Az Egészségiigyi Minisztérium szakmai protokollja
Cystas vesebetegségekrol

Készitette: 4 Csecsemd- és Gyermekgyogyaszati Szakmai Kollégium

1. Alapveté megfontolasok

Azokat a korképeket soroljuk ebbe a csoportba, melyekben cystak, azaz folyadékkal telt tomlok alakulnak ki a
vese allomanyaban. Jelen lehetnek a kéreg — és veldéallomanyban egyarant, lehetnek mikroszkopos méretiiek, de
akar tobb cm-esek is. El6fordulhat, hogy csak néhany van beldliik, de kitolthetik akar az egész veseallomanyt. E
betegségek egy része autoszomalis dominans illetve recessziv Oroklésmenetet mutat, masok tarsulhatnak
6roklodd betegségekhez, illetve nem 6rokloédo jellegliek Amennyiben a cystak jelentdés méretiik vagy nagy
szamuk miatt a veseszovetet nyomjak, hypertonidhoz, vesefunkcido romlashoz vezethetnek. Progressziven
novekvo vesecysta kialakulasahoz harom tényez6 sziikséges:

1. a vesetubulus egy szakaszaban jelentkezé hamsejt proliferacio,
2. a tubulointersticialis matrix organizaciojanak és metabolizmusanak megvaltozasa valamint
3. a novekvo tubulus-szakaszban torténd folyadék felhalmozodas.

A kovetkezo korképek tartoznak ide:
Polycystas vesebetegség
Autoszomalis recessiv polycystas vesebetegség (ARPKD)
Autoszomalis dominans polycystas vesebetegség (ADPKD)
Medullaris cystas betegségek
Juvenilis nephronophthisis
Medullaris szivacsvese
Szerzett cystas vesebetegség
Egyszerli vesecysta
Multicystas vese dysplasia
Orokldé betegségekhez tarsulé cystas vese elvaltozasok
Sclerosis tuberosa
Hippel- Lindau betegség

Autoszomalis recessziv polycystas vesebetegség

Definicié

Autoszomalis recessziven 6rokl6dé megbetegedés, mindkét vese allomanyaban a gylijtdcsatornak diffiz cystas
elvaltozasa. A cystak szdma az életkorral fokozatosan né. Minden esetben kongenitalis majfibrozissal jar egyiitt.
Progressziv, a veseallomany pusztulasa miatt minden esetben uraemidhoz vezet. A majfibrozis elérehaladasa
majelégtelenséget eredményez.

Kivalto tényez0 a fibrocystin nevil proteint kodold gén mutacidja.

Tiinetek: praenatalis ultrahang vizsgalat nagyobb, hyperreflectiv veséket abrazol. Amennyiben a nephronok
jelentds része mar intrauterin karosodott, a terhesség utolsd szakaszaban kialakuldé oligohydramnion
tiidéhypoplasiat eredményezhet, igen stilyos esetben Potter syndroma képében. Stlyos 1égzészavar sziiletés utan
exitushoz vezethet. Enyhébb esetben a megnagyobbodott vesék sziiletés utan hasi nyomasi tlineteket okoznak, a
rekesz felnyomasa, 1égzési nehezitettség mellett az enteralis taplalas felépitését lassitjak. A megnagyobbodott
vesék mindig tapinthatok, sokszor also pdlusuk a medencébe ér. A késdbbickben uracmia és majelégtelenség
tiinetei is megjelennek, ritkan, ha a vesék nem nagyon nagyok, ezek lehetnek az elsd tiinetek, altalaban 5- 10
éves kor kozott.

Genetikai hattér: a 6-os kromoszoman a PKHDI nevii gén mutacioja, mely a gytijtdcsatorna tubulus sejt
membranjaban talalhat6 fibrocystin (= poliductin) nevii proteint kodolja. Ez a fehérje a tubulushamsejt apikalis
felszinén van és szerepet jatszik a tubulus belseje (vizelet) és a sejt kdzotti jelatvitelben, mely folyamatok végsé
soron a tubulusok nagysagat és szerkezetét hatdrozzak meg. A betegség kialakulasdhoz mindkét sziilé génjének
mutécioja sziikséges.

Incidencia: Magyarorszagon az élvesziiletett Gjsziilottek kozott aranya 1:10 000 — 1: 40 000 kozotti.



Jellemzo életkor és mem: A betegség megjelenhet barmikor a praenatalis periodustdl a serdiilékorig,
legtobbszor mar Ujsziilottkorban tiineteket mutat. A termindlis veseelégtelenség 5-10 éves kor kozott, a
majelégtelenség 10 éves kor koriil alakul ki. Lanyok és fitik egyarant érintettek.

Tarsbetegségek: Az ARPKD minden esetben portalis majfibrozissal tarsul. A majfibrozis majelégtelenséghez,
portalis hypertensidhoz vezet, melynek tiinetei: gastroinetstinalis (oesophagus varix)vérzések, porta thrombosis,
hyperpslenia tlinetei (anaemia, thrombopenia, leukopenia), vérzékenység, icterus, hyperammonaemia, hepatikus
encephalopathia tobbnyire 6-8 éves kor utan jelentkeznek

Anamnézis: A csaladban eléfordulhatott autoszomalis recessziv polycystas vese, de a sziil6k ilyen szempontbol
egészségesek. A praenatalis ultrahang vizsgalat nagy, hyperreflectiv veséket, oligohydramniont, lassan vagy nem
tel6d6 holyagot mutathat.

Fizikalis vizsgalat: feszes, elédomborodo nagy has, kétoldali tapinthatd hasi terime, esetleg Potter syndroma

képe. Felnyomott rekeszek, hypoplasias tiidok miatt lehetnek 1égzési elégtelenség, ptx tiinetei (tachypnoe,
dyspnoe, cyanosis). Idovel a kronikus uraemia tiinetei megjelenhetnek: ndvekedési elmaradas, 6déma, sapadtsag.

1I. Diagnosztikai vizsgalatok

Laboratoriumi vizsgalatok:
Vizelet vizsgalat: mindenképpen javasolt, de eltérések, féleg kezdetben ritkak.
Rutin: Lehet haematuria, proteinuria, leukocyturia.
Fert6zés gyantja esetén tenyésztés, rezisztencia vizsgalat. Koncentraloképesség (beszikiilt)
Tubularis funkciok (Na, Ca, P visszaszivas) karosodhatnak.
Vérkémiai vizsgalatok:
Elektoritok
Szérumkreatinin és karbamid (magas, sziiletés utan &atmenetileg normalizalodhat majd
progressziven emelkedik)
Kvalitativ és kvantitativ vérkép (renalis anaemia)
Sav-bazis vizsgalat (metabolikus acidézis)
Parathormon meghatarozas (besziikiilt vesefunkci6 esetén)
Majfunkcidok (majfibrozis miatt) :SGOT, SGPT, GammaGT, Sebi, pszeudo-kolineszteraz,
porthrombin szint
Képalkot6 vizsgalatok:

Hasi ultrahang: kétoldali, megnagyobbodott, diffizan fokozott echogenitasu vesék. A cystak kezdetben
nem elkiilonithet6k vagy csak 1-2 mm atmérdjliek, a késobbiekben fokozatosan ndvekednek.
A majban periportalis fibrozis.

Vese scintigraphia (DMSA, DTPA, MAG-3): diffuzan csokkent aktivitas a vesékben, jelentdsebben
emelkedett szérum kreatinin szint felett a rossz kivalasztas miatt nem elvégezhetd. Az
alapbetegség miatt elvégzése nem sziikséges, altalaban tarsuldé probléma (hydronephrosis,
VUR), illetve a két vese kdzott ultrahanggal kimutathato jelentdsebb méretbeli vagy szerkezeti
kiilonbség esetén lehet indikalt.

Kézt6 rontgen felvétel csontosodas vizsgalatara: esetleges rachitis kizarasa, csontkor meghatarozasa

Csont-denzitas vizsgalat osteoporosis, osteomalatia, renalis rachitis esetén

Szovettani vizsgalat: vesebiopszia (percutan vagy feltarasos) alapvetden nem indikalt, a szovettani kép alapjan a
jelenleg alkalmazott moddszerekkel egyeldre ujsziilott illetve csecsemd korban az ARPKD és az
ADPKD tdbbnyire nem elkiilonithetd. A polycystas vese ultrahang képe hasonlithat congenitalis vese
tumor képéhez, ez esetben a diagnozis felallitasa céljabol sziikséges.

A maj szdvettani vizsgalata ha kimutatja a periportalis fibrozist, egyértelmiien ARPKD mellett szol.

Genetikai vizsgalat: A fibrocystin gén mutacidja elvileg kimutathato, a vilagon még kevés helyen elvégezheto
koltséges vizsgalat.

Csaladvizsgalat: sziilok, testvérek, unokatestvérek ultrahang sziirése javasolt.

Differencialdiagnozis: diffuz cystas elvaltozasok mas betegségekben is megjelenhetnek (Isd bevezetd rész).
Amikor még ultrahangon cystdk nem latszanak, a vese tumoroktdl csak szovettani vizsgalattal lehet
elkiiloniteni.



II1. Kezelés

Nem gyogyszeres kezelés:

A megfeleld egészségiigyi ellatas szintje: kezelés beallitasa, rendszeres ellendrzés komplex ellatast biztosito
gyermeknefrologiai centrumban. Intézet altal bedllitott kezelési séma ellendrzése a haziorvosi
halozatban.

A fizikai aktivitast foleg kisebb gyermekekben nehezitik az igen nagy, a has jelentds részét elfoglald vesék.
Emiatt is — és a tobbnyire hosszas korhazi apolas kovetkeztében az autoszomalis recessziv polycystas
vesés gyermekek mozgasfejlodése lelassult. A nagy, hasat sokszor elédomboritd vesék sériilésének
veszélye aranylag nagy, emiatt a fokozott balesetveszéllyel jar6 mozdulatok, sportok keriilése javasolt.

Diéta a vese illetve majfunkciok beszikiilése esetén valik sziikségessé: vesefunkcio beszikiilésekor: bo
folyadék, kalium — és foszforszegény diéta, konyhaso potlas illetve a bevitel csokkentése a vesék
aktualis allapotatol fliggden.

Majfunkcié beszikiilésekor zsirszegény, szénhidratgazdag taplalkozas, zsirban oldédo vitaminok
potlasa, esetleg specialis tapszerek adasa.

Betegoktatas: Az ilyen betegek tobbnyire sokféle és nagy mennyiségli gyogyszert szednek, melyek elmulasztasa
karos kovetkezménnyel jarhat. Emiatt fontos a kornyezet esetleg a beteg figyelmének felhivasa a
korrekt gyogyszeradagolasra. Véglegesen egyelére e betegség csak maj-és vesetranszplantacioval
gyogyithato, emiatt a beteget és kornyezetét fel kell késziteni az ezzel kapcsolatos teenddkre is. Rossz
compliance esetén a transplantacio sikeressége erdsen kérdéses.

Gyogyszeres kezelés:

Hypertonia esetén antihypertensiv kezelés (részletesen gyermekkori hypertonia kezelésénél). Kronikus
veseelégtelenségben kombinalt kezelés sziikséges.

Polyuriés, s6veszt6 allapotokban folyadék, natrium, kalium, calcium, bikarbonat pétlasa

Krénikus veseelégtelenség kialakulasakor foszfor szint csokkentésére calcium karbonikum, kaliumszint
csokkentésére resonium
Aktiv D vitamin potlasara calcitriol
Anaemia kezelésére vasterapia, erythropoetin
Novekedés biztositasara ndvekedési hormon
Infekci6é esetén antibiotikus kezelés. Az adag meghatarozasanal figyelembe kell venni a
besziikiilt vesefunkciot!
Diuretikumot a diurézis fokozasa céljabdl vagy vesekd képzddési hajlam esetén adunk. Thiazid
diuretikum javasolt, furosemid hypercalciuriat okozhat, ami csecsemdkorban akar
nephrocalcinosishoz is vezethet.
Veseké képzbédésekor lehetéség szerinti bd folyadékbevitel, sziikség esetén ultrahangos
lythotrypsia (ESWL) vagy sebészi eltavolitas.

Kronikus majelégtelenség esetén
Zsirban o0ld6doé vitaminok poétlasa (ADEK)
Varixvérzések ellatasa — vérpotlas, plazmapotlas, alvadasi faktor potlas, somatostatin, lactulose
Hyperammonaemia esetén arginin-hydroklorid, natrium benzoicum

Miitéti kezelés: A veseallomany folyamatos pusztuldsa miatt minden miikddé veseszovetre sziikség van.

Miitétek, beavatkozasok csak bizonyos szovodmények esetén indikaltak:

Kifejezetten nagy méretii cysta punkcidja, drenalasa vagy eltavolitasa

A vese egy részének eltavolitasa (heminephrectomia) kettds rendszer esetén ha ez a rész egyaltalan nem
mitkodik, de hugyuti fertézésre hajlamosit

Talyogga alakult cysta drendlasa

Tarsul6 elfolyasi zavar (pyeloureteralis vagy ureterovesicalis sziikiilet) esetén azok korrekcioja

VUR esetén SDING vagy ureter reimplantacio

Igen nagy méretl vesék, kifejezett nyomasi tiinetek (1égzési, taplalkozasi nehezitettség) esetén az egyik
vese eltavolitasa

Nyelbeso varixok vérzése esetén endoszkopos szklerotizacio

Dializis (hemo- vagy peritonealis), vesetranszplantacio: Kronikus veseelégtelenség végstadiumaban

Majtranszplantacio: Végstadiumi majelégtelenségben



IV. Rehabiliticio

V. Gondozas

A beteg allapotatol fiiggden rendszeres ellenérzés gyermeknefrologiai kdzpotban besziikiilt vesefunkcio esetén
1-3 havonta, normalis vesefunkcié esetén 3-6 havonta (vérvétel, vizeletvizsgalat, vérnyomasmérés, ultrahang,
esetleges therapids valtoztatasok). Haziorvosi kontroll havonta (vérnyomasmérés, therapia ellendrzése).

Prognézis: A vesemiikodés beszikiilésének mértékére legjobban a szérum kreatinin szint mérésével
kovetkeztethetiink. Sziiletéskor az 0jsziilott kreatinin szintje az anyaéval egyezik, majd kezdetben, az atmeneti
oliguria miatt emelkedik. A diurézis fokozodasaval a 3.-4. életnaptdl a szérum kreatinin szint egészséges
ujsziilottekben csokken. Besziikiilt vesefunkcid esetén ez a csokkenés napokkal-hetekkel kés6bb kovetkezik be,
sulyos vesekarosodas esetén progressziv kreatinin szint emelkedés mérhetd. A vesefunkcio besziikiilésének
mértékére, a legstlyosabb eseteket leszamitva a szérum kreatinin szint alapjan hatarozottabban csak a 3-4 hetes
kort kovetden kovetkeztethetiink.

A beteg ujsziilottek kb. 50 %-a az els6 életnapok folyaman exitdl tobbnyire 1égzési elégtelenségben
(oligohydramnion, Potter syndroma). Az ujsziilottkort talélok 80 %-a megéli az 1 éves, 50%-a a 10 éves kort.
Hosszabb tavu talélés az esetleges vese és majtranszplantacio fiiggvénye.

Megel6zés: Pozitiv csaladi anamnézis kapcsan indokolt a szlirés, korai intrauterin diagndzis esetén abortusz
lehetésége felmeriil. Sziiloket fel kell vilagositani, hogy az esetlegesen sziiletendé tovabbi gyermekekben az
ismétlddés esélye 25%, a génhordozas valosziniisége 50%.

Autoszomalis dominans polycystas vesebetegség (ADPKD)

1. Alapveté megfontolasok

Definicié: A leggyakoribb 6rokl6do vesebetegség, mely a végstadiumi veseelégtelenségek 8-10 %-aért felelds.
Rendszerint 30-40 éves kort kovetden manifesztalodik, de tiineteket okozhat mar gyermekkorban is.
Autoszomalis domindns 6roklodésti megbetegedés, mindkét vese allomanyaban a cystdk a nephron és a
gyljtéesatornak barmely pontjan kialakulhatnak. A cystdk szama az életkorral fokozatosan nd. Progressziv, a
veseallomany pusztulasa miatt tobbnyire uraemiahoz vezet. A vesebetegséghez gyakran tarsul a maj illetve
pancreas cystas elvaltozasa, agyi artéria anurysma vagy mitralis prolapsus.

Kivalté tényezdje a polycystin -1 illetve polycystin-2 nevii proteineket kodold gének mutaciodja.

Tiinetek: Csecsemd-illetve gyermekkorban legtobbszor tiinetmentes. Stilyos esetben a tiinetek megegyeznek az
autoszomalis recessziv polycystas vesénél leirtakkal. Felndttkorban a hypertonia, hugyuti fertdzés, esetleg véres
vizelet illetve elérehaladott uraemia tiinetei hivhatjak fel e betegségre a figyelmet. Ritkan agyi aneurysma
ruptira lehet az elsé tiinet akdr még normalis tensid mellett. Az egyéb szervek érintettsége tobbnyire
tiinetmentes.

Genetikai hattér: Alapveto kivaltod ok a 16-os (PKD1- az esetek 85%-a) vagy a 4-es (PKD2- esetek kozel 15%-
a) kromoszoman, a tubulus hamsejt membranjaba beépiilt, a jelatvitelben szerepet jatszo polycystin-1 illetve
polycystin-2 nevii proteint kodold gének mutacioja. A jelenleg ismert mar tobb tucat kiilonbdzé muticid
kovetkeztében a polycystin 1 vagy polycystin 2 szerkezete megvaltozik, ezaltal az extracellularis matrix és a sejt
mitkodése kozotti jelatvitel zavart szenved. A jelatvitel zavara cysta képzddést eredményez. A polycystinek
szerkezetében a mutacid helyétdl fiiggd kiillonb6z6 tipust valtozasok eltéré stlyossagii progressziot
sulyossagaban ¢€s a kiséro tiinetek gyakorisagaban.

Autoszomalis domindnsan 6roklédik. A betegek 40 %-aban azonban a sziilok egészségesek. Ez ugy lehetséges,
hogy a kdros gén spontan mutaciéval alakult ki, vagy a sziiloknél egyébként meglevd genetikai hattér (mutans
gén) nem expresszalddott.

Incidencia: Magyarorszagon 1:200- 1:1000 azaz minden 1000 emberbdl 1-5 szenved ilyen betegségben.



Mortalitas a tiinetek megjelenésének és a dializis elkezdésének idOpontjatol, a progresszid sebességétol, a
szovodményektdl és az esetleges vesetranszplantaciotol fiigg. A gyermekkorban manifesztaldodd esetek
prognozisat alapvetden a transplantacio sikeressége hatdrozza meg.

Jellemzo6 életkor és nem: El6fordulnak mar csecsemd illetve kisgyermekkorban tiineteket add igen stlyos
esetek, de gyakoribb, hogy gyermekkorban csak néhany tiinetmentes cystat latunk melyek mérete €s szdma a
korral né mig a klinikai tiinetek 30-40 éves kor utan jelentkeznek. A koros gént hordozok 100 %-aban
megjelennek a betegség tiinetei 80 éves korig, de csak a betegek kb. 50%-aban alakul ki végallapota
veseelégtelenség. A ritkdbb PKD2 gén mutacidja esetén a betegség atlagosan 10 évvel kés6bb manifesztalodik
mint PKD1 gén kapcsan. Nok és férfiak egyenl6 aranyban érintettek.

Tarsbetegségek: M4j cystak a fiatal felndtt betegek kb. 50%-aban vannak, vesepotld kezelés folyaman ez az
arany az évek folyaman kb. 90%-ra emelkedik. A cystdk nem kozlekednek az epeutakkal, ritkdn okoznak tiinetet
de feliilfert6zédhetnek vagy ritkan carcinoma indulhat ki a falukbdl.

A pancreasban csak a betegek 10 %-aban talalhatok cystak, tobbnyire tiinetmentesen.

Lép cystat a betegek kevesebb mint 5%-aban taldlunk, még ritkabban jelennek meg cystosus elvaltozasok a
pajzsmirigyben, ovariumban, endometriumban, vesicula seminalisban vagy a mellékherében. Agyi aneurysma a
betegek 5%-aban mutathat6 ki, de egyes csaladokban gyakorisaga 20 % is lehet.

Anamnézis:

Csaladi anamnézis tobbnyire pozitiv de kb. 40%-ban nem mutathat6 ki a sziil6kben a betegség.

Egyéni anamnézis: fejfajas, szédiilés, rossz kozérzet, hypertonia, hasfijas, hagyuati fertézés, haematuria,
tapinthat6 hasi terime, veseelégtelenség tiinetei.

Fizikalis vizsgalat: Tapinthaté hasi terime, hasi nyomasérzékenység, hepatosplenomegalia, hasfali vénak
tagulata, hypertonia. Uraemia esetén novekedési elmaradas, esetleg rachitis tiinetei.

1I. Diagnosztikai vizsgalatok

Laboratoriumi vizsgalatok: azonosak az autoszomalis recessziv polycystas vesénél leirtakkal.

Képalkoto vizsgalatok:
Hasi ultrahang: Els6 valasztandd vizsgalat. Megnagyobbodott vesék nagy cystakkal, kidudorodasokkal
a vesék felszinén, szabalytalanul, egyenetleniil szétszortan a parenchymaban. A cystak
nagysaga néhany mm-t61 néhany cm-ig valtozik. Eléfordulhatnak kezdetben csak egy oldalon
is. Extrarenalisan a majban, pancreasban, ovariumban, 1épben, pajzsimirigyben is lehetnek
cystak. 30 éves kor alatt a betegségre gyanus, ha egy vesében legalabb 2 cysta lathato.

Hasi CT: kontrasztanyag adassal kombinalva a jol miikddd tubulusok aranyarol is informaciot adhat,
segit elkiiloniteni a cystat az iiregrendszeri tagulattol. Jobb a felbontdsa nagyobb termetd,
korpulens betegekben.

Hasi MR: nem tipusos vagy még tiinetmentes, korai stadiumu esetekben kontrasztanyaggal kombinalva
a fenti vizsgaldé modszereknél jobb felbontoképessége miatt barmely életkorban alkalmazhato.

Koponya MR-angiographia: agyi aneurysmak kimutatasara szolgal. Akkor indikalt, ha a csaladban
eléfordult agyi aneurysma vagy a betegnek kdzponti idegrendszeri érintettségre utalo tiinetei
vannak.

Vese scintigraphia: a két vese mikodoképességének Osszehasonlitdsara vagy egyéb tarsulo
rendellenességek diagnosztikajahoz lehetnek sziikségesek az ARPKD-nél emlitettekhez
hasonloan.

Kézt6 rontgen felvétel csontosodas vizsgalatara: esetleges rachitis kizarasa, csontkor meghatarozasa

Csont-denzitas vizsgalat osteoporosis, osteomalatia, renalis rachitis esetén

Szovettani vizsgalat: vesebiopszia (percutan vagy feltarasos) alapvetden nem indikalt, a szovettani kép alapjan a
jelenleg alkalmazott moédszerekkel egyelore 1jsziilott illetve csecsemd korban az ARPKD és az ADPKD




tobbnyire nem elkiilonithetd. Elérehaladottabb stddiumban cystak lathatok a nephron barmely segmensében.
Majfibrozis nem kimutathato.

Genetikai vizsgélat: a mutans polycystin gének kimutatasa lehetséges, de koltséges €s tobbnyire csak kutatasi
céllal végzett vizsgalat, rutin modszerként egyel6re nem alkalmazzak.

Csaladvizsgalat: sziilok, testvérek, unokatestvérek ultrahang szlirése javasolt.

Differencialdiagnézis: diffuz cystés elvaltozasok mas betegségekben is megjelenhetnek (Isd bevezetd rész).

II1. Kezelés

Egyezik az autoszomalis recessziv polycystas vesebetegségnél leirtakkal azzal a kiilonbséggel, hogy
autoszomalis dominans polycystas vese esetén majelégtelenség tiinetei nem jelentkeznek.

Jovében lehetséges therdpia: A koros polycystin-1 molekula az intracellularis mTOR jelatviteli rendszert
aktivalja. Az mTOR rendszer gatlasa sirolimussal jelentdsen csokkentette a cystaképzdodést, azaz
lassitotta a betegség progresszidjat.(2).

IV. Rehabiliticio

V. Gondozis

A beteg allapotatol fiiggben rendszeres ellendrzés gyermeknefrologiai kdzpotban besziikiilt vesefunkcid esetén
1-3 havonta, normalis vesefunkci6 esetén 6-12 havonta (vérvétel, vizeletvizsgalat, vérnyomasmérés, ultrahang).
Haziorvosi kontroll 1-3 havonta (vérnyomasmérés, therapia ellendrzése).

Megel6zés: Pozitiv csaladi anamnézis kapcsan indokolt a szlirés, korai intrauterin diagndzis esetén abortusz
lehetdsége felmertil. Sziiloket fel kell vilagositani, hogy az esetlegesen sziiletendd tovabbi gyermekekben az

ismétlodés esélye 50%, ha valamelyik sziil6 is érintett.

Prognézis: lasd a jellemzo életkornal

Familiaris juvenilis nephronophthisis (medullaris cystas vesebetegség)

1. Alapveté megfontolasok

Definicié: Genetikailag heterogén, hasonlé klinikai tiineteket mutat6 betegségcsoport. Tubularis basalmembran
desintegracio, tubulus atrophia cystaképzodéssel, interstitialis fibrozis €s gyulladasos sejtes infiltracio jellemzi.
A cystak a cortocomedullaris hataron alakulnak ki a distalis kanyarulatos csatorna hamjabol. Klinikailag
kezdetben progressziv tubularis funkcidzavar alakul ki, melyhez késébb a glomerularis mitkddés zavara is tarsul.
A nephronophtysis autoszoémalis recessziven 6roklddik, a medullaris cystas vese autoszomalis dominansan.

Kivalto tényezo: Kiilonb6zé kromoszémakon elhelyezkedd, nephronophtysisben nephrocystinnek nevezett
proteint kodold gének mutacidja, a betegség kialakuldsi mechanizmusa nem ismert. A leggyakoribb a
nephrocystin 1-et kddolé gén mutacidja a 2. kromoszéman (juvenilis forma), ritkabb a nephrocystin 2-t kodolo
géné a 9-es (infantilis forma), a nephrocystin 3-ét a 3-as (adolescens forma) és a nephrocystin 4-ét az 1-es
kromoszoéman (juvenilis forma).

kovetkezménye.
Tiinetek: koncentraloképesség csokkenése, polydipsia, polyuria, utébbi miatt kialakulhat secundaer enuresis
nocturna. Renalis sdvesztés, anaemia jellemzik, majd a veseelégtelenség kialakulasaval novekedési elmaradas,

hypertonia is jelentkezik.

Genetikai hattér: a fent emlitett gének mutacidja.



Incidencia: a gyermekkori kronikus veseelégtelenség 10-20 %-aért felelds

Jellemzo életkor és nem: A gyermekkorban manifesztalodo nephronophthisis recessziven 6roklddik, a tiinetek
tobbnyire 10 éves kor el6tt jelentkeznek. A manifesztacio idopontjat alapvetden befolyasolja a mutacio tipusa.
Nok ¢és férfiak azonos gyakorisaggal betegszenek meg. A novekedési elmaradas kivételével mindenben hasonld
tiineteket mutatdé medullaris cystas vesebetegség 30-40 éves koriili életkorban jelentkezik.

Gyakori tarsbetegségek: Tapetoretinalis degeneracioval jard forméja a Senior-Loken szindroma (esetek kb. 10
%-a), ritkabban tarsulhat hozza majfibrozis, cerebellaris ataxia, neurocutan dysplasia, csonteltérések.

Anamnézis: kortorténetben a fent részletezett tiinetek megjelenése

Fizikalis vizsgalat: anaemia, ndvekedési elmaradas

1I. Diagnosztikai vizsgalatok

Laboratoriumi vizsgalatok: azonosak a polycystas veséknél leirtakkal

Képalkoto vizsgalatok:
Hasi ultrahang: Kisebb, hyperreflectiv vesék. Cystak kezdetben kicsik, sokszor alig vagy nem lathatok.
Hasi CT, MR: Kép hasonlé mint ultrahangon, jobb felbontassal.
Scintigraphia, kézt6 rontgen, csont- denzitas mérése: Mint polycystas vesénél

Szdvettani vizsgalat (vesebiopszia): biztos diagnoézishoz csak szovettani vizsgalattal juthatunk.

Genetikai vizsgalat: koros gén kimutatasa diagnozishoz segithet féleg azokban az esetekben, amikor végallapota
veseelégtelenségben a szdvettani vizsgalat mar nem informativ.

Differencialdiagnézis:
cystas vesebetegségek (bevezetdben)
hypoplasias vese
kronikus tubulointersticialis nephritis

II1. Kezelés

Egyezik a polycystas vesebetegségnél leirtakkal

IV. Rehabilitacio

V. Gondozis

Egyezik a polycystas vesebetegségnél leirtakkal

Megelo6zés: az érintett csaladok szlirése, genetikai tanacsadas.

Prognézis: a progressziv vesekarosodas 10-20 éves kor kozott végallapoti veseelégtelenséghez vezet, a 4

kiilonbdz6 mutacioban a manifesztacio idépontjanak atlaga a fenti sorrendnek megfelelden az 1, 13, 19 illetve 22
éves kor. Hosszabb tavu prognozist a vesepotlo kezelés illetve az esetleges transzplantacio hatarozza meg.

Medullaris szivacsvese

L. Alapvet6é megfontolidsok



Definicié: Lényege a gyijtdcsatornak orsoszerii tagulata. 70 %-ban érintett mindkét vese, a vesék fejlodése,
makroszkopos szerkezete egyébként normalis. Ritkan vezet veseelégtelenséghez.

Tiinetek: hugyuti fert6zés vagy vesekdvesség tiinetei- pyuria, haematuria, hasi gércsok.
Genetikai hattér: nem ismert. Oroklddése lehet autoszom dominans de sok a sporadikus eset.
Incidencia: 1:5000. Hemihypertrophias betegek kozott eléfordulasa 10%!

Jellemz6 életkor: Altalaban 30-40 éves kor utdn okoz tiineteket
Jellemz6 nem: nok: férfiak arany: 2:1

Gyakori tarsbetegségek: Hypercalciuria, nephrolithiasis, hiugyuti fertézések. A betegek 25%-anak
hemihypertrophidja van.

1I. Diagnosztikai vizsgalatok

Laboratériumi vizsgalatok: mint polycystas vesénél
Képalkoto vizsgalatok:
Intravénas pyelographia: a vesepapillakban a tagult gytlijtdcsatornakban a kontrasztanyag felhalmozddik
sugarszerQ csikok vagy cystas tagulatok formajaban.
Hasi ultrahang: nem jellemz6 kép, vesekovek kimutathatok.

II1. Kezelés

Hugyuti fertézések kezelése - antibiotikumok

vesekovesség kezelése

sulyos vesekdvesség esetén uraemia alakulhat ki. Ez esetekben therdpia a kronikus uraemianak
megfelelden (mint polycystas vesénél)

IV. Rehabiliticio

V. Gondozis
Felnéttkorban a tiinetektdl illetve tarsuld betegségektol fliggden nephroldgiai/urologiai kozpontban
Prognézis: Ritkan, sulyos vesekovesség esetén vezethet veseelégtelenséghez, egyébként a progndzis jo, de a

gondozas élethosszig tart.

Szerzett cystas vesebetegség

L. Alapvet6é megfontolidsok

Definicié: Kronikus veseelégtelenség végstadiumaban a zsugorvesében megjelend cystas elfajulas. Gyakorisaga
a dializis kezelés idGtartamaval n6, 3 év dializis kezelés utan a betegek 75%-aban megfigyelhetd. Jelentdségét az
adja, hogy gyakran indulhat ki beldle vese karcinoma. Gyermekekben eléfordulasarol nincs adat. Kialakulasa
esetén nephrectomia javasolt.

Egyszerii vesecysta (szolitaer és multiplex)
Definicié: az emberi vese leggyakoribb cystas elvaltozasa, az 50 év feletti polulacié 50%-&ban kimutathatd a

vesékben egy vagy tobb cysta. Tiinetet altalaban nem okoz. Nagyobb cysta befertézédhet, esetleg a
veseallomany nyomasa révén hypertoniat okozhat. Gyermekekben igen ritka, eldfordulasa 1 % alatti.



I1. Diagnoézis

Hasi ultrahanggal vagy scintigraphiaval.

I11. Kezelés

Igen ritkan sziikséges, ha nyomasi tiinetet okoz vagy befert6zodik. Ilyenkor ultrahangvezérelt punkcid vagy

sclerotizalas jon szoba.

IV. Rehabiliticio

V. Gondozis
Csak jelentésebb méretii cysta esetén hasi ultrahang kontroll 3-12 havonta.
Vese dysplasia (multicystas dysplasia)

1. Alapveto megfontolasok

Definiciéo: Dysplasia esetén a foetalis életben a metanephros differencidlodasa zavart szenved, emiatt a
normalistol eltérd szovettani szerkezetli szerv alakul ki, mely cystakat, primitiv tubulusokat, differencialatlan
mesenchymat és porcszovetet tartalmaz. Leggyakoribb formaja a multicystas dysplasia. Altalaban egyoldali,
érintheti az egész vesét vagy a vese egy részét.

Tiinetek: Féloldali tapinthato rezisztencia. Ujsziilottekben, kis csecsemékben nagy méret esetén nyomasi
tiineteket okozhat (tiid6 illetve a gyomor-bél rendszer nyomasa). 10 éves kor utan hypertonia alakulhat ki.
Amennyiben a masik oldali vese ép és nem tarsul hozza egyéb uroldgiai fejlédési rendellenesség, tiinetmentes.

Genetikai hattér: Oroklédést nem mutat. Multifaktoridlis koreredet, ritkan eléfordul csaladi halmozddas.
Incidencia: 1:4000

Jellemzo6 életkor és nem: Ultrahanggal mar intrauterin kimutathatd elvaltozas. Gyakorisaga mindkét nemben
azonos.

Tarsbetegségek: gyakran, az esetek 50-70 %-aban tarsul hozza egyéb fejlédési rendellenesség: oesophagus
atresia, vitium, csigolya fejlodési rendellenesség, hypospadiasis, anus atresia. Sokszor lathatok a betegen
informativ morfogenetikai variansok.
Tarsulé urologiai fejlodési rendellenességek: ellenoldali vese dystopidja, hypoplasidja, hydronephrosisa,
hydroureter, vesico-ureteralis reflux, ureterocele, kettds iiregrendszer, ectopias ureter. E rendellenességek egy
része hajlamosit htigyuti fertézésekre.

Anamnézis: terhességi anamnézis: a praenatalis ultrahang vizsgalat cystakbol allo vesét mutat. Ritka kétoldali
multicystas dysplasia esetén stlyos oligohydramnion.

Fizikalis vizsgalat: a nagy multicystas, esetleg egyben dystopids vese tapinthatdo. Amennyiben egyéb
rendellenesség nem kiséri, mas fizikalis eltérés nincs.

1I. Diagnosztikai vizsgalatok

Laboratoriumi vizsgdlatok: A multicystds vese, amennyiben a masik vese ép és nem kiséri egyéb fejlédési
rendellenesség, semmilyen laboratoriumi eltérést nem okoz. Esetleges tarsuld rendellenesség tisztdzasra a
polycystas veséknél emlitett vizsgalatok végezhetok.

Képalkoto vizsgalatok:




Hasi ultrahang: A vese helyén vagy dystopiasan veseparenchymat nem tartalmazod, cystakbol allo
képlet. Mérete lehet néhany mm és szinte az egész hasat kitolt6 terime kdzott barmekkora. Az
ultrahang legtobbszor 6nmagaban elég a diagndzishoz.

Hasi CT illetve MR: kontrasztanyaggal kombinalva csak igen ritka specialis esetekben indikalt ha az
ultrahang nem ad egyértelmu diagnozist.

Vese scintigraphia: (MAG-3, DTPA, DMSA): bizonytalan esetekben illetve a masik vese allapotanak
felmérésre szolgal. A multicystas dysplasias vese nem halmoz izotopot.

Retrograd mictids cystographia: esetleges vesico-ureteralis reflux tisztazasra VUR gyanu esetén.

Differencialdiagnozis: Hydronephrosis, cystas szerkezetii vesedaganatok.

II1. Kezelés

A muticystas dysplasias vese dnmagaban kezelést, diétat, folyadék megszoritast nem igényel. Ha nem mutat
felszivodasi tendenciat, 2 éves kor utan retroperitoneoszkopos eltavolitasa javasolt esetleges kés6bbi hypertonia
illetve tumoros elfajulas megeldzése céljabol.

Kezelni a tarsul6 betegségeket kell. (VUR, hugyuti fert6zés, hugyuti stenosisok)

IV. Rehabilitacio

V. Gondozas

Idészakos ultrahang kezdetben 3- 6 havonta majd évente, vizelet vizsgalatok 2-3 havonta. Amennyiben a masik
vese ép, vérkémiai vizsgalatok nem indokoltak.

Prognozis: az esetleges tarsuld rendellenességek hatarozzak meg. Az érintettek 25-30 %-aban ez els6 években a
dysplasias vese felszivodik (8).A multicystas dysplasias vese dnmagaban az életmindséget, életkilatasokat nem
befolyasolja.

Sclerosis tuberosa

L. Alapvet6é megfontolidsok

Definicié: Autoszémalis domindnsan 6rokl6d6 betegség, melyet a boron, agyban, retinan, csontokban, majban,
szivben tiidében és a vesékben képz6dé hamartomatosus tumorok jellemeznek. A betegek 50%-aban talalhatok
angiomyolipomak a vesékben. Gyakran szovddik hypertoniaval, nemritkan vese carcinomaval. A tiineteket az
egyéb szervi manifesztaciok uraljak, tovabbi ellatas, kezelés is azoknak megfelelen.

Incidenciaja: 1:10 000.

Genetikai alapja a 9-es kromoszoman kddolt hamartin vagy a 16-os kromoszéman kodolt tuberin nevii
proteinek génjének mutacioja. E proteinek a tumor supresszidban vesznek részt.

Hippel-Lindau syndroma

Definicié: Egy tumor suppresszor gén mutdcidja kovetkeztében kialakuld multiplex tumorok jellemzik.
Kialakulhat cerebellaris és retinalis haemangioblastoma, pancreas cysta, cystadenoma, carcinoma és szigetsejt-
tumor, pheochromocytoma, epididymalis papillaris cystadenoma, a bels6 fiil papillaris tumora, valamint vese
cysta és carcinoma. Ritkdbban jelentkezhet maj és Iép cysta illetve adenoma. A betegek 65 %-aban mutathatok
ki a vesékben tobb cm-es cystak, polycystas vese képéhez hasonldoan, melyek vilagos sejtes carcinomava
fejlodhetnek. A malignus tumorok gyakran multiplexek és kétoldaliak.

Gyakorisag: A populacioban 1: 30 000- 40 000.

Genetikai alapja a 3-as kromoszoma rovid karjan talalhato gén defektus, mely egy onkogén locushoz
kapcsolodik. A betegség autoszomalis dominansan 6roklédik.
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Diagnozis: Az elvaltozasok a veszélyeztetett egyéneken (pozitiv csaladi anamnézis) 10 éves kor utan fél-1
évente ismételt ultrahang vagy CT/MR vizsgalatokkal mutathatok ki, tiinetek altalaban 20 éves kor utan
jelentkeznek. A daganatok tobbnyire 30 éves kor utan alakulnak ki.

II1. Kezelés

A kialakult tumorok megfelel6 kezelése.

IV. Rehabilitacid

V. Gondozas

Kezdetben rendszeres ultrahang ellenérzés. A tumorok megjelenését kovetden onkologiai kozpontban a
tumoroknak megfeleld specialis teendok ellatasa.

Megel6zés: Ahol hozzaférhetd, a csaladtagok genetikai analizise javasolt. A mutacié kimutatdsa esetén a

daganatok korai diagnézisa lehetséges rendszeresen ismételt ultrahang illetve CT/MR vizsgalatokkal.
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