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Agenda

• ADPKD vs Reni Multicistici ruolo del RMN

• Diagnosi/prognosi per imaging

• Casi clinici 



2018

Progressi negli ultimi decenni

Primo Report

Modalità di trasmissione
Adulti e Bambini

1585 1899 1934 1994 1996 2002 2006 2010 2012 2014

PKD1 PKD2 PKHD1

Grandi Trials Targeted Therapy

2017



Diagnostica integrata

ADPKD vs Reni Multicistici



Confronto fra tecniche di imaging



Criteri diagnostici su familiarità positiva



Elementi suggestivi per il substrato genetico







ADPKD Atipico: Classe II



Influenza del genotipo sulla progressione 
del numero e volume delle cisti

Bae KT, cJASN 2019
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Valore prognostico del volume renale: 
studio CRISP

Grantham NEJM 2006
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Mayo Clinic Classification hTKV and 
ADPKD progression

Irazabal MV JASN 2015







Progressione del eGFR secondo 
le classi Mayo

Yu ASL, Kid Int 2019



Traiettoria di predizione di declino
dell’ eGFR per classi di hTKV e genetica

Yu ASL, Kid Int 2019





Valutare la severità di progressione 
dell’ADPKD

Schrier RW JASN 2014 



PKD-1 troncante senza 
coinvolgimento epatico

- Maschio di 28 anni
- +  Familiarità
- Ipertenso
- Dolore Cronico
- Classe Mayo 1E



PKD-1 troncante con 
coinvolgimento epatico

- Maschio 35 anni
- +  Familiarità
- Ipertenso
- Classe Mayo 1D



PKD-1 troncante di classe IB

- Donna 42 anni
- NO  Familiarità
- Ipertensa
- Classe Mayo 1B



Chebib F et al. cJASN 2018



Policistosi Monolaterale

- Donna di 32 anni
- NO Familiarità
- NO Ipertensione
- No proteinuria



Basi molecolari alla base del 
mosaicismo



Policistosi tipo ADPKD monolaterale

- Maschio di 42 anni
- + Familiarità
- NO Ipertensione
- NO proteinuria
- Gene test ongoing



Piccole Multiple Cisti non deformanti il 
profilo renale

- Donna di 32 anni
- NO Familiarità
- Ipertesa
- No proteinuria
- Angiomiofibromi

perinasali
- Tuberi Subcorticali
- Mut TSC-2

Sclerosi Tuberosa



ADTKD

- Maschio 50 anni
- In Emodialisi
- Ipokalemia
- Iperuricemia
- Diabete Mellito

- Mut HNF1B

Microcisti bilaterali diffuse e ESRD



Conclusione

• Le recenti acquisizioni nell’ambito dell’ADPKD 
stanno cambiando l’approccio 
diagnostico/prognostico e terapeutico.

• L’integrazione tra imaging e genetica è al 
momento l’avanguardia per la classificazione 
della malattia.



Grazie per l’attenzione


