Nefronoftiza

Nefronoftiza - NPH je onemocnéni ledvin déti a mladych osob, které vede k selhdni ledvin a podili az z 15 % na
chronickém selhdni ledvin déti a dospivajicich. Je charakterizovana porusenou schopnosti koncentrace ledvin,
nevyraznym nalezem v rozboru moci a chronickym tubointerstindlnim zanétem.

Etiopatogeneze

Jednd se o skupinu vzacnych geneticky heterogennich onemocnéni s AR
dédi¢nosti zplsobenou mutaci genl NPH1-4 - tzv. nefrocysting.

Typy

Nefroftizy se dle postizenych gend maiji r&izné projevy. Rozdélujeme je na:

= NPH1 a 4 je juvenilni forma - byvaji postizeny i dalsi organy,
= NPH2 se manifestuje v détstvi,
= NPH3 se manifestuje v adolescenci.
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Histologicky obraz

Klinicky obraz

Onemocnéni se vyznacuje se tvorbou cyst v diefiové ¢i kortikomedularni oblasti a fibrézou. Nejdrive se projevuje
(asi do 4 let) polyurii a polydipsii, poruchou koncentrac¢ni schopnosti ledvin s velkymi ztratami soli do moci, slabosti,
priznaky rozvijejiciho se renalniho selhani. S ohledem na ztraty soli nebyva vzdy hypertenze. Pozdéji anémii z
dlvodu vyrazné snizeného mnozstvi erytropoetinu a vyvojem selhani ledvin.

Senioruv-Lokenuv syndrom - kombinace nefronoftizy s retinitis pigmentosa s ¢asnou slepotou.

Diagnostika

Diagnostika probihd sonograficky, histologicky a genetikou.

= Sonograficka - aZ ve stadiu chronické renaini insuficience Ize prokézat cystické zmény na rozhrani kiiry a
drené normalné velikych ¢i zmensSenych ledvin.
= Histologie - pfi renalni biopsii Ize prokdzat sklerotizujici tubulointersticidlni nefritidu s vyvojem cyst ve dfeni
ledviny.
= Histologicky nélez neodliSitelny od nefronoftizy ma drenova cystickd choroba ledvin.
= Geneticka.

Terapie

Terapie je symptomaticka, tedy |é¢ba projevid selhani ledvin véetné hemodialyzy ¢i transplantace.

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky

Polycystickd choroba ledvin/autosomalné dominantni
Polycysticka choroba ledvin/autosomalné recesivni
Hypertenze

Antihypertenziva
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