
Durch eine Vielzahl kleiner aber auch größerer Zysten wird die Nierenfunktion zunehmend 
eingeschränkt. Bei der polyzystischen Nierenerkrankung unterscheidet man 2 Formen, 
eine autosomal-dominante (ADP KD) und eine autosomal-rezessive (ARPKD).

Synonyme Begriffe
Zystennieren

Allgemeine Informationen
Die autosomal-dominante 
polyzystische Nierenerkrankung 
(ADPKD) ist mit einer Prävalenz von 
1 : 500 bis 1 : 1.000 die häufigste 

erbliche Nierenerkrankung. ADPKD 
verursacht eine progressive 
Zystenbildung und endet häufig im 
Nierenversagen. 

Die klinische Manifestation der 
Erkrankung erfolgt gewöhnlich um das 
30. Lebensjahr. In 1–2 % der Fälle tritt sie 
auch im frühen Kindesalter auf und zeigt 
einen schweren, u. U. schon pränatalen 
Verlauf. 

Diese schweren, frühmanifesten 
Formen haben ein deutlich erhöhtes 
Wiederholungsrisiko. 
 
Verantwortlich für die ADPKD sind 
Mutationen in den Genen PKD1 und 
PKD2. Etwa 85 % aller Fälle sind auf 
Mutationen im PKD1-Gen 
zurückzuführen, Veränderungen im 
PKD2-Gen tragen zu ca. 15 % bei.

Polyzystische Nierenerkrankungen
(ADPKD und ARPKD)
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Die autosomal-rezessive polyzystische 
Nierenerkrankung (ARPKD) ist deutlich 
seltener und typischerweise, aber nicht 
ausschließlich eine Erkrankung des 
Kindesalters. 

Überleben die Kinder die ersten 
Wochen ist die Prognose günstiger. Es 
treten dann Symptome wie 
fortschreitende Niereninsuffizienz, 
Bluthochdruck und portale 
Hypertension in den Vordergrund. 
Mutationen im PKHD1-Gen liegen den 
meisten ARPKD-Fällen zugrunde. 

Indikation
Verdacht auf polyzystische 
Nierenerkrankung

Untersuchungsmaterial
2–10 ml EDTA-Blut oder DNA

Untersuchungsdauer

 � PKD1-Sequenzierung bei V. a. 
ADPKD: 3–4 Wochen

 � PKD2-Analyse bei vergleichweise 
milder Klinik bzw. nach Ausschluss 
einer PKD1-Mutation: 2–4 Wochen

 � PKHD1-Sequenzierung bei V. a. 
ARPKD: 2–4 Wochen.

Genetische Beratung
Genetische Informationen können für 
den Patienten selbst oder auch deren 
Partner bzw. deren Familienangehörige 
erhebliche Bedeutung für die 
gesundheitliche Entwicklung und für 
die individuelle Lebensplanung haben. 
Gemäß Gendiagnostikgesetz (GenDG) 
ist deshalb diesen Personen eine 
genetische Beratung anzubieten.

Anforderung
Bitte beachten Sie, dass für die 
Anforderung von molekulargenetischen 
Untersuchungen als kassenärztliche 
Leistung zusätzlich zum speziellen 
Anforderungsschein 
„Molekulargenetische Diagnostik“  
das Labor den Überweisungs-/
Abrechnungsschein für 
Laboratoriumsuntersuchungen  
als Auftragsleistung (Muster 10) 
(Angabe von Diagnose/V. a. 
gewünschte Untersuchung als 
Auftragsleistung, ICD-10 Code [Q61.2]) 
benötigt.

Abrechnung
Diese humangenetische Untersuchung 
erhöht nicht Ihren arztpraxisspezifischen 
Fallwert. 

Einen kompletten Überblick unseres 
humangenetischen  
Leistungsspektrums finden Sie auf 
unserer Internetseite:   
www.bioscientia-humangenetik.de. 

Für Rückfragen zu speziellen 
Untersuchungen stehen wir  
Ihnen unter der Telefonnummer 
06132-781-433 zur Verfügung.
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