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Avtosomna dominantna policisticna bolezen ledvic (v angl. Autosomal Dominant
Polycystic Kidney Disease - ADPKD) je podedovana policisti¢na bolezen ledvic, ki
nastane zaradi spremembe v genu PKD, kar povzro¢i nastanek Stevilnih cist vzdolz
celotnega ledvi¢nega kanalcka v obeh ledvicah. Ledvi¢ne ciste so okrogle, obdane z
ovojnico in napolnjene z bistro tekoc¢ino. Prisotne so Ze ob rojstvu, a so majhne in
niso vidne z ultrazvo¢no preiskavo. Z leti se mnoZijo in vecajo, zrastejo do velikosti
ve¢ centimetrov, zato se celotna prostornina ledvic lahko zelo poveca, Ker ciste
nadomescajo zdravo ledvic¢no tkivo, bolezen pri kar polovici oseb privede do kon¢ne
ledvi¢ne odpovedi pred 60. letom starosti. Poznamo dva tipa bolezni glede na vrsto
genetske spremembe (mutacije). Pogostejsi je tip 1, ki nastane zaradi spremembe v genu
PKD 1in predstavlja 80 % bolezni tudi v Sloveniji. Preostale druzine imajo spremembo
v genu PKD 2.

Kako pogosta je ADPKD

Med dednimi ledvi¢nimi boleznimi je najpogostejsa in je na Cetrtem mestu vzrokov
za konc¢no ledvi¢no odpoved, kar pomeni skoraj 10 % bolnikov na kroni¢ni dializi.
Prizadene enega otrokana 400 do 1.000 Zivorojenih. Deduje se avtosomno dominantno
in ¢e jo ima eden od starSev obstaja 50 % verjetnost, da bo bolezen podedoval otrok.
ADPKD se pojavi pri vsakemu nosilcu te genske spremembe, klini¢na izrazenost in
potek bolezni pa se lahko med druZinami in tudi znotraj druzine razlikujeta. ADPKD
ne preskoci generacije in jo ima ponavadi ve¢ ¢lanov v druZzini. Vedno je seveda mozna
tudi mutacija na novo.

Kako prepoznamo ADPKD

Bolezen, ki desetletja ne dela tezav, odkrijemo ob pozitivni druzinski anamnezi (oboleli
sorodniki) s slikovno preiskavo, na primer z ultrazvo¢nim pregledom trebuha, s ¢imer
potrdimo ciste v ledvicah in lahko tudi v jetrih in drugih organih. Ledvice se zaradi
rastoce cisticne mase razokrozijo in z leti zelo povecajo, tudi preko 20 cm, ter tehtajo do
enega, lahko pa tudi ve¢ kilogramov. RacunalniS§ka tomografija alimagnetnoresonanc¢na
preiskava sta v¢asih potrebni za ugotavljanje zapletov, kot so krvavitev v cisto, okuzba
ciste ali pri sumu na se¢ni kamen. ADPKD lahko potrdimo z genetskim testiranjem
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vzorca krvi. Genetskega testiranja se posluzujemo
danes v primeru atipi¢ne, pretezno enostranske
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ledvi¢ne prizadetosti, kadar v druzini ni bilo doslej
znane bolezni, in pri razlikovanju med tipomal in 2.

Kako se kaze ADPKD

ADPKD je bolezen, ki iz leta v leto napreduje, a je kljub temu desetletja

brezsimptomna. Najprej se zvisa krvni tlak. Zaradi velikih cist se pojavijo bole¢ine v
trebuhu, krvavitev v cisto, krvav se¢, okuzba ciste ali ledvi¢ni kamni. S¢asoma rastoce
ciste pritiskajo na okolno drobno ledvi¢no Zilje, kar sprozi brazgotinjenje tkiva, zato
po 30. letu starosti pri¢ne ledvi¢no delovanje usihati. Ledvi¢na cisticna masa se hitreje
povecuje pri ADPKD tipa 1, Ze v zgodnjem ali srednjem odraslem obdobju dolZina
ledvic presega 16 cm. To pospeSeno okvarja delovanje ledvic, zato pride do kon¢ne
odpovedi ledvic med 40. in 60. letom starosti, kar je povprec¢no 20 let prej kot pri tipu
2. Socasno z ledvi¢no prizadetostjo se lahko ciste pojavijo tudi v drugih organih, kar
pa praviloma ne ogrozi delovanja teh organov. Pri ¢etrtini do polovici bolnikov so ciste
prisotne v jetrih, redkeje v trebu$ni slinavki, vranici, $¢itnici ali v kateremkoli drugem
organu. Najbolj resen in ogroZujo¢ pa je nastanek izbocenja stene arterije (anevrizma)
na mozganskem zilju, ki se lahko kaze z nenadnim hudim glavobolom, motnjo vida,
bruhanjem ali motnjo zavesti. Ker sta razpok mozganske anevrizme in posledi¢na
mozganska krvavitev lahko usodni ali povzrocita hudo invalidnost, je priporocljiva
obravnava pri nevrologu, tudi ¢e bolnik nima tezav, predvsem v druZinah z znanimi
moZzganskimi anevrizmami.

Ali je potrebno razlikovati med obema
oblikama ADPKD

S prihodom zdravila za upocasnitev rasti ledvi¢nih cist je sedaj pomembno razlikovati
med razlicno potekajo¢ima genetskima tipoma ADPKD, saj moramo prepoznati
bolnike, ki imajo hitro napredujoco obliko bolezni. Pri teh je bila dokazana dobrobit
zdravila tolvaptan na upocasnitev cisti¢ne rast in slabSanje ledvi¢nega delovanja, ¢as
do kon¢ne ledvi¢ne odpovedi se je podaljsal za ve¢ let ali slednjo celo preprecil. Hujsi in
hitrejsi potek ADPKD pric¢akujemo pri tistih, ki imajo mutacijo gena PKD 1, predvsem



pri moSkem spolu, pri potomcih bolnikov, ki so potrebovali nadomestno ledvi¢no
zdravljenje pred 58. letom starosti in/ali v primeru zgodnjega pojava zvisanega krvnega
tlaka ali uroloskega zapleta (bole¢ina, krvav se¢ ali okuzba) pred 35. letom starosti. Ce
s klini¢nimi kazalniki ne moremo zanesljivo sklepati na hitro potekajoco bolezen, nam
je v pomoc genetsko testiranje.

Kako zdravimo ADPKD

Cilji zdravljenja so zavreti nadaljnjo rast ledvi¢nih cist, zdraviti zviSan krvni tlak,
ohraniti ledvi¢no delovanje in zdraviti ter lajSati ostale znake in simptome, kot so
bolec¢ine, morebitne krvavitve iz cist in okuzbe cist.

Vsem bolnikom, ki imajo Se dobro ledvi¢no delovanje, priporo¢amo manj slano hrano
in zauzitje 3 do 4 litrov tekoc¢ine dnevno. S tem vplivamo na zmanj$anje ravni hormona
vazopresina v krvi, katerega koncentracija je pri ADPKD pogosto povecana in povezana
z rastjo ledvi¢nih cist. Izjema so bolniki, ki imajo predpisano omejitev vnosa tekocine,
sréno popuscanje in jemljejo velike odmerke zdravil za odvajanje vode (diuretik).

Ozdravitev ADPKD zal Se ni mozna, je pa bolnikom s hitro napredujoc¢o obliko
bolezni od nedavnega tudi v Sloveniji na voljo prvo zdravilo tolvaptan. To je zaviralec
vazopresinskihreceptorjev, kiupocasnirast cistin propadanje ledvi¢nega tkiva, zmanjsa
bolecine in podaljSa ¢as do kon¢ne odpovedi ledvic. Zdravljenje je

smiselno zaceti ¢im prej, da se prepreci razvoj velikih cist in
posledi¢nih zapletov, najkasneje pa do 55. leta starosti in
dokler ledvice Se delujejo tako dobro, da je glomerulna
filtracija ve¢ja od 25 ml/min. NaSe dosedanje izkusnje
kazejo, da vecina bolnikov zdravljenje dobro
prenasa. So pa potrebne dolo¢ene vsakodnevne
prilagoditve nacina Zivljenja zaradi velike koli¢ine
izloCenega seca in potrebe po enako veliki koli¢ini
zauzite tekocine, kot jo izlocijo, skrben mesecni
laboratorijski nadzor ter dobro sodelovanje med
bolnikom in zdravnikom.
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Druga dopolnjena elektronska izdaja
Izdajatelja:

Slovensko nefrolosko drustvo — Slovensko zdravnisko drustvo
Zveza drustev ledvi¢nih bolnikov Slovenije
Urednica: Jelka Lindi¢
Souredniki: Damjan Kova¢, Andrej Skoberne, Nebojsa Vasi¢
Oblikovanje: Tanja’s Design, tanjas-design.si
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