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AUTOSOMINES DOMINANTINES POLICISTINES
INKSTU LIGOS GENETINES PRIEZASTYS IR
DIFERENCINE DIAGNOSTIKA: LITERATUROS
APZVALGA

Darbo autorés. Deimanteé SATKAUSKAITE, Ugneé SLEIVYTE, IV kursas.

Darbo vadovas. Deimanté BRAZDZIUNAITE, VU Medicinos fakulteto Biomedicinos
moksly institutas, Zmogaus ir medicininés genetikos katedra.

Darbo tikslas. Nustatyti literatlroje apraSomas autosominés dominantinés po-
licistinés inksty ligos genetines priezastis ir palyginti jy lemiama fenotipa.

Darbo metodika. Atlika literatlros apzvalga PubMed duomeny bazéje ir OMIM,
naudoti raktiniai ZodZiai: ,autosomal dominant polycistic kidney disease”, ,genoty-
pe-phenotype characterictics”, ,PKD1 ,PKD2“ ,end stage renal disease”. | apzvalga
jtraukti darbo tikslg atitinkantys straipsniai, publikuoti 2018-2023 m. angly kalba.

Rezultatai. Autosominé dominantiné policistiné inksty liga (angl. autosomal
dominant polycystic kidney disease, ADPKD) yra daugiasisteminis sutrikimas, kuriam
bldingas daugybiy inksty cisty augimas ir inksty tdrio didéjimas. Tikétinas ligos pa-
plitimas Europos sgjungos Salyse 3,96:10000. Tai dazniausia paveldima nefropatija,
sudaranti apie 10 proc. galutinés stadijos létinés inksty ligos (GSLIL) priezasc¢iy. ADPKD
genetiskai nevienalyté liga, kurios pagrindinés prieZastys yra heterozigotiniai pato-
geniniai variantai PKD1 ir PKD2 genuose (atitinkamai ~78 proc. ir ~15 proc. atvejy),
reCiau— GANAB, DNAJB11, ALG5 genuose. Taip pat aprasomos fenokopijos dél HNF18,
PKHD1, TSC1/2, ALGY, FLCN geny varianty.

ADPKD budingas ne tik genetinis, bet ir fenotipo heterogeniskumas. Cisty gali
atsirasti ir kituose organuose, o progresuojantis kepeny cisty augimas yra dazniausias
ADPKD ekstrarenalinis poZzymis. Svarbiausios necistinés ADPKD apraiskos yra krauja-
gysliy ir Sirdies anomalijos, jskaitant intrakranijines aneurizmas, mitralinio voZtuvo
prolapsg, aortos Saknies iSsiplétimg, kairiojo skilvelio hipertrofijg ir kt. Hipertenzija
anksciau ir daZniau pasireiskia PKD1—pacientams, jy bendrasis inksty taris ir cisty
skaicius yra didesnis, taip pat jiems budingas mazesnis eGFR ir GSLIL nustatoma vidu-
tiniskai 20 mety anksciau nei PKD2—pacientams (amziaus mediana buvo atitinkamai
54 ir 74 metai). GANAB patogeniniy varianty sukelta liga lengvesné, reciau issivysto
hipertenzija, o inksty nepakankamumas paprastai nepasireiskia, daznos kepeny cis-
tos, dél kuriy gali sutrikti organo funkcija. Esant DNAJB11 patogeniniams variantams,
bldingos nedidelés inksty cistos be Zymaus inksty padidéjimo, fenotipinis panasumas
j autosomine dominantine tubulointersticine inksty ligg, o GSLIL paprastai iSsivysto
vyresniame amziuje (nuo 60 iki 90 mety). Taip pat gali pasireiksti intersticiné fibrozé
necistinéje parenchimoje, pasikartojantys podagros ir hiperurikemijos epizodai, o po-
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licistiné kepeny liga pasitaiko retai. ALG5 patogeniniams variantams panasiai bidingos
daugybinés mazos inksty cistos, progresuojanti intersticiné fibrozeé ir inksty funkcijos
pablogéjimas. Retais atvejais ir autosominio resesyvaus paveldéjimo policistiné inksty
liga (ARPKD) gali imituoti ADPKD. Nustate bialelinius misens variantus PKHD1 gene,
Schonauer ir kt. pabrézé ARPKD svarbg suagusiyjy policistinés inksty ligos diferencinéje
diagnostikoje, kai Seimos anamnezé neigiama.

Nepaisant vis daugiau jrodymy apie genetinj heterogeniskuma, ADPKD diagnozé
randant papildomus su liga siejamus genus. PKD1 ir PKD2 genams priskiriamas tipinis
vaizdinimo modelis, kurj apibQdina abipusis ir difuzinis cisty iSsidéstymas, sukeliantis
nefromegalijg. Priesingai, kitiems bildingas vienpusis, asimetrinis, segmentinis, Soninis
arba abipusis cisty iSsidéstymas su vienpuse arba abipuse inksty atrofija.

ISvados. ADPKD yra viena dazniausiy paveldimuy ligy, kurios klinikinis pasireiski-
mas yra nevienalytis, o sunkumas gali skirtis net toje pacioje Seimoje, todél diagnozé
ne visada yra akivaizdi. Nors teigiama Seiminé anamnezé bei ultragarsinis tyrimas
dauguma atvejy leidzZia nustatyti ligos klinikine diagnoze, genetinis iStyrimas padeda
nustatyti tikslig ligos priezast]j ir tipg, retas ADPKD ir kity cistiniy ligy formas. Tai gali
padeéti numatyti ligos pasireiskimg, sunkumg, tikétinus ekstrarenalinius poZzymius.

RaktaZodziai. Autosominé dominantiné policistiné inksty liga (ADPKD);
GSLIL; PKD1 ir PKD2.
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