
Autosomálně dominantní polycystická choroba ledvin
(ADPKD) patří svou incidencí 1 : 1000 k nejčastějším mono-
genně podmíněným chorobám v populaci vůbec. V ČR je tím-
to onemocněním postiženo minimálně 10 000 osob (8).
U 85 % rodin je polycystická choroba způsobena mutovaným
genem PKD1 lokalizovaným na 16. chromozomu. Gen PKD 2
je mapován na chromozom 4 a podmiňuje chorobu u zbývají-
cích 15 % postižených rodin. Jedná se o mírnější fenotyp
s pozdější manifestací cyst ledvin i hypertenze a delším přeží-
váním. Penetrance patologického genu je 100%, ale míra
postižení je mezi jednotlivými postiženými odlišná, a to i v rám-
ci jedné rodiny. Neomutace odpovídá za méně než 10 % pří-
padů.

ADPKD zahrnuje multiorgánové postižení ledvin, jater
a dalších nitrobřišních orgánů cystami a postižení kardiova-
skulárního aparátu vývojovými abnormalitami. Diagnostic-
kým kritériem je výskyt dvou a více cyst v obou ledvinách.
Příznaky onemocnění se objevují obvykle mezi 30.–50.
rokem života, odtud synonymum polycystóza ledvin dospě-
lých. ADPKD může postihnout i novorozence a byla opako-
vaně diagnostikována prenatálně. V kazuistice popisujeme
případ manifestní ADPKD u plodu se zdánlivě negativní
rodinnou anamnézou. Chceme podtrhnout význam pečlivé-
ho autoptického vyšetření malformovaného plodu, které
může být genetikovi cenným vodítkem při indikaci dalších
vyšetření a přispět k lepšímu poznání dědičné choroby
v rodině. 

KLINICKÉ ÚDAJE

Jednalo se o první graviditu zdravé 22leté ženy. Na fakultní
pracoviště byla odeslána ve 20. t.g. pro pozitivní výsledek bio-
chemického screeningu – zvýšené riziko m. Down u plodu. Při
UZ vyšetření byly u plodu patrné zvětšené hyperechogenní
ledviny. Při kontrolním vyšetření ve 21. t.g bylo shledáno zhor-
šení nálezu na ledvinách a výrazný oligohydramnion. Karyotyp
plodu byl normální 46 XX. Genetické vyšetření vedené formou
pohovoru neprokázalo genetickou zátěž v rodech partnerů.
Bylo vysloveno podezření na infantilní polycystickou chorobu
ledvin s autosomálně recesivní dědičností. Po seznámení
s nepříznivou prognózou pro další vývoj plodu se partneři roz-
hodli pro umělé přerušení těhotenství z genetické indikace. 

MATERIÁL A METODY

Bylo provedeno standardní autoptické vyšetření, které zahr-
novalo měření biometrických parametrů ke zhodnocení ges-
tačního stáří, zevní ohledání a pitvu nefixovaného plodu a pla-
centy. U plodu ženského pohlaví o hmotnosti 380 g byla
zjištěna oboustranná symetrická nefromegalie (obr. 1). Hmot-

Souhrn
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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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