
 

 

 

باشند؟ می چيزهای چه کليوی نادر بيماريهای   
 

 کتابچه آموزنده برای بيمارن،اعضای خانواده وسرپرستان قانونی

 بيمار عزيز،خانواده محترم،

،اين در اروپا يک بيماری نادر توسط شيوع آن تعريف ميشود،به عبارت ديگر، تعداد موارد در يک جمعيت خاص ، از آستانه تعيين شده تجاوز نکند،

نفر. تعداد زيادی از بيماری های نادر وجود دارند. تعدادی  ...0.0مورد در هر 0از جمعيت تعيين شده است،به عنوان مثال،  % 0.0.آستانه بروی   

ا در زشکی خصوصبيمار شناسايی شده است اما اين تعداد با توجه به پيشرفتهای علم پ ...0تا  ...0از بيماری های نادر شناخته شده هستند و حدود 

 زمينه ژنتيک همچنان رو به افزايش ميباشد.

 

را ر سراسر اروپا نابراين، افراد درگير توسط بيماری های نادر تعداد کمی نيستند و درعوض چندين ميليون نفر در ايتاليا و حتی ده ها ميليون نفر دب

کودکان را تشکيل ميدهند.  %70با بيماری های نادر وجود دارند و حدود  نفرميليون  2.بر اساس شبکه اورفانت ايتاليا،در کشور ما درگير کرده است  

 

ريت ندين نوع مختلف از بيماری های نادر وجود دارد: مادرزادی،عفونت،سرطان،ژنتيکی،دژنراتيو)از بين رفتن اندام های بدن(.هرچند که،اکثچ

ادر(.بيماری های نادر ميتواند تمام مناطق و سيستم های بدن انسان )سيستم از تمام بيماری های ن % 80بيماری های نادر ژنتيکی هستند)حدود 

م های بدنی درگير گوارشی يا سيستم تنفسی،پوست و سيستم عصبی و غيره( را تحت تاثير قرار دهد و گاهی اوقات آنها ميتوانند در بيشتر سيست

و فلج کننده  روری ميباشد.تقريبا تمام بيماری های نادر به صورت مزمنخيلی ض انشوند،بنابراين درست کردن چندين روش ترکيبی برای بيمار

تولد.  لزندگی کنند و اين مشکلات برای کل زندگی وجود دارند،معمولا از بد بيماری هستند،وبيماردرگير شده بايد با تمامی مشکلات و علائم  

د آنها بيماری درگير ميکند،به تنهايی و يا همراه با ديگر اندام ها.در بيشتر مواريماری های نادر کليوی نوعی از بيماری های نادر هستند که کليه را ب

ر کليوی ميتوانند های ژنتيکی هستند و اغلب تست های ژنتيکی برای تشخيص آنها ضروری ميباشند.در مرکز ما،بيماران درگير شده با بيماری های ناد

فی دريافت کنند.را بطور کا یمراقبت های پيشرفته بهداشتی و مديريت  

ارکنان ين کتابچه برای دادن اطلاعات بيشتر در مورد بيماری های نادر که ممکن است شما از آن رنج ببريد طراحی شده است.پزشکان ما و تمامی کا

مرکز ما برای پاسخ به سوالات شما و هر گونه توضيحی که ممکن است شما نياز داشته باشيد در دسترس هستند.در   



 

 

 

 

لوپاتی ارثیگلومرو  

ود.گلومرول کليوی لومرولوپاتی ارثی توسط تغييرساختاری و يا عملکردی گلومرولی کليه شناخته ميشود که توسط ضايعات ژنتيکی تعيين ميشگ

روتنوريا و پساختار فيلتر کليه را نشان ميدهد و تغيير در عملکرد آن در نهايت باعث از دست دادن پروتين و سلولهای قرمز خونی در خون ميشود )

و مرحله پيشرفته  در نتيجه باعث ناکارايی کليههموتوريا ناميده ميشوند،به ترتيب(.اين بيماری ها می توانند منجر از دست رفتن عملکرد کليه شوند،

ا اين اهميت دارند.تآيد که در تنظيم رشد و عملکرد گلومرول ها  می وجود بهبيماری کليه ميشود.گلومروپاتی ارثی در نتيجه جهش در ژن هايی 

 گلومروپاتی ارثی نقش دارند.جهش ها در اين ژن ها می توانند به صورت الگوهایژن به طور مشخص شناسايی شده اند که در  30زمان٥بيش از 

،کسی که به ی دهدمختلفی منتقل شوند: اتوزومال غالب )يکی از والدين ،کسی که درگير شده است،يک نسخه از ژن جهش يافته را به کودک انتقال م

يدهند کسی مغلوب)هردو والدين٥کسانی که سالم هستند ٥يک نسخه از ژن جهش يافته رو به کودک انتقال م اتوزومال بيماری مشابه مبتلا خواهد شد(.

)ژن جهش  بسته به ايکسکه به بيماری مبتلا خواهد شد به خاطر اينکه  پسر يا دختر دو نسخه از از ژن غير طبيعی را دريافت خواهند کرد( يا وا

نياز به تستهای  گلومروپاتی ارثیيافته ميتواند توسط فرزند پسر٥کسی که بيمار خواهد شد٥از مادر که معمولا سالم هست به ارث برده شود.تشخيص 

اری و در يص علت بيمآزمايشگاهی خون و ادرار ميباشد.نمونه برداری از کليه ممکن است ضروری باشد.در نهايت ،تست های ژنتيکی برای تشخ

نتيجه ايجاد آگاهی در بيماران ومديريت مطلوب بالينی ضروری ميباشد.



 

 

 

 

 گلومروپاتی وابسته به ايمنی )گلومرونفريتيس(

باشد.اين بيماری ها  گلومرونفريتيس بيماری های التهاب ميباشند و گلرومولی کليه را درگير ميکند،که نشان دهنده ساختار فيلتر کليه می

حله پيشرفته وانند حاد،نيمه حاد يا مزمن باشند و مشخصات بالينی بسيار متفاوتی دارند)هماتوريا،پروتونوريا،ناکارايی کليه و مرمی ت

 بيماری کليه(.علاوه بر اين،اندام های ديگر نيزممکن است درگير شوند)مانند،پوست،مفاصل،لوله های تنفسی(.

 

 گلومرونفريتيس همچنين می تواند:

 

ايديوپاتيک باشد(٥مانند ای جی آ نفروپاتی اوليه يا نده يک بيماری جدا باشد )گلومرونفريتيسنشانده  

لوپوس سيستميک يا وسکولويتيس (بخشی از يک بيماری سيستمی باشد)ماند   

(به عنوان عفونت ثانويه)استرپتوکوکوس،استفيلوکوکوس،هپاتيت بی يا سی  

 

ظاهرات بالينی گلومرولونفريت ممکن است:ت  

اکاری کليه )حاد يا مزمن(ن  

شار خونف  

ود)سطح پايين ندرم نفروتيک،سندرم بالينی که توسط از دست رفتن پروتين در ادرار ايجاد می شود و به هايپوپروتونوريا منجر ميشس

 پروتين،و به خصوص آلبومين،در خون(،چربی خون و احتباس آب)ادما(

ماری دوباره فعال ميشود،همراه با  هماتوريا مداوم در زير ميکروسکوپهماتوريا،که  اغلب هماتوريای بزرگ در طول بي  

 

اتی شخيص گلومرولونفريتس نياز به تست های آزمايشگاهی خون و ادرار دارد.نمونه برداری از کليه معمولا حيت

ی ف اين بيماراست.تمام اطلاعت بدست آمده از اين آزمايشات برای راهنمايی در انتخاب درمان مناسب از انواع مختل

  .ضروری ميباشد

 



 

 

 

 

يليوپاتيسس  

يماری اتوزومال مغلوب پلی سيستيک کليهب  

نده کليوی ايجاد يماری اتوزومال مغلوب پلی سيستيک کليه يک بيماری ارثی شناخته ميشود که توسط رشد کيست در لوله های جمع کنب

لفی از شدت شود.کبد هميشه درگير ميشود و توسط درجات مختميشود.به همراه رشد و گسترش کيست،کليه به طور چشمگيری بزرگ مي

نتقال داده ميشود به عنوان يک اکودک. 40.000در  1فيبروز کبدی مادرزادی شناخته ميشود.اين بيماری يک بيماری نادر ميباشد با شيوع 

. 6،بروی کروموزوم شماره  1ی کی اچ دی بيماری اتوزومال مغلوب)هردو نسخه از ژن بايد آسيب ديده باشند(و يک عامل ژنی به نام پ

آن،فشار خون و عفونت  اين ژن پروتينی رو به اسم فيبروسيستين يا پوليداکين توليد ميکند.به همراه تولد،علاوه برتشکيل کيست  و رشد

مود ه عنوان علائم آن نلوله ادراری معمول است و از تظاهرات شديد بيماری ميباشد .کبد می تواند بدون علامت باشد يا فشار خون ب

ت های کوچک را کند،عفونت مجرای صفراوی و کولونژيتيس.معمولا عملکرد کبد طبيعی است.سونوگرافی از کليه آن هارو بزرگ و کيس

ميدهد که  نشان می دهد که گاهی اوقات می تواند قبل از تولد نيز تشخيص داده شود.سونوگرافی از کبد اتساع مجرای صفراوی را نشان

شانه ای از فشار خون است.ن  

شناخته ميشود معمولا  اکاری کليه يکی از پيچيدگی های اين بيماری است .مرحله پايانی نارسايی کليه،که به مرحله پيشرفته بيماری کليهن

.مان حياتی نياز دارنددر سالگی نميرسد.بيماران درگير شده به مرحله پيشرفته بيماری کليه  به دياليز يا پيوند کليه به عنوان 15قبل از سن   

 

يماری اتوزومال غالب پلی سيستيک کليهب  

 

ايجاد  يماری اتوزومال غالب پلی سيستيک کليه يک بيماری ارثی است که توسط رشد کيست در هر منطقه از توبول های کليهب

است.اين بيماری يک بيماری نادر نيست نفر  1000نفر از هر  1ميشود.معمول ترين نوع بيماری پلی سيستيک کليه می باشد و شيوع آن 

ر گرفته .هر چند که تظاهرات بيماری معمولا در بزرگسالان نمود ميکند و اين بيماری در کودکان و نوزادان به عنوان بيماری نادر در نظ

 16ژن روی کروموزوم است که اين  1می شود،حتی در موارد فاميلی.بيشترين نوع فاميلی اين بيماری مربوط به جهش ژنی  پی کی دی 

قرار دارد. 4دارند و اين ژن برروی کروموزوم  2واقع شده است، در حالی که درصد کمی از موارد جهش ژنی در ژن پی کی دی   

ودکان دگير شده به اين بيماری هماتوريا را نشان می دهند، هردو نوع ميکروسکوپی و بزرگ ، فشار خون،عفونت مجرای ک

چنين می تواند  ايی کليه.سونوگرافی از کليه کيست های بزرگ و بزرگ شدن کليه را نشان می دهد.اين بيماری همادراری،سنگ کليه،نارس

 علائم بالينی به غير از کليه را  که شامل کبد ،پانکراس،قلب و رگ های بزرگ ميباشد را نشان دهد.

ليه شناخته ارسايی کليه ،که به مرحله پيشرفته بيماری کارسايی کليه يکی از پيچيدگی های اين بيماری می باشد.مرحله پايانی نن

ن بيماری ميشود،معمولا در بزرگسالی ايجاد ميشود و هم چنين در مواردی از دوران نوزادی علائم بالينی نمود ميکند.بيماران درگير به اي

دارند با مرحله پيشرفته بيماری کليه  به دياليز يا پيوند کليه به عنوان درمان حياتی نياز



 

 

 

 

وبولوپاتيهای اوليهت  

ی کليوی دارای نقش وبولوپاتی های اوليه بيماری های ارثی ميباشند که توسط تغيير عملکرد در توبول های کليه شناخته ميشوند.توبول هات

وی به طور کلي های عملکردی مهم هستند که شامل تنظيم کيفيت و کميت مولکول هايی که بايد به ادرار دفع شوند هست.اگر توبول های

اسيم( هم در خون و باز  و التروليت ها )مانند سديم و پت -مناسب کار نکنند علائم بالينی آشکار می شوند.که اين شامل تغيير شديد در  اسيد 

ند ناهنجاری مان هم در ادرار ميباشد.اين اختلالات معمولا منجر با نارسايی کليه نميشود، اما ممکن است باعث ديگر علائم مهم بالينی  شود

ه نياز به درمان به دستگاه گوارش و ادراری يا اختلال رشد به ويژه اگر درمان سريع آغاز نشود.بنابراين،بيماران درگير با توبولوپاتی اولي

درمان  رصورت طولانی مدت دارند و بايد به طور منظم تحت مراقبت های بالينی باشند و تست های آزمايشگاهی رو به منظور تاييد اث

 دهند. انجام



 

 

 

 

اکوت)ناهنجاری های مادرزادی کليه و دستگاه ادراری(ک  

ادرای را  اهنجاری کليه و دستگاه ادرای)کاکوت( بيماری های اختلالات رشد هستند که کليه ها يا تنها و يا با همراه قسمتی از دستگاهن

ه )مانند جداگانه ويا در ارتباط به ديگر ناهنجاری های غير از کليدرگير ميکند)مانند حاب يا مثانه(.آنها ميتوانند به صورت بيماری 

 چشم،گوش( در نظر گرفته شوند.

اکوت شامل:ک  

قدان يکی از کليه ها،کليه نعل اسبی يا هايپوديزپلازيا ی کليویفختلالات کليه،ا  

حالب  درزادی حالب و ريفلاکس ويزکوختلالات حالب،مانند انسداد اتصال حالب به لگن،دوتايی شدن سيستم جمع آوری،بزرگی ماا  

ختلالات مجرای ادراری، مانند دريچه پيشابراه خلفیا  

 

هد برای ديگر ودر نتيجه به صورت تصادفی وقتی که بيمار سونوگرافی کليه انجام د اکوت می تواند کاملا بدون علائم باشدک

ا کند.در بعضی مانند عفونت دستگاه ادراری ميتواند نمود پيد دلايل آشکار شود حتی در زمان کمی بعد از تولد.علائم بالينی ديگر

 موارد بيماری به مرحله پيشرفته نارسايی کليه منجر ميشود.

 

به علاوه،اسکن تشخيص کاکوت بر اساس سونوگرافی کليوی است که برای پيگيری بيماری مزمن بيمار نيز ضروری ميباشد.

ر مديريت بالينی بيماران با بيماری کاکوت مفيد ميباشد.کليوی و کيستوتروگرافی ادرار هم معمولا د  

.بيماران درگير با مرحله پيشرفته بيماری کليه به دياليز و پيوند کليه به عنوان درمان حياتی نياز دارند



 

 

 

 

 بيماری اتوزومال غالب توبولو بينابينی کليه)آ دی تی ای کی دی(

روهی از بيماری های نادر ميباشد با الگوی ارثی اتوزومال غالب.جهش ژنی در يکی از بيماری اتوزومال غالب توبولو بينابينی کليه گ

 .UMOD, HNF1B, MUC1, RENچهار ژن باعث بيماری ميشود:

 

ليه،نارسايی کليه اين بيماری ميتواند با علائم بالينی خيلی متفاوتی ظهور کند که شامل اختلالات ادراری ،کيست کليوی،بيماری مزمن ک 

س نوجوانی )مودی له پيشرفته بيماری کليه.علاوه بر اين ،علائم غير کليوی ميتواند ظهور کند،که شامل نوعی ويژه ای ازديابت مليتوومرح

 ناميده ميشود( ونقرس.

 

اشد.تشخيص اين بيماری بر اساس تست های آزمايشگاهی خون و ادرار است.تست ژنتيکی برای تاييد علائم بالينی مفيد ميب  

ن درگير با مرحله پيشرفته بيماری کليه به دياليز و پيوند کليه به عنوان درمان حياتی نياز دارند.بيمارا  

 

 

 


