CO JSOU VZACNA ONEMOCNENI LEDVIN?
Informacni letak pro pacienty, rodinné pfislusniky a zakonné zastupce

Vazeny paciente, draha rodino,

vzacné onemocnéni je definovano jeho prevalenci, coZ znamend, popocet pripadl v dané populaci, kterd neprekroci
nastavenou prahovou hodnotu. V Evropé je tato hranice stanovena na 0,05% populace, tj. 5 pfipadd na 10.000 lidi.
Existuje mnoho vzacnych onemocnéni. Pocet znamych vzacnych onemocnéni kterd je mozno diagnostikovat je asi
7000-8000, ale toto Cislo neustale roste diky pokrokdim v lékafské védé a zejména v genetickém vyzkumu. TakZe
nemluvime o par nemocnych, ale o milionech lidi v Itdlii a dokonce o desitkach milion nemocnych v celé Evropé.
Podle sité Orphanet Italie jsou v nasi zemi 2 miliony lidi, ktefi Ziji se vzdcnym onemocnénim, a 70 % z toho jsou détsti
pacienti .

Existuji rdzné druhy vzacnych onemocnéni: vrozend, infekcni, rakovina, genetickd, degenerativni .... Nicméné,
vétsina vzacnych onemocnéni je genetického plvodu (asi 80% vSech vzacnych onemocnéni). Vzacna onemocnéni
mohou ovlivnit viechny oblasti a Ustroji lidského téla (napf. travici Ustroji nebo dychaci systém, kaZi, nervovy
systém, atd.), a nékdy je postiZeno i vice nez jen jedno ustroji, coZ z vzacnych onemocneni déla zdravotni stav, ktery
vyZzaduje multidisciplinarni pfistup. Témér vSechny vzacné nemoci jsou chronické a omezujici a pacient musi Zit s
jejich pfiznaky a obtizemi po cely Zivot, ¢asto jiZz od narozeni.

’

Vzacnd ledvinovd onemocnéni jsou vzacna onemocnéni, kterd maji vliv na ledviny, a to samostatné nebo v
kombinaci s jinymi organy. Ve vétsiné pripadl se jednd o genetické choroby a pro diagnostiku je ¢asto nezbytné
genetické testovani. V naSem centru obdrZi pacienti postiZzeni vzaicnym onemocnénim lékarskou péci na vysoké
urovni. Tato brozura slouzi k tomu, aby vdm poskytla informace o nemoci, kterou miZete trpét. Nasi lékafi a vSichni
zaméstnanci naseho centra jsou vam plné k dispozici k zodpovézeni vasich dotazli a k podani veskerych vysvétleni,
kterd byste mohli potfebovat.



DEDICNE GLOMERULOPATIE

Dédi¢né glomerularni choroby jsou skupinou onemocnéni charakterizovanych zménou struktury a funkce glomeruld
ledvin v disledku genetickych abnormalit. Glomeruly ledvin jsou filtracni struktury ledvin a porucha jejich funkce
mUlZe mit za nasledek ztratu proteinu (tzv proteinurii) a prichod ¢ervenych krvinek (hematurie) do modi. Tyto
nemoci se mohou postupné vyvijet smérem k selhani ledvin, a to i termindlnimu.

Dédi¢né glomerularni choroby jsou zplsobeny mutacemi v dileZitych genech pro vyvoj a funkci ledvinovych
glomerulQ. V soucasné dobé bylo identifikovano vice nez 30 genll jejichz mutace zpusobuji dédi¢né glomerularni
choroby . Mutace v téchto genech mohou byt pfenaseny jako autosomalné dominantni (jeden z rodicl, ktery je
nemocny, predd kopii zménéného genu svému potomkovi, ktery také onemocni), autozomalné recesivni (oba zdravi
rodi¢e predaji kopii zménéného genu potomkovi, ktery tak obdrzi dvé kopie zménéného genu a tudiz onemocni)
nebo vazané na X-chromosom (zménény gen je prenasen z matky, obecné zdravé, jen na muzského potomka, ktery
bude nemocny).

Diagndza dédi¢nych glomerulopatii je zaloZzena na vySetfeni krve a moce ale i rendlni biopsie mizZe byt nékdy
nezbytnd. Kromé toho, genetické testovani je rozhodujici pro uréeni pficiny onemocnéni a tim i progndzy a optimalni
terapie.

IMUNITNE PODMINENA GLOMERULARNI ONEMOCNENI (GLOMERULONEFRITIDY)

Glomerulonefritidy jsou skupinou zanétlivych onemocnéni ledvin postihujici ledvinové glomeruly, coZ jsou filtracni
jednotky ledvin. Mohou byt akutni, subakutni nebo chronické a jejich klinické projevy jsou velmi rozlicné (hematurie,
proteinurie, selhani ledvin, i terminalni selhani ledvin). Navic mohou byt postiZzeny i jiné organy (kiZe, klouby,
respiracni systém atd.).

Glomerulonefritidy mohou:

- reprezentovat izolované onemocnéni (glomerulonefritida primarni nebo idiopaticka), naptiklad IgA nefropatie
- byt soucasti systémového onemocnéni (jako je naptiklad lupus erythematodes nebo vaskulitidy)

- byt sekundarni k infekci (streptokoky, stafylokoky, virové hepatitidy B nebo C)

Renalni klinické projevy, které mohou byt spojeny s glomerulonefritidou, jsou:

e selhani ledvin (akutni nebo chronické)

e vysoky krevni tlak

¢ nefroticky syndrom, tj. klinicky syndrom zpUsobeny ztratou bilkovin do modi, ktery se vyznacuje hypoproteinemii
(sniZeni proteinu, zejména albuminu v krvi), dyslipidémii a zadrZzovanim tekutin (edém)

¢ hematurie, casto makroskopickd, a to zejména v pribéhu exacerbaci, ktera je ¢asto nasledovana mikrohematurii

Diagndza glomerulonefritidy vyZaduje krevni testy, testy moci a ¢asto rendlni biopsii. Vysledky téchto vysetieni jsou
nutné ke stanoveni nejlepsiho 1é¢ebného postupu u rlznych forem glomerulonefritidy.

CILIOPATIEAUTOSOMALNE RECESIVNi POLYCYSTICKE ONEMOCNENI LEDVIN (ARPKD)

Autosomalni recesivni polycystické onemocnéni ledvin (ARPKD) je dédi¢né onemocnéni charakterizované rozvojem
cyst ve sbérnych kanalcich ledvin. V disledku vyvoje cyst se ledviny vyrazné zvétsi. Postizena jsou vZdy i jatra. ARPKD
je vzacné onemocnéni, postihujici 1/40.000 déti. Nemoc je pfenasena vautosomalné recesivnhim zplsobem (to
zZnamen3, Ze je tieba, aby obé kopie genu obsahovaly mutaci ), a gen zplsobujici toto onemocnéni, tzv PKHD1, je
lokalizovan na chromozému 6. Tento gen kdduje protein nazyvany fibrocystin nebo polyductin.

Po narozenise toto onemocnéni kromé tvorby ledvinovych cyst, manifestuje ¢asto velmi vysokym krevnim tlakem a
infekcemi mocovych cest. Jaterni postizeni mliZze byt bez pfiznakl nebo s priznaky zahrnujicimi portalni hypertenzi,



infekce Zlucovych cest a cholangitis. Jaterni funkce zlstava obvykle normalni. Na ultrazvuku ledvin je vidét zvySeny
objem ledviny, ob¢as s malymi cystami, které jsou nékdy viditelné jesté prfed narozenim. Ultrazvuk jater ukazuje
dilataci Zlucovych cest, s moznymi pfiznaky portalni hypertenze. . Selhani ledvin je hlavni komplikaci ARPKD a
terminalni stadium, téZ nazyvané ,end-stage renal disease” se vyskytuje jen zfidka pred 15-tym rokem veku. P¥i
terminalnim selhani ledvin se |é¢ba sklada z dialyzy a transplantace ledvin.

AUTOSOMALNE DOMINANTNI POLYCYSTICKE ONEMOCNENI LEDVIN (ADPKD)

Autosomalni dominantni polycistické onemocnéni ledvin (ADPKD) je dédi¢na porucha charakterizovana cystami ve
vsech ¢astech ledvinovych kanalk(i . ADPKD je nejcastéjsi formou polycystického onemocnéni ledvin, s prevalenci
1/1000, coz znamena, ze se nejednd. o vzacné onemocnéni. Nicméné, toto onemocnéni se obvykle projevuje v
dospélosti, a proto je u déti povazovano za vzacné onemocnéni, a to iv pfipadech, kdy existuje familialni vyskyt.
Vétsina rodin s ADPKD ma mutaci v genu PKD1, ktery se nachazi na chromozomu 16, zatimco mensi ¢ast pacientl
ma mutaci v PKD2 genu, ktery se nachazi na chromozomu 4.

PostiZzeni u déti se mize manifestovat mikroskopickou nebo makroskopickou hematurii, vysokym krevnim tlakem,
infekcemi mocovych cest, kameny a selhdnim ledvin. Na ultrazvuku je vidét zvySeny objem ledviny a velké cysty.
Toto onemocnéni se také klinicky manifestuje v jinych organech, jako jsou jatra, pankreas, srdce a cévy.

Selhani ledvin je hlavni komplikaci ADPKD a terminalni faze selhani se obvykle vyskytuje v dospélosti i v pfipadech,
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transplantace ledvin.

PRIMARNI TUBULOPATIE

Primarni tubulopatie jsou skupina dédi¢nych poruch, charakterizovanych zménou funkce ledvinovych kanalk(
nazyvanych tubuly. Kandlek ledviny, tubulus pini fadu ddlezitych funkci, véetné regulace mnozstvi a kvality latek,
které jsou vyluéovany moci. Dusledkd selhani ledvinovych tubull je mnoho a zahrnuji zavazné poruchy acidobazické
rovnovahy a elektrolyt( v krvi (jako je sodik a draslik ) a v moci . Tyto poruchy se obvykle nevyvijeji k chronickému
selhani ledvin, ale mohou zahrnovat jiné pfiznaky, jako jsou napf. potize s mocenim , gastrointestinalni anomalie a
zpomaleni rlstu pokud nejsou spravné léceny. Z tohoto dlvodu se musi pacienti s primarnimi tubulopatiemi
podrobit chronické terapii a absolvovat pravidelné kontroly k ovéreni ucinnosti Iécby.

CAKUT (Vrozené vady ledvin a mocovych cest)

Pod zkratkou CAKUT (v angli¢tiné Congenital Anomalies of the Kidney and Urinary Tract = Vrozené vady ledvin a
mocovych cest) je zastoupena celd skala malformaci bud specificky jen ledvin nebo v kombinaci s dalSimi ¢astmi
mocovych cest (mocovodu, mocového méchyre). Navic se mohou tyto anomalie vyskytovat samostatné nebo v
kombinaci s vrozenymi vadami jinych organ( (napf. oka a ucha).

CAKUT zahrnuje:

- ledvinové abnormality, jako je napfiklad jednostrannd renalni ageneze, podkovovita ledvina nebo rendlni
hypodysplasie

- abnormality mocovodu, jako je obstrukéni stendza pyelo-uretralniho spojeni, duplikace ylu¢ovaciho systému,
vrozeny megaureter a veziko-uretralni reflux

- Uretrdlni abnormality, jako je chlopen zadni uretry

CAKUT mohou byt zcela bez pfiznakl, a proto byvaji diagnostikovany ndhodné na sonografii ledvin (i prenatalni),
nebo se mohou projevit klinickymi pfiznaky, jako je napfiklad infekce mocovych cest. Nékteré formy CAKUT mohou
vést k selhani ledvin, i terminalnimu.



Diagnéza CAKUT je zaloZzena na ultrazvukovém vysSetreni, které je zasadni i pro opakované kontrolni sledovani
pacientl. Kromé toho, scintigrafie ledvin a mikéni cystouretrografie jsou vhodné pro klinické sledovani pacientu s
CAKUT.

Pfi termindlnim selhdni ledvin se lé¢ba sklada z dialyzy a transplantace ledvin.

AUTOSOMALNE DOMINANTNI TUBULOINTERSTICIALNi ONEMOCNENI LEDVIN (ADTIKD)

Pod pojmem "autosomalné dominantni tubulointersticidlni onemocnéni ledvin" se rozumi skupina vzacnych
onemocnéni prendsenych jako autosomalné dominantni a zplsobené mutacemi v jednom z nasledujicich 4 gena:
UMOD, HNF1B , MUC1 , REN.

Tato onemocnéni se mohou projevit celou skalou klinickych projev(i, od izolovanych poruch moceni, pfitomnosti
cyst ledvin aZ po chronické onemocnéni ledvin a rendlni selhani, které muze byt i terminalni . Kromé toho se mohou
vyskytovat také dalsi, extra-rendlni, projevy, véetné specifické juvenilni formy cukrovky (nazyvané MODY) a kloubni
dny.

Diagnoza je zaloZena na vysSetreni krve a moci, na sonografii ledvin a mlzZe byt potvrzena genetickym testovanim.

PFi termindlnim selhani ledvin se l1é¢ba sklada z dialyzy a transplantace ledvin.



