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Note del presentatore
Note di presentazione
Il PDTA è assolutamente ancora oggi aggiornato, completo e sufficientemente coinciso


» La malattia renale cronica (MRC) e definita
come una condizione di alterata funzione renale,
alterazioni del sedimento urinario o alterazioni
morfologiche che persistono per piu di 3 mesi ed
e classificata in 5 stadi di crescente gravita.

» E’una patologia molto diffusa nel mondo, con
una prevalenza crescente nella popolazione
generale, stimata in circa 10% della
popolazione.


Note del presentatore
Note di presentazione
Vi sono però delle puntualizzazioni che occorre fare anche alla luce dei recenti progressi delle conoscenze nefrologiche. Intanto sul concetto di cronicità in nefrologia.  Anche Quando queste alterazioni persistono da mesi o addirittura da anni la malattia può essere trattata con buone probabilità di successo sempre che si faccia una diagnosi corretta


2. SCOPO

Il modello assistenziale si pone i seguenti obiettivi:
-|ldentificare le persone a rischio di sviluppare la malattia renale cronica.

*Diagnosticare precocemente e monitorare attivamente I'andamento della
patologia.

*Ritardare la progressione della MRC
*Prevenire o ritardare le possibili complicanze.

*Ridurre il rischio di presa in carico tardiva da parte del medico specialista (late
referral)

-Offrire al paziente tutte le possibili terapie sostitutive della funzione renale in
maniera tempestiva e condivisa

*Migliorare la qualita di vita ed il reinserimento sociale

*Garantire percorsi conservativi o palliativi per il fine vita
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Note del presentatore
Note di presentazione
Ma se per molto tempo lo sforzo è stato quello principalmente di ritardare la progressione della MRC e la maggior parte delle nostre e vostre energie sono state spese in questo


2. SCOPO

Il modello assistenziale si pone i seguenti obiettivi:

‘Diagnosticare precocemente e monitorare
attivamente I'andamento della patologia.

*Ritardare la progressione della MRC



Note del presentatore
Note di presentazione
Il cambiamento di visione che stiamo vivendo è  impegnarsi al massimo per una diagnosi precoce. Nei pazienti identificati precocemente siamo in grado di diagnosticare la malattia renale di base nella grande maggioranza dei casi e avere una diagnosi corretta permette di cambiare il destino di queste persone



Diagnosticare precocemente e monitorare
attivamente I'andamento della patologia.

L'idea che le stragrande maggioranza dei casi di
nefropatia sia causata da ipertensione e diabete
e fuorviante.

Nei pazienti di eta <50-60 anni molto spesso
I'ipertensione e secondaria ad una malattia
renale

Albuminuria/microematuria sono in genere |
segni piu precoci di malattia renale ma...

Nei pazienti giovani una disfunzione renale non
mai accettabile anche in assenza di
proteinuria/microematuria


Note del presentatore
Note di presentazione
Negli ultimi anni ci siamo resi conto che l’idea 


Ritardare la progressione della MRC

 Nellanziano I'invecchiamento renale con
una progressiva perdita di GFR e un
evento normale .

* Quello che fa la differenza € la presenza di
albuminuria/proteinuria e/o la rapida
progressione dell’'insufficienza renale.


Note del presentatore
Note di presentazione
Ritardare la progressione rimane un obiettivo importante tenendo conto che l’invecchiamento renale esiste , è fisiologia e non patologia. Devono essere sintomi di allarme anche nell’anziano la presenza di proteinuria e/o rapida progressione


Criteri di invio al nefrologo

Pazienti con anomalie strutturali all'imaging (alterazioni
non note in diabetici o con familiarita ecc) o
albuminurnalproteinuria significative efo ematuria
persistente da oltre tre mesi non urologica

Invio al Nefrologo sempre

Pazienti con filtrato glomerulare tra 60 e 90 mlfmin senza
anomalie strutturali o albuminuria/proteinuria efo
microematuria significativa da oltre tre mesi

< 50 anni invio al MNefrologo se presenti altri fattor di
rischio o progressione

= 50 anni contralli periodici per  escludere rapidi
peaaioramenti del filtrato

Pazienti con filtrato glomerulare tra 59 e 45 mlfmin

Invio al nefrologo solo se  accompagnato da
ipertensione refrattaria, diabete o in caso di
progressione di malattia

Pazienti con filtrato glomerulare tra 30 e 45 ml/min

=70 aa Invio al nefrologo solo se accompagnato
da ipertensione refrattaria o in caso di  progressione di
malattia

sotto | 70 anni da inviare al nefrologo sempre

Pazienti con filtrato glomerulare tra 15 e 30 mlfmin

Invio al Mefrologo sempre (eccetto pz anziani fragili non
autosuff. valutando eventuale consulto telefonico)



Note del presentatore
Note di presentazione
I criteri di invio restano validi , tenendo conto che proteinuria, ematuria sono sempre motivi di invio 


Trends

 Genetica delle malattie renals

* Monoclonal gammopathy of renal
significance (MGRS)

 Nuovi farmaci



Genetica delle malattie renali

@%  The NEW ENGLAND

-w:” 3} ]DURNHL ﬂf ME D [ C I N E Emily E. Groopman, B.A., Maddalena Marasa, M.D., Sophia Cameron-Christie, Ph.D., Slavé Petrovski, Ph.D., Vimla S. Aggarwal, M.B., B.S., Hila Milo-

Diagnostic Utility of Exome Sequencing for Kidney Disease

Rasouly, Ph.D., Yifu Li, M.D., Junying Zhang, B.S., Jordan Nestor, M.D., Priya Krithivasan, M.Sc., Wan Yee Lam, B.S., Adele Mitrotti, M.D_, et al.

In all, 3037 patients ......... We detected diagnostic variants in 307
of the 3315 patients (9.3%), encompassing 66 different monogenic disorders
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Common Genetic Findings and the Clinical Diagnostic Spectrum.

N Engl J Med 2019; 380:142-151


Note del presentatore
Note di presentazione
è chiaro che questo porta ad un forte aumento delle diagnosi legate a mutazioni di geni dell’alport . il dato eclatante emerso negli ultimi anni deriva dal sequenziamento dell’esoma di pazienti adulti  affetti da CKD. Questo famosissimo studio di Groopman sul NE ci ha dimostrato come circa il 10% di questi pazienti era portatore di mutazioni genetiche patogene e quindi poteva essere considerato affetto da una malattia renale su base genetica, 1/3 di queste diagnosi riguardava geni coinvolti nella S. di Alport. Di conseguenza questi pazienti andavano riclassificati come affetti da S. di Alport
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Monoclonal gammopathy of renal significance (MGRS)
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Nuovi farmaci
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