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PARAPELVICKE CYSTY LEDVIN

Obr. 1. Ultrazvukové vysetreni levé ledviny — korti-

Dédi¢né choroby ledviny
a vyskyt parapelvickych cyst

Parapelvické cysty byly ¢astéji popsany
u Fabryho choroby, mohou byt pfitomny
i v rdmci polycystézy ledvin u fady dédic-
nych polycystickych chorob ledvin (Tab. 1).
Diagnostika dédi¢ného onemocnéni ledvin
umoznuje v nékterych pfipadech i 1écbu (2).
Parapelvické cysty se mohou vyskytovat
i u autozomalné dominantni polycystické
choroby ledvin (ADPKD), i kdyz typicky je vy-
skyt cyst v kiire ledvin, hlavné na zac¢atku one-
mocnéni. Parapelvické cysty se u dospélych
pacientll mohou vyskytovat i u tuberézni
sklerézy a von Hippel Lindauovy choroby.
Parapelvické cysty mohou u téchto pacientt
pfispivat k tlakovym bolestem pii hydronef-
réze, zplsobovat hematurii a zhorsovat kom-
penzaci hypertenze.

Z dédi¢nych chorob ledvin byl vyskyt
parapelvickych cyst nejcastéji popsan
u Fabryho choroby. Fabryho choroba je
vzacné dédi¢né onemocnéni patfici mezi ly-
sozomalni choroby ze stfadani. Je zplsobeno
mutaci genu pro enzym a-galaktosidazu A,
ktery se Gcastni odbouravani glykosfingolipi-
dl. Gen je lokalizovan na chromozomu X (GLA
gen), mutace zpUsobuje absolutni nebo rela-
tivni nedostatek enzymu a jeho dlsledkem
je hromadéni globotriaosylceramidu (Gb3)
v lysozomech bunék raznych tkani a jejich
poskozeni. Prevalence choroby se odhaduje
na jeden pfipad na 40 tisic nové narozenych
chlapct a 20 tisic nové narozenych divek. Ke
stfadani dochazijiz intrauterinné. Akumulace
Gb3 vede postupné k poskozeni tkani a na-
sledné k orgdnovému selhani. Klasicka forma
choroby se projevuje jiz v détstvi postizenim
periferni nervové soustavy (bolestmi, palenim

dlani a chodidel, gastrointestindlnimi pfizna-
ky — nejcastéji projevy drazdivého tracniku).
Casté je snizené poceni (hypohidréza), u déti
se mohou objevit febrilie nejasné etiologie
(obcas i hypertermické krize). Pozdéji vznikaji
azu 809% dospélych kozni léze tzv. angiokera-
tomy. Ve druhém a tfetim deceniu se pfidava
postizeni srdce (hypertroficka kardiomyopa-
tie, poruchy srde¢niho rytmu, vzacné i po-
stizeni srdecnich chlopni) a také postizeni
ledvin, které vede k jejich terminalnimu se-
Ihani. Castéji se vyskytuiji také cévni mozkové
pfihody. Nejcastéji jsou popsany ischemické
mozkové piihody jiz okolo 3. dekady. MGze
se vyskytovat i mozkové krvéaceni. Casté jsou
projevy vertebrobazilarniinsuficience. Typické
je postizeni oci (tzv. cornea verticillata).
Postizeni ledvin se vyskytuje u vétsiny
muzl a ¢asti zen. Mikroalbuminurie byva
pfitomna u tézsich forem jiz u déti. Svym
vyvojem muze pripominat diabetickou
nefropatii. Mikroalbuminurie progreduje
do proteinurie, ale malokdy se setkdvame
s nefrotickou proteinurii. Mikroskopicka he-
maturie je vzacna. Arteridlni hypertenze se
rozviji u vice nez 60 % pacient(, byva spise
mirnéjsi a vétsinou je pfitomna az od stadia
3 chronické rendlni insuficience. K renalni-
mu selhdni dochazi mezi tietim az patym
deceniem (v priméru 36.-38. rok véku).
Diagnézu potvrdime stanovenim aktivity
enzymu a-galaktosidazy A v plazmé nebo
leukocytech. U zen se viak hodnoty aktivi-
ty enzymu mohou prekryvat s hodnotami
u zdravé populace a diagndzu je tieba po-

tvrdit molekuldrné genetickym vysetfenim.

Tab. 1. Diferencidini diagnostika rendlinich cyst

Parapelvické cysty byly zjistény metodou CT
nebo MR az u 50 % pacientl s Fabryho cho-
robou. V multicentrické studii byly detekova-
ny parapelvické cysty ultrazvukem u 28,9%
pacientl s Fabryho chorobou a jen u 1,1%
kontrol (3). Pokud jsou tedy zjistény parapel-
vické cysty ledvin, je vzdy dobré v pfipadé
vyskytu vyse zminénych pfiznaki a nalezl na
Fabryho chorobu pomyslet a pacienta odeslat
do centra pro Fabryho chorobu na Il. interni
klinice Vseobecné fakultni nemocnice v Praze.
Enzym-substitu¢ni terapie (ERT, enzyme
replacement therapy) je dostupnd v poslednich
dvaceti letech. Na trhu existuji dva preparaty,
agalsidaza beta a agalsidaza alfa, rozdily ve
slozeni jsou minimalni, lisi se pouze v glyko-
sylaci a v doporucené dévce. Lék se podava
v nitrozilni infuzi 1x za 14 dni. Tolerance Iéku
je zpravidla dobrd, ale mohou se vyskytnout
nezadouci ucinky a alergické reakce. Lécba je
financ¢né velmi nakladna. U nékterych pacientt
s nékterymi zaménnymi mutacemi je mozné
podavat chaperony (migalastat), které vazbou
na alfa galaktosidazu zvysuiji jeji ic¢innost.
ADPKD predstavuje nejcastéjsi dédi¢né
onemocnéni ledvin. Na svété se vyskytu-
je 12,5 milionl pacientl s touto chorobou.
Celkem 50% pacient dospéje do terminal-
niho stadia selhani ledvin v Sesté dekadé
zivota. Pacienti s ADPKD tvofi 8-10% dialy-
zované populace, ADPKD je ¢tvrtou nejcas-
téjsi pficinou chronického selhani ledvin.
U 75% rodin je ADPKD zpUsobena mutaci ge-
nu PKD1 na kratkych raménkach 16. chromozo-
mu (16p13.3). Mutace genu PKD2 na dlouhych
raménkdch 4. chromozomu (4921-qg23) jsou

Onemocnéni Gen Pfenos | Manifestace

Jednoduché cysty - - Cysty u ledvin bez anomalii

Parapelvické cysty - - Cysty u rendlnf sinu — mozna obstrukce
panvicky nebo ureteru

Ziskana cysticka choroba - - Cysty u pacientl s rendlni insuficienci,

ledvin zmensené ledviny

Fabryho choroba GLA XR Cysty urendlniho sinu ¢astéji

Autozomalné dominantnf PKD1, PKD2, GANAB, | AD Mnohocetné cysty hlavné v kiife ledvin,

polycystickd choroba ledvin DNAJBII, ALG9 Casto zvétsené ledviny

Autozomalné recesivni PKHD1 AR U déti, ¢asto zvétsené ledviny,

polycystickad choroba ledvin mnohocetné cysty

Tuberézni sklerdza TSC1, TSC2 AD Jako u ADPKD, nebo angiomyolipomy ledvin

Von Hippel-Lindauova choroba | VHL AD Cysty ledvin, riziko maligniho tumoru

Nefronoftiza NPHI-20 AR Drobné cysty ledvin, ¢astéji
juxtameduldrné

Houbovita ledvina - - Rozsiteni sbérnych kanald, na USG jako
parapelvické cysty
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