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SUMARUL RECOMANDARILOR

e Boala polichistica renala, forma autozomal dominanta (ADPKD) prezinta o afectare multisistemica,
progresiva, monogenica determinatd de mutatii in PKD1 (85%) si PKD2 (15%) pe cromozomi 16p13.3-
p13.12 si respectiv 4q21-q23, care codifica policistina 1 (PC1) si 2 (PC2), caracterizatd clinic prin
prezenta de chisturi renale multiple, distribuite bilateral, asociate variabil cu o constelatie de manifestari
extrarenale, n special hepatice §i cardiovasculare.

e Boala polichisticd renala autozomal recesivi (ARPKD) este o conditie clinica ereditard rara,
determinata de mutatii la nivell PKHD1 (6p12.2-3) care codifica fibrocistina proteinei ciliare. ARPKD
este tradusa clinic si paraclinic prin afectarea chistica renala si hepatica.

e ADPKD este cea mai frecventa boala renala mostenita. Prevalenta estimatda a ADPKD este de 1 caz la
200-1000 de nou-nascuti vii.

e Majoritatea pacientilor cu ADPKD raman asimptomatici pand in a patra decadd a vietii, copiii
(asimptomatici) cu ADPKD sunt identificati dupa investigarea ultrasonografica de rutind in cadrul altei
maladii sau in urma screening-ului dupa un istoric familial. Aproximativ 2 -5% cazuri se vor prezenta cu
boala renala cu debut precoce si rapid progresiv in copilarie.

e Manifestari renale includ: hipertensiune arteriala, poliurie, polidipsie, proteinurie, hematuria
micro/macroscopica.

e Manifestari extrarenale includ:_Afectarea cardiaca, chisturi la alte organe (chisturi hepatice la 55%
dintre pacienti inainte de varsta de 25 de ani). Cu toate acestea, chisturile pancreatice, ovariene, intestinale
si splenice sunt rareori observate la copii.

e Diagnosticul ultrasonografic este standardul actual de aur pentru diagnosticul imagistic al ARPKD.La
nou-ndscuti si sugari, ultrasonografia cu rezolutie inaltd poate detecta chiar chisturi mici, dar niciun studiu
nu a definit un standard de aur pentru chisturile renale imagistice din aceasta grupa de varsta. Aproximativ
95% la suta dintre persoancle afectate prezinta dovezi ultrasonografice ale ADPKD pana la varsta de 20
de ani si aproape 100 la sutd pana la varsta de 30 de ani.

e Testarea genetica nu este necesara la pacientii care au un istoric familial pozitiv de ADPKD si aspectul
imagistic tipic al chisturilor renale bilaterale.

e  Confirmarea istoricului familial include: Trei sau mai multe chisturi manifestate bilateral confirmate
ultrasonografic; cinci sau mai multe chisturi cu manifestare bilaterald confirmate prin imagistica
computer tomografie(CT) si rezonanta magnetica nuclearda (RMN).

e Diagnosticul diferential ADPKD se va efectua cu: Chist renal simplu multiplu; acidoza tubulara renala;
rinichi multicistic (rinichi displastic multicistic); chisturile multiloculare ale rinichiului; boala chistica
medulard a rinichilor (nefronoftizisul juvenil), boala renald polichisticd recesiva autosomala.

e Hipertensiunea arteriala este principala complicatie a ADPKD, fiind necesar control strict al tensiunii
arteriale (TA) pentru copiii cu/sau risc de ADPKD, care include: monitorizarea TA cel putin o data pe an
la fiecare vizita anuala. Frecventa monitorizarii creste odata cu cresterea TA sau la initierea terapiei
antihipertensive.
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e Aproximativ 50% dintre pacientii cu ADPKD vor progresa citre BCR in stadiu final (ESRD).
Copiii si adolescentii cu hipertensiune arteriala, hematurie, proteinurie sau rinichii mariti pot avea un risc
crescut pentru progresia mai rapida a bolii.

ABREVIERILE FOLOSITE iIN DOCUMENT

ADPKD Autosomal dominant polycystic kidney disease

ARPKD Autosomal recesive polycystic kidney disease

AMP Asistenta medicald primara

ARA Antagonistii receptorilor angiotenzinei I

CCE Clearence-ul creatininei endogene

CMF Centrul medicilor de familie

CT Computer tomografie

HTA Hipertensiune arteriala

IECA Inhibitori ai enzimei de conversie

IMsiC Institutul Mamei si Copilului

IMSP Institutia Medico-Sanitard Publica

Iv Intravenos

LRA Leziune renala acuta

BCR Boala cronica renala

MS RM Ministerul Sanatatii al Republicii Moldova

PBR Punctie biopsie renala

RFG Rata filtratiei glomerulare

SMSA Serviciul Medical Specializat Ambulator

USG Ultrasonografie

USMF Universitatea de Stat de Medicina si Farmacie
PREFATA

Acest protocol a fost elaborat de grupul de lucru al Ministerului Sanatatii al Republicii Moldova (MS
RM), constituit din colaboratorii Departamentului Pediatrie a USMF ,Nicolae Testemitanu” si
reprezentantii sectiei Nefrologie pediatrica a IMSP IMsiC.

Protocolul national este elaborat in conformitate cu sursele stiintifice contemporane privind conduita
pacientului n boala polichistica renald. Recomandarile si algoritmii expusi corespund principiilor
medicinii bazate pe dovezi si vor servi drept baza pentru elaborarea protocoalelor institutionale. La
recomandarea MS RM, pentru monitorizarea protocoalelor institutionale pot fi folosite formulare

suplimentare, care nu sunt incluse in protocolul clinic national.

A. PARTEA INTRODUCTIVA

A.1. Diagnosticul: Boala polichistici renali

Exemple de diagnostic clinic:

1. Boala polichistica renald, forma autozomal dominantd, varianta imagistica tipicd/atipica, functia

rinichilor pastrata.

2. Boala polichistica renala, forma autozomal recesiva, forma neonatald, functia rinichilor pastrata.
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A.2. Codul maladiei (CIM 10)

Boala polichistica renala, forma autozomal dominanta - Q61.2
Boala polichistica renald, forma autozomal recesiva - Q61.1

A.3. Utilizatori

» Prestatorii serviciilor de AMP (medici de familie, asistente medicale a medicilor de familie)

= Prestatorii serviciilor de AMSA (medici nefrologi-pediatri);

= Prestatorii serviciilor de AMS (sectiile de pediatrie, reanimare si terapic intensiva ale spitalelor
raionale, municipale (nefrologi-pediatri, pediatri, chirurgi-pediatri, reanimatologi); Sectiile de pediatrie,
reanimare §i terapie intensiva ale spitalelor republicane (nefrologi-pediatri, chirurgi-pediatri,
reanimatologi).

Nota: Protocolul la necesitate poate fi utilizat si de alti specialisti.

A.4. Obiectivele protocolului

1. A spori calitatea examinarilor clinice si paraclinice a pacientilor cu ADPKD si ARPKD.
2. A imbunatati tratamentul pacientilor cu ADPKD/ARPKD.
3. A reduce rata complicatiilor prin BCR la pacientii cu ADPKD/ARPKD.

Clase de recomandare si nivele de evidenta
Clasal Conditii pentru care exista dovezi si/sau acord unanim | Este recomandat/este indicat
asupra beneficiului si eficientei unei proceduri
diagnostice sau tratament

Clasall | Conditii pentru care dovezile sunt contradictorii
sau exista 0 divergenta de opinie privind utilita- tea/
eficacitatea tratamentului sau procedurii

Clasa lla | Dovezile/opiniile pledeaza pentru beneficiu/eficienta Ar trebui luat in considerare
Clasa llb | Beneficiul/eficienta sunt mai putin concludente Ar putea fi luat in considerare
Clasa Il | Conditii pentru care exista dovezi si/sau acordul Nu este recomandat

unanim ca tratamentul nu este util/eficient, iar in unele
cazuri poate fi chiar daunator

Nivel de evidenta A Date provenite din mai multe studii clinice randomizate

Nivel de evidenta B Date provenite dintr-un singur studiu clinic randomizat sau studiu clinic
non-randomizat de amploare

Nivel de evidenta C Consensul de opinie al expertilor si/sau studii mici, studii retrospective,
Registre

A. 5. Data elaborarii protocolului: 2022
A. 6. Data urmatoarei revizuiri: 2027

A. 7. Lista si informatiile de contact ale autorilor si ale persoanelor care au participat
la elaborarea protocolului:

Prenume/Nume Functia detinuta

dr.hab.st.med., prof.univ., Departamentul Pediatriec, USMF , Nicolae

Angela Ciuntu i . . . . .
g Testemitanu”, medic pediatru-nefrolog, Sectia Nefrologie, IMSP Institutul
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Mamei si Copilului

dr.st.med., conf.univ., Departamentul Pediatrie, USMF , Nicolae Testemitanu”,
medic pediatru-nefrolog, Sectia Nefrologie, IMSP Institutul Mamei si Copilului
medic pediatru-nefrolog, sef Sectie Nefrologie, IMSP Institutul Mamei si
Copilului

medic pediatru-nefrolog, Sectia Nefrologie, IMSP Institutul Mamei si Copilului
dr.hab.st.med., prof.univ., sef Catedra de chirurgie, ortopedie si anesteziologie
pediatrica ,,Natalia Gheorghiu”, USMF ,Nicolae Testemitanu”, Centrul
National Stiintifico-Practic Chirurgie Pediatrica ,,Academician Natalia
Gheorghiu”, IMSP Institutul Mamei si Copilului

Svetlana Benis

Valeriu Gavriluta

Elena Paveliuc

Jana Bernic

Ana-Maria Balanuta | asist.univ., Departamentul Pediatrie, USMF ,Nicolae Testemitanu”

dr.hab.st.med., prof.univ., sef Catedra de urologie si nefrologie chirurgicala,

Adrian Ta ' i
rian fanase USMF , Nicolae Testemitanu”

Protocolul a fost discutat, aprobat si contrasemnat:

Denumirea

Persoana responsabila

Comisia stiintifico-metodica de profil Pediatrie

Ninel Revenco, dr.hab.st.med., prof.univ., presedinte

Comisia de specialitatea a MS in Medicina de
familie

Ghenadie Curocichin, dr.hab.st.med., prof.univ.,
presedinte

Comisia de specialitatea a MS in Farmacologie
si farmacologie clinica.

Bacinschi Nicolae, dr.hab.st.med., prof.univ.,
presedinte

Comisia de specialitatea a MS in Medicina de
laborator

Anatolie Visnevschi, dr.hab.st.med., prof.univ.,
presedinte

Agentia Medicamentului si Dispozitivelor
Medicale

Dragos Gutu, director general

Compania Nationald de Asigurari in Medicina

Ion Dodon, director general

Consiliul de Experti al Ministerului Sanatatii

Aurel Grosu, dr.hab.st.med., prof.univ., presedinte

A.8. Definitiile folosite in document

Boali polichistica renali, forma autozomal dominanta ADPKD prezinta o afectare multisistemica,
progresiva, monogenicd determinatd de mutatii in PKD1 (85%) si PKD2 (15%) pe cromozomi 16p13.3-
p13.12 si respectiv 4q21-q23, care codifica policistina 1 (PC1) si 2 (PC2), caracterizata clinic prin
prezenta de chisturi renale multiple, distribuite bilateral, asociate variabil cu o constelatie de manifestari
extrarenale, Tn special hepatice si cardiovasculare. Modificarile structurale includ proliferarea si dilatarea
ductelor epiteliale la nivelul acestor tesuturi, cu depunerea anormald a matricei extracelulare, maladia
evolueazd frecvent spre boala croicd renala BCR.

Boala polichistici renald autozomal recesivi ARPKD este o conditie clinica ereditard rara,
determinata de mutatii la nivel PKHD1 (6p12.2-3) care codifica fibrocistina proteinei ciliare. ARPKD este
tradusa clinic si paraclinic prin afectarea chisticd renald si hepatica.
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A. 9. Informatia epidemiologica

ADPKD este cea mai frecventd boala renala mostenita. Prevalenta estimatda a ADPKD constituie 1 caz
la 200-1000 de nou-nascuti vii. ADPKD este responsabila pentru 6-10% din cazurile BCR terminalda in
America de Nord si Europa. Din cauza mostenirii dominante autosomale, un parinte este de obicei afectat
si fiecare descendentd are o sansd de 50% de mostenire a genei, cu o penetrare de aproape
100%.Afecteaza in egald masura sexul feminin si masculin, totodata nu a fost atestata o prevalenta printre
grupurile entice.

Incidenta ARPKD constituie cca 1: 20 000 de nasteri vii. Polichistoza renala autozomal recesiva
este cea mai comund forma de boald chistica renald Intalnitd Inca de la varsta de nou ndscut sau de copil

mic.



B. PARTEA GENERALA

B. 1. Nivel de asistenta medicala primara

Descriere
(masuri)

Motivele
(repere)

Pasii
(modalitati si conditii de realizare)

1. Screening-ul ADPKD
C.22

Screening-ul permite depistarea

precoce a patologiei renale la copii
din familii cu anamneza agravata.

Obligator:

e USG sistemului urinar la copiii nou-nascuti, sugari

e USG sistemului urinar la copiii cu factori de risc pentru dezvoltarea
ADPKD (caseta 5, algoritmul 1.1)

1. Diagnosticul

Diagnosticul preliminar al Bolii
polichistice renale

C2.2.1 -C22.6.

Diagnosticarea precoce a Bolii

polichistice renale permite initierea
tratamentului si reducerea evolutiei

nefavorabile spre BCR.

Obligator:

e Anamneza (caseta 4);
e Examenul obiectiv (caseta 6,7);
e Examenul de laborator ( casetele 8,9):
AGU, ureea, creatinina, RFG, USG renala.
e Diagnostic diferential (caseta 15, algoritmul C.1.1);

Deciderea consultatiei
specialistilor si/sau spitalizarii

C.2.2.4.-C.2.2.7.

Obligator:

e Toti copii suspecti la boala polichistica renald necesita consultatia
medicului nefrolog-pediatru (caseta 14);

e Evaluarea criteriilor de spitalizare la nivelul raional, republican (caseta
16, algoritmul C.1.1)

2. Tratamentul

Tratament simptomatic

C.2.2.38.

Tratamentul se indica cu scop de
inlaturare a focarului de infectie si
prevenire a complicatiilor.

Obligator:

e Tratamentul suportiv se va initia cu redirectionare ulterioara in sectie
specializata).

3. Supravegherea

Supravegherea C.2.3.

Va permite depistarea semnelor de
progresare a procesului in rinichi.

Tratamentul se va efectua in comun

cu medicii specialisti pediatru §i
nefrolog.

Obligator:

Supravegherea se va efectua in comun cu medicul nefrolog-pediatru
conform planului intocmit (caseta 25).

2. Nivel

de asistenta medicala specializatd de ambulator (pediatru, nefrolog-pediatru)

Descriere

(masuri)

Motivele
(repere)

Pasii
(modalitati si conditii de realizare)




Protocol clinic national ,, Boala polichistica renala la copii”, Chisinau 2022

1. Diagnosticul

2.1. Confirmarea patologiei
renale (Boala polichistica
renald)

C221 -C227.

Diagnosticarea precoce a
ADPKD/ARPKD permite initierea
tratamentului si reducerea evolutiei
nefavorabile spre BCR.

Obligator:

e Anamneza (caseta 4);

e Examenul obiectiv (caseta 6 );

Examenul de laborator (casetele §)

Examinari imagistice(casetele 9, tabelul 1)
Consultatia nefrologului,

Diagnostic diferential ( caseta 15, algoritmul C.1.1).
Recomandabil:

e (Consultatia altor specialisti (genetic, cardiolog etc.)

2. Tratamentul

2.1. Selectarea metodei de
tratament

2.2. Tratament simptomatic,
patogenetic

C.2.2.8.

Tratamentul se indica cu scop de
prevenire a complicatiilor.

Obligator:

e Evaluarea criteriilor de spitalizare (caseta 16).

3. Supravegherea

Supravegherea pacientilor C.2.3.

Va permite evaluarea functiei renale.

Obligator:

e Supravegherea se va face in comun cu medicul de familie, nefrolog
conform planului intocmit (casetele 25).

B. 3. Nivel de asistenta medicald spitaliceasca specializati

Descriere
(masuri)

Motivele
(repere)

Pasii
(modalitditi si conditii de realizare)

1. Diagnosticul

1.1.Confirmarea diagnosticului
ADPKD/ARPKD

C221 -C227.

1.2. Diagnosticul diferential

Obligator:

Anamneza (caseta 4);

Examenul obiectiv (caseta 6);

Examenul de laborator ( caseta 8);

Examene imagistice- ecografia renald, abdomenului (caseta 9,tabelul 1);
Examene radiologice (CT, RMN) (caseta 10,11),

Testarea genetica ( caseta 13);

Recomandabil:
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e Scintigrafia dinamica a rinichilor, cistografia, urografia i/venoasd in
perioada remisie;

o Consultatia altor specialigti (ORL, urolog, cardiolog, oculist, neurolog
etc.).

2. Tratamentul

2.1. Selectarea metodei de
tratament

2.2. Tratament in perioada activa
a maladiei

Tratament simptomatic: (caseta 18,20):
Tratament al complicatiilor(caseta 20,21):
Preparate antibacteriene:
v Ciprofloxacinum
v

) ) Biseptolum
2.3. Terapie nefroprotectorie Preparate antipiretice:
C2.2.8 v’ Paracetamolum;
v’ Preparate antiinflamatorii:
v Acetaminofen
v’ Inhibitori ai enzimei de conversie: Enalaprilum, Captoprilum;
Externarea
Externarea pacientilor Externarea cu referire la nivelul Obligator:
C.2.2.7. primar pentru tratament 1 e Evaluarea criteriilor de externare (caseta 17).
C23 supraveghere.

Eliberarea extrasului care obligator va contine:

v’ Diagnosticul precizat desfasurat;

v Rezultatele investigatiilor efectuate;

v Tratamentul efectuat;

v" Recomandiri explicate pentru pacient;
v' Recomandari pentru medicul de familie;
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C.1. ALGORITME DE CONDUITA
C.1.1. Algoritmul general de diagnostic al pacientului cu Bolala polichistica

renala

/\

Afectare bilaterala

|

Dimensiunile renale

Chisturi renale
depistate sonografic

Afectare unilaterala

A 4

Parenchimul renal micsorat, ecogenic si

dezorganizat
/ \ \
Micsorat/obignuit Da Nu
Marit in dimensiuni Afectare
hepatica
l v A 4
\ Chisturi Chisturi Displazie || !" Ii“bse ‘z‘d“de
Anamnesticul ARPKD medulare corticale renald ZI})PeKlIl)t ¢
eredocolateral v chistica el
necesita follow-
/\ Nefronoftizis/afectare up
chistica medulara 2 Chist renal
Istoric Istoric
familial familial 1. Pacienti < 15 ani: bilateral >3
pozitiv negativ chisturi
Confirmate USG/ CT si/sau RMN.

\ 4

Creste suspiciunea
ADPKD

2. Pacienti > 16: confirmate > 5
chisturi bilateral, fie USG/CT si/sau
RMN.

v

Pentru confirmarea diagnosticului:
A. Trei sau mai multe chisturi manifestate

bilateral confirmate ultrasonografic
B. Cinci sau mai multe chisturi cu
manifestare bilaterala confirmate cu
imagistica CT si RMN

'

ADPKD p

11

v

Pacientul este monitorizat
si supravegheat in
dinamica/ nu se exclude
ADPKD, poate fi
efectuata testarea genetica
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C.2. DESCRIEREA METODELOR, TEHNICILOR SI A PROCEDURILOR
C.2.1. Clasificarea

Caseta 1. Clasificarea clinici a ARPKD in functie de varsta diagnosticarii/manifestarii .

1. Forma perinatalid - nefromegalie cu lipsa diferentierii cortico-medulare, decelata intrauterin. Frecvent se
poate intalni hipoplazia pulmonara, sechelele de oligohidramnios sau faciesul tip Potter.

2. Forma neonatald — forma mai frecvent intalnita, nefromegalie incad de la nastere insotitd de afectare
hepaticd discreta.

3. Forma infantild - manifestd simptomatic in primele luni de viata, nefromegalie si hepatosplenomegalie.

4. Forma juvenila - se manifesta intre 6 luni §i 5 ani, predomind simptomatologia hepatica determinata de
hepatosplenomegalie, hipertensiune portala si hipersplenism. Leziunea renald este discretd sau poate fi absenta.

Caseta 2. Clasificatia sonografica ADPKD.

I. ADPKD tipic — Distributie bilaterala si difuza, cu inlocuire usoara, moderata sau severa a tesutului renal de
chisturi, in aceasta forma toate chisturile determina volumul total renal.

II. ARPKD atipic
A.
e Unilateral — Afectarea chistica difuza a unui rinichi cauzand marirea renald marcata, rinichiul contralateral
este definit de un volum renal normal fard chisturi sau doar cu 1-2 chisturi.
e Segmental — Boala chistica care implica doar un pol al unuia sau ambilor rinichi si care economiseste restul
de tesut renal.
e Asimetric — Afectarea chisticd difuzd a unui rinichi care determina madrirea renald marcatd, cu afectare
segmentard usoard sau minima difuza a rinichiului contralateral, definitd de un numar mic de chisturi (> 2, dar
<10) si volumul care reprezintda <30% din volumul renal total.
e Neregular/Lopsided — Distributia bilaterald a chisturilor renale cu inlocuire usoara a tesutului renal cu
chisturi atipice in care chisturile <5 reprezinta >50% din volumul renal total (cel mai mare diametru al
chistului este utilizat pentru a estima volumul chistului individual).
B.
e Prezentare bilaterala cu atrofie unilaterala dobandita-Afectarea chistica difuza a unui rinichi cauzand marirea
renald moderata pana la severa cu atrofie contralaterala dobandita.
e Prezentare bilaterald cu atrofie bilaterala a rinichilor. Afectarea functiei renale (creatinina serica > 1,5
mg/dl) fard marirea semnificativa a rinichilor, definita printr-o lungime medie <14,5 cm si inlocuirea tesutului
renal cu chisturi si atrofia parenchimului.

C.2.2. Conduita pacientului cu ADPKD/ARPKD
C.2.2.1. Obiectivele de diagnostic in ADPKD/ARPKD

Caseta 3 Obiectivele de diagnostic

Suspectarea afectarii polichistice renale;

Confirmarea afectarii polichistice renale;

Determinarea tipului de mosternire ADPKD/ARPKD;

Aprecierea formei clinice/sonografice;

Estimarea factorilor de risc pentru evolutia nefavorabila spre BCR
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C.2.2.2 Anamneza

Caseta 4. Anamneza

Istoric familial pozitiv
» La copii diagnosticul de ADPKD este stabilit in baza unui istoric familial pozitiv si confirmat prin
ultrasonografie prin detectarea unuia sau mai multor chisturi.

e e

clinice ale copiilor lor de catre personal personalul medical.
In caz de rezultat pozitiv, trebuie luate in considerare atat consideratiile financiare, cat si cele psihosociale.

Caseta 5. Screening-ul ADPKD

Recomandari privind screeningul copiilor cu istoric familiar pozitiv:

1. Toti parintii minorilor cu risc trebuie sd fie consiliati cu privire la mostenirea (ADPKD) si potentialele
beneficii si prejudicii ale diagnosticului screening (nivel de dovezi X; nivel de recomandare puternic).

2. Parintilor minorilor cu risc trebuie sa li se ofere acces la screeningul de diagnostic dupa consiliere (nivel de
dovezi X; nivel de recomandare moderat).

3. Pentru minorii asimptomatici cu risc de ADPKD, screening-ul, decizia de a efectua screeningul de
diagnostic trebuie divizata intre parinti (sau tutorii legali) si cadrele medicale. Minorii ar trebui implicati unde
posibil (nivel de dovezi X; nivel de recomandare moderat).

4. In caz daci decizia este luatd de a nu efectua screening-ul de diagnostic in copilarie, parintii ar trebui sa fie
constienti de responsabilitatea lor de a-si informa copiii cu privire la riscurile de boala atunci cand acestia
ating virsta majoratului/acceptabila pentru a lua decizii (nivel de dovezi X; nivel de recomandare moderat).
Problema efectuarii ultrasonografiei de screening la copiii asimptomatici care au un parinte cu ADPKD
ramane controversata. Deoarece in prezent nu exista terapii specifice bolii, in general este recomandat ca copiii
asimptomatici sa nu fie supusi screening-ului.

C.2.2.3. Tabloul clinic

Caseta 6. Simptome si semne clinice

1. Prezentarea generald: Desi majoritatea copiilor cu ADPKD rdman asimptomatici pana in a patra decada a
vietii, copiii (asimptomatici) cu ADPKD sunt identificati dupa investigarea ultrasonografica de rutind in cadrul
altei maladii sau Tn urma screening-ului dupa un istoric familial. Aproximativ 2—5% la suta se vor prezenta cu
boala renald cu debut precoce si rapid progresiv in copilarie.

Manifestarile clinice ih ARPKD sunt extrem de variate, de la formele acute care antreneaza decesul in perioada
de nou nascut pana la formele latente la care diagnosticul se stabileste in perioada adolescentei.
Tabloul clinic la nou-ndascuti si sugari include: mase mari de flancuri palpabile si grade variabile de detresa

respiratorie (legate de hipoplazia pulmonard). Hipertensiunea arteriala poate fi severa si apare precoce.
Dovezile clinice ale bolii hepatice (de exemplu, hepatomegalie) pot fi absente la peste 50% dintre nou-nascutii
cu ARPKD, in ciuda faptului ca leziunea hepatica este intotdeauna prezenta la examenul microscopic.

II.  Manifestari renale
Afectarea renala se traduce prin:
e Identificarea ultrasonografica a chisturilor.

e Hipertensiune arteriali. Hipertensiunea arteriald este observata la aproximativ 20-35% din copiii cu
ADPKD. Functia renald este de obicei pastratd cand se observa pentru prima data hipertensiunea arteriala.
Hipertensiunea arteriala in special la nou-ndscutii poate fi o caracteristica prezentd la copiii cu ADPKD.
Aproape 33% dintre copiii cu ADPKD demonstreaza exclusiv hipertensiune arteriala nocturna.

e Poliurie si polidipsie — defect de concentrare a urinei.
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e Proteinurie — proteinuria excesiva este, in mod obisnuit, o caracteristica a bolii renale structurale mai
avansate si este rara la copiii cu ADPKD.
e Hematuria micro/macroscopica. Aparitia macrohematuriei dupa traumatisme minore in lateral sau in
spate ar trebui s creasca posibilitatea ADPKD la copiii cu risc.

Urolitiaza este o complicatie rara la copiii cu ADPKD.

Manifestari extrarenale

e Afectarea cardiaci. Copiii cu ADPKD demonstreaza o corelatie substantiald intre indicele de masa
ventriculard stangda (LVMI) si tensiunea arteriald sistolicd peste percentila 75 Inaintea oricdrei cresteri
observate in volum a rinichilor. Incidentd a prolapsului de valva mitrald de 12 la suta la copiii cu ADPKD,
comparativ cu doar 3% la suta dintre copiii neafectati.

e Chisturi la alte organe. Chisturi hepatice in 55% dintre pacienti inainte de varsta de 25 de ani. Cu toate
acestea, chisturile pancreatice, ovariene, intestinale si splenice sunt rareori observate la copii.

Anevrismele cerebrale. Ruperea anevrismului in copildrie, care duce la o hemoragie subarahnoida sau
intracerebrala este extrem de rard, iar screening-ul nu este recomandat la copii.

Caseta 7. Monitorizarea tensiunii arteriale

e Toti copiii cu risc sau diagnostic de ADPKD necesitd monotorizarea tensiunii arteriale cel putin o data pe an
(nivel de dovezi C; nivel de recomandare moderat).
e Monitorizarea ambulatorie a tensiunii arteriale timp 24 h (ABPM) este metoda preferata pentru definirea
hipertensiunii arteriale la copii cu varsta de 5 ani si mai mari._(nivel de dovezi C; nivel de recomandare
moderat).

La copiii cu ADPKD confirmata, ABPM trebuie efectuatd cel putin o datd anual, incepand cu varsta de 5
ani (nivel de dovezi B; nivel de recomandare moderat).

Pentru copiii cu ADPKD aflati la tratament cu antihipertensive,este sugeratd monitorizarea tensiunii arteriale
prin masuratori regulate ale tensiunii arteriale la domiciliu (nivel de dovezi C; nivel de recomandare slab).

C.2.2.4. Investigatii paraclinice

Caseta 8. Investigatii paraclinice

Examene de laborator:

e Sumarul urinei in limitele valorilor de referintda. Microhematuria sau macrohematuria pot fi prezente.
Macrohematuria este mai frecventa in ADPKD. Hematuria se dezvoltd adesea dupa traume minore la flanc.
Proteinurie, piurie este rara.

e RFG calculate conform formulei Schwarz (vezi ANEXA 2)

e Analiza Biochimica a sdngelui:

v Nivelurile ureei si creatininei serice;

v" Albumina serica poate fi scazuta (<35 g/ L);

v Hiponatriemie-filtrarea glomerulara redusd duce la o supraincarcare a lichidului intravascular.
Hiponatremia legata de suprasolicitarea de lichide la pacientii cu oligurie se rezolva in timp.

v Hiperkalemia/hiperfosfemia si acidoza metabolica;

v Hipocalcemie - Functia renala redusd provoacad anomalii in transformarea vitaminei D in forma activa.

v Fosfataza alcalind (FA) - Nivelurile de fosfatazd alcalina pot fi normale sau crescute secundar
hiperparatiroidismului declansat de hipocalcemie.

14




Protocol clinic national ,, Boala polichistica renala la copii”, Chisinau 2022

Caseta 9. Investigatii imagistice in ADPKD

Diagnosticul ultrasonografic este  Standardul actual de aur pentru diagnosticul imagistic.
v’ La nou-nascuti si sugarii, ultrasonografia cu rezolutie inaltd poate detecta chiar chisturi mici, dar niciun
studiu nu a definit un standard de aur pentru chisturile renale imagistice din aceastd grupa de varsta.
v Aproximativ 95% la sutd dintre persoanele afectate prezinta dovezi ultrasonografice ale ADPKD péna la
varsta de 20 de ani si aproape 100% la suta pana la varsta de 30 de ani.
v" Cu toate acestea, rata raportata a rezultatului fals constituie 38% pentru copiii sub 5 ani si de aproximativ
20% la copiii mai mari, cu mutatie PKDI.
v In consecinti, sonografia repetata este necesara la copiii mai mici cu un istoric familial pozitiv si un rezultat
negativ initial .
Tabelul 1.Criterii bazate pe investigarea ultrasonografica pentru confirmarea diagnosticului
ADPKD in rindul pacientilor cu istoric familial pozitiv sau excluderea acestuia

Scopul Varsta/ani | Constatari Istoric familial | Istoric Istoric familial cu o
diagnosticului ultrasonografice | PKD1 familial gend necunoscuta
PKD1
Confirmare 15-29 Total de >3 | VPP, 100% VPP, 100% | VPP, 100%
chisturi Sensitivitate, Sensitivitate, | Sensitivitate, 81.7%
94.3% 69.5%
Excludere 15-29 Chisturi-absente | VPN, 99.1% VPN, 83.5% | VPN, 90.8%
Specificitate- Specificitate, | Specificitate, 97.1%
97.6% 96.6%

# VPP-Valoare predictiva pozitivd; VPN-Valoare predictiva negativa

Recomandari:

e Ultrasonografia renala este metoda imagistica actuala pentru diagnostic/screening/monitorizarea ADPKD
la copii(nivel recomendare moderat)

e La un copil sub virsta de 15 ani cu antecedente familiale pozitive de ADPKD, detectarea ultrasonografica a
unuia sau mai multor chisturi renale este foarte sugestiva pentru ADPKD._nivel recomendare moderat

e [a un fat sau nou-nascut cu antecedente familiale pozitive de ADPKD, rinichii hiperechogeni si / sau mariti
(> 2 sd) la ultrasonografie sunt sugestivi pentru ADPKD._nivel recomendare moderat

e Incaz dacd ecografia renala este normali la un copil cu risc, aceastd constatare nu exclude ADPKD. nivel
recomendare moderat

e Chisturile multiple cu istoric familial negativ necesita o pregatire clinica pentru boli renale chistice._nivel
recomendare moderat

e Nu exista criterii diagnosticate stabilite pe baza RMN pentru ADPKD la copiii mai mici de 15 ani.

nivel recomendare moderat

In perioada neonatali, ecografia renald atesta rinichi ecogeni marcat mariti, reflectind prezenta a numeroase
chisturi microscopice nepercepute ecografic. ,,Chisturile macroscopice”, mai tipice ADPKD, sunt de obicei
absente in perioada neonatala. In timp, rinichii ARPKD pot cipita un aspect mai tipic pentru ADPKD, cu
chisturi macroscopice evidente.

Ecografia hepatica poate fi normala la nou-nascut si copilul mic.

Anomaliile, atunci cand sunt prezente, includ hepatomegalie, diferite grade de splenomegalie, ecogenitate
hepatica crescuta si vizualizare slaba a venelor porte periferice.

Chisturile hepatice macroscopice, o descoperire mai frecventa in ADPKD, apar doar rar in ARPKD, desi au
fost raportate chisturi coledocale.
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Caseta 10. Modificarile radiografice ale ADPKD:

e Rinichii largiti cu aspect lobular
« Calice distorsionate secundar chisturilor neopacifiate, cu indentari netede sau neregulate
» Numeroase chisturi bilaterale de diferite dimensiuni

Caseta 11. Tomografia computerizata

Tomografia computerizata (CT) sau imagistica prin rezonanti magnetica (IRM) sunt modalitati mai
sensibile in detectarea chisturilor renale, dar sunt cu riscuri asociate si necesitatd sedare la copiii mici.

Caseta 12. Biopsia renala

Biopsia renala in boala polichistica renala nu este indicata, in special atunci cand istoricul familial este
pozitiv.

Caseta 13. Testarea molecular- genetica

v" Secventiere a genelor pentru identificarea mutatiilor.

v Nu este necesar la pacientii care au un istoric familial pozitiv de ADPKD si aspectul imagistic tipic al
chisturilor renale bilaterale.

v" Analiza mutatiilor, chiar si in acele familii cunoscute de ADPKD poate detecta doar 85% din mutatii si nu
va modifica managementul clinic.

v Unul dintre cazurile in care poate fi util este sd excludem (sau sa includem) membrii familiei ca potentiali
donatori de rinichi atunci cand iau in considerare candidatii donatori vii pentru un primitor de transplant
ADPKD.

Recomandari:

e Testarea genetica a sugarilor si copiilor cu boald simptomatica precoce, istoric independent de istoric
familial si cei cu boald progresiva (cresterea numarului de chisturi sau a volumului renal), istoric familial
negativ (nivel de dovezi B; recomandare nivel moderat).

e La pacientii cu istoric familial pozitiv si curs clinic neobisnuit clinic sever, testele genetice pot fi benefice
(nivel de dovezi D; nivel de recomandare slab).

Nu se recomanda testarea geneticd la pacientii cu chist unic, fara afectari extrarenale si un istoric familial
negativde ADPKD. (nivel de dovezi B — C; nivel de recomandare moderat).

C. 2.2.5. Criterii de diagnostic

Caseta 14. Criteriile de diagnostic ale ADPKD

1. Confirmarea istoricului familial

A. Trei sau mai multe chisturi manifestate bilateral confirmate ultrasonografic;

B. Cinci sau mai multe chisturi cu manifestare bilaterala confirmate cu imagistica CT si RMN.

2. Neconfirmarea istoricului familial

A. Pacienti cu varsta de 15 ani sau mai tineri: trei sau mai multe chisturi manifestate bilateral

confirmate fie cu imagini CT si RMN, sau ultrasonografie;

B. Pacienti cu varsta de 16 ani sau mai mult: confirmate cinci sau mai multe chisturi manifestate bilateral,fie
cu imagini CT si RMN sau ultrasonografic.

C. 2.2.6. Diagnostic diferential

Caseta 15. Diagnosticul diferential al ADPKD

e Chist renal simplu multiplu;
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Acidoza tubulara renala;

Rinichi multicistic (rinichi displastic multicistic);

Chisturile multiloculare ale rinichiulut;

Boala chisticd medulara a rinichilor (nefronoftizisul juvenil)
Boala renala polichistica recesiva autosomald

C. 2.2.7. Criterii de evaluare a pacientilor

Caseta 16. Citerii de spitalizare a copiilor cu ADPKD/ARPKD
e Toti copiii cu suspectic la ADPKD/ARPKD (necesita obligator consultul medicului nefrolog)

Caseta 17. Criterii de externare:

v" Normalizarea starii generale;
v' Lipsa edemelor si hipertensiunii arteriale;
v' Lipsa complicatiilor.

2.2.8. Tratamentul

Caseta 18. Tratamentul non-farmacologic
Interventii si tratamente in stilul de viata

Recomandarea 1

Un stil de viatd sdnatos, inclusiv activitate fizicd si mentinerea greutatii normale, ar trebui promovat la toti
pacientii cu boald polichisticd renald autosomal dominantd (ADPKD)

(nivel de evidentd B-C: nivel de recomandare moderat).

Recomandarea 2

Copiii cu ADPKD ar trebui incurajati sa atingd aportul scazut de sare recomandat

(nivel de dovezi B; nivel de recomandare moderat).

Recomandarea 3

e Consumul ridicat de apa si evitarea aportului excesiv de proteine pot fi benefice in Incetinirea progresiei insuficientei
renale la copiii cu ADPKD . Se recomanda evitarea restrictiilor proteice la copii pentru a reduce riscul de
malnutritie.(nivel de dovezi D; nivel de recomandare slab).

Tratamentul farmacologic

Recomandarea 4

Utilizarea analogiilor vasopresinei (de exemplu, desmopresina) cu prudenta la copiii si tinerii cu ADPKD si
enurezis din cauza potentialelor efecte negative asupra cresterii chistului (nivel de dovezi X, nivel de
recomandare moderat).

Recomandarea 5

Utilizarea antagonistilor vasopresinei poate fi luata in considerare la discretia clinicianului la copiii cu risc
crescut de progresie timpurie pe baza volumului total mare al rinichilor, cresterea rapida a rinichilor, istoricul
familial etc. (nivel de dovezi D, nivel de recomandare slab).

Recomandarea 6

Inhibitorii mTOR nu trebuie utilizati la copiii si adolescentii cu ADPKD clasica (nivel de dovezi B, nivel de
recomandare moderat).
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Recomandarea 7

Nu exista dovezi suficiente din studiile la adulti care sustin utilizarea analogilor somatostatinei in ADPKD. Ele
nu trebuie utilizate la copiii cu ADPKD (nivel de evidenta C, nivel de recomandare moderat).

Nu s-a putut ajunge la un consens cu privire la utilizarea statinelor pentru a incetini progresia bolii la copiii cu
ADPKD.

Caseta 19. Managementul tensiunii arteriale.

Deoarece hipertensiunea arteriala este principala complicatie a ADPKD, e necesar un control strict al tensiunii
arteriale (TA) pentru copiii cu/sau risc de ADPKD, care include:

e Monitorizarea tensiunii arteriale. Pentru toti copiii cu/sau risc de ADPKD, monitorizarea TA se
efectueaza cel putin o data pe an la fiecare vizitd anuala. Frecventa monitorizdrii creste odata cu cresterea TA

sau la initierea terapiei antihipertensive.

Recomandarea 1

Tuturor copiilor cu risc sau diagnosticati cu boald polichistica renala autozomal dominantd (ADPKD) ar trebui
sa li se masoare tensiunea arteriala cel putin o data pe an (adica la acelasi interval ca si copiii sanatosi) (nivel
de evidenta C; nivel de recomandare moderat).

Recomandarea 2

Monitorizarea ambulatorie a tensiunii arteriale (ABPM) timp de 24 ore este metoda preferatd pentru definirea
hipertensiunii arteriale la copiii cu varsta > 5 ani.

(nivel de dovezi C; nivel de recomandare moderat).

Recomandarea 3

La copiii cu ADPKD confirmata, ABPM trebuie efectuata cel putin o data de la varsta de 5 ani (nivel de
evidenta B: nivel de recomandare moderat).

Recomandarea 4

Pentru copiii cu ADPKD tratati cu medicamente antihipertensive, se sugereaza monitorizarea controlului
tensiunii arteriale prin masuratori regulate ale tensiunii arteriale la domiciliu

(nivel de dovezi C; nivel de recomandare slab).

Recomandarea 5

Se sugereaza ca copiii cu ADPKD administrarea tratamentului antihipertensiv daca tensiunea arteriala
depdseste in mod repetat percentila noudzecea sau este >130/85 mmHg daca varsta >16 ani (nivel de dovezi
D; nivel de recomandare moderat).

Recomandarea 6

Pentru tratamentul copiilor hipertensivi cu ADPKD, se sugereaza tensiunea arteriala tinta sub percentila
saptezeci si cinci sau <125/72 mmHg daca varsta > 16 ani

(nivel de dovezi C; nivel de recomandare moderat).

Recomandarea 7

Scaderea tensiunii arteriale sub percentila cincizecea sau <120/70 mmHg daca varsta > 16 ani poate oferi un
beneficiu suplimentar pe termen lung pentru copiii hipertensivi cu ADPKD

(nivel de dovezi D; nivel de recomandare slab).

Recomandarea 8

Se recomanda utilizarea inhibitorilor enzimei de conversie a angiotensinei (IECA) sau a blocantilor
receptorilor de angiotensind ca tratament antihipertensiv de prima linie la copiii cu ADPKD care au

hipertensiune arteriala si albuminurie.
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(nivel de dovezi B: nivel de recomandare moderat).
Recomandarea 9

Se sugereaza utilizarea inhibitorilor IECA sau blocantilor receptorilor de angiotensind ca tratament
antihipertensiv de prima linie la copiii cu ADPKD care au hipertensiune arteriala fara albuminurie (nivel de
dovezi C; nivel de recomandare moderat).

Caseta 19. Managementul complicatiilor

e Managementul durerii. Acetaminofenul este medicamentul pentru combaterea durerii, iar
medicamentele anti-inflamatorii nesteroidiene trebuie evitate datoritd potentialului riscului crescut de
hemoragie chisticd si a efectelor adverse renale.

Paracetamolum
copii intre 3 si 6 ani: 125-250 mg la 6-8 h.

copii intre 6 si 12 ani: 250-500 mg la 6-8 h.
copii peste 12 ani: doza obisnuita este de 500 mg la fiecare 6-8 h.
v A nu se depasi doza maxima de 1g/priza si 4g/24 h.

e Infectia tractului urinar si a chistului. Infectia urinara este rara la copiii cu ADPKD. De obicei,
prezintd simptome ale infectiei tractului superior (pielonefritd), inclusiv febra. Infectia chistului este
cauzatd de obicei de bacterii gram-negative.

La un copil cu ADPKD si febra, ar trebui luate in considerare pielonefrita si infectia tractului urinar. Ecografia
renald este prima modalitate imagistica de investigare a etiologiei (nivel de dovezi D, nivel de recomandare
slab).

La un copil cu ADPKD si hematurie macroscopica, trebuie luate in considerare hemoragia chistica si
nefrolitiaza. Ecografia renala este prima modalitate imagistica de investigare a etiologiei (nivel de dovezi D,
nivel de recomandare slab).

e Penicilinele, cefalosporinele si aminoglicozidele sunt ineficiente In peretii chistului care patrund si
trebuie evitate.

e Ciprofloxacina si sulfanilamidele, care au o buna penetrare a chistului, trebuie administrate ca
terapie empirica si continuate chiar daca culturile demonstreaza sensibilitati bacteriene la
peniciline sau cefalosporine.

Ciprofloxacinum - 10-20 mg/kg, la intervale de 12 ore, max 750 mg/per doza-10-21 zile.

Sulfamethoxazolum + Trimethoprimum 240mg/5ml 80ml susp.orala

Copii cu varsta:- de la 6 saptamani pana la 5 luni — cate 2,5 ml suspensie fiecare 12 ore;- de la 6 luni pana la 5
ani — cate 5 ml suspensie fiecare 12 ore;- de la 6 ani pana la 12 ani — cate 10 ml suspensie fiecare 12 ore.
Sulfamethoxazolum + Trimethoprimum 480, Copii de la 1-3 ani: 1-2 comprimate Sulfamethoxazolum +
Trimethoprimum 480, de 2 ori pe zi.

Copii peste 14 ani cite 1-2 comprimate Sulfamethoxazolum + Trimethoprimum 120, de 2 ori pe zi.

Copii de la 12-14 ani: Doza initiala 1-3 comprimate Sulfamethoxazolum + Trimethoprimum 480, de 2 ori pe
zi. Doza de intretinere: 1 comprimat de 2 ori pe zi.

Doze la pacienti cu insuficientd renald Doza medicamentului se va ajusta in functie de gradul tulburarii
functiei renale:— clearance-ul creatininei peste 30 ml/min: se recomandda de administrat dozauzuald;—
clearance-ul creatininei 15-30 ml/min: se recomanda de administrat 1/2 dindoza uzualad;— clearance-ul
creatininei sub 15 ml/min: nu se recomanda utilizarea medicamentului.

Durata tratamentului-5-14 zile.
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Caseta 20. Screening-ul pentru complicatii extrarenale

e La copiii cu ADPKD fara un murmur cardiac, nu este recomandat screening-ul pentru prolapsul valvei
mitrale (nivel de evidenta D, nivel de recomandare slab).

e Screeningul pentru anevrisme intracraniene nu este recomandat copiilor cu ADPKD (nivel de dovezi D,
nivel de recomandare slab).

e Nu este recomandat screening-ul regulat pentru chisturile hepatice la copiii cu ADPKD confirmat (nivel de
dovezi D, nivel de recomandare slab).

e Recomandarea timpurie intr-un centru specializat este recomandatd pentru managementul copiilor cu
ADPKD cu debut foarte precoce sau prezentdri autosomice recesive asemandtoare bolii renale (nivel de
evidenta D, nivel de recomandare moderat).

Monitorizarea de rutina a cresterii chistului
In functie de evolutia clinica si de varsta pacientului, ultrasonografia poate oferi perspective asupra dinamicii
progresiei bolii, dar, evaluarea clinica de rutinda a ADPKD clasica, Se sugereaza ca intervalele de monitorizare
mai scurte de 3 ani sunt inutile (nivelul de dovezi X, nivelul de recomandare slab).

Caseta 21. Consiliere psihologica

Recomandari

e Familiile ar trebui incurajate sa discute in mod deschis despre maladiile lor si riscurile genetice viitoare cu
copiii lor, de exemplu, prin furnizarea de informatii adecvate varstei si prin furnizarea de sprijin pentru
membrii familiei in gestionarea propriilor emotii si a copiilor lor (nivel de dovezi B, nivel de recomandare
moderat ).

e Ingrijirea adolescentilor cu boald polichisticd renalid dominanti autosomalia (ADPKD) ar trebui si abordeze
masuri ale stilului de viata, precum si probleme medicale relevante de prevenire (nivel de dovezi X, nivel de
recomandare moderat).

e Ingrijirea adolescentilor cu ADPKD ar trebui si abordeze probleme psihologice si si transmitd mesaje
pozitive (nivel de dovezi X, nivel de recomandare moderat).

Tranzitia la Ingrijirea nefrologica a adultilor ar trebui s urmeze liniile directoare ale celor mai bune practici
(nivel de dovezi X, nivel de recomandare moderat).

Caseta 22. Prognostic

v Aproximativ 50% dintre pacientii cu ADPKD vor progresa catre BCR in stadiu final (ESRD), desi varsta
variaza.

v" Pacientii cu mutatii PKD1 ajung, in general, la ESRD la o vérsta mai timpurie decat cei cu mutatii PKD2
(53 de ani fatd de 69 de ani).

v" Cu toate acestea, din cauza variabilitatii semnificative a severitatii si a evolutiei clinice a bolii, identificarea
daca un pacient are o mutatie PKD1 sau PKD2 nu este utila pentru a prezice cursul clinic al unui pacient
individual.

v' Datele despre copiii cu ADPKD cu debut foarte precoce sunt limitate, studiile recente sugereaza ca
prognosticul poate fi mai favorabil decdt se astepta, functia renald fiind pastratd In cea mai mare parte a
copilariei.
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S-a raportat ca copiii si adolescentii cu anumite manifestari clinice, cum ar fi hipertensiunea arteriala,
hematuria, proteinuria sau rinichii mariti pot avea un risc crescut pentru progresia mai rapida a bolii.

Caseta 23. Imunizarea copiilor cu ADPKD/ARPKD

e Efectuarea vaccindrii anti-pneumococice copiilor;
¢ Efectuarea anuala a vaccindrii contra gripei pentru copii i pentru toti cei care locuiesc impreuna cu ei.

® Vaccinurile vii sunt contraindicate copiilor care administreazd medicamente imunomodulatoare si
imunosupresive.

e Copii cu ADPKD/ARPKD cu functia renald pastratd urmeaza imunizarea conform CNV.

C.2.3. Supravegherea pacientilor

Caseta 24. Supravegherea pacientilor cu ADPKD/ARPKD

1. Frecventa consultatiilor de medicul familiei
In perioada remisiei — o data in 2 luni, mai frecvent dupa indicatii.
2. Atentie deosebita se va atrage la:
Starea generala, tensiunea arteriald, rezultatele investigarilor sangelui periferic si urinii, sonografice.
3. Examiniri in ATM a medicilor de familie si spitalul raional
Hemoleucograma, sumarul urinei, RFG, ureea, creatinina, ecografia renala.
4. Frecventa consultatiilor specialistilor la locul de trai:
v’ Pediatrul — o data in trei luni, apoi o dat in sase luni pana la scoaterea de la evidenta.
v’ Cardiolog — o data in sase luni.
v Nefrolog - o data in trei luni.
v Genetic— o data in sase luni.
5. Frecvenata consultatiilor la DCSI pentru copii a IMSP IMsiC
O data 1n sase luni, la pediatru, nefrolog, urolog, cardiolog, genetic.
6. Examinari la DCSI pentru copii:
La necesitate sunt repetate investigarile suplimentare- USG abdominala, renala, CT/RMN.
7. Scoaterea de la evidneta
Nu se scot de la evidenta.

C.2.4. Complicatii

Caseta 25. Complicatii in ADPKD/ARPKD

o Hipertensiune arteriala

. Hematurie

o Infectii ale tractului urinar

o Chisturi hepatice/boli hepatice polichistice
. Anevrisme cerebrale

o BCR
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D. RESURSELE UMANE SI MATERIALE NECESARE PENTRU
RESPECTAREA PREVEDERILOR PROTOCOLULUI

D. 1. Institutiile de asistentd
medicald primara

Personal:
e medic de familie
e asistenta medicala de familie
e medic de laborator
e medic functionalist la (CS raional)

Aparate, utilaj:
e USG (CS raional)
e laborator clinic pentru aprecierea hemogramei §i urinei sumare.

Medicamente:

Preparate antibacteriene:

Ciprofloxacinum

Sulfamethoxazolum + Trimethoprimum

Preparate antipiretice/antiinflamatorii: Paracetamolum,;
Inhibitori ai enzimei de conversie: Enalaprilum, Captoprilum;

D.2. Institutiile sau sectiile de
asistenta medicala specializata
de ambulator

Personal:
e pediatru
e agistente medicale
e medic de laborator
e RO — laborant

Aparate, utilaj:

e USG

e cabinet radiologic

e instrumente pentru examen radiologic

e laborator clinic si bacteriologic standard

Medicamente:
e Preparate antibacteriene:
Ciprofloxacinum, sulfonamidele
Preparate antipiretice: Paracetamolum
e Inhibitori ai enzimei de conversie: Enalaprilum, Captoprilum
e Blocatori ai canalelor de Calciu: Nifidipinum

D.3. Institutiile de asistentd
medicala spitaliceasca: sectii de
nefrologie ale spitalelor
municipale si republicane

Personal:

¢ nefrolog-pediatru
urolog-pediatru
gastrolog
anesteziolog
patomorfolog
medic imagist
asistente medicale
medic de laborator
R-laborant

Aparate, utilaj:
e aparat de USG
e CT/RMN
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microscop

cabinet radiologic
cabinet radioizotopic (pentru scintigrafie renald);
instrumente pentru examen radiologic;
laborator clinic si bacteriologic, imunologic, standard

Medicamente:

Preparate antibacteriene:
Ciprofloxacinum si sulfonamidele
Preparate antipiretice: Paracetamolum
Inhibitori ai enzimei de conversie: Enalaprilum, Captoprilum

E. INDICATORI DE MONITORIZARE A IMPLIMENTARII

PROTOCOLULUI
No Scopul Misurarea atingerii Metoda de calcul a indicatorului
protocolului scopului Numaritor Numitor
1. | A imbunatati 1.1. Ponderea 1.1. Numarul pacientilor | Numarul total de copii
diagnosticarea pacientilor diagnosticati | diagnosticati cu suspecti la ADPKD/ARPKD
pacientilor cu cu ADPKD/ARPKD pe | ADPKD/ARPKD pe care se afla la evidenta
ADPKD/ARPKD | parcursul unui an parcursul ultimului an x | medicului de familie pe
10 parcursul ultimului an
2. | A imbunatati 2.1. Ponderea Numarul pacientilor cu | Numarul total de pacienti cu
calitatea pacientilor cu ADPKD | ADPKD/ARPKD supusi | ADPKD/ARPKD care se afla
tratamentului supusi tratamentului tratamentului conform la evidenta medicului de
pacientilor cu conform recomandarii | recomandarii PCN familie si medicului specialist
ADPKD/ARPKD | PCN ,.Boala ,,Boala polichistica (nefrolog-pediatru) pe
polichistica renala la renala la copii” pe parcursul ultimului an
copii” pe parcursul unui | parcursul ultimului an x
an 10
2.2. Ponderea Numarul pacientilor cu | Numarul total de pacienti cu
pacientilor cu ADPKD/ARPKD supusi | ADPKD/ARPKD supusi
ADPKD/ARPKD tratamentului, care au tratamentului pe parcursul
supusi tratamentului pe | dezvoltat complicatii ultimului an
parcursul unui an, care | in primele 10 zile pe
au dezvoltat complicatii | parcursul ultimului an x
in primele 10 zile dupa | 10
tratament
3. A reduce rata 3.1. Ponderea Numarul pacientilor cu | Numarul total de pacienti cu

complicatiilor
prin BCR la
pacientii cu
ADPKD/ARPKD

pacientilor cu
ADPKD/ARPKD care
au dezvoltat BCR pe
parcursul unui an

ADPKD/ARPKD care
au dezvoltat BCR pe

parcursul ultimului an x
10

ADPKD/ARPKD care se afla
la evidenta medicului de
familie si medicului specialist
(nefrolog-pediatru) pe
parcursul ultimului an

3.2. Ponderea
pacientilor cu

Numarul pacientilor cu
ADPKD/ARPKD, la

Numadrul total de pacienti cu
ADPKD/ARPKD pe parcursul
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ADPKD/ARPKD, la
care a survenit
complicatii pe
parcursul unui an

care a survenit
complicatii

ultimului an

3.3. Ponderea
pacientilor cu
ADPKD/ARPKD care
sunt supravegheati de
catre medicul de familie
conform
recomandarilor PCN
,Boala polichistica
renald la copii” pe
parcursul unui an

Numarul pacientilor cu
ADPKD/ARPKD care
sunt supravegheati de
catre medicul de familie
conform recomandarilor
PCN ,,Boala polichistica
renald la copii” pe
parcursul ultimului an x
100

Numarul total de pacienti cu
ADPKD/ARPKD care se afla
la evidenta medicului de
familie si medicului specialist
(nefrolog-pediatru) pe
parcursul ultimului an
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Anexa 1

Informatie pentru familia copilului cu ADPKD
(Ghid pentru pacienti, parinti)

Acest ghid descrie asistenta medicala si tratamentul copiilor cu ADPKD 1in cadrul serviciului de
sanitate din Republica Moldova. In ghid se explici indicatiile adresate pacientilor cu ADPKD, dar si
familiilor acestora, parintilor si tuturor celor care doresc sa cunoasca Cat mai mult despre aceasta
maladie. Ghidul va va ajuta sa intelegeti mai bine optiunile de ingrijire si tratament al copiilor cu
ADPKD. Nu sunt descrise in detalii maladia, analizele si tratamentul necesar. Despre acestea veti afla de
la medicul de familie.

Boala polichisticd renald autosomal dominantd este o afectiune geneticd ereditard, cea ce
poate fi transmis de la parinte la copil. Transmiterea bolii polichistice renale este autosomal dominanta
sau recesiva. Cazurile sporadice apar rar. Boala polichistica renala autosomal dominantaa re o incidenta
de 1/1.000 si reprezinta 5%-10% din totalul pacientilor cu boala renala in stadiul terminal, necesitind
terapie de substitutie renala.

Boala polichistica renala autosomal dominanta nu determina, de obicei, simptome initiale. Majoritatea
pacientilor care dezvolta simptome clinic o fac aproape de virsta de 30 de ani. Simptomele clinice
includ: durere in flanc, abdomen si regiunea lombara din cauza maririi chistului si simptomelor infectiei.
Durerea acuta, se datoreaza, de obicei, hemoragiei din interiorul chisturilor sau deplasarii calculilor.
Febra este frecventa in cazul pielonefritei acute.

Diagnosticul se bazeaza pe anamneza, istoric familial, examen fizic si imagistica. Ecografia sau CT
reprezinta teste imagistice de electie, aratind extinderea modificarilor chistice in afara rinichilor si
aspectul de “ros de molii” datorita chistului care inlocuieste tesutul functional. Analiza urinei detecteaza
proteinuria usoara si hematuria microscopica sau macroscopica. Hematuria masiva se poate datora unui
calcul dislocat sau unei hemoragii din cauza ruperii unui chist. Piuria este frecventa chiar si fara infectie
bacteriana. Initial, ureea si creatinina serica sunt normale sau doar usor crescute, dar cresc treptat, mai
ales cand este prezenta hipertensiunea arteriala.

Tratamentul este simptomatic Tnaintea declansarii insuficientei renale si prin dializa sau
transplant.Controlul strict al tensiunii arteriale este esential, iar aportul de proteine ar trebui adesea
restrictionat. Copii diagnosticati cu ADPKD necesita supraveghere de catre un medic nefrolog-pediatru,
periodic pentru cu efectuarea analizelor generale a urinei, sangelui, analiza biochimica a sangeluii,
examenul ecografic renal. Este important sa fie respectat regimul tratamentului prescris, recomandarile
medicului si prezentati-va la control la timp. Toate aceste masuri sunt direcfionate catre Insanatosirea
copilului D-voastra si previn dezvoltarea complicatiilor grave.
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Viteza de filtratie glomerulara

Anexa 2

Caseta 23. Evaluarea clearance-ului creatininei (dupa Schwatz si colab. 1987)

Viteza filtratiei glomerulare (VFG) (ml/min/1,73m?) = KX lungimea (sm) / Creatinina sericd (m2/gr)

Virsta K (valoarea medie) K (diapazonul mediu)
<1 an (prematuri) 0,33 0,20-0,50
<l an 0,45 0,30-0,70
2-12 ani 0,55 0,40-0,70
fete 13-20 ani 0,55 0,40-0,70
baieti 13-20 ani 0,70 0,50-0,90
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Anexa 3

FISA STANDARDIZATA DE AUDIT MEDICAL

Domeniul Prompt

Definitii si note

Denumirea IMSP evaluata prin audit

Persoana responasabild de completarea Fisei

Nume, prenume, parafa

Perioada de audit

DD-LL-AAAA

Numarul fisei medicale a bolnavului stationar £.300/e

Mediul de resedinta a pacientului

0 = urban; 1 = rural; 9 = nu se cunoaste

Data de nastere a pacientului

DD-LL-AAAA sau 9 = necunoscuta

Genul/sexul pacientului

0 = masculin 1 = feminin 9 = nespecificat

CONSULTAREA

Data debutului simptomelor

Data (DD-LL-AAAA) sau 9 = necunoscuta

Data stabilirii diagnosticului

Data DD-LL-AAAA) sau 9 = necunoscuta

Adresarea primara a pacientului

- Asistenta medicala primara

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

- Asistenta medicala spitaliceasca

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

SCREENING

Interviul clinic

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Parametrii paraclinici

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Data internarii in spital

DD-LL-AAAA sau 9 = necunoscut

CRITERII DE SPITALIZARE

Gravitatea starii generale

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Parametrii paraclinici

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Varsta copilului

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

DIAGNOSTICUL

Aprecierea manifestarilor clinice si a dereglarilor
concomitente

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Aprecierea parametrilor esentiali

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Evaluarea parametrilor specifici

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Efectuarea diagnosticului diferentiat

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Comorbiditati

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

TRATAMENTUL

Alimentatia si particularitatile alimentatiei in functie de
varsta

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Terapia medicamentoasa

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Tratamentul adjuvant si a comorbiditatilor

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

Stabilirea parametrilor de eficienta a tratamentului

0= da; 1= nu; 9= nu se cunoaste.

MONITORIZARE SI MEDICATIE

Data externarii

Include si data transferului la alt spital. (DD-
LL-AAAA) sau 9 = necunoscuta

Data externarii (DD-LL-AAAA) sau 9 =
necunoscuta
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Prescrierea tratamentului la externare nu = 0; da = 1; nu se cunoaste =9
Calitatea si durata tratamentului de sustinere nu = 0; da = 1; nu se cunoaste = 9
Supravegherea pacientului la medicul de familie 0=da; 1=nu;
Supravegherea pacientului la medicul specialist 0=da; 1=nu;
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