları pozitif geleŶ hastaŶıŶ koŶtrol idrar 
incelemesinde lökosit: +++ kan: +++ protein: ++ ve idrar 
sedimentinde lökosit kümesi görülmesi üzerine idrar yolu 
eŶfeksiǇoŶu taŶısı ile sefotaksim ďaşlaŶdı. 

 

• TakiďiŶiŶ devaŵıŶda takipne ve retraksiyonu gelişeŶ hasta 
NCPAP ile izleŶdi, ertesi güŶ oda havasıŶa alıŶaŶ hastaŶıŶ 
şikaǇeti tekrar etŵedi. 

 



Olgu 

• Ϯϰ saatlik idrar soŶuçları 
– Protein: 2034,46 mg/gün 

– Kreatinin: 30,9 mg/gün 

– Proteinüri: 498,6 mg/m2/sa 



Konjenital Nefrotik Sendrom 

(KNS) 



 Nefrotik sendrom, glomerüler  filtrasyon bariyerinin 
permeabilitesini arttıraŶ ďöďrek hastalıklarıŶdaŶ 
kaǇŶaklaŶır. 

 Temelde dört klinik bulgu ile karakterizedir: 
 Nefrotik düzeyde proteinüri: 50 mg/kg/gün, 40 mg/m2/sa 

 Hipoalbuminemi: Serum albumin < 3 g/dl 

 Ödem: Genellikle periorbital ödem ilk görülür, yerçekimi etkisi ile alt 
ekstremite, skrotum, labia ve sakrumda daha sonra gözlenir. Anasarka 
şekliŶde ödeŵ görüleďilir. 

 Hiperlipidemi  

 TaŶı ilk ikisiŶiŶ varlığı ile koŶur. 



• Konjenital nefrotik sendrom 
;KNSͿ, doğuŵda veǇa 
haǇatıŶ ilk ϯ aǇıŶda var olaŶ 
hastalığı taŶıŵlar. 

• ϯ aǇ ila ϭ Ǉıl arasıŶda gelişeŶ 
hastalık iŶfaŶtil Ŷefrotik 
sendrom olarak 
isimlendirilir. 



Etyoloji 

• KoŶjeŶital Ŷefrotik seŶdroŵ hastalarıŶıŶ 
%ϴϬ’iŶdeŶ daha fazlasıŶda ϱ farklı geŶiŶ 
ŵutasǇoŶuŶuŶ soruŵlu olduğu gösterilŵiştir: 
– NPHS1: Nephrin proteinini kodlar, bu protein podosit 

Ǉarık ŵeŵďraŶı ǇapısıŶda öŶeŵli Ǉer sahiďidir. 
MutasǇoŶu FiŶ tipi KNS gelişiŵiŶdeŶ soruŵludur. 

– NPHSϮ: PodoĐiŶ proteiŶiŶi kodlar, ďu proteiŶ Ǉarık 
ŵeŵďraŶda ŶephriŶ ile ilişkilidir. MutasǇoŶu ailesel 
fokal segŵeŶtal gloŵeruloskleroz ;FSGSͿ gelişiŵiŶdeŶ 
sorumludur. 



Etyoloji 

– NPHS3 (PLCE1): Fosfolipaz C epsilonu kodlar, G 
proteiŶ siŶǇal ŵekaŶizŵasıŶda görevlidir. 
MutasǇoŶu erkeŶ ďaşlaŶgıçlı Ŷefrotik seŶdroŵ 
;diffüz ŵezeŶgial sklerozͿ ile ilişkilidir. 

– WT1: Tümör süpresör gendir, mutasyonu Denys-
Drash sendromu ve beraberinde diffüz mezengial 
skleroz ile ilişkilidir. 

– LAMBϮ: LaŵiŶiŶ ďeta Ϯ’Ǉi kodlar, gloŵerül ďazal 
ŵeŵďraŶı ǇapısıŶa katılır. MutasǇoŶu PiersoŶ 
sendromu ve beraberinde diffüz mezengial skleroz 
ile ilişkilidir. ;ŵikrokori, NSͿ 

 



Etyoloji 

• OlgularıŶ Ǉaklaşık %ϵϱ’iŶde olŵak üzere 
NPHSϭ ve NPHSϮ ŵutasǇoŶları eŶ sık görüleŶ 
nedendir. 

• Genetik konjenital nefrotik sendrom nedenleri 
kortikosteroid veya immünsüpresif tedaviye 
ǇaŶıtsızdır. 

• GeŶetik olŵaǇaŶ ŶedeŶler arasıŶda idiopatik 
NS, sifiliz ve toksoplazmozis, civa zehirlenmesi 
Ǉer alır.  



Sekonder konjenital nefrotik sendrom  

   -Sifiliz 

   -Toksoplazma 

   -Malarya 

   -CMV 

   -Rubella 

   -Hepatit B 

   -HIV 

   -Maternal SLE 

   -Maternal steroid-klorfeniramin kullaŶıŵı 
 



Fin Tipi KNS 

 

• Fin tipi konjenital nefrotik sendrom iŶsidaŶsı 
Ϭ,ϵ/ϭϬϬϬϬ ĐaŶlı doğuŵ olŵak üzere eŶ sık 
FiŶlaŶdiǇa’da görülŵektedir. 

• Otozomal resesif geçişlidir. Heterozigot 
ďireǇlerde hastalık ortaǇa çıkŵaŵaktadır. 

• NPHSϭ geŶ ŵutasǇoŶu hastalık gelişiŵiŶdeŶ 
sorumludur. Gen 19. kromozomun uzun 
kolunda yer alır (19q13.1). 



Fin Tipi KNS 

• Renal biyopsi örneklerinde hafif 
mezengial hipersellülerite, 
ŵezeŶgial ŵatrikste artış ve 
ilerleyici glomeruloskleroz 
patolojik özellik olarak Ǉer alır. 
İŵŵüŶ ďirikiŵ görülŵez. 

• NPHS1 gen mutasyonu nephrin 
transkripsiyonunu etkiler. 
Nephrin bir transmembran 
proteindir, hücre adhezyon 
moleküllerinden 
immünglobulinler ailesi üyesidir. 
Gloŵerüler podositleriŶ Ǉarık 
ŵeŵďraŶıŶda Ǉer alŵaktadır. 

• MutaŶt ŶephriŶ varlığıŶda ďu 
Ǉarık ŵeŵďraŶlar ve aǇaksı 
çıkıŶtılar oluşŵaz. 





Fin tipi KNS - Klinik 

• Fin tipi KNS’li çoğu ďeďek ϯϱ 
ila ϯϴ haftalık, düşük doğuŵ 
ağırlığı ile doğar. PlaseŶta 
geŶiştir, doğuŵ ağırlığıŶıŶ 
%Ϯϱ’iŶdeŶ fazla görüleďilir. 
Fetal distres sıktır. 

• İŶ utero ǇaǇgıŶ ödeŵ ve ŵasif 
proteinüri mevcuttur. 

• Kranial sütürler geĐikŵiş 
keŵikleşŵeǇe ďağlı  açık ve 
geŶiştir. BuruŶ geŶellikle 
küçüktür, düşük kulak görülür. 

• Kalça, diz ve dirseklerde büyük 
plaseŶtaǇa ďağlı fleksiyon 
deformiteleri görülebilir. 



Fin tipi KNS - Klinik 

• OlgularıŶ ǇarısıŶda doğuŵda veǇa 
1 hafta içinde ödem görülür. 3 ay 
içinde belirgin asit her vakada 
görülür. 

• Hematüri nadirdir.  

• Ağır proteinüri nedeniyle 
hipoalbuminemi ve 
hipogamaglobulinemi mevcuttur. 

• Büyüme-gelişŵe geri kalır, 
hastalar bakteriyel enfeksiyonlara 
duǇarlıdır ;peritoŶit, soluŶuŵ 
Ǉolu eŶfeksiǇoŶları). 

• Kreatinin ilk aylarda normal 
olabilir. 

• Mikroskopik hematüri görülebilir. 



Fin tipi KNS - Klinik 

• HastalığıŶ seǇri ilerledikçe troŵďoeŵďolik 
koŵplikasǇoŶlar ortaǇa çıkaďilir. 

• TiroksiŶ ďağlaǇıĐı proteiŶ kaǇďıŶa ďağlı 
hipotiroidi sık görülür. 

• Böďrek foŶksiǇoŶ testleri hastalığıŶ erkeŶ 
döneminde normal görülür. Son dönem 
ďöďrek Ǉetŵezliği geŶellikle ϯ-ϴ Ǉaşlarda 
izlenir. 

 



AŶteŶatal taŶı 

• Fin tipi NS, 15-16. gestasyonel haftada kendini gösterir, ilk 
bulgu fetal proteinüridir. 

• AŵŶioŶ sıvısıŶda ϭϬ kattaŶ fazla alfafetoproteiŶ ;AFPͿ 
artışı görüleďilir. 

• Maternal plazma AFP daha az önem arz etmekle birlikte 
Ǉükselŵiş görüleďilir. 

• YalaŶĐı pozitif soŶuçlar olŵakla ďirlikte Ǉüksek riskli 
ailelerde terŵiŶasǇoŶ kararı açısıŶdaŶ Ǉol göstereďilir. 

• EtkileŶŵiş aile ďireǇleriŶde ŵutasǇoŶ saptaŶŵası 
duruŵuŶda korǇoŶ villus ďiǇopsisi aŶteŶatal taŶıǇa 
olaŶak sağlar. 



TaŶı 

• USG: Böbreklerde boyut ve kortikal ekojenite artışı 
 

•   Biyopsi: Patognomonik bulgu yok. 

     ;Işık ŵikroskopͿ    - Mezangial geŶişleŵe 

                                     - Tubuler geŶişleŵe 

                                     - İŶterstisǇel fibrozis ve inflamasyon 

  

(Elektron mikroskop)     -Podosit aǇaksı çıkıŶtılarıŶda siliŶŵe 

                                           -Slit diǇafraŵıŶ filamentöz   

                                            görüntüsünün kaǇďı 
 

 



TaŶı 

• ReŶal ďiǇopsi soŶuçları özgül olŵaǇaďilir ve altta ǇataŶ 
patolojiyi belirlemeyebilir. 

• İŵŵüŶsüpresif tedavi ǇaŶıtsızlığı ŶedeŶiǇle koŶjeŶital ve 
iŶfaŶtil Ŷefrotik seŶdroŵ olgularıŶda geŶetik iŶĐeleŵe 
tedavi öŶĐesiŶde Ǉapılŵalıdır. 



Tedavi 

• HastalığıŶ iŵŵüŶ kökeŶi olŵadığıŶdaŶ 
kortikosteroid ve immünsüpresif tedaviye 
dirençlidir.  

• Standart konservatif tedavi 
 güŶlük veǇa güŶ aşırı alďuŵiŶ iŶfüzǇoŶu,  
 gaŵagloďuliŶ replasŵaŶı,  
 Ǉüksek proteiŶ ve düşük tuz içereŶ diǇet,  
 vitaŵiŶ ve tiroksiŶ desteği,  
 eŶfeksiǇoŶlarıŶ ve troŵďoeŵďoli koŵplikasǇoŶlarıŶıŶ 

önlenmesini içerir. 



Tedavi 

• Takipte koŵplikasǇoŶ gelişŵe sıklığı fazladır, 
büyüme-gelişŵe geŶellikle geri seǇreder. 

• 3 olguda nefrektomi alternatifi olarak ACE 
inhibitörü ve indometazin tedavisi ile protein 
atılıŵıŶda ďelirgiŶ azalŵa ve ďüǇüŵe-
gelişŵede aŶlaŵlı dereĐede düzelŵe izleŶŵiş. 



Tedavi 

• Böďrek Ǉetŵezliği gelişŵedeŶ 
öŶĐe ŵasif proteiŶ kaǇďıŶı 
önlemeye yönelik bilateral 
nefrektomi gereksinimi olabilir. 

• Bilateral nefrektomi Ǉapılŵası 
durumunda hastaya  8-9 kg 
ağırlığıŶa geliŶĐeǇe kadar diǇaliz 
uǇgulaŶır. 

• SoŶrasıŶda ise ďöďrek Ŷakli 
planlanabilir. 




