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Souhrn

Prezentujeme neobvykly pfipad polycystickych ledvin u plodu. V gravidité 21. tydne byl zjiStén vyrazny oligohydramnion a zvétSené
hyperechogenni ledviny plodu. Téhotenstvi bylo ukonéeno z genetické indikace a byla provedena fetalni autopsie. Nalez na ledvinach
plodu byl hodnocen jako glomerulocystickd choroba a patologem bylo vysloveno podezieni na autosomalné dominantni polycystickou
chorobu (ADPKD). AZ poté provedené Setfeni v rodiné potvrdilo vyskyt autosomalné dominantni polycystické choroby ledvin jak u matky
plodu, ktera neméla klinické pfiznaky, tak u nékolika dalSich ¢lenl rodiny ve vice generacich. Diskutovany jsou mozné mechanismy
vedouci k prenatalni manifestaci ADPKD a prognéza téchto pacientu.
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Summary

Autosomal Dominant Polycystic Kidney Disease in the Fetus with Seemingly Negative Family History.
A Case Report

An unusual case of fetal polycystic kidney disease is reported. Oligohydramnios and enlarged hyperechogenic kidneys were found at 21
weeks. The pregnancy was terminated and fetal autopsy performed. The histopathological pattern of fetal kidneys was consistent with
glomerulocystic disease and this raised suspicion of autosomal dominant polycystic kidney disease (ADPKD). Initially, the family history
seemed to be negative for ADPKD. The mother's diagnosis was established only after the abortion of the affected fetus. She had no
symptoms of renal disease. Multigenerational involvement was revealed on the mother@s side. Mechanisms leading to prenatal ADPKD
and prognosis of the pediatric patients are discussed.
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Autosomalné dominantni polycystickd choroba ledvin
(ADPKD) patfi svou incidenci 1 : 1000 k nejcastéjSim mono-
genné podminénym chorobam v populaci vibec. V CR je tim-
to onemocnénim postizeno minimalné 10 000 osob (8).
U 85 % rodin je polycysticka choroba zpusobena mutovanym
genem PKD1 lokalizovanym na 16. chromozomu. Gen PKD 2
je mapovan na chromozom 4 a podmiriuje chorobu u zbyvaji-
cich 15 % postizenych rodin. Jedna se o mirnéjsi fenotyp
s pozdéjsi manifestaci cyst ledvin i hypertenze a del$im prezi-
vanim. Penetrance patologického genu je 100%, ale mira
postiZzeni je mezi jednotlivymi postizenymi odli§na, a to i v ram-
ci jedné rodiny. Neomutace odpovida za méné nez 10 % pfi-
pada.

ADPKD zahrnuje multiorgdnové postizeni ledvin, jater
a dal$ich nitrobfisnich organl cystami a postizeni kardiova-
skularniho aparatu vyvojovymi abnormalitami. Diagnostic-
kym kritériem je vyskyt dvou a vice cyst v obou ledvinach.
Pfiznaky onemocnéni se objevuji obvykle mezi 30.-50.
rokem Zzivota, odtud synonymum polycystéza ledvin dospé-
lych. ADPKD miize postihnout i novorozence a byla opako-
vané diagnostikovana prenatalné. V kazuistice popisujeme
pfipad manifestni ADPKD u plodu se zdanlivé negativni
rodinnou anamnézou. Chceme podtrhnout vyznam peclivé-
ho autoptického vySetfeni malformovaného plodu, které
muze byt genetikovi cennym voditkem pfi indikaci dalSich
vySetfeni a pfispét k lepSimu poznani dédiéné choroby
v rodiné.

KLINICKE UDAJE

Jednalo se o prvni graviditu zdravé 22leté zeny. Na fakultni
pracovisté byla odeslana ve 20. t.g. pro pozitivni vysledek bio-
chemického screeningu — zvysené riziko m. Down u plodu. P¥i
UZ vySetfeni byly u plodu patrné zvétSené hyperechogenni
ledviny. PFi kontrolnim vySetfeni ve 21. t.g bylo shledano zhor-
Seni nalezu na ledvinach a vyrazny oligohydramnion. Karyotyp
plodu byl normalni 46 XX. Genetické vySetfeni vedené formou
pohovoru neprokazalo genetickou zatéz v rodech partnert.
Bylo vysloveno podezieni na infantilni polycystickou chorobu
ledvin s autosomalné recesivni dédi¢nosti. Po seznameni
s nepfiznivou prognézou pro dal$i vyvoj plodu se partnefi roz-
hodli pro umélé preruSeni téhotenstvi z genetické indikace.

MATERIAL A METODY

Bylo provedeno standardni autoptické vySetfeni, které zahr-
novalo méfeni biometrickych parametrd ke zhodnoceni ges-
taéniho stafi, zevni ohledani a pitvu nefixovaného plodu a pla-
centy. U plodu Zenského pohlavi o hmotnosti 380 g byla
zjiténa oboustranna symetricka nefromegalie (obr. 1). Hmot-
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