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Rene normale

Il Rene

Rene policistico



Il Rene Policistico AD
(ADPKD)

Quando sospettare un rene policistico di origine genetica?

v Presenza di cisti renali

v' Cisti in altri organi in particolare il fegato

v" Nefromegalia e spesso epatomegalia

v' Ipertensione in un soggetto <35 anni

v" Aneurisma intracranico o familiarita per aneurisma intracranico

v’ Storia familiare di rene policistico con rischio di ricorrenza del 50%
v' Caso sporadico ex novo

v Incidenza 1/1000
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Cisti renali

v' Presenza di 3 o piu cisti renali (unilaterali o bilaterali) in un
soggetto tra i 15-39 anni

v' Presenza di 2 o piu cisti in entrambi i reni in soggetto >40
anni

v' Reni aumentati di volume anche senza riscontro di cisti

macroscopiche in un neonato/bambino a rischio di rene

policistico.
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Manifestazioni
cliniche

Anomalie della funzionalita renale:
v Calcolosi e infezioni

v’ |pertensione

v Dolore

v' Insufficienza renale
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Fegato

Rene policistico AD

Si associa spesso alla presenza di

altre cisti in altri organi

_ o Membrane
Vescicole seminali Pancreas

aracnoidi
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Manifestazioni

non cistiche

v Aneurismi intracranici
v Valvulopatia cardiaca
v" Dilatazione della radice dell’aorta

v Aneurismi dei vasi coronarici.
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Il Rene Policistico AR
(ARPKD)

v’ Presenza di nefromegalia bilaterale, scarsa differenziazione
corticomidollare e malfuzionamento renale fin dall’epoca neonatale

v Fibrosi epatica precoce con ectasia dei dotti biliari (sindrome di
Caroli), epatosplenomegalia

v" Ipoplasia polmonare per oligoidramnios in gravidanza (Sequenza di
Potter)

v" Genitori sani, spesso consanguinei, con rischio di ricorrenza del
25%

v Incidenza 1/40000



Geni associati a Rene
policistico AD

__Gene | Frequenza% | _Locus | _proteina__
/8

PKD1 16p13.3 Policistina 1
PKD2 15 4922.2 Policistina 2
GANAB 0,3 11912.3 Glucosidasi
alfa neutrale

AB

DNAJB11 0,1 3927.3 HSP

Altri geni non noti nel 7% dei casi
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Geni associati a Rene
policistico AR

m Locus proteina

PKHD1 6p12.3 Fibrocistina 1
DZIP1L 3922.3 Zinc finger
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Normal

Epithelial cells

Planar cell
polarity

Mitotic spindle orientation
along the tubular axis: Normal tubular elongation
directional cell division upon cell division

Polycystic Kidney Disease

Disrupted spindle or

planar crientation: Cystic tubular expansion
nondirectional cell upon cell division
division
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Comunicazione

v' Lo Specialista in Genetica Medica comunica al probando o
ai suoi familiari le informazioni ottenute e le possibili
conseguenze.

v La consulenza non deve mai essere direttiva e quindi non

/ dovrebbe influenzare le possibili decisioni del probando o

della famiglia
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Conclusioni

Per una migliore gestione clinica, il paziente affetto da Rene
policistico necessita di un Network e quindi della collaborazione
di nefrologi con genetisti, biologi molecolari e altri specialisti

(neurologo, cardiologo, pediatra, etc...)

@_@ﬁ
9@9 o
‘s 0% 0°
owoow
5'99

ﬁ @ "-a






