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Introducere. Boala polichistica renala autosomal recesiva (ARPKD) este
0 conditie clinica ereditara rara, determinata de mutatii la nivel PKHD-
1(6p12.2-3) care codifica fibrocistina proteinei ciliare si este manifestata
clinic si paraclinic prin afectarea chistica renala si hepatica.

Scopul studiului: prezentarea unui caz clinic cu boala polichistica renala
la copii.

Material si metode. Datele anamnestice, clinice si paraclinice au fost
preluate din fisa de observasie a pacientului, care a fost spitalizat Tn sectia
Reanimare Chirurgicala IMSP IMsiC.

Rezultate. Fetita, nascutd de la sarcina a Il, Nasterea I, la termen 37
saptamini de gestatie, prin operatie cezariana urgenta, cu masa 3400g,
Scor Apgar 7/8p. Din primele ore de viata, copilul manifesta semne de
insuficientd renald congenitald si respiratorie. Transferat prin sericiu
AVIASAN la IMSP IMsiC. Starea generala a copilului n dinamica cu
agravare, pe contul progresarii clinice si paraclinice a insuficientei
renale, insuficientei respiratorii, cardice si hepatice. ARPKD nu are un
tratament curativ si actiunile vizeaza manifestarile complicatiilor bolii,
fiind realizate de o0 echipa multidisciplinara. Tratamentul prevede teapia
sindromald, mentinerea perfuziei renale adecvate, corijarea tulburarilor
hidro-electrolitice, balanta azotata bine echilibrata, adaptarea dozelor de
medicamente cu excretie renala conform filtratiei glomerulare.
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Rezultatele investigatiilor la internare.

Hemoelucograma: Hb-178g/l, Eritrocite-4.7x10%%/ul, Ht-47,6%, leucocite-
45,5x10%1, trombocite-422x10°%/1, nesegmentate-34%, segmentate-39%, I/T-
0,46. Datele biochimice: ureea-9,3mmol/l, creatinina-259.0mmol/l, ALT-6,9U/L,
AST-60,2U/L, Proteina totala-50,3g/l, Calciu-2,64mm/l, Potasiu-5,8mmol/l,
Sodiu-188mmo/l, RFG-13, Alfafetoproteina peste 800.

USG renala: Rinichiul drept lungimea 99x48mm, contur regulat, parenchimul
18mm; rinichiul stang lungimea 93x50mm, contur regulat, parenchimul 21mm.
EcoDoppler cardiac: Defect de sept atril, Defect de sept ventricular,
Insuficienta  valvei tricuspide gr.ll, Insuficienta valvei pulmonare gr |I.
Hipertensiune pulmonara severa.

Tomografia computerizata: modificari renale patologice in cadrul polichistozei
renale autosomal-recesive. Hipoplazie pulmonara bilaterala asociata cu bule
emfizematoase bilateral si la nivelul mediastinului anterior pe dreapta.

Concluzii. ARPKD este 0 boala ereditara cu transmitere autosomal recisiva, cu
asocierea comorbiditatilor, a complicatiilor, cu dezvoltarea BCR. Diagnosticul de
ARPKD este sugerat de ecografia prenatala ce releva rinichi mariti in volum, cu
ecogenitate crescuta in corticala si medulara
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