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ALAPVETO MEGFONTOLASOK

Azokat a koérképeket soroljuk ebbe a csoportba, melyekben cisztak, azaz folyadékkal telt tomlSk
alakulnak ki a vese dllomanyaban. Jelen lehetnek a kéreg- és veldallomanyban egyarant, lehetnek
mikroszképos méretiiek, de akédr tobb cm-esek is. El6fordulhat, hogy csak néhdny van bel6liik, de
kitolthetik akar az egész vesedllomanyt. E betegségek egy része autoszomalis dominans, illetve
recessziv 0roklésmenetet mutat, masok tarsulhatnak 6rokl6dé betegségekhez, illetve nem 6roklédé
jellegiek. Amennyiben a cisztak jelent6s méretiik vagy nagy szamuk miatt a veseszovetet nyomjdk,
hiperténidhoz, vesefunkcié-romlashoz vezethetnek. Progressziven novekvd veseciszta
kialakuldsahoz harom tényezd sziikséges: 1. a vesetubulus egy szakaszdban jelentkezd hamseijt-
proliferacio, 2. a tubulointerstitialis matrix organizaciéjanak és metabolizmusanak megvéltozasa,

valamint 3. a novekvd tubulusszakaszban torténd folyadékfelhalmozddas.
A KOVETKEZO KORKEPEK TARTOZNAK IDE:

* polycystas vesebetegség:
- autoszomalis recessziv polycystas vesebetegség (ARPKD);
- autoszomalis domindns polycystéas vesebetegség (ADPKD);
* medullaris cisztds betegségek:
- juvenilis nephronophthisis;
- medullaris szivacsvese;
* szerzett cisztds vesebetegség;
* egyszerii veseciszta;
e multicystas vesedysplasia;
* 0rokl6ds betegségekhez tarsuld cisztas veseelvaltozasok:
- sclerosis tuberosa;
- Hippel-Lindau-betegség.

AUTOSZOMALIS RECESSZIV POLYCYSTAS VESEBETEGSEG

DEFINiCIO

Autoszomadlis recessziven 6rokl6dé megbetegedés, mindkét vese alloményaban a gydjtGcsatornak
difftiz cisztas elvéltozasa. A cisztdk szdma az életkorral fokozatosan né. Minden esetben
congenitalis mdjfibrosissal jar egytitt. Progressziv, a vesedllomany pusztuldsa miatt minden esetben
urémidhoz vezet. A majfibrosis elérehaladasa méjelégtelenséget eredményez.

Kivalto tényez§ a fibrocisztin nevii proteint kédolé gén mutacidja.
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TUNETEK

Praenatalis ultrahangvizsgalat nagyobb, hyperreflectiv veséket dbrazol. Amennyiben a nephronok
jelentds része mar intrauterin karosodott, a terhesség utols6 szakaszaban kialakulo
oligohydramnion tiidShypoplasiat eredményezhet, igen stilyos esetben Potter-szindréma képében.
Sulyos légzészavar sziiletés utan exitushoz vezethet. Enyhébb esetben a megnagyobbodott vesék
sziiletés utan hasi nyomasi tiineteket okoznak, a rekesz felnyomasa, 1égzési nehezitettség mellett az
enteralis taplalas felépitését lassitjadk. A megnagyobbodott vesék mindig tapinthatdk, sokszor als6
polusuk a medencébe ér. A késSbbiekben urémia és méjelégtelenség tiinetei is megjelennek, ritkan,
ha a vesék nem nagyon nagyok, ezek lehetnek az els¢ tiinetek, altalaban 5-10 éves kor kozott.

GENETIKAI HATTER

A 6-0s kromoszéméan a PKHD1 nevid gén mutacidja, mely a gytjtGcsatorna tubulussejt-
membranjaban talalhat6 fibrocisztin (= poliductin) nevi proteint koédolja. Ez a fehérje a
tubulushamsejt apicalis felszinén van, és szerepet jatszik a tubulus belseje (vizelet) és a sejt kozotti
jelatvitelben, mely folyamatok végsd soron a tubulusok nagysagat és szerkezetét hatarozzak meg.
A betegség kialakulasdhoz mindkét sziil6 génjének mutécidja sziikséges.

INCIDENCIA

Magyarorszagon az élvesziiletett tjsztilottek kozott ardnya 1:10 000-1:40 000 kozotti.

JELLEMZO ELETKOR ES NEM

A betegség megjelenhet barmikor a praenatalis periédustél a serdiilékorig, legtobbszor mar
Gjsziilottkorban tiineteket mutat. A termindlis veseelégtelenség 5-10 éves kor kozott, a
majelégtelenség 10 éves kor kortl alakul ki. Lanyok és fitk egyarant érintettek.
TARSBETEGSEGEK

Az ARPKD minden esetben portalis méjfibrosissal tarsul. A majfibrosis majelégtelenséghez,
portalis hipertenzidhoz vezet, melynek tiinetei: gastrointestinalis (oesophagusvarix-)vérzések,
portathrombosis, hypersplenia tiinetei (anémia, thrombopenia, leukopenia), vérzékenység, icterus,
hyperammonaemia, hepaticus encephalopathia tobbnyire 6-8 éves kor utan jelentkeznek.
ANAMNEZIS

A csaladban el6fordulhatott autoszomalis recessziv polycystés vese, de a sziil6k ilyen szempontboél
egészségesek. A praenatalis ultrahangvizsgalat nagy, hyperreflectiv veséket, oligohydramniont,
lassan vagy nem tel6d6 hélyagot mutathat.

FIZIKALIS VIZSGALAT

Feszes, elddomborodé nagy has, kétoldali tapinthat6 hasi terime, esetleg Potter-szindréma képe.
Felnyomott rekeszek, hypoplasias tiid6k miatt lehetnek 1égzési elégtelenség, ptx tiinetei

(tachypnoe, dyspnoe, ciano6zis). Id6vel a kronikus urémia tiinetei megjelenhetnek: novekedési
elmaradds, 6déma, sdpadtsag.
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DIAGNOSZTIKAI VIZSGALATOK

Laboratériumi vizsgélatok:

* Vizeletvizsgélat: mindenképpen javasolt, de eltérések, féleg kezdetben, ritkak:
- rutin: lehet haematuria, proteinuria, leukocyturia;
- fert6zés gyandja esetén tenyésztés, rezisztenciavizsgalat; koncentraloképesség (besziikiilt);
- tubularis funkcidk (Na-, Ca-, P-visszaszivas) karosodhatnak.
¢ Vérkémiai vizsgalatok:
- elektrolitok;
- szérumkreatinin és -karbamid (magas, sziiletés utdn atmenetileg normalizalédhat, majd
progressziven emelkedik);
- kvalitativ és kvantitativ vérkép (renalis anaemia);
- sav-bazis vizsgalat (metabolikus acid6zis);
- parathormon-meghatéarozas (besziikiilt vesefunkci6 esetén);
- majfunkciék (majfibrosis miatt): SGOT, SGPT, gammaGT, se. bi, pszeudokolinészteraz,
protrombinszint.

Képalkot6 vizsgalatok:

¢ Hasi ultrahang: kétoldali, megnagyobbodott, difftizan fokozott echogenitasu vesék. A cisztak
kezdetben nem elkiilonithetSk vagy csak 1-2 mm atmérdjtiek, a késGbbiekben fokozatosan
novekednek. A majban periportalis fibrosis.

¢ Veseszcintigrafia (DMSA, DTPA, MAG-3): diffidzan csokkent aktivitds a vesékben, jelentsebben
emelkedett szérum-kreatininszint felett a rossz kivalasztas miatt nem elvégezhets. Az
alapbetegség miatt elvégzése nem sziikséges, ltalaban tarsul6 probléma (hydronephrosis, VUR),
illetve a két vese kozott ultrahanggal kimutathat6 jelent6sebb méretbeli vagy szerkezeti
kiilonbség esetén lehet indikalt.

* Kézt6-rontgenfelvétel csontosodas vizsgalatara: esetleges rachitis kizarasa, csontkor
meghatarozasa.

* Csontdenzitas vizsgalata osteoporosis, osteomalacia, renalis rachitis esetén.

Szovettani vizsgélat: vesebiopszia (perkutan vagy feltarasos) alapvetSen nem indikalt, a szovettani
kép alapjan a jelenleg alkalmazott médszerekkel egyeldre tjsziilott-, illetve csecsem&korban az
ARPKD és az ADPKD tobbnyire nem elkiilonithets. A polycystas vese ultrahangképe hasonlithat
congenitalis vesetumor képéhez, ez esetben a diagnozis feldllitdsa céljabdl sziikséges.

A mdj szovettani vizsgalata, ha kimutatja a periportalis fibrosist, egyértelmtien ARPKD mellett
szOl.

Genetikai vizsgalat: A fibrocisztin gén mutacidja elvileg kimutathat6, a vilagon még kevés helyen
elvégezhetd koltséges vizsgalat.

Csaladvizsgélat: sziildk, testvérek, unokatestvérek ultrahangsztirése javasolt.
DIFFERENCIALDIAGNOZIS

Difftiz cisztas elvaltozasok mas betegségekben is megjelenhetnek (14sd bevezets rész). Amikor még
ultrahangon cisztdk nem latszanak, a vesetumoroktol csak szovettani vizsgélattal lehet elkiiloniteni.
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KEZELES

Nem gyobgyszeres kezelés

A megfelel6 egészségligyi elldtds szintje: kezelés beéllitdsa, rendszeres ellendrzés komplex ellatast
biztosité gyermeknefroldgiai centrumban. Intézet altal bedllitott kezelési séma ellenGrzése a
haziorvosi halézatban.

A fizikai aktivitdst f6leg kisebb gyermekeknél nehezitik az igen nagy, a has jelentds részét elfoglald
vesék. Emiatt is — és a tobbnyire hosszas kérhazi apolas kovetkeztében — az autoszomalis recessziv
polycystas vesés gyermekek mozgdsfejlddése lelassult. A nagy, hasat sokszor elédomborité vesék
sériilésének veszélye aranylag nagy, emiatt a fokozott balesetveszéllyel jaré mozdulatok, sportok
kertilése javasolt.

Diéta a vese-, illetve majfunkcidk besziikiilése esetén valik sziikségessé: vesefunkcio
besztikiilésekor: bs folyadék, kalium- és foszforszegény diéta, konyhas6pétlas, illetve a bevitel
csokkentése a vesék aktualis allapotatdl fliggden. Majfunkcié besziikiilésekor zsirszegény,
szénhidratgazdag taplalkozas, zsirban old6do vitaminok poétldsa, esetleg specidlis tdpszerek adésa.

Betegoktatas: az ilyen betegek tobbnyire sokféle és nagy mennyiségii gyogyszert szednek, melyek
elmulasztasa kéros kovetkezménnyel jarhat. Emiatt fontos a kornyezet, esetleg a beteg figyelmének
felhivésa a korrekt gydgyszeradagolasra. Véglegesen egyelGre e betegség csak maj- és
vesetranszplantacioval gydgyithatd, emiatt a beteget és kornyezetét fel kell késziteni az ezzel
kapcsolatos teenddkre is. Rossz compliance esetén a transzplantacié sikeressége erdsen kérdéses.

Gyoégyszeres kezelés

* hipert6nia esetén antihipertenziv kezelés (részletesen a gyermekkori hipertonia kezelésénél);
kronikus veseelégtelenségben kombinalt kezelés sziikséges;

* polyurias, s6veszt§ allapotokban folyadék, natrium, kalium, kalcium, bikarbonét poétlasa;

¢ kronikus veseelégtelenség kialakulasakor foszforszint csokkentésére kalcium-karbonikum,
kaliumszint csokkentésére resonium;

- aktiv D-vitamin pétlasara kalcitriol;

- anémia kezelésére vasterapia, eritropoetin;

- novekedés biztositasara novekedési hormon;

- infekcid esetén antibiotikus kezelés, az adag meghatarozasandl figyelembe kell venni a
besziikiilt vesefunkciét;

- diuretikumot a diuresis fokozésa céljabol vagy vesekS-képzSdési hajlam esetén adunk; tiazid
diuretikum javasolt, furosemid hypercalciuriat okozhat, ami csecsemékorban akar
nephrocalcinosishoz is vezethet;

- vesekd képzddésekor lehet8ség szerinti b6 folyadékbevitel, sziikség esetén ultrahangos
lithotripsia (ESWL) vagy sebészi eltavolitas;

¢ kronikus méjelégtelenség esetén:

- zsirban old6dé vitaminok pétlasa (ADEK);

- varixvérzések ellatasa - vérpoétlas, plazmap6étlés, alvadasifaktor-pétlas, szomatosztatin,
laktul6z;

- hyperammonaemia esetén arginin-hidroklorid, natrium-benzoikum.
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Miitéti kezelés

A vesedllomany folyamatos pusztuldsa miatt minden miikodd veseszovetre sziikség van. Miitétek,
beavatkozasok csak bizonyos szovédmények esetén indikaltak:
* kifejezetten nagy méret( ciszta punkcidja, drendlasa vagy eltavolitasa;
* a vese egy részének eltavolitdsa (heminephrectomia) kettSs rendszer esetén, ha ez a rész
egyaltalan nem mikodik, de hagyti fert6zésre hajlamosit;
e tdlyogga alakult ciszta drenélasa;
e tarsuld elfolyéasi zavar (pyeloureteralis vagy ureterovesicalis sz{ikiilet) esetén azok korrekcidja;
* VUR esetén SDING vagy uréterreimplantacio;
* igen nagy méret(i vesék, kifejezett nyomasi tiinetek (1égzési, taplalkozasi nehezitettség) esetén az
egyik vese eltavolitasa;
* nyel&csévarixok vérzése esetén endoszképos szklerotizacio.

Dializis (hemo- vagy peritonealis), vesetranszplantacié: kronikus veseelégtelenség végstadiumaban.
Miéjtranszplantacié: végstadiumua majelégtelenségben.

GONDOZAS

A beteg allapotatdl fiiggGen rendszeres ellen6rzés gyermeknefroldgiai kozpontban besztikiilt
vesefunkcid esetén 1-3 havonta, normalis vesefunkcid esetén 3-6 havonta (vérvétel,
vizeletvizsgdlat, vérnyomdasmérés, ultrahang, esetleges terapias valtoztatasok). Haziorvosi kontroll
havonta (vérnyomdasmérés, terdpia ellendrzése).

PROGNOZIS

A vesemiikodés besziikiilésének mértékére legjobban a szérum-kreatininszint mérésével
kovetkeztethetiink. Sziiletéskor az jsziilott kreatininszintje az anyaéval egyezik, majd kezdetben,
az atmeneti oliguria miatt, emelkedik. A diuresis fokozédaséaval a 3—4. életnaptdl a szérum-
kreatininszint egészséges tjsziilotteknél csokken. Besztikiilt vesefunkcio esetén ez a csokkenés
napokkal-hetekkel késébb kovetkezik be, stilyos vesekdrosodas esetén progressziv kreatininszint-
emelkedés mérhetS. A vesefunkcid besztikiilésének mértékére, a legstilyosabb eseteket leszamitva,
a szérum-kreatininszint alapjan hatarozottabban csak a 3—4 hetes kort kovetSen kovetkeztethetiink.
A beteg tjsziilottek kb. 50%-a az els6 életnapok folyamén exital, tobbnyire 1égzési elégtelenségben
(oligohydramnion, Potter-szindréma). Az Gjsziilottkort talélék 80%-a megéli az 1 éves, 50%-a a 10
éves kort. Hosszabb tavi tlélés az esetleges vese- és méajtranszplantacio fiiggvénye.

MEGELOZES
Pozitiv csaladi anamnézis kapcsan indokolt a sztirés, korai intrauterin diagnoézis esetén abortusz

lehetSsége felmeriil. A sziil6ket fel kell vildgositani, hogy az esetlegesen sziiletendd tovabbi
gyermekeknél az ismétl6dés esélye 25%, a génhordozas valdszintisége 50%.
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AUTOSZOMALIS DOMINANS POLYCYSTAS VESEBETEGSEG (ADPKD)
DEerFINicIO

A leggyakoribb 6rokl6d6 vesebetegség, mely a végstadiumu veseelégtelenségek 8-10%-aért felelds.
Rendszerint 3040 éves kort kovetSen manifesztalodik, de tiineteket okozhat mar gyermekkorban
is. Autoszomalis domindns 6rokl6désti megbetegedés, mindkét vese dllomanyédban a cisztdk a
nephron és a gytjtécsatornak barmely pontjan kialakulhatnak. A cisztdk szama az életkorral
fokozatosan né. Progressziv, a vesedllomany pusztuldsa miatt tobbnyire urémiahoz vezet. A
vesebetegséghez gyakran tarsul a mdj, illetve pancreas cisztas elvaltozasa, agyi artériaanurizma
vagy mitralis prolapsus.

Kivalt6 tényezdje a policisztin-1, illetve policisztin-2 nevii proteineket kédol6 gének mutécioja.

TUNETEK

Csecsemd-, illetve gyermekkorban legtobbszor tiinetmentes. Stlyos esetben a tiinetek megegyeznek
az autoszomadlis recessziv polycystds vesénél leirtakkal. FelnSttkorban a hiperténia, hagyuti
fert6zés, esetleg véres vizelet, illetve el6rehaladott urémia tiinetei hivhatjak fel e betegségre a
figyelmet. Ritkdn agyi aneurizmaruptura lehet az els§ tiinet akar még normalis tenzié mellett. Az
egyéb szervek érintettsége tobbnyire tiinetmentes.

GENETIKAI HATTER

Alapvet6 kivalto ok a 16-os (PKD1-esetek 85%-a) vagy a 4-es (PKD2-esetek kozel 15%-a)
kromoszoman, a tubulushamsejt membranjaba beépiilt, a jelatvitelben szerepet jatszo policisztin-1,
illetve policisztin-2 nevi proteint kodol6é gének mutacidja. A jelenleg ismert mar tobb tucat
kiilonb6z6 mutacié kovetkeztében a policisztin-1 vagy policisztin-2 szerkezete megvaltozik, ezaltal
az extracelluldris matrix és a sejt miikodése kozotti jelatvitel zavart szenved. A jelatvitel zavara
cisztaképzd&dést eredményez. A policisztinek szerkezetében a mutacié helyétél fliggd kiilonbozd
tipustu valtozasok eltér stlyossdgu progressziot eredményeznek. Ez a kiilonbség megnyilvanulhat
a betegség manifesztacidjanak idejében (életkor), sulyossdgaban és a kisérd tiinetek
gyakorisagéaban.

Autoszomdlis dominansan oroklédik. A betegek 40%-anal azonban a sziil6k egészségesek. Ez tigy
lehetséges, hogy a koros gén spontdn mutacidval alakult ki, vagy a sziil6knél egyébként meglevs
genetikai hattér (mutdns gén) nem expresszalodott.

INCIDENCIA

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

A tiinetek megjelenésének és a dializis elkezdésének id6pontjatdl, a progresszio sebességétdl, a

szovédményektdl és az esetleges vesetranszplantaciotol fligg. A gyermekkorban manifesztalodo
esetek prognoézisat alapvetSen a transzplantaci6 sikeressége hatarozza meg.
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JELLEMZO ELETKOR ES NEM

El6fordulnak mar csecsemd-, illetve kisgyermekkorban tiineteket ad¢ igen stlyos esetek, de
gyakoribb, hogy gyermekkorban csak néhany tiinetmentes cisztat latunk, melyek mérete és szama
a korral n6, mig a klinikai tiinetek 30—40 éves kor utan jelentkeznek. A kéros gént hordozok 100%-
anal megjelennek a betegség tiinetei 80 éves korig, de csak a betegek kb. 50%-andl alakul ki
végallapotu veseelégtelenség. A ritkdbb PKD2 gén mutacidja esetén a betegség atlagosan 10 évvel
kés6bb manifesztalodik, mint PKD1 gén kapcsan. N6k és férfiak egyenlS ardnyban érintettek.

TARSBETEGSEGEK

Majcisztak a fiatal feln6tt betegek kb. 50%-andl vannak, vesep6tld kezelés folyamén ez az arany az
évek folyaman kb. 90%-ra emelkedik. A cisztak nem kozlekednek az epeutakkal, ritkdn okoznak
tiinetet, de feltlfert6z6dhetnek vagy ritkan karcinéma indulhat ki a falukbol.

A pancreasban csak a betegek 10%-anal taldlhatok cisztdk, tobbnyire tiinetmentesen.

Lépcisztat a betegek kevesebb mint 5%-anal taldlunk, még ritkdbban jelennek meg cystosus
elvéltozasok a pajzsmirigyben, ovariumban, endometriumban, vesicula seminalisban vagy a
mellékherében. Agyi aneurizma a betegek 5%-anal mutathat6 ki, de egyes csalddokban gyakorisdga

20% is lehet.
ANAMNEZIS

Csaladi anamnézis tobbnyire pozitiv, de kb. 40%-ban nem mutathat6 ki a sziil6knél a betegség.
Egyéni anamnézis: fejfajas, szédiilés, rossz kozérzet, hipertonia, hasfdjas, hugyti fert6zés,
haematuria, tapinthat6 hasi terime, veseelégtelenség tiinetei.

FI1ZIKALIS VIZSGALAT

Tapinthat6 hasi terime, hasi nyomasérzékenység, hepatosplenomegalia, hasfali vénak tagulata,
hiperténia. Urémia esetén novekedési elmaradés, esetleg rachitis tiinetei.

DIAGNOSZTIKAI VIZSGALATOK
Laboratériumi vizsgélatok: azonosak az autoszomadlis recessziv polycystas vesénél leirtakkal.
Képalkot6 vizsgalatok:

* Hasi ultrahang: els§ vélasztand¢ vizsgalat. Megnagyobbodott vesék nagy cisztdkkal,
kidudorodasokkal a vesék felszinén, szabalytalanul, egyenetlentil szétszértan a parenchyméaban.
A cisztdk nagysaga néhany mm-t6l néhdany cm-ig valtozik. El6fordulhatnak kezdetben csak egy
oldalon is. Extrarenalisan a majban, pancreasban, ovariumban, lépben, pajzsmirigyben is
lehetnek cisztak. 30 éves kor alatt a betegségre gyants, ha egy vesében legaldbb 2 ciszta lathato.

¢ Hasi CT: kontrasztanyagaddssal kombinélva a j61 miikodd tubulusok aranyaroél is informaciot
adhat, segit elkiiloniteni a cisztat az liregrendszeri tagulattol. Jobb a felbontdsa nagyobb termetd,
korpulens betegeknél.

¢ Hasi MR: nem tipusos vagy még tiinetmentes, korai stddiumu esetekben kontrasztanyaggal
kombinalva a fenti vizsgdlomoddszereknél jobb, felbontoképessége miatt barmely életkorban
alkalmazhato.
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* Koponya MR-angiografia: agyi aneurizmak kimutatasara szolgél. Akkor indikalt, ha a csalddban
el6fordult agyi aneurizma, vagy a betegnek kozponti idegrendszeri érintettségre utalé tiinetei
vannak.

* Veseszcintigréfia: a két vese miikodSképességének Osszehasonlitdsara vagy egyéb tarsuld
rendellenességek diagnosztikajahoz lehetnek sziikségesek az ARPKD-nél emlitettekhez
hasonléan.

* Kézt6-rontgenfelvétel csontosodas vizsgédlatara: esetleges rachitis kizarasa, csontkor
meghatédrozésa.

¢ Csontdenzitds-vizsgélat: osteoporosis, osteomalacia, renalis rachitis esetén.

Szovettani vizsgélat: vesebiopszia (perkutan vagy feltarasos) alapvetSen nem indikalt, a szovettani
kép alapjan a jelenleg alkalmazott médszerekkel egyeldre tjsziilott-, illetve csecsem&korban az
ARPKD és az ADPKD tobbnyire nem elkiilonithetd. El6rehaladottabb stadiumban cisztdk lathatok
a nephron barmely szegmensében. Majfibrosis nem kimutathato.

Genetikai vizsgalat: a mutans policisztin gének kimutatasa lehetséges, de koltséges és tobbnyire
csak kutatasi céllal végzett vizsgalat, rutin modszerként egyelSre nem alkalmazzak.

Csaladvizsgélat: sziildk, testvérek, unokatestvérek ultrahangsztirése javasolt.
DIFFERENCIALDIAGNOZIS

Diffaz cisztéds elvaltozasok mas betegségekben is megjelenhetnek (ldsd bevezets rész).
KEZELES

Egyezik az autoszomadlis recessziv polycystas vesebetegségnél leirtakkal, azzal a kiilonbséggel,
hogy autoszomalis domindns polycystéds vese esetén mdjelégtelenség tiinetei nem jelentkeznek.
Jovében lehetséges terapia: a koros policisztin-1 molekula az intracellularis mTOR jelatviteli

rendszert aktivalja. Az mTOR rendszer gatldsa sirolimussal jelent&sen csokkentette a
cisztaképzddést, azaz lassitotta a betegség progressziojat. (2)

GONDOZAS

A beteg allapotatol fliggden rendszeres ellendrzés gyermeknefroldgiai kozpontban besziikiilt
vesefunkcié esetén 1-3 havonta, normalis vesefunkcid esetén 6-12 havonta (vérvétel,
vizeletvizsgalat, vérnyomdsmérés, ultrahang). Haziorvosi kontroll 1-3 havonta (vérnyomasmérés,
terapia ellendrzése).

MEGELOZES
Pozitiv csaladi anamnézis kapcsan indokolt a sztirés, korai intrauterin diagnézis esetén abortusz

lehet&sége felmertil. A sziilSket fel kell vildgositani, hogy az esetlegesen sziiletend§ tovabbi
gyermekekben az ismétlédés esélye 50%, ha valamelyik sziil§ is érintett.

PROGNOZIS

2 2

Lasd a jellemzé életkornal.
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FAMILIARIS JUVENILIS NEPHRONOPHTHISIS (MEDULLARIS CISZTAS
VESEBETEGSEG)

DEFINiCIO

Genetikailag heterogén, hasonl6 klinikai ttineteket mutaté betegségcsoport. Tubularis
bazalmembréan-dezintegracio, tubulusatrophia cisztaképzddéssel, interstitialis fibrosis és
gyulladasos sejtes infiltracio jellemzi. A cisztdk a corticomedullaris hatdron alakulnak ki a distalis
kanyarulatos csatorna hamjabdl. Klinikailag kezdetben progressziv tubularis funkciézavar alakul
ki, melyhez késébb a glomerularis mtikodés zavara is tarsul.

A nephronophthisis autoszomalis recessziven 6roklddik, a medullaris cisztas vese autoszomalis
dominéansan.

KIVALTO TENYEZO

Kiilonb6z6 kromoszomékon elhelyezkedd, nephronophthisisben nefrocisztinnek nevezett proteint
koédold gének mutacidja, a betegség kialakuldsi mechanizmusa nem ismert. A leggyakoribb a
nefrocisztin-1-et kodol6 gén mutdcidja a 2. kromoszéman (juvenilis forma), ritkdbb a nefrocisztin-2-
t kédolo6 géné a 9-es (infantilis forma), a nefrocisztin-3-at a 3-as (adoleszcens forma) és a
nefrocisztin-4-et az 1-es kromoszéman (juvenilis forma).

Medullaris cisztds vese esetén a két forma az 1-es, illetve a 16-os kromoszéman elSfordulé gének
mutécidjanak kovetkezménye.

TONETEK

Koncentral6képesség csokkenése, polydipsia, polyuria, utébbi miatt kialakulhat szekunder enuresis
nocturna. Renalis sévesztés, anémia jellemzik, majd a veseelégtelenség kialakuldsaval novekedési
elmaradas, hipertdnia is jelentkezik.

GENETIKAI HATTER

A fent emlitett gének mutacidja.

INCIDENCIA

A gyermekkori krénikus veseelégtelenség 10-20%-aért felelGs.

JELLEMZO ELETKOR ES NEM

A gyermekkorban manifesztal6dé nephronophthisis recessziven 6roklédik, a tiinetek tobbnyire 10
éves kor el6tt jelentkeznek. A manifesztacié idSpontjat alapvetSen befolyasolja a mutécio tipusa.
NGk és férfiak azonos gyakorisaggal betegszenek meg. A novekedési elmaradéas kivételével
mindenben hasonlé tiineteket mutaté medullaris cisztas vesebetegség 30—40 éves kortili életkorban
jelentkezik.

GYAKORI TARSBETEGSEGEK

Tapetoretinalis degeneracidval jaré formaja a Senior-Loken-szindréma (esetek kb. 10%-a), ritkdbban
tarsulhat hozza majfibrosis, cerebellaris ataxia, neurokutdn dysplasia, csonteltérések.
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ANAMNEZIS

Kortorténetben a fent részletezett tiinetek megjelenése.
FIZIKALIS VIZSGALAT
Anémia, novekedési elmaradas.
DIAGNOSZTIKAI VIZSGALATOK
Laboratériumi vizsgélatok: azonosak a polycystas veséknél leirtakkal.
Képalkoté vizsgalatok:
* hasi ultrahang: kisebb, hyperreflectiv vesék; cisztak kezdetben kicsik, sokszor alig vagy nem
lathatok;
¢ hasi CT, MR: kép hasonl6, mint ultrahangon, jobb felbontéssal;
* szcintigréfia, kéztérontgen, csontdenzitds mérése: mint a polycystas vesénél.

Szovettani vizsgalat (vesebiopszia): biztos diagnézishoz csak szovettani vizsgalattal juthatunk.

Genetikai vizsgélat: kéros gén kimutatasa diagnézishoz segithet, fGleg azokban az esetekben,
amikor végallapotu veseelégtelenségben a szovettani vizsgalat mar nem informativ.

DIFFERENCIALDIAGNOZIS:
* cisztas vesebetegségek (bevezetSben);
* hypoplasias vese;
* krénikus tubulointerstitialis nephritis.
KEZELES, GONDOZAS
Egyezik a polycystas vesebetegségnél leirtakkal.
MEGELOZES
Az érintett csaladok sziirése, genetikai tanacsadas.
PROGNOZIS
A progressziv vesekarosodds 10-20 éves kor kozott végéllapotu veseelégtelenséghez vezet, a 4
kilonb6z6 mutacidban a manifesztacié idSpontjanak atlaga a fenti sorrendnek megfelelGen 1, 13,

19, illetve 22 éves kor. Hosszabb tavi prognoézist a vesep6tlo kezelés, illetve az esetleges
transzplantacié hatdrozza meg.
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MEDULLARIS SZIVACSVESE
DEFINiCIO

Lényege a gytjt6csatorndk orsdszerd tagulata. 70%-ban érintett mindkét vese, a vesék fejlédése,
makroszképos szerkezete egyébként normalis. Ritkdn vezet veseelégtelenséghez.

TONETEK
Hugyuti fert6zés vagy vesekovesség tiinetei — pyuria, haematuria, hasi gorcsok.
GENETIKAI HATTER
Nem ismert. Orokl§dése lehet autoszom dominans, de sok a sporadikus eset.
INCIDENCIA
1:5000. Hemihipertrofias betegek kozott el6fordulasa 10%!
JELLEMZO ELETKOR
Altalaban 3040 éves kor utdn okoz tiineteket.
JELLEMZO NEM
Nok-férfiak aranya: 2:1.
GYAKORI TARSBETEGSEGEK
Hypercalciuria, nephrolithiasis, hugyuti fert6zések. A betegek 25%-anak hemihipertréfidja van.
DIAGNOSZTIKAI VIZSGALATOK
Laborat6riumi vizsgalatok: mint a polycystas vesénél.
Képalkot6 vizsgalatok:
* intravénds pielografia: a vesepapillakban a tagult gytjtGcsatorndkban a kontrasztanyag
felhalmozodik sugarszertd csikok vagy cisztas tagulatok formajaban;
¢ hasi ultrahang: nem jellemzé kép, vesekovek kimutathatok.
KEZELES:
¢ hugynti fert6zések kezelése — antibiotikumok;
¢ vesekovesség kezelése;

¢ stlyos vesekovesség esetén urémia alakulhat ki. Ez esetekben a terdpia a kronikus urémidnak
megfelelen (mint polycystds vesénél).

GYERMEKGYOGYASZATI UTMUTATO 2006. OKTOBER




I GYERMEKGYOGYASZAT

GONDOZAS

Feln6ttkorban a tiinetektdl, illetve tarsul6 betegségekt6l fliggSen nefrolégiai/urolégiai kozpontban.
PROGNOZIS

Ritkédn, sulyos vesekOvesség esetén vezethet veseelégtelenséghez, egyébként a prognézis jo, de a
gondozas élethosszig tart.

SZERZETT CISZTAS VESEBETEGSEG

DEFINiCIO

Kroénikus veseelégtelenség végstadiumdban a zsugorvesében megjelend cisztas elfajulés.
Gyakorisaga a dializiskezelés idStartamaval né, 3 év dializiskezelés utdn a betegek 75%-anal
megfigyelhetd. JelentSségét az adja, hogy gyakran indulhat ki belSle vesekarcindma. Gyermekeknél
el6forduldsarol nincs adat. Kialakuldsa esetén nephrectomia javasolt.

EGYSZERU VESECISZTA (SZOLITER ES MULTIPLEX)

DEFINiCIO

Az emberi vese leggyakoribb cisztas elvéltozasa, az 50 év feletti populaci6é 50%-anél kimutathat6 a
vesékben egy vagy tobb ciszta. Tiinetet dltalaban nem okoz. Nagyobb ciszta befert6z6dhet, esetleg
a vesedllomany nyomasa révén hipertoniat okozhat. Gyermekeknél igen ritka, el6forduldsa 1%

alatti.
Di1AGNOzZIs:
hasi ultrahanggal vagy szcintigrafiaval.

KEZELES

Igen ritkdn sziikséges, ha nyomasi tiinetet okoz vagy befert6zédik. Ilyenkor ultrahangvezérelt
punkci6 vagy szklerotizalas jon széba.

Gondozas: csak jelentGsebb méretti ciszta esetén, hasi ultrahangkontroll 3-12 havonta.

VESEDYSPLASIA (MULTICYSTAS DYSPLASIA)
DEFINiCIO

Dysplasia esetén a foetalis életben a metanephros differencidlédédsa zavart szenved, emiatt a
normalistol eltérd szovettani szerkezet(i szerv alakul ki, mely cisztdkat, primitiv tubulusokat,
differencidlatlan mesenchymat és porcszovetet tartalmaz. Leggyakoribb forméja a multicystas
dysplasia. Altaldban egyoldali, érintheti az egész vesét vagy a vese egy részét.
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TUNETEK

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

GENETIKAI HATTER

Oroklsdést nem mutat. Multifaktorialis koreredetd, ritkan el6fordul csaladi halmozodas.
INCIDENCIA

1:4000.

JELLEMZO ELETKOR ES NEM

Ultrahanggal mar intrauterin kimutathat6 elvaltozas. Gyakorisdga mindkét nemnél azonos.

TARSBETEGSEGEK

Gyakran, az esetek 50-70%-aban tarsul hozza egyéb fejlédési rendellenesség: oesophagusatresia,
vitium, csigolyafejlédési rendellenesség, hypospadiasis, anusatresia. Sokszor lathatok a betegen
informativ morfogenetikai variansok.

Térsul6 urologiai fejlédési rendellenességek: ellenoldali vese dystopidja, hypoplasiaja,
hydronephrosisa, hydroureter, vesicoureteralis reflux, ureterokele, ketts tiregrendszer, ectopids
uréter. E rendellenességek egy része hajlamosit hagyti fert6zésekre.

ANAMNEZIS

Terhességi anamnézis: a praenatalis ultrahangvizsgalat cisztdkbol all6 vesét mutat. Ritka kétoldali
multicystas dysplasia esetén stilyos oligohydramnion.

FI1ZIKALIS VIZSGALAT

A nagy multicystas, esetleg egyben dystopids vese tapinthaté. Amennyiben egyéb rendellenesség
nem kiséri, mas fizikalis eltérés nincs.

DIAGNOSZTIKAI VIZSGALATOK
Laboratériumi vizsgélatok: a multicystas vese, amennyiben a masik vese ép és nem kiséri egyéb
fejlédési rendellenesség, semmilyen laboratoriumi eltérést nem okoz. Esetleges tarsul6
rendellenesség tisztazasara a polycystas veséknél emlitett vizsgélatok végezhetdk.
Képalkot6 vizsgalatok:

¢ Hasi ultrahang: a vese helyén vagy dystopidsan veseparenchymat nem tartalmazo, cisztakbol

allo képlet. Mérete lehet néhany mm és szinte az egész hasat kitolts terime kozott barmekkora.
Az ultrahang legtobbszor 6nmagéban elég a diagnézishoz.
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* Hasi CT, illetve MR: kontrasztanyaggal kombinalva csak igen ritka specialis esetekben indikalt,
ha az ultrahang nem ad egyértelm( diagnozist.

* Veseszcintigrafia (MAG-3, DTPA, DMSA): bizonytalan esetekben, illetve a masik vese
allapotanak felmérésére szolgal. A multicystas dysplasias vese nem halmoz izot6pot.

* Retrograd mictios cisztografia: esetleges vesicoureteralis reflux tisztazasara VUR gyantja esetén.

DIFFERENCIALDIAGNOZIS

Hydronephrosis, cisztds szerkezetli vesedaganatok.

KEZELES

A multicystas dysplasids vese onmagaban kezelést, diétat, folyadékmegszoritdst nem igényel. Ha
nem mutat felszivodasi tendenciat, 2 éves kor utdn retroperitoneoszkdpos eltavolitasa javasolt
esetleges kés6bbi hipertonia, illetve tumoros elfajulds megel6zése céljabol.

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

GONDOZAS

Id&szakos ultrahang, kezdetben 3-6 havonta, majd évente, vizeletvizsgdlatok 2-3 havonta.
Amennyiben a mésik vese ép, vérkémiai vizsgdlatok nem indokoltak.

PROGNOZIS
Az esetleges tarsul6 rendellenességek hatarozzak meg. Az érintettek 25-30%-anal ez els években a

dysplasias vese felszivodik. (8) A multicystas dysplasids vese onmagaban az életmindséget,
életkildtasokat nem befolyasolja.

SCLEROSIS TUBEROSA
DEFINiCIO

Autoszomdlis domindnsan 6roklddé betegség, melyet a béron, agyban, retinén, csontokban,
maéjban, szivben, tiidében és a vesékben képzddd hamartomatosus tumorok jellemeznek. A betegek
50%-anal talalhatok angiomyolipomak a vesékben. Gyakran szovddik hipertonidval, nemritkan
vesekarcindémaval. A tiineteket az egyéb szervi manifesztaciok uraljak, tovabbi ellatds, kezelés is
azoknak megfelelGen.

INCIDENCIAJA: 1:10 000.

GENETIKAI alapja a 9-es kromoszéman kédolt hamartin vagy a 16-os kromoszéman kodolt tuberin
nevi protein génjének mutacioja. E proteinek a tumorszuppresszidban vesznek részt.
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HIPPEL-LINDAU-SZINDROMA
DEFINICIO

Egy tumorszuppresszor gén mutacidja kovetkeztében kialakulé multiplex tumorok jellemzik.
Kialakulhat cerebelldris és retinalis haemangioblastoma, pancreascysta, cystadenoma, karcinéma és
szigetsejttumor, phaeochromocytoma, epididymalis papillaris cystadenoma, a belsé fiil papillaris
tumora, valamint veseciszta és -karcindéma. Ritkabban jelentkezhet maj- és 1épciszta, illetve
-adenoma. A betegek 65%-anal mutathatdk ki a vesékben tobb cm-es cisztak, polycystas vese
képéhez hasonl6an, melyek vildgos sejtes carcinomava fejlddhetnek. A malignus tumorok gyakran
multiplexek és kétoldaliak.

GYAKORISAG: a populdciéban 1:30 000-40 000.

GENETIKAI alapja a 3-as kromosz6ma rovid karjan talalhat6 géndefektus, mely egy onkogén
locushoz kapcsolddik. A betegség autoszomalis domindnsan 6roklédik.

Di1AGNOzZIS

Az elvaltozasok a veszélyeztetett egyéneken (pozitiv csaladi anamnézis) 10 éves kor utan fél-1
évente ismételt ultrahang- vagy CT/MR-vizsgalatokkal mutathatok ki, tlinetek altalaban 20 éves
kor utan jelentkeznek. A daganatok tobbnyire 30 éves kor utan alakulnak ki.

KEZELES: a kialakult tumorok megfeleld kezelése.

GONDOZAS

Kezdetben rendszeres ultrahang-ellenérzés. A tumorok megjelenését kovetSen onkoldgiai
kozpontban a tumoroknak megfelel§ speciélis teenddk ellatasa.

MEGELOZES

Ahol hozzéaférhetd, a csalddtagok genetikai analizise javasolt. A mutécié kimutatdsa esetén a
daganatok korai diagnoézisa lehetséges rendszeresen ismételt ultrahang-, illetve CT /MR-
vizsgalatokkal.
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