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Autosomalnie dominujaca
wielotorbielowatoSc nerek. Fakty i mity

Autosomal dominant polycystic kidney disease. Facts and myths

ABSTRACT

Autosomal dominant polycystic kidney disease (ADP-
KD) is the most common genetic kidney disease and
generally one of the most common hereditary diseas-
es. It is also the disease with very long existence in
human awareness (ADPKD was known already in an-
tiquity). The most famous case report is related to
Polish king Stefan Batory. Despite of secular “tradi-
tion” the turn of the 80’ and 90’ of last century was
most important for development of ADPKD knowledge.

WSTEP

Autosomalnie dominujaca wielotorbielo-
wato$¢ nerek (ADPKD, autosomal dominant
polycystic kidney disease) od czasu jej ,,ponow-
nego odkrycia” na przetomie lat 80. i 90. ubie-
glego wieku pozostaje w kregu zainteresowan
medycyny, zwlaszcza jej krélowej nefrologii,
jako jedna z najdtuzej znanych ludzkosci cho-
rob, jedna z najczestszych i... jedna z najmniej
poznanych (ryc. 1). OptymiSci szacuja czgstos¢
wystepowania ADPKD na 1 do 1000 w popu-
lacji ogdlnej. PesymiSci méwia o 1 do 400. Na-
wet zaktadajac wariant optymistyczny, choro-
ba ta jawi si¢ jako najczestsze schorzenie ge-
netyczne nerek i jedna z najczestszych
przypadtosci chorobowych ludzkosci, czestsza
niz mukowiscydoza (1:2500), zesp6t Downa
(1:1200), niedokrwisto$¢ sierpowata (1:600
000), hemofilia A/B (1:12 000) czy dystrofia

That time not only systematization of clinical symp-
toms of ADPKD was achieved, but also discovery and
description responsible for development of ADPKD
genes. Unfortunately that time many more or less fun-
damental mistakes appeared, too. They found their
places in the manuals permanently. This article is not
exactly object-report. It is rather attempt to argue with
several myths, characteristic for ADPKD.

Forum Nefrologiczne 2010, vol. 3, no 3, 143-149

Key words: autosomal dominant polycystic
kidney disease

mieéniowa Duchenne’a (1:18 000). Nietrud-
no zauwazy¢, ze ADPKD wystepuje czesciej
zaréwno od kazdej z tych choréb z osobna, jak
i wszystkich tych schorzen tacznie. Chorzy na
ADPKD stanowia okoto 10% chorych leczo-
nych nerkozastepczo w Polsce, zaréwno he-
modializami, jak i przeszczepem nerki [1, 2].
Dlaczego wigc studenci wigcej czasu poswig-
caja studiowaniu rzadkich schorzefi i nie po-
znaja autosomalnie dominujacej wielotorbie-
lowato$ci nerek? Stwierdzenie, ze ,,Nerki nie
bola”, w tym wypadku nie jest prawda.

Brak dostatecznej, usystematyzowanej
wiedzy powoduje, ze wokot autosomalnie do-
minujacej wielotorbielowatoSci nerek narosto
wiele nieporozumien, ktére — wielokrotnie
powtarzane — urosty w naszych oczach do
kategorii mitéw. Niniejsze krétkie opracowa-
nie ma stuzy¢ odmitologizowaniu naszej wie-
dzy o ADPKD (tab. 1).
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Tabela 1. Rys historyczny rozwoju wiedzy o autosomalnie dominujgcej wielotorbielowatosci

(Bubu’tu lesions)

wielotorbielowatych

e i o o e R

wielotorbielowatosci nerek

Rycina 1. Nerki wielotorbielowate. Bartolomeo Eustachio:

Opuscula Anatomnia, 1563 rok

MPierwszym
odkrytym genem,
odpowiadajagcym

za 85% przypadkow
autosomalnie
dominujgcej
wielotorbielowatosci
nerek, jest PKD144

144

XXV-X w.p.n.e. Asyria i Mezopotamia: opisy torbielowatosci nerek u zwierzat

460-370 r.p.n.e. Hipokrates: jedna z czterech chorob nerek
I1I-0 p.n.e. Talmud: pecherze wodne w ciatach ubijanych zwierzat

1563 r. Bartolomeo Eustacho — Opuscula Anatomia: pierwszy opis nerek

1533-1586 r. Stefan Batory: pierwszy historyczny opis przypadku

1957 r. Definicja ADPKD jako choroby genetycznej

1985 r. Lokalizacja genu PKD1 na chromosomie 16p

1993 r. Lokalizacja genu PKD2 na chromosomie 4q

1994 r. Lokalizacja genu PKHD1 (ARPKD) na chromosomie 6p
1994-1995 r. Izolacja i charakterystyka genu PKD1

1996 r. Izolacja i charakterystyka genu PKD2

ARPKD (autosomal recessive polycystic kidney disease) — autosomalnie recesywna wielotorbielowato$¢ nerek

MIT 1. ZWYRODNIENIE TORBIELOWATE
NEREK TYPU DOROSLYCH

Trudno wyttumaczy¢ liczne nieporozumie-
nia, ktérymi obrosta choroba. Juz sama nazwa
moze by¢ mylaca: ,,wielotorbielowate zwyrod-
nienie nerek typu dorostych”. Po pierwsze
— termin ,,zwyrodnienie” jest terminem, kto-
ry powinien odnosi¢ si¢ do znanej, pierwotne;j
czy wtérnej podstawy procesu chorobowego.
Mozna wiec powiedzie¢ o zwyrodnieniu torbie-
lowatym dializowanych, majac na mysli proces
zwyrodnienia migzszu nerkowego zachodzacy
u chorych poddawanych przewlektej hemodia-
lizie. W autosomalnie dominujacej wielotor-
bielowatoSci nerek pierwotny proces zachodza-
cy w cewkach nerkowych jest wynikiem niepra-
widtowych interakcji zmutowanych biatek
prowadzacych do spaczonego réznicowania
i dojrzewania nablonka. Nie jest to zwyrodnie-
nie; dotyczy ono tylko okoto 1% cewek nerko-
wych — reszta tkanki nerkowej cierpi w wyni-
ku ucisku spowodowanego przez rozwijajace
si¢ torbiele. Po drugie — nieporozumieniem
jest tez przydomek choroby: ,,typu dorostych”.
Jest to historyczne nawiazanie do podzialu na
chorobe wykrywana u dorostych (autosomal-
nie dominujaca wielotorbielowato$¢ nerek)
i/lub na schorzenie wykrywane u dzieci, czy na-
wet prenatalnie (autosomalnie recesywna wie-
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lotorbielowato$é nerek — ARPKD, autosomal
recessive polycystic kidney disease). Nalezy to
podkresli¢ — terminologia ta ma charakter
czysto historyczny. Odnosi si¢ do dwoch r6z-
nych schorzefi pod wzgledem patofizjologicz-
nym i klinicznym. Nawet odniesienie do chro-
nologii utracito dzi§ znaczenie: réwnie czgsto
udaje si¢ nam obecnie rozpozna¢ ADPKD
u dzieci, co ARPKD u 0séb w wieku pode-
sztym. Jedyne, co taczy obie choroby, to ich
dziedziczny charakter oraz to, ze obie zajmuja
nerki. Autosomalnie dominujaca wielotorbie-
lowatoS¢ nerek jest schorzeniem dotyczacym
wielu réznych narzadéw i tkanek, natomiast
ARPKD zajmuje prawie wylacznie nerki. Pod-
stawowe roznice migdzy obydwoma schorze-
niami przedstawiono w tabeli 2.

MIT 2. PKD 3 — 70 BE OR NOT T0 BE? [3]

Pierwszym odkrytym genem, odpowiada-
jacym za 85% przypadkéw autosomalnie do-
minujacej wielotorbielowatosci nerek, jest
PKD1. W 1985 roku gen ten zlokalizowali na
chromosomie 16p13.3 Reeders i wsp. [4]. Pe-
fen opis genu z okreSleniem jego sekwencji
podano dopiero w 1994 roku [5, 6]. Odzwier-
ciedla to jego skomplikowana budowe (w tym
liczne powtdrzenia 75% jego dtugosci — przy-
najmniej 4 homologii genu), a takze bardzo



liczne mutacje w jego obrebie (do tej pory
opisano ich ponad 1000). Znacznie mlodszym
genem jest PKD2, ktoéry wedlug piSmiennic-
twa odpowiada za 10-15% przypadkow cho-
roby. W 1993 roku zlokalizowali go na chro-
mosomie 4q13-23 Kimberling [7]. Dokladna
sekwencje genu podali w 1996 roku Mochizu-
ki i wsp. [8].

I na tym koniec. Nigdy nie udato si¢ po-
twierdzi¢ istnienia genu PKD3, a jego zwolen-
nicy stanowia juz wymierajacy gatunek. Panu-
je niemal zgodne przekonanie, ze hipotetycz-
ny gen PKD3 to ,diagnostyczny worek”
mieszczacy wszystkie przypadki, ktérych nie
sposoOb przypisaé ani do PKD1, ani do PKD2.
Nie mozna ich przypisa¢ do obu tych genéw
ze wzgledu na wspomniane trudnoSci tech-
niczne (homologia genu PKD1, niezliczona
ilo§¢ mutacji) [9-11].

Z tego tez powodu na §wiecie nie prowa-
dzi si¢ rutynowej bezposredniej diagnostyki
genetycznej autosomalnie dominujacej wielo-
torbielowatosci nerek. Te osrodki, ktére pro-
wadza diagnostyke genetyczna wielotorbielo-
watosci nerek, czynia to metoda sprzgzen. Jest
to metoda droga i pracochtonna, wymaga bo-
wiem uzyskania materialu genetycznego od
minimum dwdéch (lepiej 3-4) osob z potwier-
dzona klinicznie choroba i jednej zdrowej
w obrebie tej samej rodziny. Na tej podstawie
ustala si¢, czy przyczyna choroby w danej ro-
dzinie jest gen PKD1 czy PKD2. MozZna wow-
czas podda¢ badaniom genetycznym bezobja-
wowych cztonkéw rodziny, na przyktad dla
celéow rodzinnego dawstwa narzadow. Bada-
nia ta metoda prowadzono w Polsce migdzy
innymi w o$rodku szczecinskim. Pozwolity one
na okreslenie czestoSci mutacji obu gendéw
w populacji polskiej. Dane te potwierdzily do-
niesienia Swiatowe o przewazajacym udziale
mutacji genu PKD1 w patogenezie choroby
(w Polsce — ponad 95%) [12].

Produktami obu genéw sa biatka przez-
btonowe: policystyna 1 i policystyna 2, ktérych
rozpowszechnienie w nabtonkach wielu narza-
déw tlumaczy ogdlnoustrojowy charakter cho-
roby. Doktadny patomechanizm choroby wy-
wotany zaburzeniami struktury badz funkcji
wspomnianych bialek wykracza poza intencje
niniejszego artykutu.

MIT 3. KRYTERIA RAVINE'A

W 1994 roku David Ravine oraz Robert
N. Gibson w niezwykle szacownym piSmie
medycznym, jakim jest Lancet, opublikowali

Tabela 2. Roznice i podobienstwa migdzy autosomalnie dominujaca wielotorbielowatoscia
nerek (ADPKD) i autosomalnie recesywng wielotorbielowatoscig nerek (ARPKD)

ADPKD ARPKD
Synonim Wielotorbielowato$¢ dorostych ~ Wielotorbielowatos¢ dziecigca
Czestosce 1:400-1:1000 1:20 000

Poczatek kliniczny Zwykle 3.—4. dekada Zwykle okotoporodowy

Dorosli Niemowleta, dzieci
Nerki Normalne lub powigkszone Powiekszone, jednorodne
Torbiele nerek mm-cm 1-2 mm

Watroba Torbiele (ok. 50%) Wioknienie wrotne

Inne narzady
(choroba ukfadowa) Tak Nie

Tabela 3. Klasyczne kryteria Ravine’a— ultrasonograficzne rozpoznanie przypadkow autosomal-
nie dominujacej wielotorbielowato$ci nerek (ADPKD) u 0s0b z obcigzonym wywiadem rodzinnym

Wiek (lata) Liczba torbieli

15-29 Min. 2 w jednej lub obu nerkach
30-59 Min. 2 w kazdej nerce

> 60 Min. 4 w kazdej nerce

artykut pod tytutem: Evaluation of ultrasono-
graphic diagnostic criteria for autosomal domi-
nant polycystic kidney disease 1. Do badania
zakwalifikowano 46 australijskich rodzin
z ADPKD. U wszystkich wykonywano ultra-
sonografi¢ nerek, a dla oceny jej czutosci prze-
prowadzono analiz¢ DNA metoda sprzezen.
I tu zaczyna si¢ problem: tylko 18 rodzin uda-
lo si¢ zakwalifikowa¢ do genu PKD1. Préba,
na ktorej okreslono kryteria rozpoznania au-
tosomalnie dominujacej wielotorbielowatoSci
nerek, wynosilta wiec 128 0séb [13]! Zrédto
i liczba cytowan zapewnily jednak pracy nie-
Smiertelnos¢. W kolejnych latach zespét Ra-
vine’a podejmowat liczne proby dostosowania
ultrasonograficznych kryteriéw rozpoznania
ADPKD w specyficznych sytuacjach klinicz-
nych, na przyktad u chorych z genem PKD?2,
czy 0s6b bez wywiadu rodzinnego [14]. Pro-
bowano okresli¢ podobne kryteria dla innych
metod obrazowania nerek, na przyktad rezo-
nansu magnetycznego [15]. Zasadnicze kryte-
ria nie ulegly jednak zmianie (tab. 3). Auto-
rzy niniejszego podsumowania sugeruja
ostrozno$¢ w bezkrytycznym postugiwaniu si¢
kryteriami Ravine’a, w przeciwnym razie oka-
ze si¢ wkrotce, ze czgstoS¢ wystepowania
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Tabela 4. Wystepujace w piSmiennictwie objawy autosomalnie dominujgcej wielotorbielowa-

toscinerek (ADPKD)

Objawy

Czestos$é wystepowania (%)

Nerkowe
Nadci$nienie tetnicze
Zespoty bolowe
Krwiomocz
Zakazenia ukadu moczowego
Kamica nerkowa
NiewydoIno$¢ nerek
Sercowo-naczyniowe
Zmiany zastawkowe serca
Tetniaki tetnic mézgu
Inne
Torbiele watroby
Torbiele trzustki
Przepukliny
Uchytkowato$¢ jelita grubego
Torbiele pajeczyndwki

Kazuistyka

Torbiele jgder, najadrzy, jajnikow, prostaty, $ledziony

75
60
50
20-60
20

50% w 60 rz.

20

8-15

40-80
9
20
83% przy ESRD

8

ESRD (end-stage renal disease) — schytkowa niewydolno$¢ nerek
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ADPKD w populacji ogélnej zbliza si¢ do 1/100.
Wydaje sig, ze zarowno w diagnostyce choro-
by, jak i w ocenie jej postepu wigksze znacze-
nie maja typowy obraz morfologiczny nerek
oraz ich objetos¢. Zwlaszcza wolumetria praw-
dopodobnie jest tym narzedziem, ktdre naj-
wiecej wnosi do oceny dynamiki choroby i sku-
tecznoSci jej terapii.

MIT 4. KLINIKA

Systematycznego opisu kliniki autoso-
malnie dominujacej wielotorbielowatoSci ne-
rek dokonano na przetomie lat 80. i 90. ubie-
glego wieku. Z tego okresu pochodzg prace
autordéw, takich jak: Gabow P.A., Torres V.E.,
Pirson.Y. czy Chapman A.B. W tym okresie
dokonano podziatu na objawy wywotane
torbielami nerek oraz objawy pozanerkowe
(tab. 4). Wiele opiséw objawéw patognomicz-
nych do dzi§ budzi kontrowersje i nie zweryfi-
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kowano ich pozytywnie, cho¢ weszty do kano-
nu objawéw towarzyszacych ADPKD.

WeZmy chociazby uchytkowatosc¢ jelita gru-
bego. Wedtug klasycznej juz pracy Sheffa i wsp.
[16] 83% chorych na ADPKD poddawanych
hemodializie cierpi z powodu uchytkowatosci
jelita grubego, a u 30% rozwija si¢ perforacja
uchylku. Na podstawie tego badania w wigkszo-
$ci podrecznikéw medycznych wpisano uchytko-
wato$¢ do objawéw ADPKD. Odczarujmy: gru-
pa hemodializowanych to 151 chorych, z tego
12 na ADPKD, gdzie 10 pacjentéw (83%) mia-
to uchytkowatos¢ jelita grubego [16]. Mimo préb
prostowania tego obrazu przez innych autorow
uchylkowatos¢ jelita grubego nadal kwalifikuje
si¢ do objawdw klinicznych autosomalnie domi-
nujacej wielotorbielowatosci nerek [17].

Podobnie Hossack i wsp. donosili o czest-
szym wystepowaniu wad zastawkowych serca
(zwtaszcza zastawki mitralnej) w populacji
chorych na ADPKD. Tutaj takze grupy bada-
nych nie byly zbyt liczne i, mimo zaprzeczen
innych badaczy, pierwsze doniesienia zaliczo-
no na poczet uznanych objawow klinicznych
autosomalnie dominujacej wielotorbielowato-
Sci nerek [18, 19].

Whiosek jest nastepujacy: dla przebiegu
klinicznego ADPKD najistotniejsze znaczenie
maja objawy kliniczne wynikajace z tworzenia
si¢ torbieli nerek, zwlaszcza nadciS$nienie tet-
nicze oraz postepujace zmniejszanie si¢ prze-
saczania klgbuszkowego prowadzace do nie-
wydolnosci nerek. Do istotnych objaw6éw po-
zanerkowych, negatywnie rzutujacych na
rokowanie pacjenta z ADPKD nalezy takze
zaliczy¢ torbielowato$¢ watroby oraz tetniaki
moézgu i spowodowane przez nie krwawienia
podpajeczyndéwkowe (ryc. 2). Pozostate obja-
wy, nawet jesli rzeczywiScie wystepuja czesciej
niz w populacji ogélnej, nie determinuja prze-
biegu choroby i mozna je pominaé w poste-
powaniu diagnostyczno-terapeutycznym.

MIT 5. NEFROPROTEKCJA

Wiele badan klinicznych udowodnito ko-
rzystny wptyw zahamowania uktadu renina-
-angiotensyna-aldosteron (RAA, renin-angio-
tensin-aldosterone) na progresje przewleklej
choroby nerek, zwlaszcza w nefropatii cukrzy-
cowej i innych nefropatiach przebiegajacych
z bialkomoczem. Zjawisko to taczy si¢ z ob-
nizeniem systemowego ciSnienia tgtniczego,
a takze obnizeniem ci$nienia wewnatrzklebusz-
kowego, dzialaniem ograniczajacym stward-
nienie ktgbuszkéw nerkowych i widéknienie



miazszu. W licznych badaniach klinicznych nie
udato si¢ jednak wykaza¢ wptywu lekéw ha-
mujacych uktad RAA na postep autosomal-
nie dominujacej wielotorbielowatosci nerek.
W badaniach stosowano rézne inhibitory en-
zymu konwertujacego angiotensyne (m.in.
enalapril, ramipril, benzalapril) [20-24]. Dzie-
je si¢ tak, mimo ze uktad RAA niewatpliwie
wywiera wplyw na ekspresje fenotypowa AD-
PKD [25]. Obecnie trwaja wielooSrodkowe
badania HALT PKD nad wplywem inhibito-
row konwertazy angiotensyny (ACE, angioten-
sin-converting enzyme) (lisinopril) na postgp
ADPKD i spadek filtracji klebuszkowej (GFR,
glomerular filtration rate). W drugim ramieniu
chorzy otrzymuja jednoczesnie inhibitory ACE
oraz bloker receptora dla angiotensyny II (tel-
misartan). Planowane zakonczenie badan
(obalenie mitu?) to kwiecien 2013 roku.

MIT 6. TERAPIA

W tej dziedzinie nadal pozostajemy w fa-
zie mitu. Wciaz jedyna skuteczng forma tera-
pii jest leczenie objawowe, zmierzajace do
minimalizowania powiktan narzadowych roz-
wijajacych si¢ torbieli. JesteSmy jednak §wiad-
kami licznych tendencji, ktére moga dopro-
wadzi¢ do przetomu terapeutycznego i obalenia
mitu o nieuleczalnym charakterze autosomal-
nie dominujacej wielotorbielowatosci nerek.
Zwlaszcza dwie grupy lekéw budza duze na-
dzieje. Sa to blokery receptora V, dla wazo-
presyny (vaptany) oraz leki immunosupresyj-
ne o dziataniu antyproliferacyjnym (sirolimus
i everolimus). Przeglad obecnie prowadzo-
nych programéw terapeutycznych w autoso-
malnie dominujacej wielotorbielowatosci ne-
rek przedstawiono w tabeli 5.

Autorzy niniejszej pracy sadza, ze osta-
teczne przetamanie mitu o nieuleczalnosci
autosomalnie dominujacej wielotorbielowato-
Sci nerek jest kwestia czasu.

MIT 7. TRANSPLANTACJA

Niezaleznie od rodzaju leczenia zacho-
wawczego (objawowego, przyczynowego),
jego skuteczno§¢ nigdy nie bedzie stupro-
centowa, choéby ze wzgledu na opdznienie
decyzji terapeutycznej w wyniku pdZnego
rozpoznania choroby. Zawsze wigc bedzie
istniata grupa chorych na ADPKD, dla kt6-
rych jedyna alternatywa lecznicza jest trans-
plantacja. Wokdt przeszczepiania nerek
u chorych na autosomalnie dominujaca wie-

Rycina 2. Tetniak tetnicy 1aczacej przedniej o Srednicy 9 mm u 50-letniej chorej na autosomal-
nie dominujacg wielotorbielowato$¢ nerek (ADPKD) w angiografii rezonansu magnetycznego

(po lewej) i angiografii klasycznej (materiat wtasny)

lotorbielowato§¢ nerek istnieje sporo kon-
trowersji w podejsciu do przygotowania
przedzabiegowego pacjenta. Wiele osrodkéw
transplantacyjnych w standardowym poste-
powaniu ujmuje usuniecie jednej, powigkszo-
nej nerki torbielowatej (zwykle po stronie
prawej) jako przygotowanie lokalizacji pod
przyszly graft. Usuwa si¢ wigc nerke ,,niepo-
wiklana”, czgsto wykazujaca resztki funkcji,
chocby w zakresie syntezy erytropoetyny, re-
gulacji gospodarki wapniowo-fosforanowej,
czy zwlaszcza diurezy resztkowej. Wiele opra-
cowaf, w tym i pochodzacych z o§rodka au-
toréw niniejszej pracy, kwestionuje zasad-
no$¢ takiego postepowania. Nie wykazano
réznicy w przezyciu graftéw i biorcéw mie-
dzy grupami, ktére przygotowywano w ten
spos6b do transplantacji, i biorcéw, u ktérych
zaniechano takiego postgpowania. A nalezy
pamietaé o negatywnych nastepstwach takie-
go postgpowania, wréd ktérych pogorszenie
komfortu zycia wydaje si¢ najmniej istotne.
Przypadki nefrektomii w ADPKD nalezy
ograniczy¢ do powiktah — w tym przypadku
zwlaszcza zakazen torbieli [26].

PODSUMOWANIE

Autorzy niniejszej pracy sa Swiadomi, ze
przedstawione wybrane ,fakty i mity” sa tyl-
ko krétkim zbiorem opinii autoréw na temat
autosomalnie dominujacej wielotorbielowato-
Sci nerek. Nie oczekujemy natychmiastowej
zmiany §wiadomosci czytelnika. Liczymy na
indywidualizacje¢ w podejsciu do pacjentéw
cierpiacych na jedna z najczestszych chordb
ludzkosci. Kowalski to nie pacjent spetniaja-
cy kryteria Ravine’a, to Pan Marian, ktérego
brat juz si¢ u nas dializuje.
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»wWciaz jedyng
skuteczng forma terapii
jestleczenie
objawowe, zmierzajace
do minimalizowania
powikfan narzadowych
rozwijajacych sie
torbieli«q
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Tabela 5. Obecnie toczace sig badania dotyczace leczenia autosomalnie dominujacej wielotorbielowatosci nerek (ADPKD)

Badanie Lek Sponsor

Sirolimus for Autosomal Dominant Polycystic Kidney Disease Sirolimus University of Zurich

A long-term administrationstudy of OPC-41061 in patients
with autosomal dominant polycystic kidney disease OPC-41061 Otsuka Pharmaceutical Co

Pilot study of Rapamycin as treatment for autosomal dominant
polycystic Sidney disease Sirolimus Cleveland Clinic

Water as therapy In autosomaldominant polycystic kidney disease Bilans wodny University of Kansas

Rapamycin as treatment for autosomal dominant polycystic kidney
disease: the role of biomarkers in predicting a response to therapy Sirolimus Yale University

Efficacy, safety and tolerability of Everolimus in preventing end-stage

renal disease In patients with autosomal dominant polycystic Sidney disease Everolimus Novartis
Somatostatin In polycystic kidney: a long-term Tyree year follow up study Somatostatyna Mario Negri Institute
Adrenal functions in autosomal dominant polycystic kidney disease Tetracosactin Istanbul University
CCB safety study In treatment of hypertension of ADPKD Candesartan, Cilnidipina Kyorin University
Effect of statin therapy on disease progression in autosomal dominant

polycystic kidney disease Prawastatyna University of Colorado
, TEMPO 3/4 Trial” Tolvaptan Otsuka
Clinical Trial to slow the progression of ADPKD Leki przeciwnadcisnieniowe NIDDK

Efficacy and safety study of secondo-line treatment for hypertension
with ADPKD Cilnidipina, Imidapril Japanese Ministry of Health

Sirolimus treatment in patients with autosomal dominant polycystic
kidney disease: renal efficacy and safety Sirolimus Mario Negri Institute

The effect of high and low sodium intake on urinary aquaporin-2
in autosomal dominant polycystic kidney disease Dieta niskosodowa Holstebro Hospital

Autosomal dominant polycystic kidney disease

(ADPKD) pain study Torakoskopowa splanchnicektomia Mayo Clinic

,TEMPO 2/4 Trial” Tolvaptan Otsuka

Randomized clinical trial of triptolide woldifii for autosomal dominant

polycystic kidney disease Tripterigium wilfordii Nanjing University School of Medicine
HALT progression of polycystic kidney disease (HALT PKD) Lisinopril, Telmisartan NIDDK, Boehringer, Merck, PKDF
Polycystic kidney disease data repository Badanie obserwacyjne Rockefeller University

Effects of systemie NO-inhibition on renal hemodynamics In patients

with polycystic kidney disease and chronic glomerulonephritis Ng-monomethyl-L-arginine Holstebro Hospital
Polycystic liver disease in kidney transplant Tacrolimus, Sirolimus, Mycophenolate Mofetil+Prednisone  Mayo Clinic

High water intake to slow progression of polycystic kidney disease Woda New York University School of Medicine
Lanreotide as treatment of polycystic livers Lanreotyd Radboud University
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STRESZCZENIE

Autosomalnie dominujgca wielotorbielowato$¢ ne-
rek (ADPKD) jest najczestszg chorobg genetyczng
nerek i jedng z najczestszych chorob dziedzicz-
nych w ogdle. Jest takze schorzeniem, ktére bar-
dzo diugo istnieje w Swiadomosci ludzkiej (byto
znane juz w starozytnos$ci), a najstynniejszy opis
przypadku dotyczy polskiego krola Stefana Bato-
rego. Mimo wielowiekowej ,tradycji” najistotniej-
szy dla rozwoju wiedzy o chorobie byt przefom lat
80. i 90. ubiegtego wieku. W tamtym czasie nie
tylko dokonano odkry¢ i opisano geny odpowie-

dzialne za rozwoj ADPKD, ale takze usystematyzo-
wano objawy kliniczne choroby. Niestety, pojawito
sie takze wiele mniej lub bardziej istotnych bte-
dow, ktore na state zagoscity w podrecznikach.
Niniejszy artykut nie jest pracq poglagdowg w $ci-
stym tego stowa znaczeniu — tych jest w polskim
i zagranicznym piSmiennictwie sporo. Jest to ra-
czej proba polemiki z kilkoma mitami, ktorymi ob-
rosta autosomalnie dominujgca wielotorbielowa-
to$¢ nerek.
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