Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Dysplazja torbielowata nerki.

Synonimy: Nerka dysplastyczna, Nerka torbielowata, MCKD,
OMIM: -

ORPHA kod: 1851

ICD-10: Q61.4

Definicja choroby

Rzadka wrodzona wada nerek, ktora charakteryzuje sie jednostronna (czesciej) lub
obustronna dysplazja torbielowata nerek. Nerka z dysplazja torbielowatg czesto jest
powiekszona z powodu obecnosci licznych torbieli i jest nerka afunkcyjna. Zazwyczaj nerka
taka nie daje objawow, jesli druga funkcjonuje prawidtowo. Obustronna dysplazja
torbielowata jest wada letalna, noworodek z t3 wada oprocz niewydolnoSci nerek ma
dysplazje oskrzelowo-ptucna z powodu matowodzia.

Etiologia. Podtoiegenetyczne. Sposob dziedziczenia

Wada wystepuje najczesciej sporadycznie i jest spowodowana nieprawidtowym rozwojem
zawiazka nerki na wczesnym etapie embriogenezy. Tylko w bardzo niewielkiej grupie
przypadkow stwierdza sie wystepowanie tej wady w rodzinie.

Epidemiologia

Czestosc wady szacuje sie na 1:3500 urodzen, jednak z uwagi na brak wystepowania
objawow w przypadku jednostronnej dysplazji torbielowatej nerki dane moga byc




niedoszacowane.

Opis kliniczny

Najczesciej dysplazja torbielowata nerki (jednostronna) przebiega bezobjawowo, wykrycie
jej nastepuje podczas badan prenatalnych, a potwierdzenie odbywa sie po urodzeniu za
pomoca badania ultrasonograficznego. Czes¢ przypadkow niewykryta prenatalnie
rozpoznawana jest podczas wykonywania USG jamy brzusznej z innej przyczyny. W rzadkich
przypadkach duzych nerek z dysplazja torbielowata moga one dawac efekt masy w jamie
brzuszne;j.

Diagnostyka

Dysplazje torbielowata nerki nalezy podejrzewac w przypadku obecnosci torbielowatego
tworu w miejscu prawidtowego wystepowania nerki w jamie brzusznej w badaniu
ultrasonograficznym. Sporadycznie konieczne moze byc wykonanie badania
scyntygraficznego nerek celem potwierdzenia afunkcji nerki lub zroznicowania z masywnym
wodonerczem.

Leczenie

Pacjenci z dysplazja torbielowata nerki w wiekszoSci wymagaja jedynie obserwacji.
Zalecane s3 okresowe badania ultrasonograficzne celem oceny ewolucji zmiany, ktora
zazwyczaj prowadzi do zaniku dysplastycznej nerki. Konieczne jest rowniez okresowe
wykonywanie badania moczu celem oceny ewentualnego wystepowania biatkomoczu i
albuminurii, ocena funkcji nerek (kreatynina) i ocena ciSnienia tetniczego celem wczesnego
rozpoznania nadciSnienia. W przypadku duzej nerki z dysplazja torbielowata dajacej efekt
masy w jamie brzusznej moze byc jej chirurgiczne usuniecie najczesciej metoda
laparoskopowa.

Szczepienia ochronne

Brak przeciwskazan do szczepien ochronnych.




Rokowanie

Rokowanie jest dobre w przypadku prawidtowej funkcji drugiej nerki. W grupie z
pojedyncza funkcjonujaca nerka nieznacznie czesciej w porownaniu z populacja ogolna
dochodzi do rozwoju nadciSnienia tetniczego i przewlektej choroby nerek dlatego wazna
jest okresowa kontrola funkgji nerki i ciSnienia tetniczego.

Osrodki eksperckie
Europejskie OSrodki Eksperckie Chorob Rzadkich Nerek - Gdansk, £6dz, Krakow

https://www.erknet.org/our-experts/the-european-reference-centers

Autor/autorzy opisu:

Michat Maternik, Gdanski Uniwersytet Medyczny, Klinika Pediatrii, Nefrologii i NadciSnienia
Gdanski Uniwersytet Medyczny,

Data opisu

01.06.2023

Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art.
4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz.
1731) lekarz ma obowiazek wykonywa¢ zawod, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy
medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia



https://www.erknet.org/our-experts/the-european-reference-centers

chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezyta starannoscia.




