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ZespotAlporta(ZA) i choroba cienkich
bton podstawnych (TBMN)

genetycznie uwarunkowane glomerulopatie trudne do réznicowania
w wieku dzieciecym

brak jest czynnikdw prognostycznych odlegtych powiktan.




Mutacja COL4A5 u mezczyzn

— utrata stuchu a ESRF
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XLAS: male
ARAS: malefemale XLAS: male

Alport syndrome

cedoudoh

Pogrubienie i rozwarstwienie GBM XLAS: female ARAS: maleffemale

cedoudoh e5oebog

Zespot cienkich bton R Male/ffemale

oo WialhislFis
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Cel pracy

Analiza porownawcza przebiegu klinicznego i zmian
histopatologicznych w biopsji nerki u dzieci z rozpoznanym
Zespotem Alporta (ZA) lub Zespotem cienkich bton
podstawnych (TBMN, thin basement membrane

nephropathy).




Materiati metody:

53 dzieci w wieku od 1 do 18 roku zycia (mediana 9,5 lat) diagnozowanych z
powodu glomerulopatii w Klinice Nefrologii Dzieciecej w latach 1988-2015.
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W dziewczeta chtopcy B Obcigzenie rodzinne

Wynik biopsji nerki skorelowano w obu grupach z danymi klinicznym i biochemicznymi z wykorzystaniem Excel
MS i Statistical2 (StatSoft).




Wiek rozpoznania choroby oraz diagnostyki
biopsyjnej u pacjentéw leczonych z powodu
TBMNi ZA

wiek rozpoznania 6,0 lat 5,75 lat 6,0 lat NS

krwinkomoczu -mediana

czas obserwacji przed 28 mies. 38 mies. 11 mies. p=0,01
biopsjg, mediana 4-111 1-143

(min —maks)

wiek w momencie biopsji 9,5 lat 10 lat 7

- mediana



Charakterystyka krwinkomoczu oznaczonego przed

Maty (<30 erytrocytow wpw) 12 (23% 9 (32% 3(12%

Sredni (30-200 erytrocytéw wpw) 30 (57%) 14 (50%) 16 (64%)

Duzy (>200 erytrocytow wpw) 11 (20% 5(18% 6 (24%




Pordwnanie czynnosci nerek (eGFR) ocenianej przed biopsja nerki u
pacjentow z TBMN i ZA

eGFR wzgledem rozpoznania (test U M-W, p=0,19)
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Charakterystyka histopatologiczna ktebuszkow nerkowych w
bioptatach nerek pacjentow leczonych z powodu TBMN i ZA.

Scienczate btony 28 (100%) 11 (44%)

podstawne

pogrubiate btony 0 (0%) 6 (24%)
podstawne

btony podstawne 6 (21%) 14 (56%)

nieregularnejgrubosci

przyrost mezangium 11 (39%) 11 (44%)

- laminaria lamina danca AN (1A04) 172 (AQOL)




Wyniki:

» Biatkomocz obserwowano u 14 dzieci z rozpoznaniem ZA
(56%)- leczenie ACEI

»U 4 chtopcdédw z ZA zdiagnozowano niedostuch (16%).

»W ZA u 4 (16%) pacjentdw nie wykazano zmian
morfologicznych w bioptacie nerki .

»U 2 pacjentdw z rozpoznaniem wstepnym nefropatii cienkich
bton wystapit w dalszym przebiegu choroby biatkomocz.

»W analizie regresji wieloczynnikowej najsilniejszym

Barametrem atomorfologicznym warunkujgcym wystepowanie
iatkomoczu byta nieregularnosc grubosci bton podstawnych

(R?=0,56,p=0,011).




Przebiegleczenia pacjentow z Zespotem Alporta.

$- $cienczenie bton podstawnych, Mes- przyrost mezangium, N- nieregularno$é grubosci btony,
L- laminacja lamina densa, P- pogrubienie bton podstawnych, B- biatkomocz,

CsA- cyklosporyna A, Mtp- methylprednizolon, KTx- przeszczepienie nerki,

SNN- schytkowa niewydolnos¢ nerek.

Wiek wtacz. (czas leczenia) Czas

Nr pacjenta z '\ 111¢ Prednizon CsA obserwac;ji
ZA Wynik BN BN II n=8 n=8 [lata] Przebieg kliniczny

K 1 S+N+L 13 P 15 (7 mies) 16 (2 lata) 17 B

M 2 S+ Mes - - + Mtp 2 (5 lat) 7 B
Sy 3 S - - 3 (9 mies) 3 (1 rok) 4 B
_ N+ ptodowe B, niedostuch 5 rz

M 3 ktebuszki 9 N 10 (mies) 15 (3 lata) 15 SNN 17 rz, KTx

3 (2 mies)
_ K 3 S+lL - - +Mtp 3 (1 rok) 6 B
K 4 N+L - - 4 (5 mies) 4 (1 rok) 4 B
B, brak kontroli, SNN
M 6 S - - 0 0 12 17,5 rz, KTx
K 7 S 14 P+N  9(5mies) 11 (5,5 lat) 11 B
K 9 Mes 15 N+L 10 (6 mies) 0 9 B po 5 latach
. 13 N+L . - 0 13 (1,2 lat) 4,5 B + niedostuch




Wnioski:

1. U dzieci z ZA i TBMN czynnikami ztej prognozy sg biatkomocz ze stwierdzang w
biopsji nerki nieregularnoscig bton podstawnych ktebuszka.

2. Przy obecnosci izolowanego krwinkomoczu i scienczenia bton podstawnych
ktebuszka nie mozna jednoznacznie wykluczy¢ ztego rokowania.

3. Wydaje sie, ze wczesne wykonywanie biopsji nerki u dzieci z izolowanym
krwinkomoczem w wiekszosci przypadkow nie jest miarodajne.

4. U mtodych pacjentdw wskazane jest zatem przeprowadzenie diagnostyki
genetycznej umozliwiajgcej wczesne rozpoznanie i by¢é moze utatwiajace;j
prognozowanie dalszego przebiegu choroby



