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Liczba pacjentów w Rejestrze PodoNet- 1788 

Liczba ośrodków- 67 



Gdańsk (33) 

Kraków (45) 

Warszawa CZDZ (36) 

Warszawa WUM (17) 

Łódź (17) 

Zabrze (30) 

Chorzów (14) 

Białystok (12) 
Szczecin (11) 

Toruń (14) 

Wrocław (6) 

Lublin (8) 

Poznań (1) 

Polskie ośrodki w Rejestrze PodoNet  
 

liczba ośrodków -13  liczba pacjentów- 243 



PODONET 

 2009r.- VI Gdańskie Warsztaty Nefrologiczne  

 zapowiedź projektu 

 

 2010 początek rejestracji pacjentów i gromadzenie próbek krwi do 

badań 

 

 2011/2013- wykonano badania genetyczne w zakresie genów WT1 i 

NPHS2 i wydano wyniki. 

 

 Badania w zakresie tych genów wykonano u  ok. 200 pacjentów 

zgłoszonych do Rejestru  

 

 Patogenne mutacje zidentyfikowano u 29 pacjentów 

     WT1 – 10 przypadków;  NPHS2 – 18 przypadków 

 

 



PODONET    

 Od 2014r badania mutacji  w genach WT1 i NPHS2 są  
wykonywane jako badania diagnostyczne refundowane przez NFZ 
w Laboratorium Genetyki Klinicznej w Gdańsku 

 

 Wymagane jest właściwe skierowanie 

 

 Wymagana jest obowiązująca w Laboratorium Genetyki Klinicznej 
zgoda na badanie genetyczne dołączona do przesyłanej próbki krwi 
pobranej na EDTA 

 

 Nadal należy zgłaszać pacjentów steroidoopornych do rejestru 
Podonet 

 

 Pacjenci, po wykluczeniu mutacji w genach WT1 i NPHS2, mogą 
być kwalifikowani w Heidelbergu do dalszych badań genetycznych 

 (kwalifikacja na podstawie dostępnych danych klinicznych)    



DALSZE BADANIA GENETYCZNE  

1. Badania metodą NGS ( next-generation sequencing) 

 badanych jest 31 genów związanych z patogenezą 

zespołu nerczycowego 

 Dotychczas badania wykonano u 121 (ok. połowy) 

naszych pacjentów  (wyniki dostępne w zakładce 

„genetics” w Rejestrze) 

 

2. Sekwencjonowanie całego genomu   

 w celu poszukiwania nowych genów „ kandydatów” 

 w grupie pacjentów z dodatnim wywiadem rodzinnym 

bez ustalonej dotychczasowymi badaniami przyczyny 

choroby. 

 

 

 

 



PODSUMOWANIE  DOTYCHCZASOWYCH 

WYNIKÓW  

Gen   Liczba przypadków 

 

NPHS2   18 

WT1   10 

NPHS1   4 

LMX1B   4 

SMARCL1  2 

LAMB2   1 

COQ2   1 

 

Razem   40   (ok. 20% badanej populacji) 



Doniesienia zjazdowe- prezentacje ustne 
 

1. Wyniki wstępnej analizy klinicznej polskich dzieci ze steroidoopornym 
zespołem nerczycowym z mutacjami w genach WT1 i NPHS2 

 Bałasz-Chmielewska I.1, Lipska BS.2, Borzęcka H.3, Drożdż D.4, Gacka E.5, Firszt-Adamczyk A.6, Jarmoliński 
T.7, Książek J.8, Kuźma E.9, Medyńska A.10, Silska M.11, Szczepańska M.12, Tkaczyk M.13, Wasilewska A.14, 
Limon J.2, Żurowska A.1 

 XI Sympozjum Polskiego Towarzystwa Nefrologii Dziecięcej, Gdańsk 2011 

 

2. Profil mutacji w genach NPHS2 i WT1 w polskiej populacji pacjentów ze 
steroidoopornym zespołem nerczycowym : doniesienie wstępne 

 Lipska B., Morzuch L., Bałasz-Chmielewska I., Żurowska A., Limon J. 

 XI Sympozjum Polskiego Towarzystwa Nefrologii Dziecięcej,Gdańsk 2011  

 

3.  Częstość występowania i przebieg kliniczny steroidoopornego zespołu 
nerczycowego uwarunkowanego mutacjami w genie WT1 w populacji polskiej – 
dane z rejestru PodoNet  

 Bałasz-Chmielewska I.1, Lipska BS.2, Borzęcka H.3, Drożdż D.4, Gacka E.5, Firszt-Adamczyk A.6, Jarmoliński 
T.7, Książek J.8, Kuźma-Mroczkowska E.9, Medyńska A.10, Silska M.11, Szczepańska M.12, Tkaczyk M.13, 
Wasilewska A.14, Limon J.2, Żurowska A.1  

 VI Zjazd Polskiego Towarzystwa Nefrologii Dziecięcej, Wrocław, 17-19 maja 2012  

 

4. WT1 screening in nephrotic syndrome : lessons from PodoNet 

 Lipska B., P.Latropoulos,, B. Ranchin, J. Dusek, F. Ozaltin, A. Melk, J. Gellemann, A. jankauskiene, M. Peco-Antic, A. Żurowska, A. 
wasilewska, G. caridi, B. Saeed, A. Moczulska, R. Bogdanovic, O. Erdogan, M. Szczepańska, M. kalyoncu, H. Borzęcka, A. Trautman,  

  F. Schaefer. 

 European Society for Paediatric Nephrology Annual Scientific Meeting 2012, Kraków 

 
  

http://bibliografia.gumed.edu.pl/cgi-bin/expertus3e.exe?KAT=f%3A%5Chidden%5Cexpertus%5Cparametr.02%5C&FST=data.fst&FDT=data.fdt&ekran=ISO&lnkmsk=2&cond=AND&mask=2&F_00=06&V_00=XI+Sympozjum+Polskiego+Towarzystwa+Nefrologii+Dzieci%EAcej+Wsp%F3%B3czesne+trendy+w+
http://bibliografia.gumed.edu.pl/cgi-bin/expertus3e.exe?KAT=f%3A%5Chidden%5Cexpertus%5Cparametr.02%5C&FST=data.fst&FDT=data.fdt&ekran=ISO&lnkmsk=2&cond=AND&mask=2&F_00=06&V_00=XI+Sympozjum+Polskiego+Towarzystwa+Nefrologii+Dzieci%EAcej+Wsp%F3%B3czesne+trendy+w+
http://bibliografia.gumed.edu.pl/cgi-bin/expertus3e.exe?KAT=f%3A%5Chidden%5Cexpertus%5Cparametr.02%5C&FST=data.fst&FDT=data.fdt&ekran=ISO&lnkmsk=2&cond=AND&mask=2&F_00=06&V_00=XI+Sympozjum+Polskiego+Towarzystwa+Nefrologii+Dzieci%EAcej+Wsp%F3%B3czesne+trendy+w+
http://bibliografia.gumed.edu.pl/cgi-bin/expertus3e.exe?KAT=f%3A%5Chidden%5Cexpertus%5Cparametr.02%5C&FST=data.fst&FDT=data.fdt&ekran=ISO&lnkmsk=2&cond=AND&mask=2&F_00=06&V_00=XI+Sympozjum+Polskiego+Towarzystwa+Nefrologii+Dzieci%EAcej+Wsp%F3%B3czesne+trendy+w+
http://bibliografia.gumed.edu.pl/cgi-bin/expertus3e.exe?KAT=f%3A%5Chidden%5Cexpertus%5Cparametr.02%5C&FST=data.fst&FDT=data.fdt&ekran=ISO&lnkmsk=2&cond=AND&mask=2&F_00=06&V_00=XI+Sympozjum+Polskiego+Towarzystwa+Nefrologii+Dzieci%EAcej+Wsp%F3%B3czesne+trendy+w+


Doniesienia zjazdowe-plakaty 

1. EARLY ONSET AND INTERMEDIATE PROGRESSION OF STEROID-

RESISTANT NEPHROTIC SYNDROME (SRNS) ASSOCIATED WITH NON-

NEUTRAL p.R229Q POLYMORPHISM AND c.1032delT PODOCIN MUTATION 

 Balasz-Chmielewska I.1, Borzecka H.2, Drozdz D.3, Firszt-Adamczyk A.4, Gacka E.5, 

Jarmolinski T.6, Ksiazek J.7, Kuzma-Mroczkowska E.8, Medynska A.9, Silska M.10, 

Szczepanska M.11, Tkaczyk M.12, Wasilewska A.13, Zurowska A.1 

 European Society for Paediatric Nephrology Annual Scientific Meeting 2012, 

Kraków 

 

2. Molecular characterization of Polish children with podocin-associated 

hereditary nephrotic syndrome : novel and recurrent NPHS2 mutations 
Lipska B., Bałasz-Chmielewska I., Morzuch L., Borzęcka H., Gacka E., Firszt-Adamczyk A., 

Jarmoliński T., Książek J., Kuźma-Mroczkowska E., Medyńska A., Ogarek I., Silska M., 

Szczepańska M., Tkaczyk M., Wasilewska A., Limon J.,Żurowska A.  

 European Society for Paediatric Nephrology Annual Scientific Meeting 2012, 

Kraków 
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