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Streszczenie

Abstract

Torbiele w nerkach moga mie¢ charakter wrodzony (zwigzany badz niezwiazany z zaburzeniami genetycznymi) lub nabyty
(rzadki). Moga by¢ zaburzeniem izolowanym lub stanowi¢ element zespolu anomalii. Celem pracy byla analiza historii
pacjentéw z podejrzeniem/rozpoznaniem torbieli nerki/nerek, przyjetych do Kliniki autoréw w latach 2015-2016. Material
i metody: W tym okresie hospitalizowano 1604 pacjentéw, wéréd nich bylto 49 dzieci w wieku od 1 miesigca do 17 lat
z podejrzeniem/rozpoznaniem torbieli nerki/nerek. W 30 przypadkach byly to przyjecia pierwszorazowe, w pozostatych —
kolejne. Wyniki: Wsréd dzieci hospitalizowanych po raz pierwszy byto 14 niemowlat (§rednia wieku 4,2 miesigca).
Ostateczne rozpoznania w tej grupie byly nastepujace: autosomalna recesywna wielotorbielowato$¢ nerek — u 3 dzieci,
autosomalna dominujaca wielotorbielowato$¢ nerek - u 1, dysplazja torbielowata nerki prawej — u 4, polaczona z ektopia
nerki lewej - u 1, obustronna dysplazja torbielowata — u 1, pojedyncze torbiele nerek - u 2, hipodysplazja nerek
z torbielami - u 2. W grupie pozostalych 16 dzieci (§rednia wieku 10,1 roku) diagnozowanych po raz pierwszy z powodu
nadci$nienia tetniczego lub nieprawidlowosci w badaniu ultrasonograficznym jamy brzusznej autosomalng dominujaca
wielotorbielowatos$¢ nerek stwierdzono u 11, dysplazje torbielowata nerki prawej — u 4, lewej — u 1. Wérdd 19 pacjentéw
hospitalizowanych po raz kolejny ($rednia wieku 9,5 roku) autosomalng dominujaca wielotorbielowato$¢ nerek rozpoznano
u 4, autosomalng recesywna — u 6, dysplazj¢ torbielowatg nerki prawej — u 4, lewej — u 3, inne postaci torbielowatoéci — u 2.
U 23 dzieci (47%) z calej grupy stwierdzono przewlekta chorobe nerek w réznych stadiach, u 3 wykonano przeszczep nerki.
Podsumowanie: Torbiele nerek nie stanowia czestej przyczyny hospitalizacji (3,1% pacjentéw) dzieci w os$rodku
nefrologicznym, ale wymagaja diagnostyki i monitorowania chorych ze wzgledu na ryzyko rozwoju przewlektej choroby nerek.

Slowa kluczowe: torbiele nerek, dzieci, przewlekta choroba nerek

Kidney cysts may be congenital (associated or not with genetic disorders) or rarely acquired. They may be an isolated abnormality
or be part of an anomaly syndrome. The aim of the study was to analyse the history of patients with suspected/diagnosed cysts
of the kidney(s) admitted to the authors’ department in 2015-2016. Material and methods: In this period 1,604 patients were
hospitalised, including 49 children aged 1 month - 17 years with a suspected/diagnosed cyst of the kidney(s). There were
30 first-time admissions and the remaining cases were repeat admissions. Results: There were 14 infants (mean age of 4.2 months)
among the children hospitalised for the first time. The final diagnoses in this group were as follows: autosomal recessive polycystic
kidney disease in 3 children, autosomal dominant polycystic kidney disease in 1 child, right multicystic dysplastic kidney
in 4 children, right multicystic dysplastic kidney combined with left ectopic kidney in 1 child, bilateral multicystic dysplastic
kidney in 1 child, single renal cysts in 2 children and renal cystic hypodysplasia in 2 children. Among the remaining 16 children
(mean age of 10.1 years) diagnosed for the first time due to arterial hypertension or abnormalities on abdominal ultrasound
imaging, autosomal dominant polycystic kidney disease was found in 11 children, right multicystic dysplastic kidney in 4 children
and left multicystic dysplastic kidney in 1 child. Among 19 patients hospitalised more than once (mean age of 9.5 years) autosomal
dominant polycystic kidney disease was diagnosed in 4 children, autosomal recessive disease in 6 individuals, right multicystic
dysplastic kidney in 4 children, left multicystic dysplastic kidney in 3 children and other forms of cystic kidney disease in 2 children.
In 23 children (47%) various stages of chronic kidney disease were found and in 3 patients a renal transplant was performed.
Conclusion: Renal cysts are not a common reason for hospitalisation at a pediatric nephrology centre (3.1% of patients); however,
they do require diagnosis and monitoring of patients due to the risk of development of chronic kidney disease.

Keywords: renal cysts, children, chronic kidney disease
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WSTEP

orbiele prawdziwe to nieprawidtowe przestrzenie
I plynowe, ktére w odréznieniu od torbieli rzeko-

mych posiadajg nablonkowa torebke. Moga sie for-
mowaé w réznych narzadach, w tym w nerkach. Ich obec-
nosc¢ jest najczesciej bezobjawowa, co sprawia, ze wykrywa
sie je przypadkowo podczas badania ultrasonograficznego
(USG) wykonywanego z innych przyczyn. Torbielowato$¢
nerek to heterogenna grupa schorzen, zaréwno pod wzgle-
dem etiologicznym, jak i klinicznym. Pojedyncze torbiele
nie majg wiekszego znaczenia, natomiast mnogie, uciska-
jace struktury nerki mogg prowadzi¢ do niewydolnoéci na-
rzadu. Torbiele moga by¢ zaburzeniem izolowanym lub wy-
stepowal syndromicznie.
Zgodnie z podzialem etiologicznym zaproponowa-
nym przez Amerykanska Akademie Pediatrii (American
Academy of Pediatrics, AAP) wyrdznia sie torbielowato-
$ci nerek uwarunkowane genetycznie i niegenetycznie®.
Do pierwszej grupy zaliczono: autosomalng dominujaca
wielotorbielowatos$¢ nerek (autosomal dominant polycystic
kidney disease, ADPKD), autosomalng recesywna wielo-
torbielowatos¢ nerek (autosomal recessive polycystic kidney
disease, ARPKD), grupe autosomalnie dominujacych cew-
kowo-$rodmiazszowych chordb nerek (autosomal dominant
tubulointerstitial kidney disease, ADTKD), dawniej okresla-
ng m.in. jako torbielowatos$¢ rdzenia nerki typu I i II, oraz
nefronoftyze®. Do wielotorbielowatosci nerek o podtozu
niegenetycznym zaliczono miedzy innymi dysplazje wielo-
torbielowata nerek (multicystic dysplastic kidney, MCDK),
gabczasto$¢ rdzenia nerki i izolowane torbiele nerek.
Celem pracy byla analiza historii pacjentéw z podejrzeniem/
rozpoznaniem torbieli nerki/nerek, przyjetych do Kliniki au-
toréw w latach 2015-2016, pod katem ostatecznego rozpo-
znania rodzaju torbielowatosci nerek i przebiegu choroby.

MATERIAL | METODY

W latach 2015-2016 w Klinice autoréw hospitalizowano
1604 pacjentéw. Analizie poddano historie chordb dzie-
ci przyjetych z podejrzeniem/rozpoznaniem torbieli ner-
ki/nerek. Uwzgledniono wiek dziecka, pteé, przyjecie do
Kliniki (pierwszorazowe lub kolejne), ostateczne rozpo-
znanie rodzaju torbielowatosci nerek, wywiad rodzinny,
wynik badania prenatalnego, parametry czynnosci nerek,
aw przypadku uposledzenia ich funkgji - stadium przewle-
ktej choroby nerek (PChN).

WYNIKI

W analizowanym okresie wérod 1604 pacjentow bylo
49 dzieci (30 chlopcéw, 19 dziewczynek) z torbielami
nerek. Wiek dzieci zawieral si¢ w zakresie od 1 miesig-
cado 17 lat ($rednia 6,6 roku). W 30 przypadkach byly to
pierwszorazowe przyjecia do Kliniki, w pozostatych 19 -
kolejne pobyty.
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INTRODUCTION

( :ysts are abnormal fluid spaces which, unlike pseu-
docysts, have an epithelial capsule. They can form
in various organs, including in the kidneys. Their

presence is usually asymptomatic; as a result, they are de-
tected by chance during an ultrasound examination per-
formed for other reasons. Cystic kidney disease is a hetero-
geneous group of disorders both in terms of aetiology and
clinical manifestations. Single cysts do not have much sig-
nificance, while multiple cysts which compress renal struc-
tures can lead to kidney failure. Cysts can be an isolated dis-
order or be part of a syndrome.

The aetiology-based division proposed by the American

Academy of Pediatrics (AAP) distinguishes between genetic

and non-genetic renal cystic disease”. The former includes

autosomal dominant polycystic kidney disease (ADPKD),
autosomal recessive polycystic kidney disease (ARPKD),
autosomal dominant tubulointerstitial kidney disease

(ADTKD), previously called medullary cystic kidney disease

type 1 and 2, among other names, and nephronophthisis®.

Non-genetic polycystic kidney disease includes, among oth-

er conditions, multicystic dysplastic kidney (MCDK), med-

ullary sponge kidney and isolated renal cysts.

The aim of the study was to analyse the history of patients

with suspected/diagnosed renal cyst(s) admitted to the

present authors’ department in 2015-2016 for the final di-

agnosis of the type and course of cystic kidney disease.

MATERIAL AND METHODS

In 2015-2016, 1,604 patients were hospitalised in the pres-
ent authors’ department. Medical records of children admit-
ted with suspected/diagnosed renal cyst(s) have been analysed.
The child’s age, gender, type of admission (first-time or repeat),
the final diagnosis of the type of cystic kidney disease, fam-
ily history, antenatal examination results, renal function pa-
rameters and, in the case of impaired renal function, the stage
of chronic kidney disease (CKD) were taken into account.

RESULTS

In the analysed period there were 49 children (30 boys,
19 girls) with renal cysts among the total population
of 1,604 patients. The age of the children ranged between
1 month and 17 years (mean age of 6.6 years). There were
30 first-time admissions and the remaining 19 cases were
repeat admissions.

Children hospitalised at the department
for the first time

This group was divided into two subgroups: infants (14 chil-
dren) and older children (16 patients).

The infant group included 7 girls and 7 boys aged 1 to 12
months (mean age of 4.2 months). A family history of ADPKD
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Dzieci hospitalizowane w Klinice
po raz pierwszy

Grupe te podzielono na dwie podgrupy: niemowlat (14 dzie-
ci) i dzieci starszych (16 pacjentow).

Grupa niemowlat skladata si¢ z 7 dziewczynek i 7 chlop-
cow, w wieku od 1 do 12 miesiecy ($rednia 4,2 miesigca).
Obcigzenie rodzinne w postaci ADPKD oraz pojedyn-
czych torbieli w nerkach stwierdzono u matek 2 pacjentow.
Prenatalne podejrzenie wady nerek wysunieto u 6 dzieci,
u wigkszoéci miedzy 12. a 30. tygodniem Zycia cigzowego.
W badaniu USG ptodu torbiele nerek opisano w 5 przypad-
kach, hipodysplazje nerek — w 1 przypadku.

Jedenascioro dzieci urodzilo si¢ o czasie, 3 przed prawidlowym
terminem porodu: w 37., 35. i 34. tygodniu zycia plodowego.
W ostatnim z wymienionych przypadkéw cigze zakonczono
z powodu matowodzia, obserwowanego od 30. tygodnia cigzy.
Tylko u 2 dzieci (urodzonych w 34. i 37. tygodniu cigzy) masa
urodzeniowa byta nizsza lub réwna 2,5 kg.

Ostateczne rozpoznania w grupie niemowlat byly nastepu-
jace: ARPKD - u 3 dzieci, ADPKD - u 1, dysplazja torbie-
lowata prawej nerki — u 6, w tym obustronna - u 1 pacjenta
i potaczona z ektopig nerki lewej — u 1 niemowlecia, hipo-
dysplazja nerek z torbielami - u 2, pojedyncze torbiele ne-
rek — u 2 niemowlat.

W analizowanej grupie pacjentéw dodatkowo rozpoznano:
zakazenie ukladu moczowego - u 1 dziecka, zmiany w wa-
trobie (torbiele lub ,,ziarnista” struktura w USG) — u 3 dzieci
z ARPKD, nadciénienie tetnicze — u 2, uposledzenie funkgji
nerek — u 5 dzieci. Sposrdd nich 1 dziewczynka rozpocze-
fa leczenie nerkozastepcze metods automatycznej dializy
otrzewnowej (ADO).

W grupie przyjetych po raz pierwszy do Kliniki pacjentéw
w wieku poniemowlecym bylo 13 chtopcéw i 3 dziewczynki
($rednia wieku 10,1 roku). Wyjsciowymi przyczynami rozpo-
czgcia postepowania diagnostycznego byly: nadcisnienie tetni-
cze — u 5 dzieci, zakazenie ukladu moczowego - u 1, rozpocze-
cie leczenia nerkozastepczego u ojca dziecka - w 1 przypadku
oraz nieprawidtowosci uwidocznione w badaniu USG ne-
rek wykonanym jako badanie przesiewowe — u 9 pacjentow.
W analizowanej grupie wywiad rodzinny byt obcigzony w 10
przypadkach i obejmowat ADPKD - u 5 ojcéw i 1 matki oraz
po 1 przypadku: nadcis$nienie tetnicze u obojga rodzicow
przed 40. rokiem zycia, torbiele nerek u matki, przeszczep ner-
ki z powodu torbielowatosci nerek u dziadka oraz ktebuszko-
we zapalenie nerek u dziadka. W tej grupie dzieci wade uktadu
moczowego pod postacig torbieli w nerce lewej zasugerowano
prenatalnie tylko u 1 dziecka z nieobcigzonym wywiadem ro-
dzinnym. W przypadku pozostatych dzieci wyniki prenatalne-
go USG byly prawidlowe. Wszystkie dzieci, z wyjatkiem jedne-
go, urodzily sie o czasie z prawidlowa masg ciata.

Ostateczne rozpoznania rodzaju torbielowatoéci nerek
u dzieci diagnozowanych w okresie poniemowlecym byly
nastepujace: ADPKD - u 11 pacjentdéw, dysplazja torbielo-
wata nerki prawej — u 4 i dysplazja torbielowata nerki lewej
- u 1. Dodatkowe rozpoznania w tej grupie: nadcisnienie
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and single renal cysts was found in the mothers of 2 patients.
In 6 children renal defects were suspected antenatally, usu-
ally between week 12 and 30 of gestational age. Renal cysts
were detected in foetal ultrasound examination in 5 cases
and renal hypodysplasia was detected in 1 case.

Eleven children were born at term and 3 before term, i.e. at
week 37, 35 and 34 of foetal development. In the last case
mentioned the pregnancy was terminated due to oligohy-
dramnios observed from week 30 of gestation. Birth weight
was lower or equal to 2.5 kg in only 2 children (born at week
34 and 37 of gestation).

The final diagnoses in the infant group were as follows:
ARPKD in 3 children, ADPKD in 1 child, right multicystic
dysplastic kidney in 6 children, including bilateral multi-
cystic dysplasia in 1 patient and right multicystic dysplastic
kidney combined with left ectopic kidney in 1 infant, re-
nal cystic hypodysplasia in 2 patients and single renal cysts
in 2 infants.

In the analysed group of patients the following were ad-
ditionally found: urinary tract infection in 1 child, liver
abnormalities (cysts or granular structure in ultrasound)
in 3 children with ARPKD, arterial hypertension in 2 pa-
tients and renal impairment in 5 children. Among them
1 girl started renal replacement therapy using automated
peritoneal dialysis (APD).

The first-time admission group of post-infancy age includ-
ed 13 boys and 3 girls (mean age of 10.1 years). The orig-
inal reasons for starting diagnostic investigation included
the following: arterial hypertension in 5 children, urinary
tract infection in 1 child, initiation of renal replacement
therapy in the father of 1 child and abnormalities revealed
on renal ultrasound screening in 9 patients. In the analysed
group there was a positive family history in 10 cases and
included ADPKD in 5 fathers and 1 mother and 1 case each
for arterial hypertension in both parents before 40 years
of age, renal cysts in the mother, renal transplant due to
cystic kidney disease in a grandfather and glomerulone-
phritis in a grandfather. In this group of children a urinary
tract defect in the form of a left kidney cyst was suggested
antenatally in only 1 child with a negative family history.
In the remaining children antenatal ultrasound examina-
tion results were normal. All children but one were born at
term with a normal body mass.

The final diagnoses of the type of cystic kidney disease for
children of post-infancy age were the following: ADPKD
in 11 patients, right multicystic dysplastic kidney in 4 pa-
tients and left multicystic dysplastic kidney in 1 child.
Additional diagnoses in this group included arterial hy-
pertension in 6 children (all treated with angiotensin-con-
verting enzyme inhibitors), liver cysts in 2 children with
a diagnosed ADPKD and renal calcifications in 3 patients.
Voiding cystography was performed in 1 child with right
multicystic dysplastic kidney following a urinary tract in-
fection, but no abnormality was revealed. CKD was diag-
nosed in 6 patients, stage 2 disease in 1 child and stage 3
in 5 children.

DOI: 10.15557/PiMR.2018.0018
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tetnicze — u 6 dzieci (wszystkie leczone inhibitorami enzymu
konwertujacego angiotensyne), torbiele watroby — u 2 dzie-
ci z rozpoznanym ADPKD, zwapnienia w nerkach - u 3.
U 1 dziecka z dysplazja torbielowatg nerki prawej z powo-
du przebytej infekeji ukladu moczowego wykonano cysto-
grafie mikcyjna, nie wykazujac nieprawidtowosci. U 6 dzie-
ci rozpoznano PChN w stadium II (1 dziecko) i III (5 dzieci).

Pacjenci hospitalizowani w Klinice
po raz kolejny

Dzieci byly hospitalizowane w celu wykonania badan
kontrolnych. Wsréd nich byto 10 dziewczynek i 9 chtop-
cow ($rednia wieku 9,5 roku). Wywiad rodzinny byl ob-
cigzony tylko u 4 dzieci (ADPKD u ojca - 2, u matki - 1,
ADTKD u ojca - 1). Prenatalnie rozpoznano torbiele nerek
u 2 dzieci (obydwoje z nieistotnym wywiadem rodzinnym).
Szesnascioro dzieci urodzilo sie o czasie, wérdd nich 13
z prawidlowa masg ciala, pozostatych 3 z masg 1950 g,
2000 g i 2170 g. Tréjka dzieci urodzita sie¢ pomiedzy 34.
a 36. tygodniem cigzy: jedno z masg ciata 1750 g (ciaza po-
wiklana malowodziem), a dwoje z masg 2 kg.

Ostateczne rozpoznania torbielowato$ci nerek w tej grupie
byly nastepujace: ADPKD - u 4 dzieci, ARPKD - u 6, dys-
plazja torbielowata nerki prawej — u 4 (w 2 przypadkach
tacznie z dysplazja nerki lewej), dysplazja torbielowata ner-
ki lewej — u 3 dzieci [wsréd nich w 2 przypadkach z od-
plywem pecherzowo-moczowodowym (OPM) do drugiej
nerki, w 1 — z hipoplazja nerki prawej], po 1 przypadku:
ADTKD i ggbczasto$¢ rdzenia nerek. U chlopca z ADTKD
wykonano badanie genetyczne i stwierdzono mutacje w ge-
nie kodujacym jadrowy czynnik 1-beta hepatocytow (aktu-
alne rozpoznanie: ADTKD-HNFI f).

U 4 dzieci wystepowaly nawracajace zakazenia uktadu mo-
czowego, u 2 z nich na podstawie cystografii mikcyjnej

Rozpoznanie Liczba dzieci (%)

Diagnosis Number of children (%)
n=49

Dysplazja wielotorbielowata nerki — MCDK

Multicystic dysplastic kidney (MCDK) 18(36,7%)

Autosomalna dominujaca wielotorbielowatos¢

nerek — ADPKD 16 (32,7%)

Autosomal dominant polycystic kidney disease (ADPKD)

Autosomalna recesywna wielotorbielowatos¢

nerek — ARPKD 9(18,4%)

Autosomal recessive polycystic kidney disease (ARPKD)

Izolowane torbiele nerek

Isolated renal cysts 2(41%)

Hipodysplazja nerek z torbielami

Renal cystic hypodysplasia 2(41%)

Autosomalnie dominujace cewkowo-

-$rédmiazszowe choroby nerek — ADTKD 10%)

Autosomal dominant tubulointerstitial kidney 0

disease (ADTKD)

Nerka gabczasta

Medullary sponge kidney 1(2%)

Tab. 1. Schorzenia rozpoznane w analizowanej grupie
Tab. 1. Conditions diagnosed in the study group
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Patients readmitted to the department

These children were admitted to hospital for follow-up ex-
aminations. They included 10 girls and 9 boys (mean age
of 9.5 years). There was a positive family history in 4 chil-
dren only (ADPKD in the father in 2 cases, in the moth-
er in 1 case, ADTKD in the father in 1 case). Renal cysts
were diagnosed antenatally in 2 children (both with an un-
remarkable family history). Sixteen children were born at
term, including 13 with a normal body mass and the re-
maining 3 with a mass of 1,950 g, 2,000 g and 2,170 g. Three
children were born between week 34 and 36 of gestation,
one with 1,750 g (pregnancy complicated with oligohy-
dramnios) and 2 with a body mass of 2 kg.

The final diagnoses of cystic kidney disease in this group
were as follows: ADPKD in 4 children, ARPKD in 6 chil-
dren, right multicystic dysplastic kidney in 4 children (com-
bined with left kidney dysplasia in 2 cases), left multicystic
dysplastic kidney in 3 children [with vesicoureteral reflux
(VUR) in the other kidney in 2 cases and with right renal
hypoplasia in 1 case] and ADTKD and medullary sponge
kidney in 1 case each. In a boy with ADTKD a genetic test
was conducted and a mutation was found in the gene en-
coding hepatocyte nuclear factor 1-beta (current diagnosis:
ADTKD-HNF1 f).

Recurrent urinary tract infections occurred in 4 children
and in 2 of them VUR was diagnosed based on voiding cys-
tography. In the vast majority of children (16; 84%) arteri-
al hypertension was diagnosed. Liver involvement in the
form of liver fibrosis was demonstrated in 6 children with
ARPKD and cholestasis was found in 1 child with a diag-
nosed left multicystic dysplastic kidney and right kidney
hypoplasia. Also, a persistent increase in ALT activity was
demonstrated in 1 child with ADTKD. Urolithiasis was
found in 1 child with ADPKD.

Various stages of CKD (2-5) occurred in 12 children.
Two patients received APD and subsequently underwent
a renal transplant (renal Tx) in the period under analysis.
In 1 case the transplant was a pre-emptive one.

The cystic kidney diseases finally diagnosed in 49 children
hospitalised in the study period are included in Tab. 1.

DISCUSSION

Different types of renal cysts revealed in ultrasound scans
are not a frequent reason for hospital admissions. Children
with this diagnosis accounted for 3.1% of the total num-
ber of patients admitted to the present authors’ institution
in the 2-year study period.

Literature data show that MCDK represents the most
common cause of cystic lesions in children®*. In the
study group this condition was diagnosed in 18 children
(36.7%). Multicystic dysplastic kidney can be preliminar-
ily diagnosed during the antenatal period in as many as
80% of cases*”). For the patients included in the study an
antenatal diagnosis was made in only 6 individuals, which
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rozpoznano OPM. U zdecydowanej wiekszosci dzieci (16 —
84%) stwierdzono nadci$nienie tetnicze. Zajecie watroby
pod postacig widknienia wykazano u 6 dzieci z ARPKD,
cholestaze u 1 dziecka z rozpoznaniem dysplazji torbielowa-
tej nerki lewej 1 hipoplazji nerki prawej oraz utrzymujacy sie
wzrost aktywnosci AIAT u 1 dzieckaz ADTKD. U 1 dziecka
z ADPKD stwierdzono kamice uktadu moczowego.

U 12 dzieci z omawianej grupy wystepowata PChN w rdz-
nych stadiach zaawansowania (II-V). Dwoje pacjentéw
byto dializowanych metodg ADO, a nastepnie w analizo-
wanym okresie wykonano u nich przeszczep nerki (Tx ner-
ki), w 1 przypadku o charakterze wyprzedzajacym.
Schorzenia torbielowate nerek rozpoznane ostatecznie
w calej grupie 49 dzieci hospitalizowanych w analizowa-
nym okresie zestawiono w tab. 1.

OMOWIENIE

Rézne postaci torbieli nerek uwidocznione w badaniu USG
nie stanowig czestej przyczyny hospitalizacji pacjentow.
Dzieci z tym rozpoznaniem stanowity 3,1% ogoétu przyje-
tych do o$rodka autoréw w 2-letnim okresie obserwacji.

Z danych literaturowych wynika, ze MCDK stanowi naj-
czestszg przyczyne zmian torbielowatych u dzieci®?.
W omawianej grupie rozpoznano ja u 18 dzieci (36,7%).
Dysplazja wielotorbielowata nerek moze zosta¢ wstep-
nie rozpoznana prenatalnie, nawet w 80% przypadkéw®?).
U opisywanych pacjentéw rozpoznanie prenatalne ustalono
tylko u 6 dzieci, co stanowi 33,5%. W analizowanym okresie
rozpoznanie prenatalne bylo ustalane najczesciej w grupie
niemowlat hospitalizowanych po raz pierwszy. Moze to wy-
nika¢ z prowadzonej obecnie systematycznej kontroli wérod
ciezarnych. Wade te cze$ciej rozpoznaje si¢ u chfopcoéw niz
u dziewczynek (1,4:1; 2:1; 1,7:1)"®). Obserwacje autoréw
byty odmienne - wykazano nieznaczng przewage dziew-
czynek (52,6%; stosunek 1:0,9). Dane odno$énie do latera-
lizacji wady sg zréznicowane. Van Eijk i wsp. oraz Gough
i wsp. stwierdzajg, ze MCDK wystepuje czgéciej po stronie
lewej®?, natomiast Al Naimi i wsp. — po stronie prawej”,
co jest zgodne z obserwacjami autoréw.

Zgodnie z danymi literaturowymi u 5-48% chorych
z MCDK sg obecne inne anomalie uktadu moczowego,
najczesciej OPM, ktéry moze wystapi¢ do nerki dyspla-
stycznej lub przeciwleglej'®!'V. W swoich badaniach au-
torzy stwierdzili wspotwystepowanie drugiej wady nerek
w 4 przypadkach (22%). U 1 dziecka wykazano OPM do
nerki przeciwlegtej, u 3 pozostalych - ektopie, dysplazje lub
hipoplazje drugiej nerki. Ponadto u 1 chlopca zdiagnozowa-
no torbiele pecherzyka nasiennego.

W zdecydowanej wiekszosci przypadkéw MCDK jest dia-
gnozowana jednostronnie, rzadko obustronnie, co znalazto
potwierdzenie w materiale autoréw (1 dziecko z obustronng
MCDK). U 5 dzieci z MCDK rozpoznano PChN: u 1 z obu-
stronna dysplazja torbielowatg, u 4 - z towarzyszacymi nie-
prawidlowosciami drugiej nerki. U 1 dziecka z tej grupy
w analizowanym okresie wykonano wyprzedzajacy Tx nerki.
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accounts for 33.5% of patients. In the study period ante-
natal diagnosis was made most frequently in the group
of infants admitted for the first time. This may be the re-
sult of systematic check-ups in pregnant women in place
nowadays. Multicystic dysplastic kidney is more common-
ly diagnosed in boys than in girls (1.4:1; 2:1; 1.7:1)®.
The present authors have observed the opposite: a slight
predominance of girls was demonstrated (52.6%; ratio
of 1:0.9). The data on the lateralisation of the defect are
diverse. Van Eijk et al. and Gough et al. conclude that
MCDK is more commonly found in the left kidney®*,
while Al Naimi et al. report that the right kidney is affect-
ed more frequently”, which is consistent with the present
authors’ observations.

According to the data from literature, 5-48% of patients
with MCDK have some concomitant urinary tract abnor-
malities, usually VUR, which can occur in the dysplas-
tic kidney or the contralateral one*'). In their study, the
present authors have found a second renal defect in 4 cases
(22%).In 1 child VUR was revealed in the contralateral kid-
ney and in the remaining 3 ectopy, dysplasia or hypoplasia
of the other kidney was demonstrated. In addition, seminal
vesicle cysts were diagnosed in 1 boy.

In the vast majority of cases unilateral MCDK is diagnosed
and bilateral MCDK is rare, which is corroborated by the
present authors’ material (1 child with bilateral MCDK).
CKD was diagnosed in 5 children with MCDXK, including
in 1 child with bilateral multicystic dysplasia and in 4 pa-
tients with concomitant abnormalities in the other kidney.
A pre-emptive renal Tx was performed in 1 child from
this group.

Another form of cystic kidney disease, ADPKD, is the
most common hereditary condition of this type®*. It oc-
curs at a rate of 1:400-1:1,000 cases. It is caused by a mu-
tation of genes encoding polycystin 1 or 2 (type 1 or 2).
Clinical manifestations are most often observed between 30
and 50 years of age and involve enlarging kidneys with nu-
merous cysts and increasing signs of kidney function im-
pairment. In a few percent of children (5% according to
Sweeney and Avner) signs such as arterial hypertension,
proteinuria or renal impairment are diagnosed before 15
years of age!?. A positive family history is important for
the diagnosis, although the possibility of a de novo muta-
tion should also be taken into account.

ADPKD was diagnosed in 16 patients, which accounts for
32.7% of the group under analysis. Twelve children had
a positive family history, which confirmed the diagnosis to
some extent. The highest number of children with ADPKD
were found in the group of older children admitted to the
department for the first time due to arterial hypertension
or abnormalities found in abdominal ultrasound. Arterial
hypertension is usually observed in 20% of children with
ADPKD and occurs earlier than glomerular filtration rate
(GFR) decrease!’?. In the analysed material it was found
in 56% of children (9), primarily in teenagers hospitalised
for the first time (average age of 14.2 years).
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Kolejna postaé torbielowatosci nerek - ADPKD - jest
najczestszg dziedziczng torbielowatg chorobg nerek®?,
Wystepuje z czestoscia 1:400-1:1000 przypadkéw. Wynika
z mutacji genéw kodujacych policystyne 1 lub 2 (typ I lub
II). Objawy kliniczne sa obserwowane najczesciej w 3. lub
4. dekadzie zycia pod postacia powiekszajacych sie nerek
z licznymi torbielami i narastajacymi cechami uszkodzenia
funkcji narzadu. U kilku procent dzieci (wedltug Sweeneya
i Avnera — do 5%) objawy w postaci nadciénienia tetniczego,
bialkomoczu lub uszkodzenia funkcji nerek sg diagnozowa-
ne ponizej 15. roku zycia"?. Istotne znaczenie w rozpozna-
niu choroby ma dodatni wywiad rodzinny, cho¢ nalezy bra¢
pod uwage mozliwo$¢ wystapienia mutacji de novo.
Wirod opisywanych pacjentéw schorzenie to rozpozna-
no u 16 dzieci, co stanowi 32,7% analizowanej grupy.
U 12 dzieci wywiad rodzinny byl obciagzony, co w pewnym
stopniu potwierdzalo rozpoznanie. Najwicksza liczba dzieci
z ADPKD wystepowala w grupie dzieci starszych, diagno-
zowanych w Klinice po raz pierwszy z powodu nadci$nie-
nia tetniczego lub nieprawidtowosci w badaniu USG jamy
brzusznej. Nadci$nienie tetnicze z reguly jest obserwowa-
ne u okoto 20% dzieci z ADPKD i pojawia si¢ wczesniej niz
obnizenie filtracji kfgbuszkowej (glomerular filtration rate,
GFR)"?. W analizowanym materiale stwierdzono je u 56%
dzieci (9), przede wszystkim u hospitalizowanych po raz
pierwszy nastolatkdw ($rednia wieku 14,2 roku).
Autosomalnej dominujacej wielotorbielowatosci nerek
moga towarzyszy¢ inne anomalie w obrebie réznych na-
rzadéw. W analizowanej grupie stwierdzono: torbiele wa-
troby - u 2 dzieci, obecnos¢ zwapnien w nerkach - u 2,
niedomykalno$¢ zastawki dwudzielnej — u 1 oraz zmia-
ne¢ naczyniopochodng w mézgu - u 1. U 6 (37,5%) dzie-
ci z ADPKD rozpoznano PChN w stadium II (1 pacjent)
i stadium IIT (5 dzieci). Odsetek ten jest znacznie wyzszy niz
podawany przez innych autoréw (kilka procent). By¢ moze
wynika on z duzej liczebnosci grupy dzieci w wieku kilku-
nastu lat z tym rozpoznaniem, z niekontrolowanym wcze-
$niej nadcisnieniem tetniczym, objetych opieka w Klinice.
Autosomalna recesywna wielotorbielowato$¢ nerek jest
chorobg rozpoznawang ze $rednig czestoscia 1:20 000
zywo urodzonych noworodkdw, czesciej plci zenskiej!?.
Juz in utero, zwlaszcza po 24. tygodniu cigzy, mozliwe jest
uwidocznienie znaczaco powiekszonych nerek o zaburzo-
nym zréznicowaniu korowo-rdzeniowym z towarzysza-
cym malowodziem, ale wigkszos¢ pacjentow zostaje zdia-
gnozowana w okresie dziecinistwa. W analizowanej grupie
ARPKD stwierdzono u 9 pacjentéw (18%), czesciej u chiop-
cow - 5. Diagnoze sugerowano prenatalnie jedynie u 2 dzie-
ci, w 1 przypadku rozpoznano towarzyszace matowodzie.
Dwoje dzieci urodzilo si¢ przed planowanym terminem
porodu (34. i 37. tydzien ciazy), nie osiagajac masy ciala
2,5 kg. Wedlug dostepnej literatury nadcisnienie tetnicze
rozwija sie w ciagu pierwszych miesiecy zycia u 2/3 pacjen-
tow z ARPKD, nawet u dzieci z prawidlowg funkcja ne-
rek?. Dell i wsp. wykazali w swojej pracy, ze 80% dzieci
z ARPKD wymagato stosowania lekéw hipotensyjnych?.
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Autosomal dominant polycystic kidney disease can be asso-
ciated with other anomalies in different organs. In the study
group the following were diagnosed: liver cysts in 2 chil-
dren, renal calcifications in 2 children, mitral valve insuf-
ficiency in 1 child and a vascular lesion in 1 patient. CKD
was diagnosed in 6 patients (37.5%) with ADPKD, includ-
ing stage 2 disease in 1 child and stage 3 in 5 children. This
proportion is much higher than the one provided by other
authors (a few percent). This may be due to the high num-
ber of teenage children with this diagnosis and with previ-
ously uncontrolled arterial hypertension who were taken
care of at the department.

Autosomal recessive polycystic kidney disease is a disease
diagnosed at an average rate of 1:20,000 of live births, more
often among girls"'?. It is possible to visualise significant-
ly enlarged kidneys with an abnormal corticomedullary
differentiation and with concomitant oligohydramnios al-
ready in utero, particularly after week 24 of gestation; how-
ever, the majority of patients are diagnosed in childhood.
In the group under analysis ARPKD was found in 9 patients
(18%), more often in boys (5). This diagnosis was suggested
antenatally in only 2 children and in 1 case concomitant ol-
igohydramnios was found. Two children were born before
term (week 34 and 37 of gestation) while failing to reach
a body mass of 2.5 kg. According to the available literature,
during the first months of life arterial hypertension devel-
ops in 2/3 of patients with ARPKD, even in children with
normal renal function. Dell et al. demonstrated in their
study that 80% of children with ARPKD required antihy-
pertensive medication"®. This is corroborated by the pres-
ent authors’ observation: hypertension was found in 8 pa-
tients with ARPKD (88%).

ARPKD is always associated with hepatic lesions, but
they may be of various severity. In some children, partic-
ularly older ones, hepatic lesions can be a dominant sign
of the disease. In the study group liver involvement in the
form of fibrosis was found in 6 children, granular struc-
ture in 1 child and cysts in 2 children. Autosomal recessive
polycystic kidney disease is characterised by progressive re-
nal impairment, even though a slight improvement is ob-
served in the first years of life due to the natural kidney de-
velopment. In 6 older children hospitalised more than once
various stages of CKD were diagnosed; 2 children from this
group started renal replacement therapy and renal Tx was
performed in them in the period under analysis. Signs of re-
nal impairment were also observed in 1 infant with ARPKD.
Autosomal dominant tubulointerstitial kidney disease
is a group of monogenic disorders with non-specific
symptoms. Their common features are familial incidence,
absence of proteinuria and changes in urine sediment.
Genetically dependent hyperuricemia or gout is most
commonly diagnosed. Impaired urine concentration oc-
curs at early ADTKD"%. In the study group, this condition
was found in 1 child with a positive family history (affect-
ed father). In the boy and his paternal relatives the pres-
ence of a mutation in the gene encoding hepatocyte nuclear
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Potwierdza to obserwacja autoréw - nadci$nienie tetnicze
stwierdzono u 8 pacjentéw z ARPKD, co stanowi 88%.

W przypadku ARPKD zawsze wystepujg zmiany w watro-
bie, ale stopien ich nasilenia moze by¢ rézny. U niektorych
dzieci, zwlaszcza starszych, moze to by¢ objaw dominujg-
cy. W badanej grupie zajecie watroby w postaci widknienia
wykazano u 6 dzieci, w postaci obecnosci ziarnistej struktu-
ry - u 1iw postaci torbieli — u 2 dzieci. Autosomalna rece-
sywna wielotorbielowato$¢ nerek charakteryzuje sie poste-
pujacym uposledzeniem funkgji nerek, cho¢ w pierwszych
latach zycia obserwuje si¢ jej niewielkg poprawe, zwigzang
z naturalnym rozwojem nerek. U 6 starszych dzieci hospi-
talizowanych po raz kolejny stwierdzono PChN w réznych
stadiach zaawansowania, 2 dzieci z tej grupy rozpoczelo le-
czenia nerkozastepcze i w analizowanym okresie wykonano
u nich Tx nerki. U 1 niemowlecia z ARPKD réwniez obser-
wowano cechy uposledzenia funkgji nerek.

Autosomalnie dominujace cewkowo-§rodmigzszowe cho-
roby nerek to grupa zaburzen monogenowych o niecha-
rakterystycznych objawach. Laczy je rodzinne wyste-
powanie PChN, niewystepowanie bialkomoczu i zmian
w osadzie moczu. Najczgsciej stwierdza si¢ genetycz-
nie uwarunkowang hiperurykemie lub dn¢ moczanowa,
na wczesnym etapie choroby dochodzi do zaburzen za-
geszczania moczu™. Wéréd badanych pacjentéw stwier-
dzono to schorzenie u 1 dziecka z obcigzonym wywiadem
rodzinnym (choruje ojciec). U chlopca i krewnych ze stro-
ny ojca potwierdzono mutacje genu kodujacego jadrowy
czynnik 1-beta hepatocytow. U chtopca wystepuje nad-
ci$nienie tetnicze i rozwija si¢ PChN.

Nerka gabczasta stanowi niedziedziczne zaburzenie rozwo-
jowe, w ktéorym dochodzi do powstania torbieli w rdzeniu
nerki, zwykle obustronnie. Stwierdza si¢ poszerzenie kana-
likéw zbiorczych z licznymi torbielami rdzeniowymi. W po-
szerzonych kanalikach i torbielach moga powstawa¢ drob-
ne ztogi. Wéréd objawow, ktére najczesciej wystepuja po
20. roku zycia, dominujg kolka nerkowa, infekcje drég mo-
czowych, krwiomocz oraz nadciénienie tetnicze"”. W ana-
lizowanej grupie rozpoznano te wade u 1 pacjenta, u ktére-
go zdiagnozowano dodatkowo nadcisnienie tetnicze.
Izolowane torbiele nerek s3 stosunkowo rzadko obrazowa-
ne prenatalnie; w wigkszo$ci przypadkéw zanikaja przed
urodzeniem. Czesto$¢ ich wystepowania wynosi 0,1-0,5%
iwzrasta z wiekiem®. W badanej grupie zostaty rozpozna-
ne u 2 dzieci. Najczeéciej stwierdza si¢ je jednostronnie —
podobnie bylo wsrod badanych pacjentéw. Etiologia ich
powstania pozostaje nieznana. Nie stwierdzono genetycz-
nego podloza zaburzen. Torbiele o takim charakterze zwy-
kle nie dajg objawow klinicznych, co potwierdzono takze
w opisywanym przypadku.

Torbiele nabyte dotycza przede wszystkim dorostych;
stwierdza sie je u okoto 30% populacji. U dzieci sg rozpo-
znawane bardzo rzadko, w materiale autor6w nie stwierdzo-
no ich wystepowania.

W analizowanej grupie autorzy stwierdzili wystepowa-
nie PChN w réznych stadiach zaawansowania u prawie
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factor 1-beta was confirmed. The boy has arterial hyperten-
sion and is developing CKD.

Medullary sponge kidney is a non-hereditary developmen-
tal disorder in which cysts form in the renal medulla, usu-
ally bilaterally. Dilation of collecting tubules and multiple
medullary cysts are observed. Fine deposits can form in the
dilated tubules and cysts. The signs and symptoms which
occur most frequently in individuals over 20 years of age
mainly include renal colic, urinary tract infections, haema-
turia and arterial hypertension®. In the group under anal-
ysis medullary sponge kidney was diagnosed in 1 patient
in whom hypertension was additionally diagnosed.
Isolated renal cysts are relatively rarely visualised antenatal-
ly and disappear before birth in most cases. They occur at
a rate of 0.1-0.5%, which increases age!'®. There were 2 chil-
dren diagnosed with isolated renal cysts in the study group.
They are usually unilateral, as was the case with the patients
in the current study. Their aetiology remains unknown and
no genetic cause has been found. Isolated renal cysts usual-
ly do not give any clinical symptoms, which has also been
confirmed in the case reported.

Acquired cysts are primarily found in adults; they are di-
agnosed in approximately 30% of the population. They are
very rarely diagnosed in children and no case has been
found in the present authors’ material.

The authors have found various stages of CKD in near-
ly half of the children from the study group (23; 47.4%).
Three children required APD and a renal Tx was performed
in 3 patients as well, including a pre-emptive one in 1 case.
This is a substantial proportion of the study group and indi-
cates that there is a need to monitor children carefully, par-
ticularly if ARPKD and MCDK with concomitant anoma-
lies in the other kidney have been diagnosed.

CONCLUSION

Renal cystic diseases are not a common reason for hospi-
talisation. They are diverse in nature and prognosis is de-
pendent on the type of disease. Children in whom cysts
have been found in ultrasound require precise diagnosis
and monitoring due to the possibility of the development
of CKD in some cases.
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potowy dzieci (23 — 47,4%). Tréjka dzieci wymagala lecze-
nia ADO, réwniez u 3 wykonano Tx nerki, w tym jeden
wyprzedzajacy. Stanowi to znaczny odsetek badanej grupy
i wskazuje na koniecznos¢ wnikliwego monitorowania dzie-
ci, szczegolnie w przypadku rozpoznania ARPKD i MCDK
z towarzyszacymi anomaliami w drugiej nerce.

PODSUMOWANIE

Torbielowate choroby nerek nie sg czesta przyczyna hospi-
talizacji. Majg zréznicowany charakter, z czym wigze si¢ ro-
kowanie. Dzieci z torbielami wykazanymi w badaniu USG
wymagaja doktadnej diagnostyki i monitorowania ze wzgle-
du na mozliwos$¢ wystapienia w czesci przypadkéw PChN.
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