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Olgu 1
• Nefrektomi 

materyalinin 
patolojik 
incelemesi



Olgu 1
• Vasküler CaOx 

Birikimi: İskemik 
hasar, polinörit

• İlerleyici kemik 
ve eklem hasarı

• Retinal lezyon 
yok





Ardışık Karaciğer ve Böbrek Tx

• Yoğun HD ile doku CaOx 
depoları azaltılabilir 

Kombine Karaciğer –Böbrek Tx

• Erken kombine Tx ile doku 
oksalat yükünün artması 
önlenir

• Post-op sıvı dengesi 
kolaylaşır

• Uzun dönem HD ve riskleri 
önlenir

• İmmünolojik avantaj
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Olgu 1
Klinik bulgular (kardeşinde PH1 bulguları, kendisinde 
böbrek taş hastalığı ve kronik böbrek hastalığı) ve 
hiperoksalüri*

Olgu 2
• Karaciğer dokusunda AGT enzim aktivitesi: 2.5 
mol/h/mg protein (aralık 19.1–47.9) 

Olgu 3
• AGXT gen mutasyonu (Almanya)

Tanı

*  Daha sonra AGXT mutasyonu gösterildi







Case 1 Case 2 Case 3 Case 4 Case 5 Case 6

Complaint
Abd. pain, 
polyuria, 
polydipsia

Family history Recurrent stones Recurrent stones Abdominal pain Family history

Clinical find. Nephrolithiasis, 
ESRD Nephrolithiasis Nephrolithiasis, 

ESRD Nephrolithiasis Nephrolithiasis, 
ESRD Nephrolithiasis

Age at diagnosis
(months) 118 42 173 108 178 120

Family hist. of 
disease Sister Brother (Exitus) - Brother + +

Age at CLKT 
(months) 123 115 176 118 180 168

Donor type Living (mother) Living (sister) Living (sister) Living (father) Living (mother) Living (father)

Transplant CLKT CLKT CLKT LT CLKT LT

Uoxalate
(mmol/1.73m2/24h)

0.52 1.5 2.12 1.52 Unknown Unknown

AGT activity Low Unknown Unknown Low Unknown Unknown



The entire coding region including exon intron boundaries of the AGXT gene were sequenced in 
patients and their family. 

We detected six mutations PH1causing and two minor allele polymorphism in six patients.

Locat. Sequence
variant

Codon/
effect Case

Major (Pro11) or
 minor (Leu11) 

haplotype

In vitro 
AGTactivity

 (% of 
normal) or 
how proven

Freqcy
 in 

controls
SNP db Molecular

phenotype Reference

Exon 1 c.32C>T p.Pro11Leu 1 (H) minor 64% (Lumb and 
Danpure, 2000) 0.20 rs34116584

5% of AGT 
rerouted from 
peroxisomes 
to 
mitochondria

(Purdue et al., 
1990)

Exon 10 c.1020A>G p.Ile340Met
1 (H)
3 (h)

minor 
(occasion. major)

76-117% 
(Lumb and 

Danpure. 2000)
0.15 rs4426527 Little or none (Purdue et al., 

1992)

Exon 4 c. 508G>A p.Gly170Arg 3 (h) major
40% on minor, 
68% on major 

(Lumb and 
Danpure, 2000)

Peroxisome to 
mitochondrion
mistargeting

(Purdue et al., 
1990)

Exon 5 c.584T>G p.Met195Arg 1 (H) minor No other 
mutation found

(Frishberg et 
al., 2005)

Exon 1 c.33delC p.Lys12fs 2 (H) major Frameshift (Pirulli et al., 
1999)

Exon 8 c.823_824dupAG p.Ser275fs 4 (H) unknown Frameshift (Yuen, et al., 
2004)

Exon 10 c.976delG p.Val326fs 5,6 (H) major Frameshift (Pirulli et al., 
1999)

Intron 8 c.846+1G>A 3 (h) unknown splice site 
mutation

(Williams et 
al.,2009)



No K/E Tan
ı 
yaşı

Yakınma Tanı 
yöntemi

SDBY
yaşı

Transplant Son 
kreatinin

Son GFR Mortalite

1 E 12 SDBY, 
taş

Klinik, 
patoloji

12 - - - Ex

2 E 4 Öykü, 
taş

Klinik*, 
Aile öykü

9 CLKT (canlı) 1.39 70 -

3 K 2 Taş Mutasyon 6 CLKT (kadavra)
(Almanya)
KT x 2 
(kadavra)

1.08 73 -

4 E 7 Taş Enzim* 10 CLKT (canlı) 1.38 73 -

5 E 16 SDBY, 
taş

Enzim* 16 CLKT (canlı) 1.44 61 (2015) -

6 K 12 Öykü, 
taş

Aile öykü,
klinik*

20 LT (canlı) 6.38 9 (2014) -

7 E 10 Taş Enzim* 13 CLKT (canlı) 1.22 75 (2015) -

8 E 7 Taş Enzim* - LT (canlı) 0.66 90 -

9 E 17 SDBY, 
taş

Aile öykü,
klinik*

17 CLKT (canlı) 1.2 88 -

10 E 4 SDBY, 
taş

Mutasyon 8 ay - - - Ex







 Kemik semptomları diyaliz 
başlangıcından 1-2 yıl sonra ortaya çıkar.

 Bazı radyolojik bulgular oksalosis için 
patognomoniktir:

 Dens metafizyel bant (DMB)
 Lusent metafizyel bant (LMB)
 Vertebral osteokondensasyon



 DMB genişliği  SDBH süresi

 DMB’ın büyüme plağına uzaklığı  diyaliz 
süresi

 LMB sadece SDBH hastalarında görülür; tipik 
olarak uzun kemiklerde fizis ile komşu DMB 
arasında bulunur

 Vertebral kondensasyonlar önce süperior ve 
inferior vertebral endplate bölgesinde olur ve 
“rugger-jersey spine” görüntüsü oluşturu
























