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AUTOSOMINĖS DOMINANTINĖS POLICISTINĖS 
INKSTŲ LIGOS GENETINĖS PRIEŽ A ST YS IR 
DIFERENCINĖ DIAGNOSTIKA : LITER ATŪROS  
APŽVALGA 

Darbo autorės. Deimantė ŠATKAUSKAITĖ, Ugnė ŠLEIVYTĖ, IV kursas.

Darbo vadovas. Deimantė BRAŽDŽIŪNAITĖ, VU Medicinos fakulteto Biomedicinos 
mokslų institutas, Žmogaus ir medicininės genetikos katedra.

Darbo tikslas. Nustatyti literatūroje aprašomas autosominės dominantinės po-
licistinės inkstų ligos genetines priežastis ir palyginti jų lemiamą fenotipą.

Darbo metodika. Atlika literatūros apžvalga PubMed duomenų bazėje ir OMIM, 
naudoti raktiniai žodžiai: „autosomal dominant polycistic kidney disease“, „genoty-
pe-phenotype characterictics”, „PKD1“, „PKD2“, „end stage renal disease“. Į apžvalgą 
įtraukti darbo tikslą atitinkantys straipsniai, publikuoti 2018–2023 m. anglų kalba.  

Rezultatai. Autosominė dominantinė policistinė inkstų liga (angl. autosomal 
dominant polycystic kidney disease, ADPKD) yra daugiasisteminis sutrikimas, kuriam 
būdingas daugybių inkstų cistų augimas ir inkstų tūrio didėjimas. Tikėtinas ligos pa-
plitimas Europos sąjungos šalyse 3,96:10000. Tai dažniausia paveldima nefropatija, 
sudaranti apie 10 proc. galutinės stadijos lėtinės inkstų ligos (GSLIL) priežasčių. ADPKD 
genetiškai nevienalytė liga, kurios pagrindinės priežastys yra heterozigotiniai pato-
geniniai variantai PKD1 ir PKD2 genuose (atitinkamai ~78 proc. ir ~15 proc. atvejų), 
rečiau – GANAB, DNAJB11, ALG5 genuose. Taip pat aprašomos fenokopijos dėl HNF1β, 
PKHD1, TSC1/2, ALG9, FLCN genų variantų.

ADPKD būdingas ne tik genetinis, bet ir fenotipo heterogeniškumas. Cistų gali 
atsirasti ir kituose organuose, o progresuojantis kepenų cistų augimas yra dažniausias 
ADPKD ekstrarenalinis požymis. Svarbiausios necistinės ADPKD apraiškos yra krauja-
gyslių ir širdies anomalijos, įskaitant intrakranijines aneurizmas, mitralinio vožtuvo 
prolapsą, aortos šaknies išsiplėtimą, kairiojo skilvelio hipertrofiją ir kt. Hipertenzija 
anksčiau ir dažniau pasireiškia PKD1–pacientams, jų bendrasis inkstų tūris ir cistų 
skaičius yra didesnis, taip pat jiems būdingas mažesnis eGFR ir GSLIL nustatoma vidu-
tiniškai 20 metų anksčiau nei PKD2–pacientams (amžiaus mediana buvo atitinkamai 
54 ir 74 metai). GANAB patogeninių variantų sukelta liga lengvesnė, rečiau išsivysto 
hipertenzija, o inkstų nepakankamumas paprastai nepasireiškia, dažnos kepenų cis-
tos, dėl kurių gali sutrikti organo funkcija. Esant DNAJB11 patogeniniams variantams, 
būdingos nedidelės inkstų cistos be žymaus inkstų padidėjimo, fenotipinis panašumas 
į autosominę dominantinę tubulointersticinę inkstų ligą, o GSLIL paprastai išsivysto 
vyresniame amžiuje (nuo 60 iki 90 metų). Taip pat gali pasireikšti intersticinė fibrozė 
necistinėje parenchimoje, pasikartojantys podagros ir hiperurikemijos epizodai, o po-
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licistinė kepenų liga pasitaiko retai. ALG5 patogeniniams variantams panašiai būdingos 
daugybinės mažos inkstų cistos, progresuojanti intersticinė fibrozė ir inkstų funkcijos 
pablogėjimas. Retais atvejais ir autosominio resesyvaus paveldėjimo policistinė inkstų 
liga (ARPKD) gali imituoti ADPKD. Nustatę bialelinius misens variantus PKHD1 gene, 
Schönauer ir kt. pabrėžė ARPKD svarbą suagusiųjų policistinės inkstų ligos diferencinėje 
diagnostikoje, kai šeimos anamnezė neigiama. 

Nepaisant vis daugiau įrodymų apie genetinį heterogeniškumą, ADPKD diagnozė 
vis dar daugiausia grindžiama klinikiniais vaizdinimo kriterijais, nustatytais prieš at-
randant papildomus su liga siejamus genus. PKD1 ir PKD2 genams priskiriamas tipinis 
vaizdinimo modelis, kurį apibūdina abipusis ir difuzinis cistų išsidėstymas, sukeliantis 
nefromegaliją. Priešingai, kitiems būdingas vienpusis, asimetrinis, segmentinis, šoninis 
arba abipusis cistų išsidėstymas su vienpuse arba abipuse inkstų atrofija.

Išvados. ADPKD yra viena dažniausių paveldimų ligų, kurios klinikinis pasireiški-
mas yra nevienalytis, o sunkumas gali skirtis net toje pačioje šeimoje, todėl diagnozė 
ne visada yra akivaizdi. Nors teigiama šeiminė anamnezė bei ultragarsinis tyrimas 
dauguma atvejų leidžia nustatyti ligos klinikinę diagnozę, genetinis ištyrimas padeda 
nustatyti tikslią ligos priežastį ir tipą, retas ADPKD ir kitų cistinių ligų formas. Tai gali 
padėti numatyti ligos pasireiškimą, sunkumą, tikėtinus ekstrarenalinius požymius.   

Raktažodžiai. Autosominė dominantinė policistinė inkstų liga (ADPKD); 
GSLIL; PKD1 ir PKD2.
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