Kennen Sie eine genetische Ursache
fur Urolithiasis?

Erkennen Sie charakteristische
Nierensteine?
Ein kurzer Leitfaden zur Diagnose NAR—

Die Erndhrung ist ein Schliisselfaktor fiir die Entstehung von Nierensteinen in der
Allgemeinbevolkerung.’

Einige Nierensteine sind jedoch die Folge von vererbten (genetischen)
Stoffwechselstorungen, und ihre friihzeitige Erkennung ist entscheidend um:'?

« das Wiederkehren von Steinen zu vermeiden
+ die Entwicklung einer chronischen Nierenerkrankung zu vermeiden

Die friihzeitige Diagnose dieser Erkrankung ist dufierst wichtig, damit den Patienten
rechtzeitig geeignete und spezifische Behandlungslosungen angeboten werden konnen.?

ALLE NIERENSTEINE WIEDERHOLT AUFTRETENDE NIERENSTEINE
BEI KINDERN UND JUGENDLICHEN? BEI ERWACHSENEN?

T ——_
* Multiple oder bilaterale Steine

« Familienanamnese einer
Urolithiasis

* Nephrokalzinose

« Assoziierte chronische
Nierenkrankheit

« Blutsverwandtschaft der Eltern

‘:x 1\

40-50*

der Falle von padiatrischer
Urolithiasis sind mit einer
Stoffwechselstorung
verbunden*

Informationen von Milliner et al. (2022)2 sind spezifisch fiir Patienten mit PH1.




Die Untersuchung der Zusammensetzung der Nierensteine ist ein wichtiger Bestandteil der Diagnose.?

ﬁ % Die Analyse von Nierensteinen (Kristallzusammensetzung und morphologische Merkmale) hilft bei der
Diagnose einer rezidivierenden Urolithiasis und reicht manchmal schon aus, um eine genetische
Erkrankung zu diagnostizieren.

Eine Stoffwechseluntersuchung sollte in Betracht gezogen werden, wenn bei der Erstuntersuchung
Anomalien festgestellt werden oder das auf der ersten Seite beschriebene klinische Bild ungewohnlich ist.??

¢ 9 Bestimmte Arten von Nierensteinen erfordern eine Uberweisung an einen lokalen Spezialisten fiir die
lll metabolische Bewertung von Urolithiasis (z. B. einen Nephrologen, Endokrinologen oder Facharzt fir
I Urologie), um eine friihzeitige Diagnose zu stellen und eine genetische Beratung zu ermdglichen.®

Von allen genetischen Storungen der Urolithiasis sind die folgenden drei am haufigsten anzutreffen:¢

Endoskopische Mikroskopische Endoskopische Mikroskopische Endoskopische Mikroskopische
Ansicht Ansicht Ansicht Ansicht Ansicht Ansicht

Cystin-Nierenstein, Va® Kalzium-Oxalat-Monohydrat- Kalziumphosphat-Nierenstein,
Leuchtend gelbe Farbe, raue Oberflache Nierenstein, Ic® IVa2®
Knospendes Aussehen, Whewellite/ Glasiertes Aussehen mit Unebenheiten
Zusétzliche biologische Wedellite® und Rissen
Bewertung: - _ _ - ) _
) Zusétzliche biologische Zusétzliche biologische
- Crystallurie . .
Bewertung: Bewertung:
 Bestimmung von Cystin im Urin - Bei erhaltener Nierenfunktion: - Zusatzlich zum Vorhandensein
- Aminosaurechromatographie Bestimmung des Oxalats im eines |Va2-Steins sollte eine
im Urin mit massiver Urin Gber 24 Stunden metabolische Azidose mit einem

unangemessenen pH-Wert im
Urin oder das Vorhandensein
einer isolierten Hypocitraturie die
Diagnose einer DTRA nahelegen

Ausscheidung der vier

. ; . - - Bei stark eingeschrankter
dibasischen Aminosauren g

Nierenfunktion: Bestimmung
des Plasma-Oxalats

- Bestatigung durch einen

Gentest - Im Falle einer Hypocitraturie

ohne Azidose kann in der
Nephrologie ein Ansauerungs-
test vorgeschlagen werden

Es gibt andere, noch seltenere genetische Storungen der Urolithiasis, wie z. B.: APRT-Mangel (“Adenin-
Phosphoribosyltransferase”), Xanthinurie oder andere Purinbasenanomalien, Dent-Krankheit oder familidre
Hypomagnesiamie mit Hyperkalziurie.2

Alle Fotos auf diesem Dokument wurden von Dr. Daudon und Dr. Estrade zur Verfiligung gestellt.
Dieses Dokument wurde in Zusammenarbeit mit Dr. Lemoine und Dr. Abid, Nephrologe bzw. Urologe am Universitatsklinikum Lyon, erstellt.
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!"':: 2l *ri Weitere wissenschaftliche Informationen kénnen Sie
5 Hll  unter www.alnylamconnect.de anfordern.

[ ] ®
© Entwickelt und finanziert von Alnylam Pharmaceuticals. Nur fiir medizinisches Fachpersonal. / \ n >/| I | l
% PH

Alle Rechte vorbehalten. 03.2025 PH1-GEAU-00020

ARMACEUTICALS





