Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Idiopatyczny zespot nerczycowy u dzieci
Synonimy:

OMIM: 615861

ORPHA kod: 69061

ICD-10: NO4

Definicja choroby

Zespot nerczycowy rozpoznajemy jesli wystepuja trzy objawy: obrzeki, masywny biatkomocz
(tzw. biatkomocz nerczycowy) i hipoalbuminemia (<3,0 g/dl). Jesli wystepowania tych
objawow nie mozna wyttumaczyc inng przyczyna lub choroba wowczas mowimy o
Idiopatycznym Zespole Nerczycowym (IZN). Biatkomocz nerczycowy to taka wielkoSc utraty
biatka z moczem, ktora przekracza 3,5 g/dobe u dorostych lub 50 mg/kg/dobe u dzieci. W
przypadku trudnosci w ocenie dobowej utraty biatka z moczem biatkomocz nerczycowy
rozpoznaje si¢ za pomoca wskaznika UPCR (iloraz stezenia biatka i kreatyniny w porgji
moczu). Jesli UPCR przekroczy warto$¢ 2 mg/mg, wowczas rozpoznaje sie biatkomocz
nerczycowy. Wymienionym objawom moze towarzyszyc hiperlipidemia.

Etiologia. Podtoiegenetyczne. Sposob dziedziczenia

Etiologia idiopatycznego zespotu nerczycowego nie jest znana. Uwaza sie jednak, ze
patogeneza steroidowrazliwego idiopatycznego zespotu nerczycowego zwigzana jest z
nieprawidtowa funkcja uktadu immunologicznego. Doktadny mechanizm prowadzacy do
zaburzenia integralnosci btony ktebuszkow nerkowych, a tym samym determinujacy
biatkomocz, nie jest znany. Uimorfologicznych podstaw IZN leza tzw. zmiany minimalne
(minimal change disease; MCD), rzadziej jest to rozplem mezangium (mesangial
glomerulonephritis; MGN) lub segmentalne ogniskowe stwardnienie ktebuszkow (focal
segmental glomerulosclerosis; FSGS). U wigkszoéci dzieci IZN rozwija sie na podtozu
zmian MCD.




Epidemiologia

Zapadalnosc na IZN wynosi 2-7 nowych przypadkow/100 000 dzieci ponizej 15 rz., a
chorobowosc : 16/100 000 dzieci. IZN stanowi 90% przypadkow wszystkich zespotow
nerczycowych u dzieci miedzy 1.i10. rz. i 50% po 10. rz.

Opis kliniczny

Poczatek choroby jest czesto poprzedzony infekcja drog oddechowych. Dominujacym
objawem klinicznym IZN sa obrzeki, zwtaszcza w okolicy twarzy, wokot oczu, na konczynach
dolnych, w okolicy kosci krzyzowej i narzadow ptciowych. W bardziej nasilonych
przypadkach moze rozwinac sie wodobrzusze lub przesiek do jamy optucnej. Pacjenci moga
zgtaszac dolegliwosci bolowe brzucha lub dusznosc. Obrzeki w przebiegu 1ZN moga
powstawac w dwoch mechanizmach: najczeSciej w mechanizmie hipowolemiiwynikajqcej z
hipoalbuminemii i spadku ciSnienia onkotycznego osocza, lub
wmechanizmiehiperwolemiizwiqzanej z pierwotna wewnatrznerkowa retencja sodu
iwody, ktora prowadzi do zwiekszenia objetosci przedziatu wewnatrznaczyniowego
if|obrzeku. Z uwagi na zmniejszenie objetosci wewnatrznaczyniowej obserwuje si¢ oligurie.
Niektorzy pacjenci rozwijaja nadciSnienie tetnicze.

W zwiazku z masywnymi biatkomoczem dochodzi do utraty niektorych biatek uktadu
krzepnigcia. Dodatkowo, z uwagi na zapalny charakter choroby, moga narastac parametry
stanu zapalnego w tym stezenie fibrynogenu. W konsekwencji wzrasta ryzyko wystgpienia
powiktan zatorowo-zakrzepowych. Innymi typowymi powiktaniami IZN s3 infekcje, w tym
zapalenie otrzewnej, zapalenie tkanki podskornej, ostre uszkodzenie nerek i hipoperfuzja
innych narzadow,

Choroba ma charakter nawrotowy. Okoto 80% dzieci bedzie miato przynajmniej jeden
nawrot IZN. W zaleznoSci od dalszego przebiegu choroby i odpowiedzi na steroidoterapie
IZN moze przyjac postac: steroidowrazliwego IZN (ustapienie biatkomoczu w trakcie 4
tygodni steroidoterapii), 1ZN z czestymi nawrotami ( 2 nawroty IZN w ciagu 6 miesiecy lub
4 nawrotow w ciagu roku), steroidozaleznego 1ZN (nawroty IZN w trakcie zmniejszania
dawki prednizonu lub w okresie krotszym niz 2 tygodnie po jego odstawieniu),
steroidoopornego I1ZN (brak remisji po stosowaniu steroidoterapii przez 4 tygodnie).
Przebieg choroby, w tym wystepowanie kolejnych nawrotow choroby determinuje dalsz3
terapie.




Diagnostyka

Rozpoznanie zespotu nerczycowego opiera si¢ na potwierdzeniu obecnosci biatkomoczu
nerczycowego (dobowa utrata biatka powyzej 50mg/kg/d lub wskaznik UPCR powyzej
2g/g), stwierdzeniu hipoalbuminemii (ponizej 3 g/dl) oraz potwierdzeniu wystepowania
obrzekow. Jesli przebieg kliniczny choroby nie jest typowy lub nie obserwuje si¢ remisji
choroby w ciagu 4 tygodni od wprowadzenia steroidoterapii, w niektorych przypadkach u
dzieci wskazane jest wykonanie biopsji nerki. W przypadku pacjentow odpowiadajacych na
standardowe leczenie badanie histopatologiczne nerki zwykle nie jest konieczne.
Wskazania do wykonania biopsji nerki u dzieci ograniczaja si¢ do cech nietypowych, ktore
moga sugerowac rozpoznanie alternatywne, w tym niski wiek [ < 1r.z.] lub starszy wiek [ >
12 lat] pacjenta w momencie rozpoznania choroby, makroskopowy krwiomocz, niskie
stezenie C3 w surowicy, znaczne nadcisSnienie tetnicze, niewydolnosc nerek, dtugotrwata
terapia inhibitorami kalcyneuryny.

Leczenie

Na poczatku leczenie obejmuje leczenie objawowe obrzekow obejmujace podanie lekow
diuretycznych oraz ew. infuzje 20% albuminy lub preparatu Dextran 40000 oraz
ograniczenie podazy ptynow i soli. Podstawa terapii przyczynowej jest prednizon. Sredni
okres od wtaczenia steroidoterapii do uzyskania remisji choroby wynosi ok 10 dni. U dzieci
z IZN czestymi nawrotami lub steroidozaleznym IZN stosuje sie¢ immunosupresje drugiego
rzutu, pozwalajaca ograniczyc steroidoterapie. Wowczas do leczenia wtacza sie
cyklosporyne, mykofenolan mofetilu , cyklofosfamid, levamisole lub rituxymab.

Szczepienia ochronne

Pacjentom w okresie aktywnego nawrotu choroby nie nalezy podawac szczepien
ochronnych. U dzieci chorujacych na IZN wskazane jest uzupetnienie zalegtych szczepien
zgodnie z aktualnym kalendarzem szczepien, po uzyskaniu remisji IZN. U pacjentow w
okresie remisji nie ma przeciwskazan do stosowania szczepien ochronnych preparatami z
grupy szczepionek zawierajacych oczyszczone antygeny lub szczepionkami zywymi
atenuowanymi.

W trackie terapii lekami immunosupresyjnymi nie nalezy podawac preparatow z grupy
szczepionek zywych inaktywowanych. W takich przypadkach zaleca si¢ zamiane na




preparat z grupy szczepionek zawierajacych oczyszczone antygeny lub odroczenie
szczepienia do momentu dostawienia leczenia immunosupresyjnego. Nie zaleca sie
stosowania szczepionek zywych w trakcie stosowania wysokich dawek immunosupresji i do
6 miesiecy o podaniu Rituksymabu.

Zaleca sie podanie dodatkowo szczepien przeciw wirusowi grypy i COVID-19.

Zaleca sie dodatkowo podanie szczepien przeciw grypie i COVID -19 domownikom
zamieszkujacym z pacjentem.

Zalecenia szczegolne

U dzieci chorujacych na IZN nie ma przeciwwskazan do znieczulenia ogolnego. W trakcie
terapii inhibitorami kalcyneuryny nalezy zachowac szczegolng ostroznosc przy podawaniu
niektorych innych lekow, np antybiotykow z grupy makrolidow, gdyz moga one wptywac na
stezenie inhibitorow kalcyneuryny i indukowac nieprawidtowa funkcje nerek, w tym ostre
uszkodzenie nerek.

Wskazana jest sanacja jamy ustnej oraz kontrola stomatologiczna. Zmiany prochnicze
zebow moge sprzyjac kolejnym nawrotom IZN.

Rokowanie

Rokowanie co do zdrowia w wigkszosci przypadkow jest dobre. Choroba najczesSciej ma
charakter nawrotowy. Okoto 80% dzieci bedzie miato przynajmniej jeden nawrot I1ZN. U
niespetna 40 % pacjentow rozwinie si¢ steroidozaleznosc lub IZN z czestymi nawrotami.
Uwaza sie, ze w wiekszoS¢ przypadkow IZN ustepuje przed osiagnieciem 18 lat.
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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
chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.




