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Choroba wielotorbielowata nerek obejmuje dwie jednostki chorobowe rozniqce sie typem dziedzicze-
nia: zwyrodnienie wielotorbielowate nerek o recesywnym typie dziedziczenia (ARPKD), oraz zwyrodnienie
wielotorbielowate nerek o dominujqcym typie dziedziczenia (ADPKD). Wrodzone zwidknienie wqtroby
nalezy typowo do obrazu ARPKD i zdarza sie wyjatkowo rzadko w ADPKD. Autorzy opisali nietypowy
przypadek wystepowania wloknienia waqtroby i pancytopenii u dziecka z ADPKD.

Stowa kluczowe: choroba wielotorbielowata nerek, wioknienie watroby, zylaki przetyku, splenomegalia

Pancytopenia in a child with autosomal dominant polycystic kidney disease — a case report

The term polycystic kidney disease is restricted to 2 conditions: autosomal recessive polycystic
kindey disease (ARPKD), and autosomal dominant polycystic kidney disease (ADPKD). Although con-
genital hepatic fibrosis occurs in every case in recessive form, it is very rare in the dominant form. The
authors describe an unusual case of a child with ADPKD complicated by congenital hepatic fibrosis
and pancytopenia.

Key words: polycystic kidney disease, hepatic fibrosis, esophageal varices, splenomegaly

WPROWADZENIE wykrywanych w okresie dziecinstwa [4]. W prze-
ciwienstwie do zwyrodnienia wielotorbielowatego
nerek o autosomalnym recesywnym typie dziedzi-
czenia (ARPKD), w ktorym wystgpowanie wiok-
nienia watroby nalezy do obrazu choroby, w postaci
dziedziczacej si¢ w sposob dominujacy (ADPKD)
zwloknienie watroby nalezy do rzadkosci. Ponizej
opisano przypadek dziewczynki z ADPKD, ktora
1:1000 osob rasy bialej i jest znaczaca przyczyna zostata przyjeta do oddziatu pediatrycznego Z po-
niewydolnosci nerek w populacji 0sob dorostych | Wodu pancytopenii. szePfowadZ‘?ne badania ujaw-
[1, 2]. Typowe objawy ADPKD, do ktorych zalicza nity wystepowanie u dz{eCka wioknienia watroby,
sie nadciénienie tetnicze, krwinkomocz, zakazenia | SPlenomegalii oraz zylakow przelyku.

Zwyrodnienie wielotorbielowate nerek o auto-
somalnym dominujacym typie dziedziczenia (auto-
somal dominant polycystic kidney disease —
ADPKD) cechuje si¢ wystgpowaniem licznych
torbieli w nerkach, a czgsto takze w innych narza-
dach (watroba, trzustka, $ledziona). Choroba wy-
stepuje z czestoscia szacowana na od 1:200 do

uldaflu moczowego Czgsto pojawiaja si¢ dopiero OPIS PRZYPADKU
w wieku dorostym [3]. Obecnie dzigki rozpo- _ . -
wszechnieniu i udoskonaleniu ultrasonografu wiele Dziewczynka 15-letnia, z obciazonym wy-
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RYC. 1. Drzewo genealogiczne rodziny ze zwyrodnieniem wielotorbielowatym nerek. Prezentowana dziewczynka
oznaczona jest strzaltka
FIG. 1. Pedigree of the family with polycystic kidney disease. Presented girl is marked by arrow

na ADPKD - ryc. 1), bedaca od 9 lat pod kontrola
Poradni Nefrologicznej z powodu ADPKD (roz-
poznanie postawiono na podstawie wyniku bada-
nia ultrasonograficznego) zostata przyjeta do Od-
dzialu z powodu nieprawidtowych wynikéw mor-
fologii krwi (leukocytopenia — 3 tys/ul, trombocy-
topenia — 54 tys/ul). W chwili przyj¢cia stan ogol-
ny dziewczynki byt dobry. W badaniu fizykalnym
uwage zwracala powigkszona, wyczuwalna — ok.
5 cm pod tukiem zebrowym sledziona. Wykonane
w Oddziale dodatkowe badania biochemiczne
potwierdzily wystepowanie leukopenii oraz trom-
bocytopenii, pozostale wyniki, w tym markery
wydolnosci watroby i nerek byly w normie. Wy-
niki badan serologicznych w kierunku zakazen
wirusami hepatotropowymi byly réwniez ujemne.
W przeprowadzonym badaniu ultrasonograficz-
nym jamy brzusznej stwierdzono wyrazne cechy
wloknienia watroby, poszerzenie zyly wrotnej
oraz powigkszenie Sledziony. W obu nerkach uwi-
doczniono torbiele o $rednicy do 18-19 mm. Wy-
konana panedoskopia ujawnita obecnos¢ zylakow
przelyku oraz zotadka w czeéci podwpustowej. Na
podstawie 24 godzinnej rejestracji ci$nienia tgtni-
czego metoda Holtera — wykluczono obecnosé
nadci$nienia tgtniczego. Za przyczyng wystepuja-
cej pancytopenii uznano hipersplenizm, ktory
rozwinat si¢ na tle nadci$nienia wrotnego w prze-
biegu wrodzonego wioknienia watroby. Dziecko
wypisano z Oddzialu w stanie ogélnym dobrym.
W chwili obecnej dziewczynka jest po zabiegu
opaskowania zylakow przelyku (zabieg wykonano
w Klinice Gastroenterologii, Hepatologii i Immu-
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nologii IP-CZD w Warszawie) i znajduje si¢ pod
stata kontrola Poradni Gastroenterologicznej i
Nefrologicznej Szpitala Wojewoddzkiego nr 2 w
Rzeszowie.

OMOWIENIE

ADPKD jest genetycznie uwarunkowang cho-
roba charakteryzujaca si¢ wystgpowaniem torbieli
w nerkach, a czgsto takze w innych narzadach
(watroba, trzustka, §ledziona, jajnik). Do typo-
wych objawow ADPKD zalicza si¢ krwinkomocz,
nadci$nienie t¢tnicze, zakazenia uktadu moczowe-
go [1,2]. Przebieg choroby charakteryzuje si¢ stata
progresja, doprowadzajac u ok. 50% pacjentow w
7 dekadzie zycia do schylkowej niewydolnosci
nerek. W okresie dziecinstwa i adolescencji prze-
bieg choroby jest najczesciej bezobjawowy, przed
40 rokiem zycia schylkowa niewydolnos¢ nerek
rozwija si¢ jedynie u 2% oso6b z ADPKD. Wyste-
powanie  wrodzonego  widknienia  watroby
z wszystkimi jego konsekwencjami (nadcisnienie
wrotne, splenomegalia, zylaki przetyku) uwaza si¢
za charakterystyczne dla ADPKD. W pi$mie-
nnictwie wystepuja jedynie pojedyncze doniesie-
nia o wioknieniu watroby u oséb z ADPKD [5—
11].

Misara i wsp. [5] zwraca uwagg, iz nadcisnie-
nie wrotne w przebiegu ADPKD nalezy do rzad-
ko$ci i moze rozwina¢ si¢ w wyniku dwoch me-
chanizméw. Wrodzonego widknienia watroby lub
ucisku zyly wrotnej przez torbiele obecne w wa-
trobie. Autor ten dodatkowo zaznacza, ze torbiele



w watrobie stwierdza si¢ u 77% pacjentow
z ADPKD w wieku powyzej 60 lat.

Sugimoto [6] opisat przypadek 31-letniego
mezezyzny, ktory zostal przyjety do oddziatu
z powodu ostabienia, wymiotéw, goraczki. Bada-
nia dodatkowe wykazaly obecno$¢ pancytopenii
oraz wysokie poziomy kreatyniny (16 mg%)
i mocznika (163 mg%). W trakcie przeprowadzo-
nej diagnostyki okazato sig, iz pacjent ma
ADPKD, splenomegali¢ oraz nadcisnienie wrotne.
U pacjenta rozpoczgto dializoterapig, co pozwolito
na popraweg warto§ci wynikow laboratoryjnych,
jednak nadal utrzymywala si¢ anemia i trombocy-
topenia, dopiero wykonana splenektomia pozwoli-
ta na powrdt wartoSci morfotycznych w granice
normy. W trakcie zabiegu u pacjenta wykonano
rowniez biopsj¢ watroby, ktora potwierdzita obec-
no$¢ wrodzonego wioknienia watroby. Praca ta
sugeruje, ze u 0sob z wrodzonym widknieniem
watroby w przebiegu ADPKD na czolo objawow
moze wysuna¢ si¢ pancytopenia.

Nadcisnienie wrotne w przebiegu ADPKD
z wrodzonym wioknieniem watroby moze ujawnic
si¢ w réznym okresie zycia. Lipschits 1 wsp. [7]
opisat 4-letnig dziewczynke z cigzkim nadci$nie-
niem wrotnym, u ktérej w trakcie rozpoznania
nadci$nienia wrotnego obraz nerek byt prawidto-
wy. Z powodu krwawien z zylakow przetyku
dziewczynka miata wykonana skleroterapig.
Zmiany w nerkach pojawity si¢ dopiero po 10
roku zycia, a przeprowadzone badania rodziny
ujawnily wystgpowanie torbieli w nerkach row-
niez u mamy i siostry dziewczynki.

Cobben [9] obserwowat 4 rodziny z ADPKD
i wrodzonym wtoknieniem watroby, w jednej ro-
dzinie dziecko z wrodzonym wioknieniem watro-
by zmarlo zaraz po urodzeniu; jednak w 3 pozo-
statych w 20-letniej obserwacji nie wystapita pro-
gresja zmian w watrobie. Obserwacje te sugeruja,
iz przebieg wrodzonego wloknienia watroby w
ADPKD jest trudny do przewidzenia.

Powaznym powiktaniem, ktére moze wysta-
pi¢ w przebiegu wrodzonego wldknienia watroby
z nadci$nieniem wrotnym, jest zapalenie drog
zotciowych. Tamura i wsp [8] opisat 27-letnig
kobietg, ktéra zmarla z powodu zapalenia drog
z6lciowych. Pacjentka ta od 23 roku zycia byta
dializowana z powodu schytkowej niewydolnosci
nerek, a w wieku 14 lat miata krwawienie z zyla-
kéw przetyku. Badanie po$miertne wykazato, ze
pacjentka cierpiala na ADPKD potaczone z wro-
dzonym widknieniem watroby.

160

De Vos i wsp. [10] obserwowali grupe 7 pa-
cjentdow z cigzka postaciag wrodzonego witoknienia
watroby (rozpoznanie potwierdzone biopsja wa-
troby). W trakcie obserwacji 6 pacjentéw wyma-
galo wykonania zespolenia wrotno-systemowego,
u 5 wystapilo zapalenie drog zotciowych, ktore
u 2 skonczyto si¢ niepomyslnie. Autorzy ci stwier-
dzili, ze zapalenie drog zotciowych jest cigzkim,
czesto konczacym sig¢ niepomyslnie, powiklaniem
wrodzonego widknienia watroby o cigzkim prze-
biegu.

W opisanym przez nas przypadku gltéwnym
powodem przyjecia dziewczynki do szpitala byty
nieprawidlowe wyniki morfologii krwi (leukope-
nia, trombocytopenia). Obraz nerek (pojedyncze
torbiele w USG), prawidlowe wyniki badania
ogo6lnego moczu oraz prawidlowe parametry wy-
dolnosci nerek nie zapowiadaja wystapienia
schytkowej niewydolnosci nerek w najblizszym
czasie. Glownym problem wydaje si¢ nadcis$nienie
wrotne, ze wszystkimi konsekwencjami. Dziew-
czynka obecnie jest po zabiegu opaskowania zyla-
kéw przetyku. W przypadku dalszej progresji
zmian zwiazanych z nadci$nieniem wrotnym
(rozw¢j krazenia obocznego z zylakami, spleno-
megalia) u dziewczynki wskazane bgdzie wyko-
nanie zespolenia wrotno-systemowego, a w przy-
padku pogarszania si¢ wskaznikow morfotycz-
nych krwi, splenektomii. W oparciu o przytoczone
piSmiennictwo, za najgrozniejsze powiklanie,
jakie moze wystapi¢ w przysztosci nalezy uznaé
zapalenie drog zétciowych.
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