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ABSTRACT
Aim: Pediatric developmental and genetic renal anomalies are a 
known cause of mortality in the perinatal/neonatal period. These 
anomalies are associated with a wide range of extrarenal con-
genital malformations that influence the outcome of patients. This 
study aims to analyze the prevalence of congenital urinary system 
anomalies, the correlation between antenatal ultrasound findings 
and postmortem autopsy findings, chromosomal test results, the 
spectrum of developmental and genetic renal lesions, and associ-
ated congenital malformations.

Material and Method: We reviewed the perinatal autopsies per-
formed at Hacettepe University Faculty of Medicine Pediatric 
Pathology Unit, from January 2000 to December 2012 retrospectively.

Results: 1412 perinatal autopsies were evaluated, and 113 cas-
es (8.0%) with urinary system anomalies were found. These 113 
cases were grouped as developmental (89 cases, 6.3%) and re-
nal genetic anomalies (24 cases, 1.7%). The age range was from 
13 weeks of gestation to 1 month of life. Renal agenesis was the 
most frequent developmental renal anomaly. Autosomal recessive 
polycystic kidney disease was the most frequent genetic lesion. 
At least one or more extrarenal anomalies were observed in cases 
with developmental and hereditary/genetic urinary malformations 
(108/113=95.5%). Malformations of the lower urinary tract and geni-
tal tract were the most common anomalies with a rate of 52.2%. 
This was followed by musculoskeletal malformations by 38.9%, re-
spiratory system malformations by 34.5%, central nervous system 
malformations by 27.6%, gastrointestinal system malformations by 
26.5%, and cardiovascular system malformations by 11.5%. We 
detected a good correlation between the antenatal ultrasound and 
autopsy results in 58 cases (51.3%). Chromosomal abnormality was 
found in 9 of the cases (8%). They were associated with renal agen-
esis, renal dysplasia, and horseshoe kidney.

Conclusion: Associated congenital malformations were seen in 
95.5% of the cases. In terminated cases, prenatally diagnosed 
as urinary system anomaly, detailed autopsy, and chromosomal 
evaluation will be useful for genetic counseling to families.
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ÖZET
Amaç: Çocuklarda gelişimsel ve genetik böbrek anomalileri pe-
rinatal/neonatal dönemdeki mortalite sebeplerinin başında gel-
mektedir. Bu anomalilere hastanın prognozunu etkileyen çok fazla 
ekstrarenal konjenital bozukluk da eşlik etmektedir. Bu çalışmanın 
amacı, perinatal dönem otopsilerinde konjenital üriner sistem mal-
formasyonlarının sıklığını, antenatal dönemdeki ultrason bulgula-
rıyla postmortem bulguların arasındaki korelasyonu, üriner sistem 
anomalisi olan olguların kromozom analiz sonuçlarını, gelişimsel ve 
genetik genitoüriner sistem patolojilerinin tipleri ve eşlik eden kon-
jenital malformasyonları değerlendirmektir.

Materyal ve Metot: Ocak 2000-Aralık 2012 tarihleri arasında 
Hacettepe Üniversitesi Tıp Fakültesi Pediatrik Patoloji Ünitesi’nde ya-
pılan postmortem inceleme verileri retrospektif olarak değerlendirildi.

Bulgular: 1412 perinatal dönem otopsisi arasından 113 (%8,0) üri-
ner sistem patolojisi olan olgu saptandı. Bunlar da gelişimsel (89 
olgu, %6,3) ve renal genetik (24 olgu, %1,7) anomaliler olarak grup-
landı. Olguların en küçüğü 13 haftalık fetus, en büyüğü ise 20 gün-
lük yenidoğan bebekti. Böbrek agenezisi en fazla bulunan gelişim-
sel renal anomaliydi. Genetik üriner sistem patolojileri grubunda en 
sık otozomal resesif polikistik böbrek hastalığı saptandı. Gelişimsel 
ve herediter/genetik böbrek anomalisi olan olguların hemen hemen 
hepsinde (108/113= %95,5) en az bir veya daha fazla böbrek dışı 
patoloji olduğu saptandı. Genitoüriner sistem anomalileri %52,2 
oranla en çok birliktelik gösteren patolojilerdi. Daha sonra %38,9 
ile kas ve iskelet sistemi anomalileri, %34,5 ile solunum sistemi 
anomalileri, %27,6 ile merkezi sinir sistemi anomalileri, %26,5 ile 
gastrointestinal sistem anomalileri ve %11,5 ile dolaşım sistemi 
anomalileri yer almaktaydı. Olguların 58’inde (%51,3) antenatal 
ultrason bulgularının otopsi bulgularıyla uyumlu olduğu görüldü. 
Kromozom anormalisi dokuz olguda (%8) saptandı. Bunlar böbrek 
agenezisi, displastik böbrek ve atnalı böbrek ile ilişkiliydi.

Sonuç: Çalışmamızda incelenen olguların %95,5’inde birliktelik 
gösteren konjenital malformasyonlar tespit edilmiştir. Prenatal dö-
nemde üriner sistem anomalisi saptanarak termine edilen vakalar-
da ayrıntılı otopsi incelemesinin ve kromozomal değerlendirmenin 
yapılması ailelere genetik danışma verilmesi için faydalı olacaktır.

Anahtar kelimeler: perinatal dönem otopsileri; üriner sistem anomalisi; 
ekstrarenal anomaliler
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Giriş
Üriner sistem, embriyogenez sırasında, gelişimi en 
karmaşık organ sistemlerinin başında gelmektedir1. 
Bu süreçte gelişimin ileri evresinde gelişen yapıya 
taslak görevi gören farklı böbrek sistemleri oluşarak 
kaybolurlar2. Üriner sistemin en küçük fonksiyonel 
birimi olan nefronlar metanefrik blastemden gelişir-
ken, toplayıcı kanallar, üreterler ve mesane üreter to-
murcuğu adı verilen farklı embriyolojik kökene sahip 
yapıların karşılıklı etkileşimi sonucunda birlikte olu-
şurlar3. Bu esnada ortaya çıkan olumsuzluklar sonucu 
renal agenezi, renal disgenezi, ektopik böbrek ve at 
nalı böbrek, hidroüreteronefroz, çift üreter, hipoplas-
tik mesane, posterior üretral valv gibi doğumsal ano-
maliler olarak karşımıza çıkar4. Bu yüzden konjenital 
anomaliler arasında üriner sistemin anomalilerine sık 
olarak rastlanır5.

Üriner sistem gelişmsel anomalilerinin görülme sıklığı 
canlı doğan bebeklerde %3–4 olarak bildirilmiş olmak-
la birlikte, bu oranın otopsilerin dahil edildiği serilerde 
%10’a kadar çıktığı görülmektedir6,7. Bu bozuklukların 
bir çoğunda neden belli değildir. Bir kısmı semptom 
vermeksizin rastlantısal olarak tanı alırken, bazıları da 
intrauterin fetus kayıplarına veya doğum sonrası dö-
nemde böbrek yetmezliğine ve mortaliteye neden olur. 
Üriner sistemin konjenital anomalileri tek başına gö-
rülebilmekle birlikte, farklı sistemlerin anomalileri ile 
de birlikte olabilir. En sık genitoüriner sistem, solunum 
sistemi, kas-iskelet sistemi, gastro-intestinal sistem ve 
merkezi sinir sistemi anomalilerinin birliktelik göster-
diği saptanmıştır8.

Böbrek ve üriner sistem anomalilerinin doğumdan 
önce ultrason gibi non-invaziv tanı yöntemleriyle sap-
tanması ve tiplendirilmesi gebeliğin takibi ve sonlan-
dırma kararının verilmesinde yol gösterici olmakta-
dır9. Terminasyon sonrasında yapılacak olan fetus ve 
yenidoğan otopsileri hem tanının doğrulanmasında 
hem de altta yatan kromozomal anomali gibi diğer bo-
zuklukların gösterilmesinde önemli bir yere sahiptir. 
Ayrıca aileye genetik danışmayla birlikte ve bebeğin ne-
den kaybedildiği ile ilgili de bilgilendirilmesini sağlar. 
Literatüre bakıldığında fetus ve yenidoğan otopsi in-
celemelerinde üriner sistem malformasyonlarının sıklı-
ğını, yerleşim yeri ve tipini, diğer sistem anomalileriyle 
ilişkisini inceleyen çok az sayıda araştırmanın olduğu 
görülmektedir10–12.

Bu çalışmada, 2000 ile 2012 arasında, Hacettepe 
Üniversitesi İhsan Doğramacı Çocuk Hastanesi 
Pediatri ve Perinatal Patoloji Ünitesi’nde perinatal 

dönemde yapılmış olan otopsilerde üriner sistem ano-
malilerinin toplumdaki sıklığı, tipleri, antenatal ultra-
son raporları ile otopsi bulgularının karşılaştırılması, 
sendromik olan olgular, kromozom testlerinin sonuç-
ları ve eşlik eden böbrek dışı organ sistemlerindeki geli-
şim anomalileri bakımından retrospektif olarak değer-
lendirilmesi planlanmıştır.

Materyal ve Metot
Çalışmamızda Ocak 2000 ile Aralık 2012 tarihleri 
arasında Hacettepe Üniversitesi İhsan Doğramacı 
Çocuk Hastanesi Pediatrik Patoloji Ünitesi’nde ya-
pılan ve kayıtlı olan perinatal dönem (intrauterin ve 
doğum sonrası ilk 30 günlük dönem) otopsilerinin 
verilerini geriye dönük olarak değerlendirdik. 1622 
postmortem inceleme arasından perinatal dönem-
le ilişkili 1412 dosya renal ve alt üriner sistem bo-
zuklukları bakımından gözden geçirildi. Gelişimsel 
renal ve idrar yolu bozukluğu olan dosyalar seçildi 
ve otopsi kayıtlarındaki makroskopik bulgular in-
celendi. Vakalara ait hepatik, renal ve pankreatik 
doku örneklerine mikroskopik olarak tekrar bakıldı. 
Postmortem kayıtların haricindeki veriler yenidoğan 
dosyalarından ve anne dosyalarındaki bilgilerden 
elde edildi.

Böbrek ve idrar yolu anomalisi tespit edilen otopsi va-
kaları ayrıca gebelik haftası, antenatal ve doğum sonra-
sı ultrason ile otopsi bulgularının uyuşup uyuşmadığı; 
kromozomal analiz sonuçları; birlikte olabileceği başka 
organ sistemlerindeki doğumsal anomaliler açısından 
da değerlendirildi. Pulmoner hipoplazi, amniyon sıvı 
anormallikleri ve umbilikal arteri tek olarak gözlenen 
olgular kaydedildi. Postmortem arşiv tutanakları ve 
hastane dosyalarındaki veriler dikkate alınarak here-
diter/sendromik (Meckel-Gruber sendromu, Fryns 
sendromu, Joubert sendromu gibi) vakalar ayrıca 
değerlendirildi.

Renal agenezi; üreter ve unilateral renal dokunun 
gözlenmemesi olarak ifade edildi. Gebelik haftası-
na göre böbrek ağırlığının -2 standart deviasyondan 
küçük olması ve mikroskopik olarak böbreğin daha 
az lob içermesi renal hipoplazi; mikroskopik bulgu-
larına göre primitif yapıların, immatür mezenşim do-
kusunun, lob anomalisinin, kıkırdak dokunun varlığı 
renal displazi; böbrek pelvis ve kalikslerinde dilatas-
yon olması hidroüreteronefroz; böbreklerin anormal 
yerleşimde bulunması ektopik böbrek; böbreklerin 
arasında yapışıklık olması atnalı böbrek olarak kabul 
edildi.
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Saptanan tüm patolojiler Hill’s sınıflaması ve 1980’de 
Amerikan Pediatri Akademisi’nin modifiye ettiği sınıf-
landırma kullanılarak, gelişimsel ve genetik/herediter 
böbrek bozuklukları olarak gruplandırıldı13,14.

Bulgular
İncelenen 1412 perinatal dönem postmortem incele-
mesinin 113 tanesinde (%8,0) üriner sistem patoloji-
si saptandı. Bunların 19’u (%16,8) yenidoğan bebek, 
94’ü (%83,2) fetus otopsi incelemesiydi. Fetus vakala-
rının 8’i (%8,5) intra-uterin kayıp, 1’i (%1) düşük, 85’i 
(%90,5) de gebeliğin tıbbi sonlandırmasıydı. Olguların 
en küçüğü 13 haftalık fetus, en büyüğü ise 20 günlük 
yenidoğan bebekti.

Fetus otopsisi yapılan olgularının antenata ultrason ra-
porları değerlendirildiğinde 113 olgunun 58 tanesinin 
(%51,3) antenatal veya doğum sonrası ultrason incele-
mesiyle tespit edildiği görüldü.

Bulgular analiz edildiğinde, 89 olgunun gelişimsel 
böbrek ve üriner sistem anomalisi grubunda olduğu 
görüldü (Tablo 1). Yirmi dört olgu da herediter/gene-
tik böbrek anomalisi grubundaydı (Tablo 2).

Hem gelişimsel böbrek anomalisinde (51 erkek, 38 
kız) hem de herediter/genetik böbrek anomalisinde 
(14 erkek, 10 kız) erkek olgular çoktu.

Otopsi kayıtları ve annelerin yatış kayıtlarına bakıldı-
ğında; herediter/genetik böbrek anomalisi grubunda 
anne-baba akrabalığı %20,8 (5/24), gelişimsel böbrek 
anomalisi grubunda da %7,8 (7/89) olarak bulundu.

Antenatal ultrason değerlendirmesinde 113 olgunun 
52’sinde oligo/anhidramniyoz, ikisinde polihidram-
niyoz saptanmıştı. Oligo/anhidramniyoz tespit edi-
len olguların 41 tanesi gelişimsel böbrek anomalisi 
grubundandı. Bunların birçoğu çift taraflı multikistik 
displazi, çift taraflı böbrek agenezisi, çift taraflı hid-
roüreteronefroz idi. Oligo/anhidramniyoz saptanan 
vakaların 11 tanesi herediter/genetik böbrek ano-
malisi grubundan idi. Bunların da bir çoğu Meckel-
Gruber sendromu, otozomal resesif polikistik böb-
rek, herediter böbrek adisplazisi, Fryns sendromu idi. 
Polihidramniyoz bulunan olguların bir tanesinde çift 
taraflı üretero-pelvik bileşkede darlık ve beraberinde 
pilor darlığı, ikincisinde ise atnalı böbrek ve beraberin-
de özofageal atrezi vardı.

Tablo 1. Gelişimsel üriner sistem anomalilerinin dağılımı (89/1412=%6,3)

Sayı Genel yüzde (n: 1412) Vaka (n: 113) yüzdesi

Multikistik Displazi Bilateral
Unilateral 

19
5

1,34
0,35 21,2

Renal Agenezi Bilateral
Unilateral 

13
12

0,92
0,85 22,1

Renal Hipoplazi Bilateral 5 0,35 4,4

Hidronefroz Bilateral
Unilateral 

15
2

1,06
0,14 15

Atnalı Böbrek 14 0,99 12,3

Ektopik Böbrek 4 0,28 3,5

Tablo 2. Genetik üriner sistem anomalilerinin dağılımı (24/1412=%1,7)

Sayı Genel yüzde (n: 1412) Vaka (n: 113) yüzdesi 

Otozomal Resesif Polikistik Böbrek Hastalığı 5 0,35 4,4

Meckel Gruber Sendromu 4 0,28 3,5

Herediter Renal Adisplazi 2 0,14 1,7

Fryns Sendromu 2 0,14 1,7

Trizomiler (Trizomi 13, Trizomi 18) 3 0,21 2,6

Joubert Sendromu 2 0,14 1,7

Zellweger Sendromu 2 0,14 1,7

Megasistis-mikrokolon-intestinal hipoperistalsis Sendromu 4 0,28 3,5
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gastrointestinal sistem patolojisi tespit edildi. 14 ol-
guda da gösterilen duktal plate patolojisi en fazla sap-
tanan gastrointestinal sistem bozukluğuydu. Diğer 
en çok anomali anal atrezi idi ve dokuz olguda eşlik 
ediyordu. En çok saptanan dolaşım sistemi patoloji-
si ventriküler septal defekt (VSD) idi ve sekiz olguda 
bulunmaktaydı. Trizomi-13 ve Fryns Sendromu olgu-
larının hepsinde VSD olduğu gösterildi.

Tartışma
Genetik ve gelişimsel üriner sistem patolojilerinin do-
ğum öncesi ve yenidoğan döneminde sıklıkla mortalite 
ve morbiditeye yol açtığı gösterilmiştir. Bu gibi bo-
zukluklarla çeşitli üriner sistem dışı konjenital malfor-
masyonların birlikteliği sıktır ve bu da hastanın klinik 
prognozunu olumsuz etkilemektedir15.

Çalışmamızda, genetik ve gelişimsel böbrek patolo-
jilerinin toplumdaki sıklığı %8,0 olarak hesaplandı. 
Hem genetik hem de gelişimsel böbrek anomalile-
ri erkek cinsiyette fazla görülmekteydi. 24. gebelik 
haftası ile doğumdan sonraki ilk bir yaş arasındaki 
fetus ve bebeklerin postmortem incelemelerinde, 
gelişimsel böbrek anomali sıklığı %6,1 olarak sap-
tanmış ve erkek cinsiyette daha fazla olduğu bildiril-
miştir16. Gelişimsel/genetik böbrek patolojilerinin 
incelendiği Hindistan’da yapılan diğer bir araştır-
mada ise perinatal dönemdeki otopsilerde görülme 
sıklığı %3,85 olarak rapor edilmiştir17. Genetik böb-
rek patolojilerinin kız cinsiyette, gelişimsel böbrek 
patolojilerinin ise erkek cinsiyette daha fazla olduğu 
ifade edilmiştir.

Doğum sonrası dönemde, polikliniklere başvuran ye-
nidoğan bebeklerde yapılan araştırmalarda doğumsal 
böbrek anomalilerinin %3–4 arasında olduğu sap-
tanmıştır6. Otopsi bulgularını içeren çalışmalarda bu 
oranın %10’a kadar çıktığı tespit edilmiştir7. 2012 ‘de 
Türkiye’ de gerçekleştirilen bir çalışmada fetus otop-
silerinde de üriner sistemde anomali görülme sıklığı 
%11,9 olarak hesaplanmıştır18. Yaptığımız çalışmada 
olduğu gibi, fetus otopsilerinin de incelendiği başka ça-
lışmalarda doğuşsal renal anomalilerin daha fazla sap-
tandığı göze çarpmaktadır. Görülen bu farklılığın, hem 
üriner sistemin intrauterin çevrede amniyon sıvısının 
hacmini idame ettirmede önemli rolü olması, hem de 
üriner sistem malformasyonlarıyla başka organ patolo-
jilerinin sık birliktelik göstermesi nedeniyle bebeklerin 
antenatal dönemde kaybedilmesine veya ultrasonogra-
fı ile fark edilerek gebeliğin tıbbi olarak termine edil-
mesine bağlı olduğu söylenebilir.

Üriner anomalisi bulunan 113 olgudan kromozom in-
celemesi olan 19 olgunun (%16,8) sonuçları elde edi-
lebildi. Kromozom test raporları elde edilen olguların 
6’sınde karyotipik incelemesinin normal olduğu, dör-
dünde kültürde üreme olmadığı, ikisinde trizomi-13, 
birinde trizomi-18, birinde Turner sendromu, birinde 
mozaik tetraploidi ve dördünde dengesiz translokas-
yon tespit edildiği görüldü. Trizomi-13 olgularında 
hidroüreteronefroz ve kortekste glomerül kistleri var-
dı. Turner sendromunda atnalı böbrek, trizomi-18 
olgusunda tek taraflı böbrek agenezisi, mozaik tetrap-
loidide atnalı böbrek bulunmaktaydı. Dengesiz trans-
lokasyonlara ise atnalı böbrek ve tek taraflı böbrek age-
nezi vardı.

Çalışmamızda, gelişimsel ve herediter/genetik böb-
rek anomalisi olan olguların hemen hemen hepsinde 
(108/113= %95,5) en az bir veya daha fazla böbrek 
dışı patoloji olduğu saptandı. Genitoüriner sistem ano-
malileri %52,2 oranla en çok birliktelik gösteren pato-
lojilerdi. İkinci sırada %38,9 ile kas ve iskelet sistemi 
anomalileri, üçüncü sırada %34,5 ile solunum sistemi 
anomalileri, daha sonra %27,6 ile merkezi sinir siste-
mi anomalileri, %26,5 ile gastrointestinal sistem ano-
malileri ve %11,5 ile dolaşım sistemi anomalileri yer 
almaktaydı.

Üreter atrezisi ve mesane hipoplazisi/agenezisi re-
nal sistemde en sık saptanan bozuklukların başında 
gelmekteydi. Müller agenezisi/anomalisinin dokuz 
olguda (9/113= %7,96) üriner sistem anomalileriy-
le birliktelik gösterdiği belirlendi. Renal patolojilerle 
birliktelik gösteren kas-iskelet sistemi anomalilerin-
den en sık görüleni 13 olguda olan ekin deformitesi 
idi. Bu patolojinin en fazla böbrek agenezisi olgula-
rında (üç çift taraflı, iki tek taraflı) olduğu görüldü. 
Kraniyofasiyal anomali olarak 113 olgunun 25’inde 
Potter yüz görünümü (düşük kulaklar, basık burun, 
basık alın, retrognati) vardı. En çok çift taraflı böb-
rek agenezisi olgularında (10 olgu) tespit edildi. 
Hipoplazik akciğer solunum sistemi anomalilerinden 
en çok bulunan patolojiydi ve 113 renal sistem mal-
formasyonu olan olgunun 38’inde vardı. Çoğunlukla 
13 olguda bulunan çift taraflı böbrek agenezisi so-
nucu oluşmaktaydı. 113 olgunun 31’inde (%27,4) 
merkezi sinir sistemine ait patolojiler bulunmaktaydı. 
Displastik böbrek ve böbrek agenezisi en fazla mer-
kezi sinir sistemi anomalisinin eşlik ettiği genitoü-
riner anomali grubu idi. 10 olgudada saptanan kor-
pus kallosum agenezisi en çok bulunan merkezi sinir 
sistemi patolojisiydi. 113 olgunu 30’unda (%26,5) 
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yerleşim ve füzyon anomalilerinin önceki yayınlara 
göre (sırasıyla 2/1000 ve 5/1000) daha fazla olduğu 
tespit edildi5,7.

İncelememizde, otozomal resesif polikistik böbrek pa-
tolojisinin sıklığı %0,35 olarak hesaplanmıştır. Bu oran 
yapılan yayınlarda tüm toplumda 1/20000 olarak veri-
len sıklıktan daha fazladır21. Çünkü çalışmamız post-
mortem vakaları da içermektedir ve gerek gelişimsel ge-
rekse genetik böbrek patolojileri sağlıklı topluma göre 
daha fazla görülmektedir.

Diğer genetik/herediter üriner sistem gelişim patolo-
jilerinin de görülme oranları sırasıyla; Meckel-Gruber 
sendromu %0,28, Fryns sendromu %0,14, Joubert 
sendromu %0,14, Zellweger sendromu %0,14, heredi-
ter renal adisplazi %0,14, trizomi 13 ve trizomi 18 top-
lam %0,21 olarak bulundu. Önceki araştırmalarla kı-
yasladığımızda bu anomalilerin de çalışmamızda daha 
sık olduğu anlaşılmaktadır17.
Çocuklarda gelişimsel/genetik böbrek patolojileri 
bazen diğer sistemlere ait malformasyonlar ile birl-
kte görülebilmekte ve bu birliktelik hastanın klinik 
prognozuna olumsuz bir şekilde yansımaktadır17. 
Araştırmamızda üriner sistem anomalilerine başta 
solunum sistemi, kas-iskelet sistemi ve merkezi sinir 
sistemi anomalileri olmak üzere %95,5’lik bir oran-
la çeşitli malformasyonların eşlik ettiğini gördük. 
Hindistan bölgesinden yayınlanan bir makalede 36 
tane renal displazi olgusunun verileri analiz edilmiş 
ve ekstrarenal patolojilerin %99 oranında eşlik ettiği 
belirlenmiştir16. Olguların %77,7’sinde genito-üri-
ner, %50’sinde kas-iskelet, %36’sında gastrointestinal, 
%27’sinde kardiyovasküler, %19,4’ünde merkezi sinir, 
%13,3’ünde solunum sistemi bozukluklarının bulun-
duğu ifade edilmiştir. Araştırmamıza göz attığımız-
da, ilk iki sıralamanın aynı olduğunu ancak üçüncü 
sıra ile birlikte sonraki sıralamadaki anomali görülen 
organ sistemlerin yerlerinin değiştiğini görülmekte-
dir. Ortaya çıkan bu farklılığın, Hindistan’da yapılan 
araştırmada yalnızca displastik böbrek olgularının 
incelenmesi, bunun dışındaki gelişimsel/genetik böb-
rek patolojilerinin çalışmaya alınmaması nedeniyle 
oluştuğu düşünülebilir.

Antenatal dönemdeki ultrasonografi raporları ile post-
mortem otopsi bulguları arasındaki korelasyona baktı-
ğımızda, 113 olgudan 58’inin (%51,3) doğum öncesi 
yada doğum sonrası dönemde ultrason yardımıyla tanı 
aldığı görüldü. Üriner sistem patolojisi dışındaki ge-
beliğin sonlandırılma sebepleri arasında merkezi sinir 
sistemi anomalileri, kas-iskelet sistemi anomalileri ve 

Renal agenezinin, tek taraflı ve çift taraflı olgular be-
raber incelendiğinde, %1,77 ile en sık gelişimsel renal 
patoloji olduğu anlaşılmaktadır. Hemen ardından 
multikistik renal displazi, tek ve çift taraflı olgular bir-
likte ele alındığında, %1,69’luk oranla görülmektedir. 
Yaptığımız çalışmada çift taraflı multikistik renal disp-
lazi sıklığının tek taraflı displaziye oranla daha fazla 
olduğu saptanmıştır. Çift taraflı ve tek taraflı renal age-
nezi olgularının da eşit oranda olduğu bulunmuştur. 
Bulgularımız önceki çalışmaların sonuçları ile uyuşma-
maktadır13,14. Önceki yayınlarda gerek multikistik renal 
displazide gerekse renal agenezide tek taraflı vakaların 
daha fazla oranda saptandığı belirtilmiştir. Bu uyum-
suzluğu, çoğunlukla doğum sonrasında gerçekleştirilen 
önceki çalışmaların, birçoğunun fetus otopsilerinden 
oluşan vaka serimize oranla, çift taraflı olguların yaşam 
şanslarının olmaması ve daha az sayıda bilateral olgu 
içermesiyle açıklayabiliriz.

Renal displazi olgularında çoğunlukla alt üriner sis-
tem bozuklukları da görülmektedir. Literatür ince-
lendiğinde displazi olgularının büyük bölümünün 
alt üriner sistemdeki tıkanıklara ikincil olarak geliş-
tiği ifade edilmektedir15,19. Çalışmamızın verilerin-
de, çift taraflı hidroüreteronefroz vakasının 6’sında 
her iki tarafta renal displazi, birinde de tek böbrekte 
yaygın kistik displazi vardı. Bu vakaların 4’ü posteri-
or üretral valv, biri de kloakal anomali ile birliktelik 
göstermekteydi.
Önceki yayınlara bakıldığında böbrek hipoplazisinin 
sıklığı konusunda net bir fikir birlikteliğine rastlanı-
lamamış olup, %0,2 ile %2 arasında değişim gösteren 
farklı oranlar sunulmaktadır5,20. Bu yayınlardaki pato-
lojilerin çoğunluğu da histolojik hipoplazi tanımına 
uymamaktadır, displazi ya da böbrekte skar dokusu 
varlığına sekonder olarak gelişen hipoplazidir. Bu çalış-
mamızda neden %0,35’lik oranla daha az olgu olduğu-
nu açıklamaktadır.

Çalışmamızda konjenital hidroüreteronefroz sıklığı 
da %1,2 olarak saptanmıştır. Olguların hemen hemen 
hepsinin çift taraflı olduğu (16 adet çift taraflı, iki adet 
tek taraflı hidroüreteronefroz) tespit edilmiştir. Bu sık-
lık literatürdeki yayınlardan (%2–5) biraz düşük bir 
orandır19. Bu farklılık literatürdeki yayınlarda, hidro-
üreteronefrozlu olguların büyük bir kısmının yaşama 
sansı yüksek olduğu için, yaşayan vakaları da içermesi 
ve bizim çalışmamıza postmortem olguları da dâhil et-
memizle açıklanabilir.

Ektopik böbrek ve atnalı böbrek vakaları da sırasıy-
la %0,28 ve %0,99 olarak bulundu. Çalışmamızda 
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Araştırmamızda da, kromozom raporlarına elde edilen 
olguların 9’unda (%8) kromozomal anormallik ortaya 
çıkarıldı. Bu vakaların ikisinde trizomi 13,1’inde trizo-
mi 18,1’inde mozaik tetraploidi, birinde Turner send-
romu ve dördünde dengesiz translokasyon saptandı. 
Kromozomal bozukluğu olan olgularda renal patoloji-
lerden en fazla hidroüreteronefroz, atnalı böbrek ve tek 
taraflı böbrek agenezisi olduğu gösterildi. Kromozomal 
analizi yapılan veya sonucu elde edilen örnek sayısı çok 
olmadığından, çalışmamızda tespit edilen kromozom 
bozukluğu oranı önceki yayınlarla karşılaştırıldığında 
görece olarak az bulunmuş olabilir.

Dengesiz translokasyonların üriner sistemde çoğun-
lukla renal agenezi oluşumuna neden olduğu ortaya 
konmuştur, ayrıca displastik böbrek anomalilerinin de 
oluşabileceği ifade edilmektedir. Froster ve ark.’nın26 
çift taraflı renal agenezili vakada buldukları del (15) 
(q26.1) del (18) (q21.3) t (15;18) translokasyon bu 
duruma örnek olarak gösterilmektedir. Yaptığımız ça-
lışmada da dört adet dengesiz translokasyon saptadık 
ve ikisinde tek taraflı agenezi, ikisinde füzyon anomali-
si (atnalı böbrek) olduğunu belirledik.

Tek umbilikal arter, üriner sistem patolojileri de başta 
olmak üzere çeşitli anomalilerle birliktelik göstermek-
tedir. Bu konuda Lee ve ark.27 tek umbilikal arteri bulu-
nan 61 fetal örneği incelemiş ve %6,5 gelişimsel böbrek 
anomalisi olduğunu görmüşlerdir. Biz de incelemeleri-
mizde 113 olgunun 14’ünde (%12,3) umbilikal arterin 
tek olduğunu belirledik.

Sonuç olarak; üriner sistem anomalisi gösterilerek 
tıbbi terminasyon uygulanan fetal otopsi vakalarında 
ve renal anomali nedeniyle kaybedilen yenidoğan be-
beklerde, ayrıntılı otopsi ve kromozomal anomali açı-
sından inceleme yapılması, genetik danışma verilecek 
ailelere ek ve faydalı veriler sunmaktadır.
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