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Patientin E.T. *1965

• Vorstellung via ZNA bei Dyspnoe und Verdacht auf symptomatische renale Anämie

• Eigenanamnese: 

- CKD G3bAx unklarer Genese, seit mind. 10/2023 bestehend

- Vitamin-D-Mangel

- nicht-klassifizierbare Kolitis, ED 2015 

• Familienanamnese: 

- Vater: Dialysepflicht (anamnest. nach Aneurysmaruptur)

- 1 gesunde Tochter

• Medikation: Dekristol, Mesalazin

• Körperlicher Status: o.B., RR 131/78 mmHg, keine Ödeme, keine Blutungsstigmata
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Laborbefunde
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Blut Urin



Nierenpunktion am 31.01.25
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AJKDblog, August 29, 2018

IFTA 30%

Normales Tubulointerstitium Interstitielle Fibrose und Tubulusatrophie



CKDx?
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Genetic kidney disease – the elephant in the room

6
Hays T, Groopman EE, Gharavi AG. Genetic testing for kidney 

disease of unknown etiology. Kidney Int. 2020 Sep;98(3):590-600.



Genetic kidney diseases

Mabillard, H., Olinger, E. & Sayer, J.A. UMOD and you! 

Explaining a rare disease diagnosis. J Rare Dis 1, 4 (2022)
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ADTKD

= autosomal dominante tubulointerstitielle Nierenerkrankung

• 3.häufigste Ursache 

genetischer Nierenerkrankungen

• 2-5% aller monogenetischen 

Nierenerkrankungen

8
kidneycareuk.org



ATDKD - Subtypen

9Izzi et al; Kidney International Reports, Nov. 2022, 

Vol.7, Issue 11, 2332-2344



Mucin-1

• membrangebundenes Glykoprotein auf Epithel vieler Gewebe (u.a. 

Verdauungstrakt, Gebärmutter, Prostata, Lunge,…)

• in der Niere hauptsächlich in Henle-Schleife und früh-distalem Tubulus 

exprimiert

• Funktion: Signaltransduktion sowie Epithelschutz

10Devuyst, O. et al. Autosomal dominant tubulointerstitial

 kidney disease. Nat Rev Dis Primers 5, 60 (2019)



ATDKD-MUC1
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Frameshift-Mutation

 führt zur Akkumulation fehlgefalteter 

Proteine, intrazellulärem Stress, 

Apoptose

Devuyst, O., Olinger, E., Weber, S. et al. Autosomal dominant 

tubulointerstitial kidney disease. Nat Rev Dis Primers 5, 60 (2019)



ADTKD(-MUC1): Klinische Manifestation

• langsam fortschreitende CKD

• durchschnittlicher eGFR-Verlust: 2-3 ml/min/Jahr

• Durchschnittsalter bei Erreichen ESKD 46 Jahre

• i.d. Regel wenig bis keine Proteinurie

• keine Biomarker

• sonografisch keine festen Diagnosekriterien
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Ayasreh, Nadia et al., AJKD, Volume 72, Issue 3, 411 - 418



ADTKD(-MUC1): Therapie

Keine kausale Therapiemöglichkeit, maximale Renoprotektion

• RASi in maximal tolerierter Dosierung

• RR-Einstellung, Zielblutdruck < 120 mmHg systolisch, sofern toleriert

• SGLT-2-Hemmertherapie (?)

• Absolute Nikotinkarenz

• Anstreben von Normalgewicht
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Zusammenfassung

• Mögliche Kriterien für Indikation zur genetischen Diagnostik:

o CKD-Beginn im jungen Patientenalter

o Positive Familienanamnese

o Syndromale Erkrankungen mit extrarenalen phänotypischen 

Auffälligkeiten

o Unklares Nierenbiopsie-Ergebnis bei Hämaturie und/oder Proteinurie

15Aron, Abraham W. et al., American Journal of 

Kidney Diseases, Volume 84, Issue 5, 632 - 645



Vielen Dank
für Ihre Aufmerksamkeit
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