Abstrakt

Autozomalné dominantni polycystické onemocnéni ledvin je dédi¢né
chronické onemocnéni charakteristické tvorbou cyst. Jedna se o nejéastéjsi vrozené
onemocnéni ledvin. Incidence onemocnéni uddva okolo 1 : 1000. Pfitomnost ¢etnych cyst
zplUsobuje ubytek funkéniho parenchymu, ledviny se zvétSuji a deformuji. Prdbéh
onemocnéni je pozvolny a zpocdtku asymptomaticky. Znamky onemocnéni se projevi
v pribéhu Zivota u kazdé osoby postizené timto onemocnénim. Mezi typické symptomy patti
bolesti v bedrech, ¢asté mocové infekce, hematurie a arteridlni hypertenze. Postupem ¢asu
dochazi k pribyvani komplikaci a ke zhorSeni onemocnéni v disledku ubytku funkénich
glomerul. PCHLAD usti témér vzdy v chronickou renalni insuficienci v dospélosti.

Onemocnéni je vétSinou diagnostikovano v pozdéjsim véku, jelikoz zpocatku
nezplsobuje postizenému Zadné obtiZze. Ndahodna sonografie vSsak mize onemocnéni odhalit
jiz v détstvi, kdy jiz dochazi k tvorbé cyst. K diagnostice se vyuZivd zobrazovacich metod -
pfedevsim sonografie a radiologickych metod - vypocetni tomografie. Metody slouZi pro
prikaz mnohocetnych cyst a zvétSeni ledvin. Nalezeni téchto pfiznakll je indikaci pro
molekularné genetické vysetieni, které prokdze pritomnost mutace genu PKD1 nebo PKD2.
PFi mutaci genu PKD2 ma nemoc mirnéjsi prabéh a k selhdni ledvin dochdzi v pozdéjsim véku
nez u pacientl s mutaci genu PKD1. S pfibyvajicim vékem se zacinaji projevovat klinické
pfiznaky.

Bakalafska prace se zabyva predevsim laboratorni diagnostikou a zakladnimi mérenymi
laboratornimi parametry pro vysetfeni renalnich funkci u polycystického onemocnéni ledvin
autosomdlné dominantniho typu provadénych v Karlovarské krajské nemocnici.
Nefrologickou ambulanci v Karlovych Varech navstévuji momentalné 3 pacienti s PCHLAD. Po
uvedeni kazuistik pacientl budeme sledovat progresi onemocnéni od jejich pfichodu do
nefrologické ambulance a nasledné vletech 2014-2017. Zaméfime se predevSim na
nejdUlezitéjsi biochemické a hematologické parametry, které jsou znadmkou postupné se
rozvijejictho onemocnéni. Laboratorni vysetfeni jsou dulezitd pro sledovani a zhodnoceni
zdravotniho stavu pacienta, pro zavedeni véasné lécby, vhodné medikace a rezimovych
opatreni.

Autozomalné dominantni onemocnéni ledvin vede u kazidého jedince ke vzniku
chronického selhani ledvin. Pfi l1é¢bé chronické rendlni insuficience se uplatiuje zpocatku
konzervativni terapie. Spocivd v oddaleni symptomu, potlaéeni komplikaci, zpomaleni
progrese onemocnéni. V terminalni fazi renalniho selhani je ¢innost ledvin nahrazena
dialyzou, nebo transplantaci.



