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SOUHRN

Kongenitdlni nefrogenni diabetes insipidus (KNDI) vznikd hereditdrni necitlivosti
bunék distalnich ledvinnych tubuld na antidiureticky hormon. U tézkych forem s diu-
rézou az deset litrll za den muze dojit k prekroceni transportni kapacity cest mocovych
s ndslednymi urologickymi komplikacemi.

Autofi prezentuji pripad 37letého muze s KNDI s denni diurézou 10 litrQ. Pacient byl
v 16ti letech akutné operovan pro urindzni peritonitidu pti rupture megaveziky po padu
na bricho. Byly diagnostikovdny té7 oboustranné megauretery, clearance kreatininu
i sérovy kreatinin (SK) byly tehdy v normé. Béhem dvou let sledovéni pretrvdvala
megavezika s vyraznym postmikénim reziduem, oboustrannymi megauretery, dochdze-
lo k postupnému zhorsovdni ledvinnych funkci (SK stoupl na 206 mmol/l), jesté
dvakrat se po mirném traumatu opakovala ruptura méchyre 1écend jiz konzervativné.
Poté pacient nedochdzel na urologické kontroly. Do urologické péce byl prevzat zpét ve
svych 37 letech, kdy ndlez na mocovych cestdch pretrvdval a SK stoupl na 477 mmol/I.
Dle urodynamického vysetten{ byl diagnostikovan vysokokapacitni nizkotlaky méchyr
s vyraznym reziduem. Byla zahdjena Cistd intermitentni autokatetrizace 6 - 10x denné,
vymizely megauretery, hodnoty SK vsak zlstdvaji ndsledkem pokrocilé nefropatie nad
400 mmol/I.

Tézka forma NDI vede k prekroceni transportni kapacity mocovych cest, u naseho
pacienta byl nejslabsim clankem mocovy méchyr. Pti neléCeni jsou dilatované mocové
cesty nachylné k traumatiim a dochdzi k postupnému ireverzibilnimu poskozovani led-
vinnych funkci, proto je nutné véas zvazit vhodnou derivaci moce (Cistd intermitentni
katetrizace, epicystostomie, punkéni nefrostomie).

SUMMARY
UROLOGIC COMPLICATIONS OF NEPHROGENOUS DIABETES INSIPIDUS

Congenital nephrogenous diabetes insipidus (CNDI) develops from hereditary
insensitivity of distal tubular cells to antidiuretic hormone. Severe forms with diuresis
up to 10 litres per day can extend beyond the transport capacity of urinary tract with
resulting urologic complications.

Authors present a case of 37-year-old male with CNDI and daily diuresis of 10 litres.
Patient had a history of acute surgery for urinous peritonitis after rupture of megavesi-
ca following abdominal trauma at 16 years of age. Bilateral megaureters were also diag-
nosed, but the values of creatinin clearance and serum creatinin (SC) gave normal
results that time. During two years follow up megavesica, large postmicture residuum
and megaureters were persistent, renal functions slowly declined (SK rose above 206
mmol/1), twice repeated rupture of vesica was treated conservatively. Patient has not
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been attending further urologic controls. Urologic care started again in his 37 years,
when the findings on urotract were similar and SK rose on 477 mmol/l. Urodynamic
examination diagnosed a high capacity low tension bladder with large residuum. A pure
intermittent self-cathetrisation 6 - 10 times daily was introduced, megaureters
diminished, but SK values remained above 400 mmol/l in consequence from advanced

nephropathy.

Severe form of NDI leads to extension beyond the transport capacity of urotract, the
locus minoris of our patient was urinary bladder. Dilated urinary tract is susceptible to
traumas when not treated and renal functions are gradually irreversible destroyed.
Therefore an appropriate urine derivation has to be considered soon (pure intermittent
cathetrisation, epicystostomy, punction nephrostomy).

UvoD

KongenitdIni nefrogenni diabetes insipidus (KNDI) byl popsédn
prvné Forssmanem v roce 1945. Vznika hereditdrné podminénou
necitlivosti receptorti pro antidiureticky hormon v burikdch distél-
nich ledvinnych tubuld. Ve vice nez 90 % se jednd o mutaci genu
AVPR2, coz je gen lokalizovany v lokusu Xq28 a kddujici vazopressin
V2. Klinicky se projevi jako gonozomdlné recesivni dédicnost
vdzand na chromozom X. Ve zbylych necelych 10 % se jedna
0 autozomalné recesivni mutaci genu pro aquaporin-2 (AQP-2)
[1, 4]. KNDI se mize vyskytovat v ramci Wolframova syndromu
(= NDI, DM L. typu, dilatace mocovych cest, dysfunkce mocového
méchyre, neurologické deficity) [6]. Kromé formy kongenitdlni
existuje i NDI ziskany zplisobeny riiznymi chorobami ledvin.

Klinicky se NDI manifestuje polydipsii, polyurif, horeckami,
zvracenim, opakovanymi atakami dehydratace, hypernatremii,
celkovym neprospivanim vcetné retardace riistu, mentélni retar-
daci [4, 5]. U tézsich forem NDI (u nejtézsich s denni diurézou
kolem deseti litr1) dochazi k prekrocCeni transportni kapacity cest
mocovych s ndslednymi urologickymi komplikacemi.

VLASTNI POZOROVANI

Muz (¥1963) s tézkou formou hereditdrni formy NDI diagnos-
tikovanou jiz v détstvi s denni diurézou kolem deseti litrd byl
v 16ti letech akutné operovdn pro urindzni peritonitidu pti rupture
megaveziky. K ruptute doslo po padu na bricho pfi lednim hokeji.
Byly diagnostikovany téZ oboustranné megauretery, clearance
kreatininu i sérovy kreatinin byly tehdy v normé. Béhem dvou let
sledovdni pretrvdvala megavezika s vyraznym postmikénim
reziduem, oboustrannymi megauretery, dochdzelo k postupnému
zhorsovani ledvinnych funkci (kreatinin stoupl na 206 mmol/1),
jesté dvakrdt se po mirném traumatu opakovala ruptura méchyre
lécend jiz konzervativné. Poté pacient nedochdzel na urologické
kontroly. Do urologické péce byl prevzat zpét ve svych 37 letech,
kdy ndlez na mocovych cestdch pretrvdval (trvaly oboustranné
megauretery s redukci parenchymu ledvin pod 1 cm dle sono-
grafie) a sérovy kreatinin (SK) stoupl na 477 mmol/I. Dle urody-
namického vysetten{ byl diagnostikovan vysokokapacitni nizkot-
laky méchyt (kapacita méchyre byla 1768 ml, postmikéni reziduum
350 ml). V podstaté jako diagnosticky pokus, zda je neslabSim
Cldnkem na mocovych cestach transportni kapacita ureter(i i
atonicky mocovy meéchyt, byla zalozena punkéni epicystostomie.
Protoze pri ni doslo k vymizeni megauretertl, byla epicystostomie
po mésici zruSena a byla zahdjena Cistd intermitentni
autokatetrizace (CIAK) a méchy¥ byl tonizovdn distigminem. PFi

1é¢bé byl stav hornich mocovych cest docasné uspokojivy, ledvinné
testy byly stabilizované, hodnoty SK byly tésné pod 300 mmol/I.
Asi 3 meésice po zahdjeni autoka-tetrizace zacalo dochdzet opét
k elevaci ledvinnych testl az na hodnotu SK 438 mmol/I, sono-
graficky byly patrné bilaterdlné mirné megauretery a navic se
v meéchyti objevil ndlez pseudomonas aeruginosa recidivujici po
skoncen{ antibiotické [écby. Pacientovi bylo navrZeno se
autokatetrizovat Castéji neZ pouze 3 - 4x za den, coZ dlouho odmi-
tal, nebot byl zaméstndn jako textilni délnik ve vzdalené tovdrné,
trvalou epicystostomii téz odmital. NaS postup byl konzultovan
s dalsimi urology na celostdtni urologické konferenci v Liberci
(7.10.2000) a nasledné na nase naléhdni teprve 5 mésicti od zaha-
jeni autokatetrizace souhlasil pacient s trvalou invalidizaci
a provadi autokatetrizaci 6 - 10x denng, kdy se zdd pfi ultrasono-
grafii stav hornich moco-vych cest stabilizovan, laboratorni hod-
noty vsak 3 mésice od zahdjeni CIAK s vySsi frekvenci nejevi ten-
denci k poklesu (SK 449 mmol/l, sérovd urea 20,2 mmol/l,
clearance kreatininu 0,30 ml/s). Trvald epicystostomie by jiz
patrné nezlepsila ledvinné funkce dané pokrocilou nefropatii
a navic by pacientovi ddle zhorsila kvalitu jeho Zivota.

DISKUSE

Nejcastéjsi typ KNDI je recesivni, vdzany na chromozom X,
proto se vyskytuje hlavné u muzd. Jednd se o vzacné onemocnént.
Nejvetsi publikovand sestava pacientl s KNDI zahrnuje
30 muzll (z 18 rodin) léCenych pro KNDI v Holandsku v letech 1956
az 1995 [4]. 1 nas pacient byl muz. KNDI je léCen détskymi
i dospélymi nefrology a urologické komplikace jsou jen u malého
deset litrl a kdy dochdzi k prekroceni transportni kapacity
mocovych cest s naslednymi komplikacemi (ruptury dilatovanych
mocovych cest po minimalnich traumatech, rendlni insuficience
a mocové infekty). Van Lieburg ve zmiriované sestavé
30 holandskych pacientli nalezl dilataci hornich cest mocovych
u 6 (u 1 prechodnou, u 3 mirnou a u 2 tézkou), akutni mocovou
retenci u 2, nocni enurézu u 8 a mocové infekty u 3. Trauma
mocového traktu zaznamenal u 2 (po uderu micem do boku resp.
po padu z kola), oba pacienti byli 1éceni konzervativné. Urolog se
s timto onemocnénim proto setkdvd velmi ztidka. Sami si nejsme
védomi dalstho obdobného ptipadu, ktery by byl na urologické
klinice FN v Plzni lécen.

Vlastni onemocnéni nelze ovlivnit kauzdlné ani symptomaticky,
pacient musi hradit ztrdtu tekutin odpovidajicim prijmem. Nékdy
se dari mirné snizeni diurézy poddvdnim hydrochlorthiazidu pti
soucasné suplementaci kalia. Lécbé urologickych komplikaci se
vénuje minimdln{ pocet praci (prdce byly vyhleddny ptes
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MEDLINE). Lécebné ovlivnéni dilatace mocovych cest bylo dlouhou
dobu neucinné, zkousela se napt. i transuretrdlni incize krcku
méchyre, reimplantace ureterl, punkcni epicystostomie [5].
Teprve préce Tekgiila a kol. z roku 1999 [6] zmiriuje poddvdni anti-
cholinergik s intermitentn{ katetrizact u Wolframova syndromu,
jehoZ soucdsti je i NDI. Metoda cisté intermitentni katetrizace
(CIAK) byla ve svété po-psana prvné v roce 1972 a v CR byla pied-
stavend az v roce 1983 Hanusem [2, 3]. Uvedenymi fakty je
vysvétlen z dnesniho pohledu neefektivni ptistup 1écby dilatace
mocovych cest jak v citovanych cldncich, tak i dffve u naseho
pacienta. Jedinou mozZnosti byla dfive pouze epicystostomie i
zavedeni permanentniho katétru.

ZAVER

Tézka forma NDI s diurézou kolem deseti litrdl za den muze
vést k prekroceni transportni kapacity mocovych cest, u naseho
pacienta byl nejslabsim ¢lankem mocovy méchyfr. Pri neléceni jsou
mocové cesty nachylné k traumatim a dochazi k postupnému
ireverzibilnimu poskozovdni ledvinnych funkci, proto je nutné
zvdzit vhodnou derivaci moce - nejlépe Cistou intermitentni
katetrizaci ¢i v nutnych ptipadech epicystostomii event. punkéni
nefrostomii.
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