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Torbiele w nerkach

Torbiele - nieprawidłowe przestrzenie płynowe

� prawdziwe - otoczone komórkami nabłonkowymi

� rzekome - powstające poprzez nagromadzenie się treści płynnej w tkance –
bez torebki nabłonkowej

Mnogie zmiany torbielowate nerek – heterogenna grupa schorzeń o 
charakterze wrodzonym lub nabytym. Poszczególne schorzenia różnią się:

� etiologią,

� okresem ujawnienia,

� lokalizacją,

� wielkością i liczbą torbieli,

� objawami klinicznymi, w tym objawami ze strony innych zajętych narządów

� rokowaniem i wpływem na upośledzenie funkcji nerek.

Brak jednolitej klasyfikacji
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Klasyfikacja uwzględniająca etiologię

Uwarunkowane genetycznie Bez podłoża genetycznego



Genetycznie uwarunkowane torbielowatości nerek

Autosomalna dominująca wielotorbielowatość nerek (autosomal dominant polycystic 
kidney disease - ADPKD)

� Klasyczna postać dorosłych

� Postać dziecięca o wczesnym początku

• Autosomalna recesywna wielotorbielowatość nerek (autosomal recessive polycystic 

kidney disease - ARPKD)

� klasyczna-u noworodków i niemowląt

� dziecięca z włóknieniem wątroby

• Autosomalnie recesywna - nefronoftyza

Glassberg KI et al., American Academy of Pediatrics, 1987, 138,1085, zmodyfikowana

Porath et al., Am J Hum Genet, 2016,98,1193

ADPKD- GANAB – kodujący podj. II glukozydazy



• Autosomalnie dominujące cewkowo-śródmiąższowe choroby nerek (autosomal dominant   

tubulointerstitial kidney disease ADTKD - ( tu należy dawniej określana rdzeniowa 

torbielowatość nerek

• Uwzględnia:
� Genetyczna przyczynę i sposób dziedziczenia
� Podsumowuje zgodność fenotypową chorób z mutacjami w różnych genach
� Pozwala na różnicowanie z innymi dziedziczonymi AD chorobami cewek( np. ADPKD)

KI, 2015, 88,676



Klasyfikacja genetyczna c.d.

• Stwardnienie guzowate - dziedziczenie autosomalne dominujące – TSC1, TSC2 

( tuberyny)

• Syndromiczna torbielowatość nerek o różnym sposobie dziedziczenia

•



Klasyfikacja torbielowatości nerek 

oparta na etiologii

O podłożu niegenetycznym 

• Dysplazja wielotorbielowata nerek (multicystic dysplastic kidney disease –

MCKD) -

• Gąbczastość rdzenia nerki

• Izolowane torbiele nerek 

� Proste

� Złożone

� Nabyte

60.0 x 42.0 x 25.0cm, 28ml surowiczego płynu, waga 12,1kg
World JPathol., 2013, 6, 213



Torbiele izolowane

Proste (simple cysts) Złożone (powikłane)

U dzieci rzadkie,

U 50% populacji > 50 r.ż., 

Wzrastają z wiekiem,

Lokalizacja różna 

najczęściej centralnie

W idealnych warunkach 

badania usg-bezechowe

Najczęściej bezobjawowe

Mogą być powikłaniem

torbieli prostej

-pogrubienie i nieregularny zarys ściany torbieli 

- obecność przegród;

- obecność zwapnień;

- obecność guzków lub elementów litych 

-konglomeraty torbieli

- obecność unaczynienia w powyższych                       

strukturach.



Klasyfikacja wg Bosniaka

Bosniak MA, Radiology, 1986, 88,1

Israel GM, Bosniak MA, Radiology, 2005 236,441



Torbiele nabyte 

(ACKD)
• Wtórne do niewydolności nerek

.

• POSTACI KLINICZNE I 
POWIKŁANIA 

• Postać bezobjawowa

• Krwawienie do światła torbieli

• Postać kolkowa

• Guz w jamie brzusznej

• Krwiomocz mikro- i makroskopowy

• Krwawienie do przestrzeni 
pozaotrzewnowej

• Wstrząs krwotoczny

• Zakażenie torbieli, ropień torbieli

• Kamica nerkowa

• Nadciśnienie tętnicze

• Poliglobulia

• Rak nerki

Jankowska M i wsp. Nefrol Dial Pol, 2007,11,118



Wielotorbielowatość nerek - ciliopatia

Rzęska pierwszorzędowa,

Nieruchoma w kom. cewek

(rola mechanoreceptorów)

Przepływ moczu – defleksja rzęsek –

uruchamienie szlaków sygnałowych –

wzrost Ca śródkomórkowego



Patomechanizm tworzenia torbieli 



Patogeneza tworzenia torbieli

Nieprawidłowe 

policystyny,

nefrocystyna czy 

fibrocystyna

• Obniżenie Ca2+ -

• Dysregulacja szlaków 

sygnalizacyjnych ze 

wzrostem cAMP

• Aktywacja szlaku mTor

• Wzrost aktywności osi 

AVP- cAMP, wzrost 

receptorów dla AVP 

(V2)



Powstawanie i progresja torbieli

• Wzrost cAMP

• Pobudzenie szlaku kinaz 
MAPK i ERK

• Proliferacja komórek i 
sekrecja jonów Cl- i wody 
do światła torbieli poprzez 
receptor CFTR.

• Proliferacja także przy 
udziale nabłonkowego 
czynnika wzrostu EGF, 
VEGF oraz a także dzięki 
aktywacji szlaku mTor

• Wzrost cAMP powiązany ze 
wzrostem aktywacji rec. V2, 
których jest więcej w 
nabłonku torbieli oraz ze 
wzrostem aktywności 
kinazy CDK2

•Nasilenie aktywności szlaku Wnt  i utrata 
polaryzacji komórek wyścielających 
(PCP)

Teoria 2 uderzeń

Grantham J., Pediatr. Nephrol, 2015, 30,1053, Reddy BV., Pediatr Nephrol, 2017, 32,31

Janssens P.et al., Pediatr Nephrol, 2017, in press



Autosomalna dominująca 

wielotorbielowatość nerek -

ADPKD)

częstość występowania 1:500 – 1:1000 urodzeń. 

Typ I Typ I –– mutacja w genie PKDmutacja w genie PKD--1,  >85% przyp.(1,  >85% przyp.(- większość mutacji PKD-1 to 

mutacje utraty funkcji )

- Wcześniejszy początek, cięższy przebieg, ESRD- ok. 53 r.z.

Typ II Typ II –– mutacja w genie PKDmutacja w genie PKD--2 <15%2 <15%

--Objawy występują później, ESRDObjawy występują później, ESRD-- ok. 70 r.ż.ok. 70 r.ż.

--Torbiele w rdzeniu i w korzeTorbiele w rdzeniu i w korze

--Wielkość różna, mniejsze (< 200nm) komunikują się z cewkami, z czasem Wielkość różna, mniejsze (< 200nm) komunikują się z cewkami, z czasem 

wzrostwzrost-- nawet do 1500 cm3nawet do 1500 cm3

--Objawy pojawiają się zwykle pomiędzy 30Objawy pojawiają się zwykle pomiędzy 30--40 r.ż.40 r.ż.

Janssens P.et al., Pediatr Nephrol, 2017, in press



Objawy – dorośli i dzieci

•Niska masa urodzeniowa- wcześniejszy początek ADPKD

Orskov B et al.., KI, 2012, 81,919 

•U dzieci większy odsetek wzrostu TKV (9,0 vs 5,7%)
Cadnapaphornchai MA, JASN, 2011, 6,369





Leczenie

• Hamowanie rozwoju torbieli

• Zapobieganie progresji PCHN

• Leczenie hipotensyjne

• Leczenie powikłań PCHN

• Leczenie innych powikłań (np.ZUM)

• Dializoterapia

• Transplantacja





Mallet B. et al., Seminars in Nephrology, 2015, 36, 582



J Ren Hepat Disord 2017;1(1):35–49. 





Algorytm oceny progresji ADPKD 

do kwalifikacji leczenia waptanami



• 22 l. Matka z ADPKD, w 17 tyg. ciąży –duże, hiperechogenne nerki u płodu

• ur. W 37 tyg.c., m.ur.:3,370g, sinica, zaburzenia oddychania

• Genotyping: PKD1, mutacja typu missence

• Obrzęki, od 14 doby – NT, kwasica oddechowa, azotemia, Na – 126 mmol/l

• Tolvaptan od 31 dnia ż., początkowo 0,15 mg/kg/d- stopniowy wzrost do 1 

m/kg/d  w 9 m.

• Efekty: szybka normalizacja Na, odstawienie suplementacji

• Spadek kreatyniny w sur. z ( 103-77-41 mmol/l: po 1m. I po 12 m.), e GFR 

po 12 m. 55 i po 18 m- 60 ml/min/1,73m2)

• Wymiary nerek od podania tolvaptanu – bez zmian, bez zaburzeń 

oddychania



• Przesłanki do stosowania antagonistów receptora V2 u dzieci z ADPKD:

• Niska masa urodzeniowa- wcześniejszy początek ADPKD

• U dzieci większy odsetek wzrostu TKV (9,0 vs 5,7%)

• U dzieci, u których in utero stwierdzano cysty- ESRD- pierwsza dekada 

życia 

• Efekt tolvaptanu-we wszystkich stadiach PCHN (TEMPO STUDY) podobny, 

odsetek redukcji:2,5-1,25% (opóźnienie ESRD o ok.. 10 lat) – przemawia za 

wdrożeniem wcześniejszego leczenia ( konieczne monitorowanie 

potencjalnych efektów ubocznych)

• Eudra CT: 2016-000187-42) – badanie kliniczne u dzieci z ADPKD 

• Tolvaptan in ARPKD ? ( przebieg gwałtowniejszy, TKV nieaktualny jako 

marker progresji, brak receptorów V2 w wątrobie 

Pediatr.Nephrol.-in press



Podsumowanie

• Torbielowatość nerek to heterogenna grupa schorzeń  różniąca się etiologią, częstością 
występowania i okresem ujawnienia, lokalizacją i wielkością torbieli, a także objawami klinicznymi i 
rokowaniem

• Z uwagi na powyższy fakt klasyfikacja torbielowatości nerek zmienia się wraz z postępem wiedzy 
dotyczącej patogenezy tych schorzeń. Główne podziały uwzględniają  etiologię choroby (podłoże 
genetyczne lub nie)

• W ostatnich latach uporządkowano terminologię i klasyfikację autosomalnie dominujących postaci 
cewkowo- śródmiąższowych schorzeń nerek  ( Boston 2014)

• Najczęściej występujące typy wielotorbielowatości nerek należą do ciliopatii, leczonych przede 
wszystkim objawowo

• Poznanie skomplikowanej patogenezy utorowało drogę do nowych terapii. Obecnie w ADPKD 
próbuje się różnych form farmakoterapii, skierowanej na kluczowe molekularne ogniwa  
cystogenezy

• Badania kliniczne nie przyniosły jednak spektakularnych efektów i do chwili obecnej jedynie 
inhibitory receptora wazopresyny ( waptany) doczekały się rejestracji. Wskazania do nich są 
jednak ściśle określone

• Aktualnie trwa badanie kliniczne z zastosowaniem waptanów u dzieci. 


