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rung. Eine signifikante Verschiebung 
zugunsten des variantentragenden 
Allels konnte nur bei 3/21 Patien-
tinnen nachgewiesen werden. Alle 3 
Patientinnen wiesen klinische Sym-
ptome des Alport-Syndroms auf 
(Hämaturie, Proteinurie), es bestand 
jedoch keine Einschränkung der 
Nierenfunktion und es wurden keine 
extrarenalen Manifestationen ange-
geben.
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Einleitung: Die autosomal-rezes-
sive polyzystische Nierenerkrankung 
(ARPKD) zeichnet sich durch eine 
ausgeprägte klinische Variabilität 
aus. Fibrozystische Veränderungen 
führen zu einer bilateralen, mitun-
ter massiven Nierenvergrößerung. 
Klare Assoziationen zwischen der 
Nierengröße und dem Verlauf der 
Nierenfunktion konnten bisher nicht 
etabliert werden. Einfach zur Ver-
fügung stehende, sonographische 
Risikomarker könnten eine Grund-
lage zur Bewertung therapeutischer 
Optionen sowie als Anhaltspunkte 
bei klinischen Entscheidungsfindun-
gen bilden. Material/Methode: Wir 
analysierten die Datensätze von 456 
ARPKD-Patienten aus der Register-
studie ARegPKD im Hinblick auf die 
longitudinale Entwicklung der sono-
graphischen Nierenlängen (Pol-zu-
Pol-Länge, pole-to-pole (PTP)) und 
des geschätzten totalen Nierenvolu-
mens (estimated total kidney volume 
(eTKV)). Ein weiteres Ziel war die 
Prüfung einer Assoziation zwischen 
Nierengröße und Nierenfunktion. 
Ergebnisse: Die sonographisch ge-
messene PTP Länge nimmt über die 
Zeit zu, die körperlängenadjustierte 
PTP (height-adjusted PTP (haPTP)) 
Länge nimmt über die Zeit ab. Wäh-
rend das eTKV während der Kin-
des- und Jugendzeit zunimmt, bleibt 
das körperlängenadjustierte eTKV 
(height-adjusted eTKV (haeTKV)) 
relativ stabil. Darüberhinaus korre-
liert haeTKV lose invers mit der ge-
schätzten glomerulären Filtrationsra-
te. Nach Stratifizierung entsprechend 
der Quartilen des haeTKV innerhalb 
der ersten 18 Lebensmonate unter-
scheidet sich das jeweilige Nieren-
überleben klar mit einem 10-Jahres-
Nierenüberleben von 20% in der 
höchsten Quartile in der Kaplan-
Meyer-Analyse gegenüber 94% in 
der niedrigsten Quartile. Diskussion: 
Das körperlängenadjustierte totale 
Nierenvolumen innerhalb der ersten 
18 Lebensmonate könnte als ein-
fach erhebbarer Risikomarker für die 
Entwicklung der Nierenfunktion bei 
Kindern mit ARPKD zur Verfügung 
stehen und sich für die Identifikation 
von Patienten mit einem ausgepräg-
ten Risiko für schwere renale Verläu-
fe für zukünftige klinische Studien 
qualifizieren.


