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Le malattie cistiche renali sono patologie ereditarie renali frequenti nel’'uomo e rappresentano
uno scenario di diversi disordini genetici che frequentemente progrediscono verso l'insufficienza
renale terminale. Trasmesse in maniera autosomica dominante o recessiva, le malattie cistiche
renali sono fenotipicamente diverse per I'eta di esordio, la velocita di progressione della malattia
e la possibile associazione con manifestazioni cliniche extra-renali. L'identificazione dei geni
responsabili associati a questo gruppo di malattie e il loro studio, hanno permesso di far luce sui
processi patogenetici alla base della cistogenesi e di proporre una nuova classificazione: malattie
del cilio primario (ciliopatie) e malattie associate all'uromodulina. Nel primo gruppo riconosciamo
infatti tre importanti patologie: la forma autosomica e la forma recessiva del rene policistico
(ADPKD e ARPKD) e la nefronoftisi (NPHP). ADPKD € una malattia ereditaria monogenica, tra
le pit comuni nella popolazione, con un’incidenza compresa tra 1:400 e 1:1.000 nati vivi. Si tratta
di malattia ad insorgenza tardiva (primi segni clinici fra terza /quarta decade di vita) ed il 70% dei
pazienti giunge allo stadio finale della malattia ad un’eta mediana di 58 anni. L'eta di insorgenza
della malattia, la gravita ed il decorso clinico contribuiscono alla variabilita clinica intra ed inter
familiare. ARPKD ha un’incidenza di 1:20.000 nati vivi e rappresenta la pit comune malattia
cistica renale nel bambino. Un tempo veniva definita patologia infantile, oggi I'eta media dei
pazienti & aumentata tanto da non ritenerla pit una patologia solo dell'infanzia.

La definizione del genotipo, oltre ad avere un ruolo diagnostico, &€ una risorsa importante per
predire la progressione della malattia contribuendo alla classificazione dei pazienti sempre piu
precisa, in combinazione con diversi altri fattori. In particolare le recenti linee guida europee
evidenziano come l'individuazione del “tipo” di mutazioni assieme ad altri “score” ecografici siano
indici di “progressione rapida” della malattia. Negli ultimi anni, molti studi clinici si sono
concentrati nel tentativo di rallentare la progressione della ADPKD. E’ necessario
I'aggiornamento riguardo a novita scientifiche e logiche di scelte diagnostiche, cliniche e
terapeutiche nella patologia del Rene Policistico (PKD) utilizzando anche la discussione di casi
clinici.

1) Conoscere ed elaborare dati significativi utili alla diagnosi differenziale dei disordini genetici del
Rene Policistico, al fine di ottimizzare al meglio la diagnosi e la gestione clinica.

2) Conoscere ed elaborare dati significativi per la gestione terapeutica dei disordini genetici del
Rene Policistico.
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08:30 |08:45 REGISTRAZIONE
PARTECIPANTI
08:45 |09:00 Introduzione e Ronco 1) Conoscere ed elaborare | Acquisire Lezione
apertura dei Lavori dati significativi utili alla conoscenze Frontale/Relazi
(I Rene Palicistico diagnosi differenziale dei teoriche e/o one
nel contesto di disordini genetici del Rene | pratiche (metodologia
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Vicenza Policistico, al fine di frontale)
ottimizzare al meglio la
diagnosi e la gestione
clinica.

09:00 |09:45 Rene Policistico: Scolari 1) Conoscere ed elaborare | Acquisire Lezione

ADPKD e ARPKD dati significativi utili alla conoscenze Frontale/Relazi
diagnosi differenziale dei teoriche e/o one con
disordini genetici del Rene | pratiche dibattito
Policistico, al fine di (metodologia
ottimizzare al meglio la frontale)
diagnosi e la gestione
clinica.

09:45 |10:00 Fattori di Scolari 1) Conoscere ed elaborare | Acquisire Lezione
progressione dati significativi utili alla conoscenze Frontale/Relazi
dellADPKD diagnosi differenziale dei teoriche e/o one con

disordini genetici del Rene | pratiche dibattito
Policistico, al fine di (metodologia
ottimizzare al meglio la frontale)
diagnosi e la gestione

clinica.

10:00 |10:15 Ruolo del Volume Gastaldon 1) Conoscere ed elaborare | Acquisire Lezione

renale (TKV) dati significativi utili alla conoscenze Frontale/Relazi

diagnosi differenziale dei teoriche e/o one con
disordini genetici del Rene | pratiche dibattito
Policistico, al fine di (metodologia
ottimizzare al meglio la frontale)
diagnosi e la gestione
clinica.

10:15 10:30 Ruolo del genotipo Corradi 1) Conoscere ed elaborare | Acquisire Lezione
dati significativi utili alla conoscenze Frontale/Relazi
diagnosi differenziale dei teoriche e/o one con
disordini genetici del Rene | pratiche dibattito
Policistico, al fine di (metodologia
ottimizzare al meglio la frontale)
diagnosi e la gestione
clinica.

10:30 |10:45 PAUSA

10:45 11:15 Fegato Policistico Scolari 1) Conoscere ed elaborare | Acquisire Lezione
dati significativi utili alla conoscenze Frontale/Relazi
diagnosi differenziale dei teoriche e/o one con
disordini genetici del Rene | pratiche dibattito
Policistico, al fine di (metodologia
ottimizzare al meglio la frontale)
diagnosi e la gestione
clinica.

11:15 12:15 Casi clinici: Scolari 1) Conoscere ed elaborare | Acquisire Presentazione
1)Diagnosi dubbia Gastaldon dati significativi utili alla competenze e discussione
ADPKD diagnosi differenziale dei per l'analisi e la | di problemi o di
2)Fegato policistico disordini genetici del Rene |risoluzione di | casi didattici in
3)Complicanze Policistico, al fine di problemi grande gruppo
ADPKD ottimizzare al meglio la (metodologia
4)Casi atipici ARPKD diagnosi e la gestione interattiva)

clinica.

12:15 12:30 Dialisi Peritoneale e | Giuliani 2) Conoscere ed elaborare | Acquisire Lezione
PKD dati significativi per la conoscenze Frontale/Relazi

gestione terapeutica dei teoriche e/o one con

disordini genetici del Rene | pratiche dibattito

Policistico. (metodologia
frontale)

12:30 |12:50 Prospettive Scolari 2) Conoscere ed elaborare | Acquisire Lezione
terapeutiche dati significativi per la conoscenze Frontale/Relazi
nel’ADPKD-inibitori gestione terapeutica dei teoriche e/o one con
V2 della disordini genetici del Rene | pratiche dibattito
Vasopressina Policistico. (metodologia

frontale)

12:50 |13:00 VALUTAZIONE
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