Prenatalni diagnostika vrozenych vyvojovych vad ledvin a mocového
ustroji

Vrozené vyvojové vady ledvin a mocového Ustroji patfi k nejcastéjsim ultrazvukovym naleziim
u plodu. Ve vétsiné pfipadd jde o poruchu odtoku moci z ledvin. . Cilem prenatalni diagnostiky
je odhalit anomalie vyzadujici brzké poporodni vysetieni a |écbu.

Uvod

Vrozené vady mocovych cest se vyskytuji s Cetnosti 1 az 4/ 1000 téhotenstvi. Jako takové
predstavuji 15-20% vSech prenatdlné diagnostikovanych vrozenych anomdlii. Nejcastéji se
setkdvame s poruchou odtoku moci. Prenatdlni diagnostika zlepSuje vysledky [é¢by u déti diky
brzkému zjisténi a |écbé kritickych obstrukci a infekci mocového Ustroji. Zabrariuje vzniku
rozsahlejsiho poskozeni ledvin a jejich funkce pfi pozdni diagnose.

Embryologie

Mocové Ustroji se vyviji od tretiho tydne Zivota plodu z intermedialniho mezodermu (ledviny a
mocovody) a z urogenitalniho sinu (mocovy méchyi a mocova trubice). Vyvoj ledvin je pomérné
komplikovany.

Definitivni ledvina se vyviji z interakce mezi tfemi intermedidlnimi mezodermdlnimi strukturami bederni
oblasti: ureterdlnim pupenem (epitelova vychlipka dolni ¢dsti mezonefrického vyvodu), metanefrickym
blastémem (sakrdlni ¢dst nefrogenni zdarodecné ,,sniiry”), a kapildrni siti glomerul(. Signdly z ureterdlniho
pupenu s mezenchymdlnimi bunkami na sebe vzdjemné plsobi. Buriky mezenchymu diferencuji na:
glomeruly, proximdlni kandlek, Henleovu klicku a distdlni kandlek. Ndsledné mezenchymdlni buriky
produkuji molekuldrni signdly, které zplsobi, Ze se ureterdlni pupen rozvétvuje a interaguje s novymi
mezenchymadlnimi zénami za ucelem vytvoreni nové sady glomerul. Toto vétveni uretrdlniho pupenu je
nezbytné pro rozvoj dostatecného poctu glomerult a nefrond. Po narozeni kaZdd ledvina obsahuje kolem
1 000 000 nefroni. Vyvoj struktury téchto nefroni je dokoncen okolo 34. tydne téhotenstvi, kdeZto
funkcni zrani pokracuje jesté Sest mésicl po narozeni.

Horni mocovy trakt (hrdlo mocového méchyre, mocovody, duty systém ledvin) vznika z ureterdlniho
pupenu. Dolni mocovy trakt vznikd z urogenitdlniho sinu. Mocovy méchyr se vyviji z vyssiho segmentu
urogenitdlniho sinu a mocova trubice z jeho niZzsiho segmentu. Kauddlni (spodni) ¢dst mezonefrického
(Wolffova) vyvodu a mocovod jsou vstrebdny do vyssiho mocového traktu sténou urogenitdlniho sinu. Po
kranio-kauddlni vyméné pozice utererdlniho a mezonefrického usti je vytvorena trojuhelnikovd oblast,
které se frikd trigonum mocového méchyfe. U muZi jsou vnitini pohlavni orgdny odvozeny od
mezonefrického vyvodu. U Zen pak mezonefricky vyvod atrofuje a zanechdvd jen nékteré embryondini
pozustatky (ductus epoophoros a paroophoros).



Ultrazvukové zobrazeni mocového ustroji

Od 9. do 12. tydne téhotenstvi jsou ledviny i nadledviny viditelné na obou stranach bederni
patefe. Obvykle jsou velmi snadno identifikovatelné diky své relativni hyperechogenité
(,,svitivosti tkané“).

Vizualizace rendlni arterie barvou pomoci dopplerovského zobrazeni mlze zjednodusit jejich
identifikaci. MoZnost odlisit kdru a dfen ledvin je moZné cca od 15.tydne téhotenstvi. Vnéjsi,
vice hyperechogenni klira ledvin je jasné odliSitelnd od vnitini hypoechogenni dfené ve 20.tydnu
téhotenstvi.

Mocdovy méchyf plodu se zobrazuje od 11.tydne. Identifikovat ho je Ize diky typické panevni
poloze mezi pupecnikovymi cévami.

Produkce moci plodu zacina v 9.tydnu téhotenstvi a vyrazné se zvySuje od 16.tydne. Ve 20.tydnu
se plodova voda sklada z 90% z fetdIni moci. Jeji produkce se odhaduje na 7,3 ml/hod ve
24.tydnu téhotenstvi a zvySuje se na 71,4 ml/hod v terminu porodu.

Ultrazvukové vySetfeni mocového Ustroji se sklada z posouzeni pfitomnosti, umisténi a velikosti
obou ledvin a vyhodnoceni jejich struktury a echogenity. Kromé toho je zkoumdna pfitomnost,
velikost a tvar mocového méchyre plodu a také vyvoj zevniho genitalu a mnoZstvi plodové vody.

Vady ledvin - odchylky v jejich poctu a umisténi

Jednostranné ageneze (nevyvinuti) ledviny

se objevuje priblizné v 1/1300 téhotenstvi. Jednostranna renalni ageneze je nejcastéji izolovana
vada. Pokud se naleznou pfti ultrazvukovém vysetfeni dalSi anomalie plodu, je pacientce
doporuceno genetické vysSetfeni plodu aminocentézou kvylouéeni chromozomalnich vad.
Pacienti sjednou ledvinou maji v dospélosti vyssi riziko vzniku chronickych ledvinnych
onemocnéni, proto se doporucuje jejich pravidelné klinické sledovani.

Oboustranna rendlni ageneze

je stavem neslucitelnym se Zivotem. Vyskytuje se s Cetnosti 1/4000 téhotenstvi. Ultrazvukovou
znamkou je anhydramnion (chybi plodovd voda) od 16.tydne téhotenstvi, chybé&jici ndpln
mocového méchyre a nepfitomnost ledvin.



Zdvojené ledviny

(na jedné strané 2 ledviny, na druhé jedna ¢i také dvé) jsou vétSinou spojené s abnormalnim
napojenim mocovodu do mocového méchyre a vznikem hydronefrdzy u nadpocetné ledviny.

Ektopické ledviny (ledviny maji atypické uloZeni, ¢asto i atypicky tvar) se vyskytuji v jednom
téhotenstvi z tisice. Jsou obvykle mensi nejcastéji je nalezneme v panvi.

Odchylky ve velikosti, strukture a echogenité ledvin

Hyperechogenni ledviny

jsou béZné u nedonosenych déti a kojencl do 6 mésici. MlzZou byt znamkou onemocnéni
ledvin u déti.

Nedédi¢né hyperechogenni ledviny plodu

mohou vzniknout z rlznych pfricin, naptiklad obstrukéni dysplazie, multicystické onemocnéni
ledvin, renalni nefroblastomatdza, Zilni trombdza, ischemie, infekéni a metabolické onemocnéni,
nefroticky syndrom a také chromozomadlni aberaci u plodu. V ptipadé genetického syndromu a
polycystického onemocnéni ledvin je opakovani v dalSich téhotenstvich zvyseno .

Polycystické onemocnéni ledvin

Pfitomnost hyperechogennich zvétSenych ledvin bez pfidruzenych vyvojovych vad je nejcastéji
spojovana s timto onemocnénim. V pfipadé izolovanych hyperechogennich ledvin bez rodinné
anamnézy, muizZe byt diagndza nejasné etiologie a poradenstvi pro rodi¢e pfi dlouhodobé
progndze je obtizné.

Pravdépodobnost Spatné prognozy je vyssi u plodu se zvétsenymi ledvinami a/nebo zavaznym
oligohydramniem. Pfi ndlezu dalSich vyvojovych vad by mély byt vylou¢eny genetické syndromy
(napf. Bardet-Biedl, Meckel-Gruber, Beemer syndromy).

Podrobné ultrazvukové vysetreni plodu, fetdlni karyotypizace, rodinnd anamnéza a ultrazvukové
vySetifeni mocového Ustroji rodicl jsou dlleZitymi soucastmi diagnostiky tohoto onemocnéni.

Autozomalné recesivni polycystické onemocnéni ledvin (ARPKD)

se vyskytuje s ¢etnosti 1/20000 Zivych novorozencu. Je to nejcastéji zpUsobeno mutaci v genu
PKHD-1, ale urcitou roli hraji pravdépodobné i dalsi geny. Klinicky projev tohoto onemocnéni je
rdzny. Pro toto onemocnéni je charakteristickd dilatace drefiovych kanalk(. Pfidruzenymi
vadami muUZe byt Zlu¢ovd dysgeneze a jaterni fibréza. Ultrazvukové prenatdlni vySetfeni mize
byt do 20.tydne téhotenstvi normalni, nékdy nalezneme zvétSené, hyperechogenni ledviny. Pfi



ledvinném selhdni se vyviji oligo- anhydramnion (malé az 7zaddné mnoizstvi plodové vody) a
ndsledné muzZe vzniknout nevyvinuti plic. U déti s infantilnim a juvenilnim typem se vyviji
chronicka selhdani ledvin (s potfebou transplantace v mladistvém véku), jaterni fibréza a portalni
hypertenze. MozZnost opakovani vady v dalsi gravidité je 25%, v pfipadé znamé mutace rodiciim
nabizime prenatdlni diagnostiku.

Autosomadlné dominantni polycystické onemocnéni ledvin (ADPKD)

se vyskytuje u 1/ 800 narozenych déti. Klinicka exprese genu je variabilni a Casté jsou také nové
mutace - rodinnd anamnéza je pozitivni pouze v poloviné pripadd. ADPKD je obvykle
asymptomatické az do véku 30-40 let. Onemocnéni je v dospélosti charakterizovano cystami v
ledvinné kare i dieni ledvin, jatrech, slinivce bfisni i sleziné. Pfi prenatalnim ultrazvukovém
vysetreni jsou ledviny obvykle mirné zvétsené s hyperechogenni kirou a hypoechogenni dreni
(pretrvdvajici kortikomeduladrni diferenciace), ale popsany jsou i pfipady zcela normalniho
vzhledu ledvin. Cysty se také mohou objevit az ve tfetim trimestru. Mnozstvi plodové vody je
normalni.

Multicystické onemocnéni ledvin (MCKD)

je vyvojova porucha ledvin, ve které je normalni renalni parenchym nahrazen mnohocetnymi
navzajem nekomunikujicimi cystami rGzné velikosti. Vyskyt je kolem 1/4300 téhotenstvi.
Prenatalni priibéh tohoto onemocnéni je variabilni, kone¢nym vysledkem jsou v3ak nefunkéni
ledviny. Oboustranné multicystické onemocnéni ledvin se vyskytuje asi u 10 az 20% pripad( a je
neslucitelné se Zivotem.

Obstrukéni cysticka dysplazie

je nejcastéjsi pfi¢inou nedédi¢ného cystického onemocnéni ledvin. Mezi ultrazvukové znamky
patfi obstrukce hornich nebo dolnich mocovych cest v kombinaci s hyperechogenitou kary
ledvin a pfitomnost rlzné velikych cyst. Velikost ledvin se muZe lisit. Obstrukéni cysticka
dysplazie mlZe byt jednostranna, oboustranna nebo ¢astecnd, ale vétSinou se jednd o
progresivni poskozeni ledvin. Mnozstvi plodové vody je variabilni.

Isolované cysty ledvin

nejsou u plodu bézné. Obycejné jsou umistény v hornim pélu ledviny. Pokud neexistuje zadny
vztah s jinymi vyvojovymi vadami je progndza dobrd. Pfi ultrazvukovém vysetfeni musime
vyloucit pfitomnost dalSich cyst ¢i jiného cystického rendlniho onemocnéni.



Nadory ledvin

jsou v prenatdlnim obdobi vzacné. Nejcastéjsim nddorem je mezoblasticky benigni nefrom, coz
je vétsSinou velky mezenchymalni nador, ktery se objevuje ve formé pevné nebo casteéné
cystické tkané obvykle spojované s polyhydramniem. Je tfeba jej odliSit od Wilmsova tumoru,
ktery ma dobrou progndzu. Nefroblastomatéza se vyznacuje Cetnymi nezhoubnymi uzliky
v obou ledvinach.

(http://www.prenatal.cz/index.php?id=149 )

Prenatalni hydronefréza ledvin

Definice a jeji stupné

Pyelektazie a hydronefrosa

Pyelectasie je definovana jako dilatace ledvinnych panvicek plodu, za hydronefrézu
oznacujeme dilataci ledvinnych pdanvi¢ek i kalich(. Oboji patfi mezi nejbéinéjsi nalezy
prenatdlnich ultrazvukovych vysetreni.

Do 10 resp. 15 mm je dilatace panvicky klasifikovdna jako mirnd aZ stfedni. Pokud je dilatace
vétsi nez 15 mm, jde o zdvaznou hydronefrézu. U prenatalni hydronefrézy se uprednostiuje
Casna postnatdlni 1é¢ba kritické obstrukce a v€asné rozpoznani infekci mocovych cest. Tim se
zamezi poskozeni ledvin, ztraté jejich funkce ai progndza takto postizeného ditéte je lepsi.

Vyskyt hydronefrézy se v populaci pohybuje mezi 0.6-4.5/ 100, pficemzZ rozdily lze vysvétlit
rozmanitosti diagnostickych kritérii v rizném gestacnich obdobi. Ve 20 az 40% je dilatace
oboustrannag, chlapci jsou postiZzeni dvakrat ¢astéji nez divky. Zaroven je hydronefroza soudasti
vice jak 60 genetickych syndromd. | u mirného stupné pyelaktazie se doporucuje jeji sledovani
po porodu.

Hydronefroza a jeji etiologie

Etiologie hydronefrosy je velmi rozmanita. V nékterych pfripadech je zjisténa skrytd zavazna
patologie mocovych cest, napf. ektopicky mocovod, zuzeni moc¢ovodu v misté jeho napojeni na
mocovy méchyf (v ureterovezikdlni junkci), "prune belly" syndrom, urachdlni cysty a atrézie
mocové trubice.

Ve velké ¢asti pfipadl (35-50%) mirné prenatalni hydronefrézy se jedna o prechodnou dilataci.
Etiologie je nejasna, moinymi pri¢inami je nedostatecné dozrdni pelvi-ureterdlnich, nebo
vezikoureteralnich junkci, které jsou spojeny se zvySenou tvorbou zahybl mocovodu.

ZUzeni uretero-vezikalni junkce (UVJ) se vyskytuje asi 1/500 narozenych déti. Pomér mezi plody

muzského a Zenského pohlavi je 3:1. PostiZzeni obou ledvin je pfitomno v 10-40% pfipadu
(nejcastéji vezikoureteralni reflux) a u 10% plodd se vyskytuji extrarendlni anomalie. Riziko



aneuploidii je mirné zvySeno. Obstrukce muUZe byt anatomicka, Castéji jde vSak o obstrukci
funkéni; zGZeni maZe byt ¢astecné nebo Upliné.

PFi¢inami jsou vnitini zdZeni nebo pritomnost chlopni¢ek (75%), anomalie v inserci mocovodu na
mocovy méchyr, peripelvicka fibréza nebo prekfizené cévy (20% je spojeno s pridatnou rendini
arterii). Vyrazné rozsifena ledvinnd panvicka muiZe prasknout a rozvinout se v perirendlni
pseudocystu a v ascites.

Asi 9-15% pfipadld s hydronefrézou je postizeno vezikoureteralnim refluxem. Typickd je
prechodna dilatace panvicky rlizného stupné, unik moci a pretrvavajici pocit plného mocového
méchyfe. Nedostatecnost vezikoureteralnich chlopni je podminéna délkou koncové C(asti
mocovodu, je tu moznost dédi¢né predispozice.

Vyskyt stenozy ureterovezikdlni junkce je v béiné populaci kolem 1%. Etiologie je rlzna.
Moznymi pfi¢inami jsou megamocovod, zuzeni mocovodu nebo jeho atrézie, cévni obstrukce,
divertikulum nebo ureterokéla. Hydronefréza nebo hydroureter bez zvétseného mocového
méchyfe ukazuji na stendézu UVJ.

Ureterokéla je cysticka dilatace koncové ¢asti mocovodu uvnitf mocového méchyre nebo
mocové trubice. Vyskyt u novorozenc( je 1/5000, muZi a Zeny ji trpi v poméru 1: 3-5. Ve vétsiné
pfipad(l zde existuje souvislost se zdvojenym sbérnym systémem (80-90%) a ektopickym
mocovodem (75%), 10 az 20% ureterokél je oboustrannych.

Obstrukce dolnich mocovych cest se vyskytuji s Cetnosti 2,2/10000 narozenych déti. Zadni
uretralni prepadzka (PUV) a atrezie mocové trubice jsou jejich nejcastéjsi pri¢inou. PUV se
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oboustranné obstrukéni uropatie.

Oboustranna obstrukéni dysplazie ledvin ma za nasledek oligo- nebo anhydramnion, ktery
zpUsobuje sekundarni plicni hypoplazii a deformity koncetin. Neléend obstrukce dolnich

mocovych cest maji vysokou umrtnost (45%) a u 25 az 30% novorozencl, ktefi preZiji, dojde k
ledvinnému selhani.

Prognéza
Stupent hydronefrézy ukazuje také na pravdépodobnost vyskytu vyznamnych a zasadnich
patologii mocového traktu a proto uréuje progndzu.

Mirna pyelectazie je pfiznivy stav s dobrou progndzou: vétSina samovolné vymizi v prenatdlnim
obdobi, nebo v pribéhu prvniho roku Zivota. Po porodu se doporucuje dosetfeni a nasledné
klinické sledovani. Pretrvavajici pripady mohou vyZzadovat zasah po porodu.

PFi rozsifeni ledvinné panvicky nad 15 mm je détem po porodu davana antibiotické [é¢ba jako
prevence infekci mocovych cest. | tyto pfipady vyZaduji doSetieni stavu a vétSinou chirurgickou
l[éC¢bou

Mirnou pyelektazii také casto nalézame u plodd s Downovym syndromem, muZe tedy byt

jednim z ukazatelG aneuploidie. V pfipadé izolované mirné pyelektazie a absence dalSich
ultrazvukovych zndmek nebo rizikovych faktor( ze strany matky, se riziko aneuploidie nezvysuje.



Kromé stupné a prenatdlniho vyvoje hydronefrézy, urCuji progndzu i dalsi podstatné
ultrazvukové znamky: uni- nebo bilateralni ucast ledvin, vyznaéné rysy ledvinové dysplazie
(hyperechogenni parenchym ledvin a kortikdlni cysty), oligohydramnion, hypoplazie plic a
detekce dalsich pridruzenych vad.

Management v péci o hydronefrozu

Cilem prenatdlniho ultrazvukového vysetfeni je byt maximalné presny pii popisovani typu
anomdlie, aby se vyloucili ptidruzené vady a klicové parametry predpovidajici Spatnou funkci
ledvin. PFi ndlezu dalSich vad je doporuCovdno genetické vySetfeni plodu. Na zakladé
shromazdénych informaci je progndza a perinatdlni kontrola prodiskutovana s rodici.

PFi vyskytu dalSich vyvojovych vad je vhodnym postupem amniocentéza. Pfi oligo- nebo
anhydramniu a dalSich znak( zhorSené funkce ledvin mlze byt indikovano prenatalni vysetfeni
fetalni krve ke zhodnoceni funkce ledvin ( B2-mikroglobulinu).

V pripadech izolované hydronefrézy a absenci neptiznivych prognostickych faktord, je
doporucovdno pravidelné ultrazvukové vySetfeni ke zhodnoceni vyvoje hydronefrézy a
posouzeni dostate€ného mnoizstvi plodové vody a prospivani plodu. Pokud se na vyvoji oligo-
nebo anhydramniu podili obé ledviny, zvazujeme také vyvoldni porodu po dosazeni plicni
zralosti. V dlouhodobém casovém horizontu zatim nebylo zlepSeni funkce ledvin pomoci
intrauterinni terapie ( zavedeni shuntu) prokazano.

Anomalie mocového méchyre

Anomilie mocCového méchyfe mlizeme ocekavat tehdy, pokud je méchyi zvétseny, nebo kdyz
béhem ultrazvukového vysetieni neni vidét vibec.

Megacysticky ( zvétseny) mocovy méchyf

je definovan jako mocovy méchyf s podélnym primérem >7 mm v prvnim trimestru. V druhém
a tfetim trimestru pro néj neexistuje jasnd definice. Je to spiSe subjektivni dojem soustavné
zvétsujiciho se mocového méchyre bez zjevného cyklu. Diferencidlni diagnostika zahrnuje
obstrukci dolnich mocovych cest, vezikoureteralni reflux, syndrom megacystis-microcolon-
hypoperistalsis, ktery se vyskytuje téméf vidy u plodu Zenského pohlavi ve tfetim trimestru
téhotenstvi. Vznik megacystického mocového méchyre v prvnim trimestru je spojen s 25%
rizikem chromozomalnich aberaci, proto pacientkam doporucujeme vysetfeni karyotypu plodu.

Pokud je mocovy méchyr opakované zcela neviditelny musime vyloucit oboustrannou patologii
ledvin  (napf. bilaterdini multicystické onemocnéni ledvin, tézka bilateralni UPJ-zUZeni,
bilateralni agenezi ledvin, nebo ARPKD). Pfi zavazné intrauterinni rlstové retardaci a twin-to-
twin syndromu u jednovajecnych dvojcat mize byt mocovy méchyi také maly. Pokud je objem
plodové vody normalni, mély bychom vzit v potaz anomalie méchyre.



Extrofie ( rozStép) mocového méchyre

je velmi vzacna anomadlie. MocCovy méchyi neni mozné spatfit mezi pupecnikovymi arteriemi,
nékdy je pod pupkem vidét mékka tkan (sliznice mocového méchyre). Obvykle jsou postizeny i
pohlavni organy. Diferencialni diagnostika by méla zahrnovat kloakalni extrofii a je-li pfitomna
omfalokéla, mél by byt bran v Uvahu OEIS-komplex (omfalokéla-extrofie-imperforace anu).
DalSim velmi vzacnym stavem v prenatdlnim obdobi je prasknuti mo¢ového méchyre.

Zavér

Prenatalni diagnostika vyvojovych vad ledvin a mocového Ustroji zlepSuje perinatalni é¢bu a
progndzu takto postizeného ditéte. Cilem prenatdlniho ultrazvukového vysetfeni plodu je
popsat typ anomadlie tak pfesné, jak je to jen mozné, aby se vyloudily pfidruzené vady plodu a
provést screening klicovych parametrl predpovidajicich Spatnou funkci ledvin.



