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PRIROJENE NAPAKE SECIL

CONGENITAL ANOMALIES OF THE KIDNEY AND URINARY
TRACT
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IZVLECEK

Prirojene napake secil (CAKUT) so pri otrocih najpogostejse prirojene napake in vodilni razlog koncne
ledvicne odpovedi. Navadno jih z ultrazvo¢no preiskavo prepoznamo ze pred rojstvom. Lahko se pojavijo
enostransko ali obojestransko, pri istem otroku pa so mozne razli¢ne napake hkrati. Pogosto so jim pri-
druzene prirojene napake drugih organskih sistemov, opisane v Stevilnih sindromih. Prirojene napake secil
razdelimo na prirojene napake v razvoju ledvicnega parenhima, prirojene napake v poloZaju oz. migraciji
ledvic ter prirojene napake se¢nih izvodil. Podrobneje jih predstavljamo v prispevku.

Kljucne besede: hidronefroza, displazija, hipoplazija, ektopija, ciste.

ABSTRACT

Congenital anomalies of the kidney and urinary tract (CAKUT) are the commonest congenital anomalies
and the leading cause of end-stage renal disease in children. They can usually be detected prenatally by
ultrasound. They can be unilateral or bilateral and the same child can have several CAKUT at the same
time. Congenital anomalies of other organs are often found and are described in numerous syndromes. CA-
KUT can be divided into congenital anomalies of the renal parenchyma, of migration and of the collecting
system. These anomalies are described in this review article in this order.

Key words: hydronephrosis, dysplasia, hypoplasia, ectopia, cysts.
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UvOD

Prirojene napake secil (angl. congenital anomalies
of the kidney and urinary tract, CAKUT) so naj-
pogostejse prirojene napake pri otrocih in predsta-
vljajo 20—-30 % vseh napak, ki jih ugotovimo pred
rojstvom. Z 30- do 50-odstotnim delezem so vo-
dilni razlog koncne ledvi¢ne odpovedi pri otrocih.
V priblizno 30 % so CAKUT pridruzene prirojene
napake drugih organov oz. organskih sistemov, kar
opisujejo v ve¢ kot 200 sindromih. Na Sliki 1 prika-
zujemo relativno pogostost pojavljanja posameznih
vrst CAKUT (1).

Med nosecnostjo je redno izvajanje ultrazvocnih
(UZ) pregledov splosno uveljavljen standard. S to
slikovno preiskavo lahko ocenimo prisotnost ali
odsotnost ledvic, stopnjo razsiritve razlicnih delov
secnih izvodil, strukturo ledvi¢nega parenhima, ko-
li¢ino amnijske tekocine in se¢ni mehur. Normalne
plodove ledvice lahko z UZ preiskavo vidimo Ze pri
16 tednih nosecnostne starosti (gestacijske starosti,
GS), se¢ni mehur pa med 12. in 15. tednom GS.
Sec¢ni mehur je lahko povecan pri nekaterih vrstah
CAKUT (npr. pri posteriorni valvuli secnice), pri
drugih pa ni viden (npr. pri ageneziji ledvic). Tvor-
ba urina pri plodu se sicer pri¢ne pri priblizno 10.
tednu GS, zato je od 18. tedna dalje urin glavna se-
stavina amnijske tekocine (2). Po rojstvu moramo
opraviti UZ preiskavo pri novorojenckih z ve¢jim
tveganjem za prisotnost CAKUT, tj. pri novorojenc-
kih s patoloskim ali sumljivim izvidom UZ preiska-
ve med nosecnostjo, novorojenckih z obremenilno
druzinsko anamnezo glede CAKUT in novorojenc-
kih, ki prebolevajo bakterijsko okuzbo secil (3).

Normalen embrionalni razvoj secil poteka v treh
stopnjah (1). Pronefros je rudimentaren in nedelujoc¢
sistem v 4. tednu nosecnosti, ki je prehodne narave
in s svojo degeneracijo omogoci nadaljnji normalen
razvoj ledvic. Mezonefros izhaja iz intermediarnega
mezoderma in se do 5. tedna nosecnosti razvije v 20
parnih cevcic, ki proizvajajo majhno koli¢ino urina,
nato pa se zdruzi s kloako in prispeva k nastanku

se¢nega mehurja, ki se sicer razvije iz urogenital-
nega sinusa. Metanefros se pojavi v 5. tednu nosec-
nosti. Sestavljen je iz metanefrogenega blastema in
epitela uretrovega brstica (ki izhaja iz kavdalnega
dela mezonefrosnega oz. Wolffovega voda) ter se
razvije v stalni ledvici. Sprva se nahaja v medenici,
nato pa potuje proti ledvenemu predelu, ki ga dose-
ze v 8. tednu nosecnosti.

Embrionalni razvoj se€il in embrionalni razvoj
spolovil sta tesno povezana, zato so secila pogosto
prizadeta pri napakah spolovil in obratno (4, 5). Pri
vsakem novorojencku s CAKUT ali z napakami
spolovil moramo tako izkljuciti pridruzene napa-
ke spolovil oziroma CAKUT. Primer kombinirane
napake je Mayer-Rokitansky-Kiister-Hauserjev sin-
drom, pri katerem gre za agenezijo noznice ter pod-
vojitvene napake maternice ob normalnih jajénikih
in normalnem Zenskem kariotipu in fenotipu. Pri
tem sindromu se pojavljajo napake drugih organov,
najpogosteje se€il (enostranska agenezija ledvice ali
seCevoda v 27 %), in tudi okostja, zlasti hrbtenice (v
12 %) (6).

Klini¢na izrazenost CAKUT je torej pestra in ob-
sega razlicne oblike — od popolne odsotnosti simp-
tomov (npr. enostranska hipoplazija ledvice) do
nezdruzljivosti z zivljenjem (npr. obojestranska
agenezija ledvic). CAKUT razdelimo na tri skupi-
ne: napake ledvi¢nega parenhima, napake migracije
in napake v razvoju votlega sistema ledvic. Mnogo
prirojenih napak secil diagnosticiramo Ze pred roj-
stvom ob rednih ultrazvoénih pregledih nosecnic. S
pravilno obravnavo teh otrok pred rojstvom in po
njem lahko prepre¢imo napredovanje v kon¢no led-
vi¢no odpoved.

PRIROJENE NAPAKE V RAZVOJU
LEDVICNEGA PARENHIMA

Prirojene napake v razvoju ledvicnega parenhima
nastanejo zaradi motnje v razvoju ledvic¢nega tele-
sca — nefrona, kar se klini¢no izraza kot agenezija,
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hipoplazija in displazija ledvic(e), ledvi¢na tubulna
disgeneza ter genetske cisti¢ne bolezni ledvic. V pa-
togenezo je vkljucenih ve¢ dejavnikov, tako genet-
skih kot okoljskih. Med dejavniki okolja velja ome-
niti prenatalno izpostavljenost inhibitorjem ACE, ki
je vzrok hiperplazije jukstaglomerulnega aparata,
zmanjsane ali odsotne diferenciacije proksimalnih
zvitih zbiralcev ter povecanih kortikalne in medu-
larne fibroze. Poskusi na zivalskih modelih so poka-
zali, da je lahko prenatalno pomanjkanje vitamina A
(zaradi vloge pri uravnavanju razvejanja uretrovega
brstica ter razvoja povezave med secevodom in sec-
nim mehurjem) vzrok nekaterih vrst CAKUT, npr.
hipoplazije ledvic (1). Nekatere genetske dejavnike
pri motnjah v razvoju ledvicnega parenhima prika-
zujemo v Tabeli 1 (1, 7, 8).

NajpogostejSe prirojene napake v razvoju led-
vi¢nega parenhima

Agenezija, hipoplazija in displazija ledvic(e)

V zgodnjem embrionalnem razvoju je enostranska
agenezija ledvice posledica motnje v komunikaci-
ji med uretrovim brstiCem in metanefrogenim bla-
stemom. Pojavnost ocenjujejo na 1/500—1/3200.
Agenezijo ledvice pogosto odkrijemo nakljucno.
Obojestranska agenezija je redka in ni zdruzljiva z
zivljenjem po rojstvu. Anurija pri plodu povzroci
oligohidramnij s posledicno Potterjevo sekvenco,
za katero so znacilni nizko poloZeni in rotirani uhlji,
stisnjenost obraza in nosu ter slabse razvita brada.
Zaradi motnje plodovega gibanja ob oligohidramni-
ju so prisotne tudi napake v razvoju udov. Poleg
tega pride tudi do manjrazvitosti pljuc, hipoplazije,
ki je vzrok vecje umrljivosti (9). V priblizno 25 %
primerov (1, 9) je ageneziji ledvice pridruzen vezi-
koureterni refluks (VUR), v 20 % pa obstruktivna
uropatija (1). Preostala ledvica je navadno kom-
penzatorno hipertrofi¢na, kar je dober prognostic¢ni
znak, saj odsotnost hipertrofije nakazuje, da gre pri
ledvici za displazijo. V tem primeru lahko pricaku-
jemo postopno slabsanje njenega delovanja, zato je
potrebno skrbno spremljanje (9). Sicer je napoved
izida bolezni glede prezivetja in globalne ledvicne

funkcije pri povsem normalni solitarni ledvici do-
bra. To smo potrdili tudi v nasi retrospektivni raz-
iskavi na vzorcu 207 otrok s solitarno ledvico, ki
so bili v obdobju 1986—2007 obravnavani na Kli-
nicnem oddelku za nefrologijo Pediatri¢ne klinike.
Vecina otrok z eno delujoc¢o in strukturno normalno
ledvico (ob UZ pregledih) je imela normalno led-
vi¢no funkcijo (84 %) in normalen krvni tlak (77
%) ob odsotnosti proteinurije (85 %). Etiologija
solitarne ledvice na rezultate ni vplivala. Zmanj-
Sana ledvicna funkcija in proteinurija, ne pa tudi
hipertenzija, sta bili znatno pogostejsi pri otrocih
z nenormalnim UZ izvidom solitarne ledvice (10).
Avtorji tuje raziskave pa so ugotovili, da je debelost
pomemben dejavnik tveganja za kroni¢no ledvi¢no
bolezen pri enostranski ageneziji ledvice (11).

Hipoplazija ledvice je prisotnost majhne ledvice
s sicer normalno strukturo in z zmanjSanim Stevi-
lom sicer normalnih nefronov in ledvi¢nih casic.
Agenezijo ledvice, ko se ledvica sploh ne razvije,
razlikujemo od aplazije ledvice, tj. skrajne oblike
displazije ledvice, za katero je znacilna prisotnost
izklju¢no skupka nedelujocega ledvicnega tkiva,
iz katerega izhaja seCevod. Za displazijo ledvice je
na histoloski ravni znacilna nepravilna struktura s
prisotnostjo nekaterih primitivnih elementov (zla-
sti primitivnih cevc€ic) in je posledica nenormalne
diferenciacije metanefrosa (12). Multicisti¢no di-
splasti¢na ledvica je displasti¢na ledvica, ki jo se-
stavljajo Stevilne ciste in vezivo, in je po definiciji
afunkcijska. Nastane v zgodnjem obdobju embri-
onalnega razvoja, ze pred koncano ledvi¢no orga-
nogenezo. Lahko je posledica atrezije seCevoda.
Novotvorbe (zlasti Wilmsov tumor) vzniknejo iz
tkiva strome in ne iz cist. Zaradi sicer majhne mo-
znosti nastanka novotvorb je potrebno dolgorocno
spremljanje. Nefrektomija navadno ni potrebna, saj
v vecini primerov multicisticno displasti¢na ledvica
sama izgine, potrebna pa je ob vztrajanju trebusne
mase, povecanju cist ali tkiva strome ali ob pojavu
arterijske hipertenzije. Kontralateralna ledvica je
navadno normalna, lahko pa so ji pridruzeni VUR
(15 %), hidronefroza (5-10 %), redkeje pa je ekto-
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picna ali displasti¢na (12). Povezave med ledvicni-
mi telesci (glomeruli) in ledvi¢nimi ¢asicami ni. Je
drugi najpogostejsi vzrok tipne mase v trebuhu pri
novorojenckih, vendar le redko povzroca tezave. Z
UZ preiskavo jo lahko odkrijemo Ze med nosecno-
stjo. Navadno se pojavi sporadi¢no in enostransko
(obojestranska ni zdruzljiva z zivljenjem). Ni de-
dna in se ne pojavlja v sklopu sindromskih bolezni.
Navadno pride do spontane regresije brez zapletov
(npr. okuzb, krvavitev, arterijske hipertenzije ali no-
votvorb) (13).

Ledvi¢na tubulna disgeneza (RTD) je redka, a
zelo resna prirojena napaka secil, za katero je zna-
Cilna odsotnost ali slaba razvitost proksimalnih
ledvicnih zbiralcev. Opisujejo tako sporadicne kot
tudi familiarne primere (14, 15). Avtosomno rece-
sivna RTD je posledica mutacij na genih, ki nosi-
jO zapis za renin, angiotenzinogen, angiotenzinsko
konvertazo in za receptor za angiotenzin II. RTD
je lahko tudi pridobljena in je posledica sindroma
transfuzije med enojajénima dvojckoma, prenatalne
izpostavljenosti inhibitorju angiotenzinske konver-
taze ali blokatorju receptorja za angiotenzin II ali
jetrne okvare zaradi prirojene hemokromatoze (15).
Klini¢no se RTD izrazi z oligohidramnijem, vztra-
jajoco anurijo in ledvicno odpovedjo po rojstvu,
osifikacijskimi defekti, refraktarno hipotenzijo in
v najhujsih primerih z v celoti izrazeno Potterje-
vo sekvenco (oligohidramnij, hipoplazija pljuc,
znaCilen obraz s psevdoepikantusom, vdrtimi lici
ter potlacenim nosom in usesi). UZ secil je znacil-
no normalen, vendar v vecini RTD ni zdruzljiva z
zivljenjem (16). Diagnozo RTD postavimo patohi-
stolosko z dokazom odsotnosti ali znatnega zmanj-
Sanja Stevila diferenciranih proksimalnih zbiralcev
z ohranjenimi glomeruli.

Genetske cisti¢ne bolezni ledvic

Po koncanem obdobju organogeneze se za razliko
od multicisticno displasti¢ne ledvice razvijejo po-
licistiéne bolezni ledvic, ki so genetsko pogojene.
Poznamo avtosomno recesivno policisticno ble-
zen ledvic (ARPKD), avtosomno dominatno po-

licisticno bolezen ledvic (ADPKD) in medularno
cisti¢no bolezen ledvic ali nefronoftizo.

Pri vseh cisti¢nih boleznih ledvic pri postavitvi dia-
gnoze zelo pomagata natanéna druzinska anamneza
in UZ secil pri vseh ozjih druzinskih ¢lanih. Po-
zornost naj bo usmerjena na morebitne pridruzene
simptome in znake, ki poleg cisti¢ne bolezni ledvic
sestavljajo nekatere sindrome (npr. Bardet-Biedlov
sindrom, tuberozna skleroza ipd.). Za vse vrste ci-
sticnih bolezni ledvic je znacilno, da za njih za zdaj
ni na voljo zdravljenja, ki bi uspesno zaviralo na-
predovanje bolezni, zato je zdravljenje zgolj simp-
tomatsko. Ponovitev bolezni po presaditvi ledvic
doslej niso opisali (9). Cisticne bolezni ledvic so za
hidronefrozo druga najpogostejsa vrsta CAKUT in
jih lahko diagnosticiramo z ultrazvocno preiskavo
ze med nosecnostjo (2). Po rojstvu z UZ dokaj za-
nesljivo razlikujemo med posameznimi cisticnimi
boleznimi (9).

ADPKD nastane zaradi mutacije gena PKD 1 (v
80-90 %) ali gena PKD 2. Pojavnost ADPKD je
1/1000. Fenotipsko se prizadete osebe zelo razliku-
jejo, lahko tudi znotraj iste druzine. Sprva so ciste
posamicne oz. redke, sCasoma pa se vecajo tako
po velikosti kot po Stevilu. Ledvici sta povecani in
lahko prizadeti asimetri¢no. Pojavljajo se tudi ciste
v jetrih in trebusni slinavki, lahko tudi anevrizme
mozganskih arterij in prolaps mitralne zaklopke (9).
Bolezen se navadno polno izrazi Sele v odraslosti
in se kaze s hematurijo, proteinurijo, hipertenzijo,
okuzbo cist ali s kroni¢no ledvi¢no boleznijo (1).

ARPKD je posledica mutacije gena PKHD 1. Po-
javnost je 1/20.000. Lahko se izrazi ze prenatalno s
povecanimi in strukturno spremenjenimi ledvicami
in z oligohidramnijem. Pri hudi obliki se Ze ob roj-
stvu pojavi dihalna stiska zaradi hipoplazije plju¢.
Napoved izida bolezni v perinatalnem obdobju je
odvisna od stanja prizadetosti pljuc. Zunajledvi¢na
prizadetost se kaze z razSirjenimi zol¢nimi izvodili,
jetrno fibrozo in z varicami poziralnika (1, 9).
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Medularno cisticna bolezen ledvic ali nefronofti-
za je avtosomno dominantna ali avtosomno rece-
sivna dedna cisti¢na bolezen ledvic. Odkrili so ze
Stevilne mutacije na genih, ki nosijo zapis za belja-
kovine, ki so vpletene v primarno ciliarno funkci-
jo, funkcijo bazalnega telesca in polarnost planar-
ne celice (1). Tudi ta bolezen lahko vodi v kon¢no
odpoved ledvic v razli¢nih zivljenjskih obdobjih,
odvisno od vrste mutacije. Histolosko gre pri nefro-
noftizi za nepravilen razvoj ledvicnih tubulov, inter-
sticijsko vnetje in fibrozo (1). NatanCneje genetske
cisti¢ne bolezni ledvic predstavljamo v poglavju o
ciliopatijah.

PRIROJENE NAPAKE POLOZAJA OZ.
MIGRACIJE LEDVIC

Prirojene napake poloZaja oz. migracije ledvic na-
stanejo zaradi motnje v normalni embrionalni mi-
graciji ledvic iz medenice v ledveni predel. Lahko
pride do napacne umescenosti ledvice po kon¢anem
razvoju (ektopi¢na ledvica) ali do spoja obeh led-
vic (podkvasta ledvica).

NajpogostejSe prirojene napake poloZaja
oz. migracije ledvic

Ektopija ledvic(e)

Med embrionalnim razvojem se ledvice normalno
pomaknjejo navzgor (migrirajo) iz medenice proti
ledvenemu predelu. Motnje v tem procesu imajo za
posledico ektopijo, najpogosteje v medenici, in/ali
malrotacijo ledvic, ki so v 10 % obojestranske. Po-
javnost znasa priblizno 1/900 otrok. Lahko so pri-
druzene druge CAKUT, npr. pieloureterna stenoza
ali VUR (1, 9, 12). Posebna oblika ektopije ledvice
je krizna ektopija, pri kateri ena ledvica migrira pre-
ko sredi$cne Crte na nasprotno stran in lezi tik pod in
medialno od normalno lezece ledvice, pri ¢emer se
sosednji poli ledvic v¢asih zdruzijo. Ektopi¢na led-
vica je v teh primerih obicajno hipoplasti¢na, pripa-
dajoci secevod pa normalno vstopa v secni mehur.

Pogosto so ektopicni ledvici pridruzene napake v
spodnjih secilih in anorektalnem podrocju (9).

Podkvasta ledvica

Spodnja pola obeh ledvic sta zdruzena v srediscni
¢rti bodisi s parenhimskim bodisi s fibroznim tra-
kom. Podkvasto ledvico obravnavamo funkcijsko
kot solitarno ledvico. Pojavi se pri 0,2 % rojenih
otrok in kar pri 7 % oseb s Turnerjevim sindro-
mom, pri katerih se kar v 30 % pojavljajo tudi druge
napake secil (12). Wilmsov tumor je kar Stirikrat
pogostejsi pri otrocih s podkvasto ledvico kot pri
zdravih, zato priporo¢amo dolgoro¢no ultrazvocno
sledenje. Deli podkvaste ledvice so lahko zarotirani
s posledi¢no motnjo v odtoku urina, kar lahko pri-
vede do zapletov, kot sta ledvicni kamni in hidro-
nefroza (12). Vcasih je podkvasta ledvica zdruzena
z napakami drugih organskih sistemov. Asociacija
VATER (ali VACTERL) npr. zdruzuje napake hrb-
tenice, analno atrezijo, prirojeno sr¢no napako, tra-
heoezofagealno fistulo in prizadetost ledvic (angl.
vertebral anomalies, anal atresia, cardiac defects,
tracheoesophageal fistula, and/or renal anomalies,
limb defects) (13). Podkvasta ledvica je pogosta
tudi pri trisomiji kromosomov 13, 18, 21 in 22, po-
leg tega pa pri otrocih mater s sladkorno boleznijo
in pri fetalnem alkoholnem sindromu. Vecina otrok
s podkvasto ledvico nima nikakrsnih simptomov in
jih odkrijemo naklju¢no. Lahko pa jih odkrijemo ob
tezavah, kot so okuzba secil, hematurija ali bolecine
v trebuhu. VUR je prisoten v skoraj polovici prime-
rov (9).

PRIROJENE NAPAKE V RAZVOJU
SECNIH IZVODIL

Prirojene napake v razvoju se¢nih izvodil obsega-
jo napake ledvi¢nega meha (ureteropelvi¢na ob-
strukcija), seCevoda (megaureter, ektopi¢ni ureter,
ureterokela in VUR), se¢nega mehurja (ekstrofija
mehurja) in secnice (posteriorna valvula secnice)
ali njihove kombinacije. Pogosto so zdruzene z na-
pakami ledvicnega parenhima. Klini¢no se najvec-
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Legenda: PVU - posteriorna valvula uretre (secnice),

MCDK - multicisticno displasticna ledvica, PBL - policisticna bolezen ledvic
Legend: PVU — posterior urethral valve,

MCDK - multicystic dysplastic kidney, PBL — polycystic kidney disease (PKD)

Slika 1. Relativna pogostnost razlicnih prirojenih napak secil (1).
Figure 1. Relative frequencies of different congenital anomalies of the kidney and urinary tract (1).

Tabela 1. Nekatere genske mutacije, povezane z motnjo v razvoju ledvic (1, 7, 8).
Table 1. Some genetic mutations, associated with kidney maldevelopment (1, 7, §).

Genetska bolezen - sindrom Nepravilnost ledvic - fenotip
EYA I, SIX I, SIX 5 AD; branhio — oto — renalni sindrom Agenezija, displazija hipoplazija
BBS 1 AR; Bardet - Biedl Cisticna displazija
JAGGED 1 Alagille Cisti¢na displazija
]]l\//[f;p] ’SMKS 3, NPHP 6, Meckel - Gruber Cisti¢na displazija
KAL 1 Kallmann Agenezija
CREBBP Rubinstein - Taybi Agenezija, hipoplazija
DHCR 7 AR; Smith — Lemli - Opitz Hipoplazija, aplazija, ciste
PEX 1 AR; Zellweger Cisti¢na displazija
SALL 1 ADj; Townes - Brock Hipoplazija, displazija, VUR

Legenda: AD - avtosomno dominantno dedovanje, AR - avtosomno recesivno dedovanje, VUR - vezikoureterni refluks

Legend: AD - autosomal dominant inheritance, AR - autosomal recessive inheritance, VUR - vesicoureteral reflux
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krat kazejo s hidronefrozo (razsiritev votlega siste-
ma ledvic — ledvicnega meha in ledvi¢nih casic) in
hidrouretrom (razsiritvijo seCevoda).

Hidronefroza je najpogostejsi vzrok tipne trebusne
mase pri novorojenckih (17) in tudi najpogosteje
ugotovljena vrsta CAKUT med nosecnostjo; ime-
nujemo jo antenatalna hidronefroza (2). Obravnava-
mo jo glede na premer pielona v antero-posteriorni
(AP) smeri. Po rojstvu hidronefrozo razvrstimo v pet
stopenj glede na anteroposteriorni premer pielona,
raz§iritev kaliksov in oceno ledvi¢nega parenhima.
Od ocene stopnje hidronefroze sta odvisni izbira na-
daljnih diagnosti¢nih preiskav in zdravljenje (18).
Prvo ultrazvocno preiskavo secil pri novorojenckih
moramo opraviti v ¢im bolj standardnih pogojih, ko
je otrok primerno hidriran in se¢ni mehur ustrezno
poln, kar je vsaj tri dni po rojstvu. Izjeme, pri kate-
rih UZ napravimo prej, so zapora spodnjih seCil s
posledi¢nim motenim odtokom urina, obojestranska
antenatalna hidronefroza (tudi ¢e ni zapore spodnjih
secil), antenatalna hidronefroza solitarne ledvice in
huda enostranska antenatalna hidronefroza (3).

Pri diagnosticiranju hidronefroze in hidrouretra
uporabljamo ve¢ preiskav. Rentgenski mikcijski
cistouretrogram (MCUG) nam prikaze morfologi-
jo spodnjih secil in prisotnost VUR. Ultrazvocni
mikcijski cistogram (UMCG) nam prikaze VUR in
poda $tevilne morfoloske podatke, ne more pa tako
natanc¢no prikazati morfologije spodnjih secil kot
MCUG. Sekvencna scintigrafija ledvic opredeli re-
lativni funkcijski delez vsake ledvice in poda oceno
resnosti motnje odtoka urina iz ledvice. Magnetno-
resonanc¢na urografija (MRU) je preiskava, ki v eni
preiskavi zdruzuje tako morfoloske kot funkcional-
ne podatke. Indicirana je zlasti pri otrocih, pri kate-
rih s prej navedenimi preiskavami ne uspemo dobiti
zadosti podatkov.

Natancnejsi opis obravnave prirojenih napak v ra-
zvoju se¢nih izvodil, zlasti hidronefroze in VUR, z
algoritmi ukrepanja smo ze objavili na drugem me-
stu (3).

NajpogostejSe prirojene napake v razvoju
secnih izvodil

Megaureter je razsiritev secevoda in je lahko ob-
struktivni, refluksni, obstruktivno-refluksni ali pa
neobstruktivni in nerefluksni. V priblizno 75 % je
enostranski, pri cemer je v 10—15 % kontralateral-
na ledvica odsotna ali displasti¢na. Neobstruktivni
primarni megaureter je najpogostejSa vrsta mega-
uretra. Je neznane etiologije, obravnavamo pa ga
lahko konzervativno z ultrazvo¢nim sledenjem (9).
Obstruktivni megaureter je posledica aperistalti¢ne-
ga odseka distalnega sec¢evoda, ki povzroca urinsko
odtocno motnjo. V teh primerih je potrebno opera-
tivno zdravljenje (neoimplantacija secevoda), zlasti
v primeru pojavljanja okuzb secil, bole¢in, tvorbe
ledvi¢nih kamnov ali slabsanja ledvi¢ne funkcije.
V primeru hujse okuzbe secil ali celo urosepse sta
potrebna ¢im prejSnje zdravljenje z antibiotiki in
zagotovitev zacasne drenaze urina preko stome (9,
17, 23).

Podvojitve votlega sistema secil se pojavljajo pri
1 % ljudi (enostranske podvojitve so 5- do 6-krat
pogostejse kot obojestranske) in navadno niso kli-
ni¢no pomembne. So posledica podvojitve uretro-
vega brstica v embrionalnem razvoju in so lahko
popolne ali delne. Pri popolni podvojitvi iz vsakega
dela podvojenega ledvicnega meha (pielona) izhaja
se¢evod. Secevod iz zgornjega dela ima obicajno
ektopi¢no ustje, npr. v noznici (s posledi¢nim uha-
janjem urina), ali pa kon¢a v ureterokeli (ki lahko
povzro¢a motnjo v odtoku urina) (9). Ustje seCevo-
da iz spodnjega dela se navadno nahaja na pravem
mestu (ortotopno), kar imenujemo Weigert-Mayer-
jevo pravilo. Pri delni podvojitvi je prisotna samo
podvojitev pielona ali pa tudi podvojitev secevo-
da, pri kateri se seCevoda zdruzita pred vstopom v
mehur. Ce ob ultrazvoénem pregledu ni razsiritve
votlega sistema secil in otrok nima klini¢nih tezav,
dodatno slikovno diagnosticiranje ali kakrsno koli
ukrepanje ni potrebno (9).

Ureterokela je cisticna razsiritev intravezikalnega
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dela se¢evoda. Najpogosteje je prisotna pri podvo-
jitvah secil, pri katerih se navadno v njej koncuje
secevod iz zgornjega dela podvojenega votlega sis-
tema ledvice. Ob primerno polnem se¢nem mehurju
je pogosto diagnosticna ze ultrazvoc¢na preiskava. S
cistografijo (MCUG ali UMCG) pogosto prikazemo
VUR v spodnji del podvojenega votlega sistema led-
vice, véasih tudi v drugo ledvico (17). S sekvencno
scintigrafijo prikazemo morebitno odto¢no motnjo.
Bistveno je, da si lo¢eno prikazemo tudi relativni
funkcijski delez zgornjega in spodnjega dela podvo-
jene ledvice, saj je od tega odvisna vrsta uroloskega
posega. Zdravljenje je pri motenem odtoku urina in
funkcionalnem polu sprva endoskopsko z vrezom
ureterokele, nato pa je v€asih potrebna tudi kirurska
neoimplantacija obeh se¢evodov. Pri afunkcijskem
polu je zdravljenje izbire pogosto heminefrourete-
rektomija (23).

Ekstrofija secnega mehurja je huda, a k sreci red-
ka prirojena napaka v razvoju secnih izvodil. Nasta-
ne zaradi motnje infraumbilikalnega mezenhima pri
razdvajanju tistega dela kloake, iz katere se razvije
secni mehur. Privede do razgradnje kloakine mem-
brane, ki ji sledijo zdruzitev posteriorne stene sec-
nega mehurja s trebusno steno, nepopolna zdruzitev
genitalnega tuberkla in razdruzitev krakov sramnih
kosti. Otrok se rodi z okvarjeno spodnjo trebusno
steno (z izpostavljenima vratom mehurja in zuna-
njim sfinktrom secnice), diastazo simfize in z vec
napakami v medenici, secnem mehurju, se€nici in
zunanjem spolovilu (npr. epispadija) ter pogosto z
dimeljsko kilo. Zdravljenje je kirusko, kompleksno
in vecstopenjsko. Dolgorocna tezava je pogosto
urinska inkontinenca (9).

Pieloureterna stenoza (PUS) je najpogostejsa vr-
sta CAKUT z razsirjenim votlim sistemom oz. hi-
dronefrozo (predstavlja kar 66 % hidronefroz). Kli-
nicno se kaze s tipno trebusno maso, okuzbo secil,
bruhanjem, arterijsko hipertenzijo, lahko pa je tudi
povsem brez simptomov. V¢asih so ji pridruzene
druge napake, npr. podvojen votli sistem, podkvasta
ledvica ali ureterokela. Vzrok nastanka je nepra-

v w

ledvi¢nega meha v seCevod (t. i. intrinzicna PUS),
redkeje jo povzrocijo zunanji dejavniki, npr. abe-
rantno zilje (t.1. ekstrinzicna PUS), se redkeje gre
za t. 1. sekundarno PUS (po predhodni operaciji ali
pri VUR). V 75 % enostranskih PUS pride do spon-
tanega izboljSanja. Indikacije za operacijo so priso-
tnost obojestranske PUS (5 %), antero-posteriorni
premer pielona >40 mm, relativna funkcija ledvi-
ce <40 %, stopnjevanje razsiritve votlega sistema
in zmanjsanje relativne funkcije ledvice (17, 18).
Vasih tezko z zanesljivostjo opredelimo, ali otrok
potrebuje operativno zdravljenje ali ne. Izsledki re-
trospektivne analize operativnega zdravljenja PUS
pri otrocih na Klini¢nem oddelku za urologijo UKC
Ljubljana v obdobju 2010—2012 so pokazali, da je
operativno zdravljenje zelo uspesno in z malo za-
pleti. Pri 91 % otrok (49 od 54) so naredili odprto
pieloplastiko po Anderson Hynesu, pri 9 % (5 od
54) pa nefrektomijo. Kar 49 % otrok so operirali v
prvem letu starosti. Vecina (72 %) operiranih otrok
je imela intrinzi¢no PUS, 20 % ekstrinzi¢no PUS in
le 6 % sekundarno PUS (24).

Vezikoureterni refluks (VUR) je retrograden tok
urina iz mehurja v zgornja secila. Pri ve€ini otrok
gre za primarni VUR z motnjo na veziko-ureternem
prehodu zaradi krajsega poteka podsluzni¢nega dela
secevoda in je posledica hipoplazije longitudinalne
uretero-trigonalne misice. Pogosto VUR z otroko-
vo rastjo, ko se podsluznic¢ni del secevoda podaljsa,
spontano izgine.

Poznamo tudi sekundarni VUR zaradi nevrogenega
mehurja ali zapore spodnjih secil (19). Poleg VUR
so pri otrocih okuzbe secil najpogostejsi vzrok na-
stanka ledvi¢nih brazgotin s posledi¢no refluksno
nefropatijo. V splosni populaciji je pojavnost VUR
1-2 %, pri otrocih z okuzbo secil 20—50 %, pri so-
rojencih otrok z VUR pa 40 % (20, 21). Pri diagno-
sticiranju in spremljanju VUR poleg zgoraj nave-
denih kontrastnih preiskav, pri katerih je potrebna
kateterizacija se¢nega mehurja (MCUG, UMCGQG),
uporabljamo $e UZ dopplerjeve krivulje ureternih
curkov (DKUC), pri kateri pa kateterizacija secne-
ga mehurja ni potrebna. DKUC Zal ne omogoca na-
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tancne opredelitve stopnje VUR, ne prikaze secnice
in je Casovno zelo zahtevna preiskava (22).

Posteriorna valvula seénice (PVU) je prirojena
membrana, ki delno ali v celoti zapira posteriorno
secnico. Je najpogostejsa prirojena zapora spodnjih
seCil pri deckih s pojavnostjo 1/5000—8000 rojstev.
Ob UZ pregledu vidimo obojestransko razsiritev
votlih sistemov, zadebeljeno steno se¢nega mehurja
z divertikli ali brez njih, lahko tudi hkrati pridruze-
no ledvicno displazijo. Opraviti moramo MCUG, ki
prikaze morfologijo, v 22—70 % pa z MCUG doka-
zemo tudi VUR. Pomembno je, da za razbremenitev
zgornjih secil, zlasti ob hkratni okuzbi secil ali za-
pori na ravni jukstavezikalnega spoja, zagotovimo
odtok urina iz mehurja, bodisi z urinskim katetrom
bodisi s cistostomo, véasih tudi z nefrostomo. Ze
zgodaj je lahko prisotna kroni¢na ledvi¢na bolezen,
Cas nastopa pa je odvisen od kakovosti ledvicnega
parenhima, s katerim otrok pride na svet. Hujsa kot
je hipodisplazija ledvic, slabsa je dolgoro¢na napo-
ved izida bolezni. Kar v tretjini primerov ne glede
na uroloske posege, s katerimi Zelimo doseci ¢im
boljsi in pravilen tok urina, nastopi koncna ledvicna
odpoved. Z endoskopsko ablacijo valvule zagotovi-
mo nemoten odtoka urina po naravni poti. Dolgo-
rocno je v vecini primerov moteno tudi delovanje
secnega mehurja, kar je velik izziv pri presaditvi
(12, 23).

ZAKLJUCEK

Prirojene napake secil (CAKUT) so najpomemb-
nej$e prirojene napake pri otrocih. So najpogostejsi
vzrok kon¢ne ledvi¢ne odpovedi pri otrocih, v Slo-
veniji po ocenah v skoraj 50 % (25). Klini¢na sli-
ka je pestra, od popolne odsotnosti simptomov do
nezdruzljivosti z zivljenjem. Na prirojene napake
seCil pomislimo ob znacilni klini¢ni sliki, akutni
okuzbi secil ali ob patoloskem ultrazvoénem izvidu
seil. Neredko CAKUT ne povzroc¢ajo nikakr$nih
simptomov. Zgodnje odkrivanje je zato pomembno
zlasti zaradi ¢im prejSnega vzroCnega zdravljenja,

s katerim zmanj$amo ali vsaj upocasnimo okvaro
ledvi¢nega parenhima ter s tem tudi nastanek in na-
predovanje kroni¢ne ledvi¢ne bolezni.
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