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Genetische

Nierenerkrankungen

In der vorliegenden Ausgabe von Der
Nephrologe wird ein aktueller und konzi-
ser Uberblick zu den neusten Erkenntnis-
sen zur Pathogenese, zur Diagnostik und
zur Therapie von wichtigen genetischen
Erkrankungen der Niere gegeben. Bei der
Vielzahl von genetischen Nierenerkran-
kungen musste eine Auswahl getroffen
werden.

Die Klarung der Krankheitsmechanis-
men von genetischen Nierenerkrankun-
gen konnte in den letzten Jahren trans-
lational genutzt werden, um vielverspre-
chende Therapien einer klinischen Prii-
fung zu unterziehen. Bei der autoso-
mal-dominanten polyzystischen Nieren-
erkrankung (ADPKD) konnten klinische
Erfolge unter Therapie mit Somatostatin-
derivaten (Octreotid, Lanreotid) und dem
Vasopressin-V2-Rezeptor-Antagonisten
Tolvaptan verbucht werden. Eher erniich-
ternd waren hingegen die kiirzlich publi-
zierten Resultate der HALT-PKD-Studie,
welche keinen klaren klinischen Nutzen
der RAAS- Doppelblockade gegeniiber
der einfachen Blockade aufzeigen konn-
ten. Bei Patienten mit wachsenden Angio-
myolipomen (AML) im Rahmen der tu-
berosen Sklerose (TSC) wurde der mTOR
(»mammalian target of rapamycin®)-Inhi-
bitor Everolimus zur neuen Standardthe-
rapie entwickelt. Laufende Studien unter-
suchen den allfilligen zusitzlichen Nut-
zen von Everolimus auf die Epilepsie bei
TSC. Die intravendse Enzymersatzthe-
rapie mit Agalsidase bei Morbus Fabry
zeigt gute Ergebnisse bei Schmerzmani-
festationen und kann bei vielen Patien-
ten die Progression der renalen, kardia-
len und zerebralen Manifestationen ver-
langsamen.

)) Beider ADPKD konnten
klinische Erfolge mit Somatosta-
tinderivaten und dem Vasopres-
sin-V2-Rezeptor-Antagonisten
Tolvaptan verbucht werden

Die Intensitét und die hohe Dynamik der
Erforschung von genetischen Nieren-
erkrankungen lassen Hoffnung aufkom-
men, dass therapeutische Prinzipien fiir
weitere genetische Nierenerkrankungen
gefunden werden - eine Hoffnung, die
Patienten mit ihren Arzten teilen.
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