JAKIE SA RZADKIE CHOROBY NEREK?

Informacje dla pacjentéw, cztonkéw rodzin i opiekunéw prawnych

Drodzy Pacjenci, drodzy cztonkowie Rodzin,

rzadka chorobg jest okreslone takie schorzenie, ktérego wystepowanie, liczba przypadku wypadku na danej
populacji, nie przekracza wartosci progowej. W Europie, prég ten ustala sie na poziomie 0,05% populacji, czyli 5
przypadkéw na 10.000 oséb. Istnieje wiele rzadkich choréb. Liczba rzadkich choréb znanych i diagnozowanych jest
okoto 7000-8000, ale jest to postaé, ktdra rosnie wraz z postepem nauki, a zwtaszcza z postepem nauk medycznych i
badan genetycznych. A wiec nie méwimy o kilku chorych, ale o milionach ludzi we Wtoszech, a nawet dziesigtki
milionédw w Europie. Wedtug sieci Orphanet Wtochy w naszym kraju sg 2 mln o0séb zyjgcych z rzadkimi chorobami, a
70 procent to dzieci w wieku szkolnym.

Istniejg rézne rodzaje chordéb rzadkich: wrodzone, zakazne, nowotwory, genetyczne, choroba zwyrodnieniowa.
Jednakze wiekszos¢ rzadkich chordb sg to genetyczne (okoto 80% wszystkich rzadkich chordb). Rzadkie choroby
mogg mie¢ wptyw na wszystkie dzielnice i ludzkie uktady organizmu (uktad pokarmowy lub uktad oddechowy, skoéra,
uktad nerwowy, etc.), a czasem wiecej niz jeden, dzieki czemu stan chorobowy wymaga interdyscyplinarnego
podejscia. Prawie wszystkie choroby rzadkie sg przewlekte i kalectwa, a dotknieci pacjenci muszg zy¢ z objawami i
trudnosciami, ktore wywodzg sie przez cate zycie, czesto od urodzenia.

Rzadkie choroby nerek, ktdre majg wptyw na nerki, wystepuja same lub w potgczeniu z innymi organami. W
wiekszosci przypadkdw sg to choroby genetyczne i do diagnozowania, testy genetyczne sg czesto konieczne. W
naszym osrodku pacjenci dotknieci rzadkimi chorobami mogg otrzymaé odpowiednig opieke i zaawansowany rozwaj
wiedzy.

Niniejsza broszura ma na celu zapewnienie Panstwu kilka informacji na temat tej choroby, z ktérej mozna sie
cierpienia. Nasi lekarze i caty personel naszego centrum jest do Panstwa dyspozycji, aby odpowiedzie¢ na pytania i
dostarczy¢ potrzebnych wyjasnien.



ZIEDZICZNA GLOMERULOPATIA

Dziedziczng glomerulopatie charakteryzujg zmiany struktury i / lub funkcji ktebuszkéw nerkowych, ktore okreslane
sg zaburzeniami genetycznymi. Ktebuszki nerkowe stanowig struktury filtrujgce nerki i zmiany ich funkcji mozna
ostatecznie ustali¢ utratg biatek (biatkomocz) oraz czerwonych ciatek krwi w moczu (krwiomocz). Choroby te mogg
prowadzi¢ do stopniowego pogarszania sie czynnosci nerek, wyznaczajgc w ten sposdb niewydolnosé nerek i
schytkowg niewydolnoscig nerek.

Dziedziczna glomerulopatia jest spowodowana przez mutacje w genach, ktdre sg istotne w regulacji rozwoju i funkgcji
ktebuszkéw. Do tej pory ponad 30 gendw zostaly jednoznacznie uznane i zidentyfikowane jako przyczyna
dziedzicznych glomerulopati. Mutacje w tych genach mogg by¢ przesytane z réznych wzorcéw dziedziczenia:
autosomalny dominujacy (jeden z rodzicow, ktory jest chory, przesyta kopie zmienionego genu swojemu potomstwu,
ktore zostang dotkniete tg samg chorobg), autosomalny recesywny (zaréwno rodzice, ktérzy sg zdrowi, przekazuje
kopie zmienionego genu dziecku, ktére zostang dotkniete przez chorobe, poniewaz on / ona otrzyma dwie kopie
nieprawidtowego genu) lub X-linked (zmieniony gen jest przekazywany przez matke, ogdlnie zdrowg, i dziedziczony
przez dziecko pfci meskie)

Rozpoznanie dziedzicznej glomerulopatii opiera sie na wynikach badan krwi i moczu (badania laboratoryjne). Moze
by¢ konieczna biopsja nerki. Ponadto, badanie genetyczne ma zasadnicze znaczenie dla okreslenia przyczyn choroby,
a zatem i optymalnym rokowaniem leczenia.

IMMUNOMEDIATALNA CHOROBA KtEBUSZKOW NERKOWYCH (GLOMERULONEPHRITIS)

Ktebuszkowe zapalenie nerek to choroby zapalne wptywajgce kiebuszkéw nerkowych, ktére stanowig strukture
filtrujaca nerki. Zaburzenia te mogg by¢ ostre, podostre lub przewlekte i mogg mie¢ bardzo réine cechy kliniczne
(krwiomocz, biatkomocz, niewydolnosé nerek, schytkowej niewydolnosci nerek). Mogg by¢ réwniez obecne w
manifestacji obcigzenia innych narzagdow (skéry, stawdéw, uktadu oddechowego ...).

Ktebuszkowe zapalenie nerek moze:

- reprezentowacé samodzielne choroby (pierwotne lub idiopatycznego zapalenia kiebuszkéw nerkowych), takich jak
nefropatia IgA

- by¢ czescig choroby ogdlnoustrojowej (na przyktad uktadowy toczen rumieniowaty lub zapalenie naczyn)
- by¢ wtdrne wobec infekcji (paciorkowce, gronkowce, wirus zapalenia watroby typu B lub C)

Objawami klinicznymi zapalenia ktebuszkéw nerkowych, mogg by¢:

- niewydolnos¢ nerek (ostre lub przewlekte)

- nadcisnienie krwi

- zespot nerczycowy, syndrom kliniczny spowodowany utratg biatka z moczem z konsekwencji hipoproteinemii (niski
poziom biatek, w szczegdlnosci albumin we krwi), dyslipidemia i retencja wody (obrzeki)

- krwiomocz podczas zaostrzen choroby czyli krwinkomocz makroskopowy.

Rozpoznanie zapalenia ktebuszkédw nerkowych wymaga badania laboratoryjnego krwi i moczu. Biopsja nerki moze
byc konieczna. Informacje te sg niezbedne do wytonienia najlepszego lekarstwa do leczenia réinych postaci
zapalenia ktebuszkéw nerkowych.

IMMUNOLOGICZNE CHOROBY KtEBUSZKOW NERKOWYCH (KLEBUSZKOWE ZAPALENIE NEREK)

Ktebuszkowe zapalenie nerek jest grupa chordb zapalnych nerek z udziatem ktebuszki nerkowe, struktury filtracyjne
nerki. Mogg one wystepowac w ostrej, podostrej lub przewlektej postaci nerek objawy kliniczne sg bardzo rézine



(krwiomocz, biatkomocz, niewydolnos¢ nerek, a nawet terminal). Mogg by¢ réwniez obecne w manifestacji
obcigzenia innych narzagdow (skory, stawdw, uktadu oddechowego ...).

Ktebuszkowe zapalenie nerek moze:

- reprezentowac¢ samodzielnie choroby (zapalenie ktebuszkéw nerkowych podstawowa lub idiopatyczne), na
przyktad, nefropatia depozytéw immunonoglobuline A

- by¢ czescig choroby ogélnoustrojowej (na przyktad uktadowy toczen rumieniowaty lub zapalenie naczyn)
- wtérne wobec infekcji (Streptococcus, Staphylococcus, wirus zapalenia watroby typu B lub C)

Objawami klinicznymi nerek, ktédre mogg by¢ zwigzane z zapaleniem ktebuszkéw nerkowych sa:

¢ niewydolnosc¢ nerek (ostre lub przewlekte)

¢ wysokie cisnienie krwi

e zespot nerczycowy, syndrom kliniczny spowodowany utratg biatka z moczem oraz charakteryzuje hipoproteinemii
(redukcja biatka, aw szczegdlnosci albuminy we krwi), dyslipidemia i zatrzymanie ptyndw (obrzeki)

e krwiomocz, czesto makroskopowe, zwtaszcza podczas zaostrzen, ktdre czesto nastepujacy sposdb krwinkomocz.

Rozpoznanie zapalenia ktebuszkdw nerkowych wymaga badania krwi, badania moczu, a czesto biopsje nerki.
Informacje te sg niezbedne do wytonienia najlepszego lekarstwa do leczenia réznych postaci zapalenia ktebuszkéw
nerkowych.

CILIOPATHIES
AUTOSOMALNO - RECESYWNE CHOROBY POLICYSTYCZNYCH NEREK (ARPKD)

Autosomalny recesywny choroby policystycznych nerek (ARPKD) jest chorobg dziedziczng, charakteryzujace rozwaj
torbieli w w przewodach zbiorczych nerek. W wyniku rozwoju torbieli nerki cierpig znaczny wzrost wielkosci. Zawsze
jest jeden nawet zaangazowanie watroby. ARPKD jest rzadkg chorobg, wystepujgcg 1/40.000 u dzieci. Choroba jest
przenoszona w sposOb autosomalny recesywny ((obie kopie genu musi by¢ zmienione) i gen sprawczy, zwany
PKHD1, jest zlokalizowany na chromosomie 6. Gen ten koduje biatko zwane fibrocystina lub poliduttina. Po
urodzeniu, a ponadto do powstawania torbieli s powszechne i czesto obserwowane bardzo wysokie cisnienie krwi i
infekcje drég moczowych. Udzial watroby moze byé catkowicie bezobjawowy lub mogze wystapic nadcisnienie
wrotne i zakazenie przewodu zétciowego oraz obecnos¢ zapalenia drég zétciowych. Czynnos¢ watroby zazwyczaj
utrzymuje sie normalne. USG wykazato zwiekszoneg gtosnosci nerki, od czasu do czasu mate torbiele, czasem
widoczne nawet przed urodzeniem. USG watroby wykazuje poszerzenie drég zéfciowych, z mozliwymi objawami
nadci$nienia wrotnego. Udziat watroby konfiguruje wrodzone zwtdknienie watroby. Niewydolnos$¢ nerek jest
gtéwnym powiktaniem a scena terminalu rzadko wystepuje przed ukorczeniem 15-ego roku zycia . Pacjenci
dotknieci schytkowg niewydolnoscig nerek potrzebujg dializy lub przeszczep nerki jako terapii ratujgcych zycie.

AUTOSOMALNO - DOMINUJACE CHOROBY POLICYSTYCZNYCH NEREK (ADPKD)

Autosomalno - dominujgca choroba policystycznych nerek (ADPKD) jest dziedzicznym zaburzeniem
charakteryzujgcym sie torbieli w kazdej czesci kanalikéw nerkowych. Jest najczestszg postacia choroby
policystycznych nerek, z przewagg 1/1,000. Tak wiec, nie jest rzadkg choroba. Jednak choroba zwykle objawia sie w
wieku dorostym i dlatego jest rzadko u dzieci, nawet w przypadkach, gdy istnieje pokrewienstwo. Wiekszos$¢ rodzin z
chorobg ADPKD majg mutacje w genie PKD1, potozonym na chromosomie 16, podczas gdy mniejsza cze$é jest
zmieniona w genie PKD2, znajduje sie na chromosomie 4.

Dotkniete dzieci mogg wykazywaé mikroskopowe lub makroskopowy krwiomocz, wysokie cisnienie krwi, zakazenia
drég moczowych, kamienie i niewydolnos$¢ nerek. USG wykazuje powiekszong gtosnosci nerki i duze torbiele.



Choroba charakteryzuje sie réwniez objawami klinicznymi i obejmuje narzady, takie jak watroba, trzustka, serce i
naczynia krwionosne.

Niewydolnos¢ nerek jest jednym z gtéwnych powiktan ADPKD. Koricowe stadium niewydolnosci nerek, zwane
koncowe stadium choroby nerek, zwykle wystepuje u dorostych, w niektdérych przypadkach klinicznych réwniez u
dzieci. Pacjenci dotknieci schytkowa niewydolnoscig nerek potrzebujg dializy lub przeszczepu nerki jako terapii
ratujacych zycie.

PIERWOTNA TUBULOPATIJA

Pierwotne tubulopathie oznaczajg grupe dziedzicznych zaburzen charakteryzujgcych sie zmianami funkcjonowania
czesci kanalikdw nerkowych. Kanaliki nerkowe spetniajg wiele waznych funkcji, w tym regulacje ilosci i jakosci
substancji, ktére sg wydalane w moczu. Skutki niewydolnosci nerek kanalikéw jest wiele i nalezg do powaznych
zmian rownowagi kwasowo-zasadowej i elektrolitdw we krwi (takich jak sodu i potasu) i moczu. Zmiany te zwykle
nie ewoluujg w kierunku przewlektej niewydolnosci nerek, ale mogg obejmowac inne konsekwencje, takie jak
zaburzenia uktadu moczowego, pokarmowego i spowolnienie wzrostu, jesli nie sg wtasciwie leczone. Z tego powodu
pacjenci z pierwotng tubulopatig, muszg przechodzi¢ przewlekta terapie i regularng kontrole testéow w celu
sprawdzenia jej skutecznosci.

CAKUT (WRODZONE WADY NEREK | DROG MOCZOWYCH)

Wrodzone zaburzenia nerek i drdg moczowych reprezentowane spektrum wrodzonych czesto zgrupowane pod
akronimem CAKUT (ang.). Wady wrodzone nerek i drég moczowych (CAKUT) sg zaburzeniami rozwojowymi
obejmujgce nerki, osobno lub w potaczeniu z innymi drogami uktadu moczowego (np. moczowodu, pecherza
moczowego). Mogg wystepowac jako pojedyncze zaburzenia lub we wspotpracy z innymi wyjgtkowo nerkowych
nieprawidtowosciami wrodzonymi (np oczu, uszu).

CAKUT obejmuja:
- nieprawidtowosci nerek, takie jak agenezja nerek, nerki podkowy lub hypodysplasia

- nieprawidtowosci moczowodu, takie jak zwezenie obturacyjne moczowodu uktadu wydalniczego (takich jak
dzielnicy pyelo podwdjnego moczowodu), we wrodzonej megaureter i odptywu pecherzowo-moczowodowego -
congenital megaureter i vescico-ureteral reflux

- zaburzen cewki moczowej, takie jak zawory tylnej cewki.

CAKUT moze by¢ catkowicie bezobjawowy, a zatem by¢ zdiagnozowany przez przypadek z ultrasonografii nerek
(nawet prenatalnej) lub mogg stanowi¢ objawy kliniczne, takie jak infekcje uktadu moczowego. Niektére formy
CAKUT moze okresli¢ niewydolnosé nerek, takze terminalu.

Rozpoznanie CAKUT opiera sie przede wszystkim na badaniach instrumentalnych, w tym USG jest podstawowym
narzedziem do obserwacji. Ponadto, scyntygrafia nerek i wytwarzajacy puste cystourethrography sg czesto
uzyteczne w leczeniu klinicznym u pacjentéw dotknietych CAKUT.

Pacjenci dotknieci schytkowg niewydolnoscig nerek potrzebujg dializy lub przeszczep nerki jako terapii ratujacych
zycie.

AUTOSOMALNA DOMINUJACA CHOROBA NEREK CEWKOWO-SRODMIAZSZOWA (ADTIKD)

Autosomalna dominujgca choroba nerek cewkowo-$srédmigzszowa (ADTIKD) to grupa rzadkich chordb o sposobie
dziedzicznym autosomalnym dominujgcym. Sg one spowodowane przez mutacje w jednym z 4 geny: UMOD, HNF1B,
MUC1, RREN. Choroby te mogg przedstawia¢ objawy kliniczne bardzo zrdinicowane, z zaburzeniami ukfadu
moczowego, torbieli nerkowych do przewlektej choroby nerek i niewydolnos$¢ nerek, nawet zaciskowej. Ponadto,



moga by¢ réwniez obecne dodatkowe objawy, w szczegdlnosci w tym konkretnym typie, mtodziericza cukrzyca
insulinozalezna (zwana MODY) i dna moczowa.

Rozpoznanie opiera sie na badaniu laboratoryjnym krwi i moczu, USG nerer. Badania mogg zostaé potwierdzone w

testach genetycznych.

Pacjenci dotknieci schytkowg niewydolnoscig nerek potrzebujg dialize lub przeszczep nerki jako terapie ratujaca
zycie.



