Polycysticka nemoc ledvin

Polycysticka nemoc ledvin je onemocnéni charakterizované vyskytem cyst v ledvinné klife a/nebo parenchymu.

Pritomnosti cyst dochéazi k Gbytku funkéniho parenchymu ledviny a mlze rezultovat v rendini insuficienci. Na
zakladé dédi¢nosti mlzeme chorobu rozdélit na autosomalné dominantni a autosomalné recesivni.

Autosomadlné dominantni polycystickda nemoc ledvin

Autosomalné dominantni polycysticka choroba ledvin (ADPKD),
neboli dospélad forma PKD, je nej¢astéjsi vrozena rendlni choroba
(incidence 1:1000). Nachazeji se zde Cetné korové a drenové cysty, které
narUstaji a vedou k redukci funkéniho parenchymu.

Nejcastéji se jednd o mutaci genu PKDI na 16. chromozomu (90 %).
Vznikd patologicky strukturdini glykoprotein polycystin, ktery je stavebni
soucasti bazalni membrany renalnich tubull. V pr@béhu Zivota jsou tyto
neplnohodnotné tubuly cysticky dilatovany.

Tato nemoc probihd ve vétsiné pripadl bezpriznakové, ¢asto se jednd o
nahodny nalez pri USG. Priznaky se objevuji v podobé bolesti beder
nebo bricha, hematurie, infekci mocovych cest, nefrolitidzy, hypertenze,
jaternich cyst, prolapsu mitrdini chlopné, intrakranialniho aneuryzmatu
nebo postupného zhorsovani rendlnich funkci. Vyse uvedené priznaky se
dostavuji az v adolescentnim ¢i stfednim véku.

Na diagndzu je potreba pomyslet u pacientd, u kterych je pozitivni vyskyt
choroby v rodiné a nachazi se u nich byt jen mirna proteinurie nebo
mikro-/makrohematurie. Diagndzu lze urcit pomoci USG, vylucovaci
urografie nebo CT. Pri ndlezu defektniho genu je taktéz diagnostikovana
ADPKD.

Pro tuto chorobu neexistuje kauzalni terapie. Je zde 1éCena chronicka
renalni insuficience, hypertenze a mocové infekce. Progredujici
zhorsovani ledvinovych funkci u pacienta s ADPKD je indikaci k
transplantaci.

Autosomalné recesivni polycysticka nemoc
ledvin

Autosomalné recesivni polycysticka choroba ledvin (ARPKD),
juvenilni forma PKD, je podstatné vzacnéjsi vrozenou vadou (incidence
1:20 000-40 000) a je zplsobena genovou mutaci na 6. chromozomu.

Projevuje se rychlym rozvojem renalni insuficience v poporodnim
obdobi. U déti s touto chorobou se v brzkém véku vyskytuje hypoplazie
plic, oligohydramnion nebo fibréza jater s rozvojem portalni hypertenze.

Nemoc je diagnostikovdna pomoci USG ledvin, prenatdlni stanoveni dg. je
mozné jiz od 24. tydne gravidity.

Pri této diagnoze zavisi na spravném zvladnuti obdobi po porodu. Pozdé&ji
nastava terapie CHSL, pripadné jaterniho selhani.
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