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RISK  FACTORS ASSOCIATED WITH CONGENITAL RENAL AND URINARY TRACT ANOMALIES IN CHILDREN
Summary. Congenital anomalies of the kidney and urinary tract (CAKUT) are among the leading causes of chronic 

kidney disease in children and adolescents, with an increasing global incidence. These structural malformations originate 
during early embryonic and fetal development and are influenced by genetic, maternal, perinatal, environmental, and so-
cio demographic factors. This paper provides a synthetic analysis of recent scientific literature, highlighting the importance 
of early recognition of risk factors associated with CAKUT. Early identification of these factors, along with the application of 
modern prenatal and postnatal screening techniques, may substantially improve prevention and effective management of 
these conditions. Moreover, optimizing maternal health, providing genetic counseling, and minimizing exposure to terato-
gens are key measures for reducing the risk of anomaly development. Recent studies support the usefulness of advanced 
genetic investigations, such as exome sequencing, in identifying the monogenic etiology of these malformations. 

Keywords: congenital renal anomalies, risk factors, prenatal screening, children.

Rezumat. Anomaliile congenitale ale rinichilor și tractului urinar (CAKUT) reprezintă una dintre cele mai frecvente 
cauze de boală cronică renală în rândul copiilor și adolescenților, cu o incidență globală în creștere. Aceste anomalii 
structurale apar în perioada embrionară și fetală timpurie, fiind influențate de factori genetici, materni, perinatali, de 
mediu și socio-demografici. Lucrarea de față oferă o analiză sintetică a literaturii științifice recente, evidențiind impor-
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INTRODUCERE

Anomaliile congenitale renale și ale tractului uri-
nar (CAKUT – Congenital Anomalies of the Kidney 
and Urinary Tract) reprezintă un spectru variat de 
afecțiuni structurale care debutează în perioada em-
brionară și fetală timpurie, afectând rinichii, ureterele, 
vezica urinară și uretra. Cercetările arată că acestea 
constituie principala cauză a bolii cronice de rinichi 
(BCR) la copii și adolescenți, fiind responsabile pen-
tru 30–50% dintre cazurile de insuficiență renală în 
această grupă de vârstă [1-5]. Chiar dacă pot fi asimp-
tomatice la naștere, CAKUT pot evolua spre afectarea 
renală severă în lipsa unui diagnostic și a unui trata-
ment precoce [3; 6; 7]. 

Studiile anterioare au raportat că prevalența  
CAKUT variază între 3 și 10 cazuri la 1.000 de 
nou-născuți vii la nivel global, cu o incidență rapor-
tată de aproximativ 5-6 la 1.000 de nou-născuți vii în 
Europa și America de Nord (Figura 1) [8]. În diagnos-
ticul acestor anomalii, un rol important îl au scree-
ningul prenatal prin ecografie, rezonanța magnetică 
fetală și monitorizarea postnatală riguroasă [9], iar in-
cidența variază în funcție de tipul CAKUT, de la for-
me ușoare de hidronefroză la agenezie renală bilatera-
lă, care este incompatibilă cu viața. Aceste anomalii au 
un impact major asupra morbidității pediatrice, fiind 
frecvent asociate cu riscul crescut de BCR și necesita-
tea unor intervenții nefrologice complexe [2; 10; 11]. 
Revizuirea sistematică și meta-analiza din 2025 rapor-
tează o incidență globală de 13,6 la 1.000 de nașteri 

tanța recunoașterii timpurii a factorilor de risc asociați cu CAKUT. Identificarea precoce a acestor factori, împreună cu 
aplicarea tehnicilor moderne de screening prenatal și postnatal, poate contribui semnificativ la prevenția și gestionarea 
eficientă a afecțiunilor respective. În plus, optimizarea sănătății materne, consilierea genetică și evitarea expunerii la 
teratogeni sunt măsuri esențiale în reducerea riscului de apariție a anomaliilor. Studiile recente susțin utilitatea investi-
gațiilor genetice avansate, precum secvențierea exomului, în identificarea etiologiei monogenice a acestor malformații.

Cuvinte-cheie: anomalii congenitale renale, factori de risc, screening prenatal, copii.

Figura 1. Prevalența malformațiilor congenitale renale la copii în diferite regiuni geografice,  
în perioada 2015–2021 [15-18].

(CI 4–45,7) și 4,9 la 1.000 în rândul sugarilor la termen 
fără alte anomalii – în tendință ascendentă [12]. 

Etiopatogenia acestor anomalii este multifacto-
rială, implicând interacțiuni complexe între factori 
genetici, epigenetici, ambientali, materno-fetali etc. 
[8; 9]. Totodată, progresul în tehnicile de screening 
prenatal și postnatal a îmbunătățit detectarea afecțiu-
nilor respective, dar descifrarea completă a factorilor 
de risc, a mecanismelor patofiziologice și molecula-
re rămâne discutabilă. În prezent, persistă întrebarea 
dacă diagnosticul și tratamentul de primă intenție 
sunt chirurgicale sau endoscopice. Diferența dintre 
rezultatele precoce și cele pe termen lung ale acestor 
abordări, precum și fezabilitatea lor sunt, de aseme-
nea, importante.

SCOPUL 

În studiul de față este raportată o analiză și sin-
teză atât a datelor recente din literatura de speciali-
tate privind factorii de risc implicați în dezvoltarea  
CAKUT la copii, cât și a datelor epidemiologice, pre-
cum și diagnosticul prenatal și postnatal. Lucrarea 
are ca obiectiv evaluarea importanței recunoașterii 
precoce a acestor factori de risc – genetici, materni, 
perinatali, ambientali și socio-demografici etc., ceea 
ce ar permite elaborarea unor strategii de preven-
ție, consiliere genetică, monitorizare obstetrică țin-
tită și de intervenție terapeutică timpurie, cu sco-
pul reducerii morbidității renale pediatrice asociate  
CAKUT. 
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MATERIALE ȘI METODE 

Această lucrare prezintă o revizuire a literaturii re-
cente, fiind analizate articole și alte materiale din ba-
zele bazele de date științifice (PubMed, Scopus, Web 
of Science), cu utilizarea următoarelor cuvinte-cheie: 
CAKUT, congenital renal, congenital anomalies, risk 
factors, prenatal diagnosis. Au fost incluse studii ob-
servaționale, meta-analize, recenzii sistematice și ghi-
duri clinice relevante, publicate în limba engleză.

REZULTATE

Etiologia anomaliilor renale la copii este multi-
factorială, implicând predispoziția genetică, factori 
de mediu și factorii predictorii materni. Identificarea 
acestor factori de risc este esențială pentru prevenție, 
consiliere genetică și intervenție precoce.

1. Factori genetici
Studiile genetice au demonstrat că mutațiile gene-

tice au un rol major în dezvoltarea sistemului renal și 
pot fi asociate cu CAKUT. Peste 10-20% dintre cazuri 
sunt atribuite unor cauze monogenice [17], iar aceste 
mutații afectează gene implicate în semnalizarea celu-
lară, diferențierea tisulară, morfogeneza rinichilor și a 
întregului sistem urinar [8].

1.1. Mutații monogenice
Mai multe studii arată că gene precum PAX2,  

HNF1β, TBX18, SIX2, NRIP1 sau BMP4 au fost 
asociate cu CAKUT. Astfel, mutațiile în PAX2 sunt 
implicate atât în sindromul renal-colobom, cât și 
în formele izolate de CAKUT [18], iar mutațiile în  
HNF1β determină, frecvent, fenotipuri heterogene, 
incluzând chisturi renale, diabet și anomalii uroge-
nitale [14; 19]. Aceste mutații pot fi identificate prin 
tehnici de secvențiere a întregului exom, precum și a 
genelor candidate sau panouri genetice specializate, 
ceea ce permite stabilirea factorilor cauzali în aproxi-
mativ 10-20% dintre pacienții cu CAKUT [20]. Toto-
dată, într-o analiză efectuată pe 453 de pacienți s-a de-
monstrat că doar 3 prezentau mutații ale genei PAX2 
și doar un caz prezenta o mutație în HNF1β, ceea ce 
sugerează o prevalență generală scăzută a acestor mu-
tații la scară largă [21].

1.2. Variații ale numărului de copii (CNV)
Variațiile numărului de copii (CNV) reprezintă de-

leții sau duplicări ale unor regiuni cromozomiale care 
pot modifica expresia unor gene critice. CNV-urile  
au fost implicate în aproximativ 5% dintre cazurile de 
CAKUT [22]. Exemple relevante includ delețiile care 
implică HNF1β pe cromozomul 17q12 sau CNV-uri 
care afectează genele (PAX2) [23]. CNV-urile sunt 
îmbogățite în formele sindromice și în cele non-sin-
dromice de CAKUT și pot altera dozajul genetic nece-

sar pentru o dezvoltare renală normală [24]. Mai mult, 
aceste variații pot apărea ca mutații de novo sau pot fi 
moștenite cu penetranță incompletă, ceea ce complică 
evaluarea riscului familial [25].

1.3. Moduri de moștenire și variabilitate fenoti-
pică

S-a demonstrat că CAKUT poate fi moștenit auto-
somal dominant, recesiv sau legat de cromozomul X.  
Deși fenotipul este adesea prezent la mai mulți mem-
bri ai familiei, expresivitatea variabilă și penetranța 
incompletă sunt frecvente, făcând dificilă predicția 
riscului [8]. În cazurile familiale, trăsătura se transmi-
te adesea ca o trăsătură autosomal dominantă cu pe-
netranță incompletă, influențată de mutații hipomorfe 
sau factori modificatori. Studiul efectuat de E. Andres 
Rivera-Munoz a raportat că, printre gene candidate 
pentru CAKUT, au fost identificate 3 pentru care exis-
tă, în prezent, suficiente dovezi ce susțin o expansiune 
fenotipică implicând CAKUT: ADNP, PHIP și SETD5  
[26].

1.4. Factorii epigenetici în CAKUT
 Studiile recente arată că epigenetica joacă un rol 

crucial în reglarea expresiei genelor în timpul dezvol-
tării embrionare a sistemului urinar. Modificările epi-
genetice, precum metilarea ADN-ului și modificările 
histonelor, pot activa sau inhiba gene esențiale fără a 
schimba secvența ADN-ului [27].

1.5. Metilarea ADN și dezvoltarea renală
ADN-metiltransferazele, precum DNMT1, au un 

rol fundamental în menținerea metilării ADN-ului în 
celulele progenitoare renale. Studii efectuate pe mo-
dele murine au demonstrat că absența DNMT1 în 
celulele Six2+ duce la anomalii severe în dezvoltarea 
renală, ceea ce subliniază importanța acestei enzime 
în nefrogeneză [28; 29].

1.6. Specificitatea tisulară și provocările meto-
dologice

Atât specificitatea tisulară a modificărilor epi-
genetice, cât și dinamismul lor în timpul dezvoltării 
embrionare îngreunează evaluarea epigenomului în 
CAKUT. Astfel, analiza modificărilor epigenetice re-
levante trebuie efectuată pe țesuturi embrionare afec-
tate, într-un interval temporal specific nefrogenezei 
[27].

1.7. Fertilizarea in vitro și reproducerea asistată
Studiile fundamentate pe baza de date AGORA 

din Olanda au arătat că inseminarea artificială, fertili-
zarea in vitro sau utilizarea suplimentelor de folat pot 
constitui factori de risc pentru dezvoltarea CAKUT, 
chiar dacă mecanismele implicate rămân deocamdată  
contradictorii. De exemplu, în cazul folatului, unele 
studii au indicat asupra rolului protector, în timp ce 
altele l-au asociat cu risc crescut [30].
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1.8. Spectrul fenotipic CAKUT
CAKUT prezintă un spectru clinic foarte variabil, 

de la anomalii izolate (ex.: agenezie renală, duplicare 
ureterală, reflux vezicoureteral), până la malformații 
multiple și complexe. De asemenea, severitatea bolii 
depinde de tipul și momentul perturbării survenite în 
embriogeneză [8; 19]. Comunicarea deficitară între 
mezenchimul metanefric și mugurele ureteric consti-
tuie un eveniment critic ce poate conduce la diferite 
tipuri de CAKUT [22]. Poziția de emergență a mu-
gurelui ureteric influențează în mod direct tipul de 
anomalie: astfel, o inserție joasă este asociată cu reflux 
vezicoureteral, iar una înaltă – cu uropatie obstructivă 
[31]. De asemenea, CAKUT se poate asocia simultan 
cu anomalii extrarenale în cadrul unor sindroame ge-
netice [18].

2. Factorii de mediu 
S-a demonstrat că etiologia CAKUT este comple-

xă, implicând factori genetici, epigenetici, de mediu 
ș.a. Factorii de mediu joacă un rol esențial, în special 
prin influența directă asupra stării intrauterine, unde 
se desfășoară procesul critic al organogenezei renale.

2.1. Impactul mediului și al tehnologiilor de re-
producere asistată

Factorii de mediu, precum stresul oxidativ, nutri-
ția maternă, expunerea la toxine, pot influența profilul 
epigenetic, iar utilizarea tehnologiilor de reproducere 
asistată (ART) poate altera expresia genică prin indu-
cerea unor anomalii epigenetice și genomice (aneu-
ploidii, rearanjamente cromozomiale, CNV-uri), în-
trucât aceste modificări apar într-un moment critic al 
remodelării epigenetice embrionare [28].

2.2. Afecțiuni materne și condiții asociate
Factorii materni și obstetricali joacă un rol sem-

nificativ în apariția CAKUT la făt. Printre aceștia, dia-
betul matern, fie preexistent, fie gestațional, este unul 
dintre cei mai importanți, fiind asociat cu o creștere a 
riscului de CAKUT între 39-97%. 

Cel mai studiat factor de risc potențial pentru  
CAKUT este obezitatea maternă. În 2021, L. Jadresić 
și colab. au efectuat o meta-analiză care a arătat un risc 
crescut de a avea un copil cu CAKUT atunci când ma-
mele erau obeze (rata probabilității (OR) 1,14, interval 
de încredere 95% (IC) 1,02-1,27) [32]. Alte studii au 
confirmat această asociere, despre care se presupune 
că este cauzată de niveluri mai ridicate de glucoză din 
sânge, care pot interfera cu înmugurirea ureterală, 
precum și de creșterea inflamației și modificări ale ni-
velurilor hormonilor steroizi [33; 34].

Dezechilibrele hormonale materne, în diverse 
etape, în special tulburările tiroidiene precum hipo-
tiroidismul sau hipertiroidismul în timpul sarcinii, 
pot influența negativ embriogeneza renală, iar obe-

zitatea maternă, înainte de concepție, a fost corelată 
cu o probabilitate crescută de apariție a refluxului ve-
zico-ureteral și a altor tipuri de anomalii congenitale 
urinare [13]. Afecțiunile obstetricale preexistente, pre-
cum preeclampsia, hipertensiunea arterială maternă, 
boala cronică de rinichi (BCR), pot perturba perfuzia 
placentară și declanșa stresul oxidativ, accentua infla-
mația cronică și afecta diferențierea celulară și mor-
fogeneza renală. Astfel, aceste stări contribuie la o 
susceptibilitate crescută pentru CAKUT și, în același 
timp, subliniază importanța monitorizării  și gestionă-
rii adecvate a sănătății materne în perioada prenatală 
[19; 35]. 

2.3. Dezechilibre nutriționale în timpul sarcinii
Nutriția maternă are un rol crucial în dezvolta-

rea fetală, mai ales în ce privește organele sensibile, 
precum rinichii. Deficitul de vitamina A sau excesul 
de acid folic în timpul sarcinii sunt asociate destul de 
frecvent cu apariția CAKUT, posibil prin influențarea 
căilor de semnalizare epigenetică implicate în organo-
geneză [36; 37]. S-a demonstrat că vitamina A joacă 
un rol esențial în activarea căii acidului retinoic, un 
morfogen important în embriogeneză, iar studiile au 
arătat că atât deficitul, cât și excesul pot fi asociate cu 
anomalii structurale renale. 

O. Ozisik și colab. au descoperit o asemănare 
semnificativă între genele țintă ale vitaminei A și ge-
nele despre care se știe că ar cauza anomalii congeni-
tale ale rinichilor și tractului urinar, ceea ce sugerează 
că vitamina A joacă un rol în semnalizarea celulară, 
creșterea și dezvoltarea rinichilor și a tractului urinar. 
Sunt necesare cercetări suplimentare pentru a clarifi-
ca aspectele specifice, inclusiv perioadele de dezvolta-
re vulnerabilă la variațiile vitaminei A și ale dozelor 
[36].

O meta-analiză care a inclus șase studii a sugerat 
că nivelurile excesive sau deficitare de vitamina A în 
timpul sarcinii pot afecta dezvoltarea și creșterea rini-
chilor și a tractului urinar la descendenți. Studiile an-
terioare au arătat că descendenții femeilor cu niveluri 
deficitare de vitamina A prezentau rinichi mai mici 
în timpul sarcinii [36]. În mod similar, deficitul de fo-
lat, un nutrient implicat în metilarea ADN-ului și sin-
teza purinelor în timpul embriogenezei, poate afecta 
expresia genică, contribuind la dezvoltarea CAKUT. 
Malnutriția maternă, în special, dietele sărace în 
proteine, poate afecta diferențierea celulară renală și 
reduce numărul de nefroni formați [33] și acest fac-
tor de risc este foarte important, având în vedere că 
nefrogeneza continuă până în jurul săptămânii 36 de 
gestație, expunând astfel fătul pe o perioadă extinsă în  
care poate fi influențat de statutul nutrițional matern 
[38].
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2.4. Nașterea prematură și greutatea mică la 
naștere

Factorii perinatali, precum prematuritatea și gre-
utatea mică la naștere sunt asociați cu un risc crescut 
de apariție a anomaliilor congenitale renale [39]. Atât 
nașterea prematură, înainte de 37 de săptămâni de 
gestație, cât și greutatea corporală sub 2500 g indică 
un proces de dezvoltare fetală incomplet, în special la 
nivel renal, ceea ce poate favoriza dezvoltarea CAKUT. 
Astfel, prematuritatea extremă (< 1000 g) este asociată 
cu un număr redus de nefroni, fapt ce crește riscul de 
hipertensiune arterială și de boală cronică de rinichi 
(BCR) ulterioară [40; 41]. Studii histologice efectuate 
post-mortem au arătat că bebelușii prematuri prezintă 
o densitate nefronică semnificativ mai scăzută compa-
rativ cu cei născuți la termen, reflectând o întrerupere 
prematură a nefrogenezei. 

De asemenea, prezența anomaliilor lichidului am-
niotic – în special oligohidroamnios sau polihidroam-
nios – este considerată un predictor important pentru 
un risc crescut de anomalii ale tractului urinar. Unele 
studii raportează un risc de până la nouă ori mai mare 
comparativ cu sarcinile fără astfel de complicații. De 
asemenea, sexul masculin este recunoscut ca factor 
predispozant pentru anumite tipuri de CAKUT, pre-
cum valvele uretrei posterioare, reflectând susceptibi-
lități embriologice și hormonale în dezvoltarea siste-
mului urinar [33; 34].

2.5. Consumul de substanțe toxice și droguri
Expunerea maternă la alcool, cocaină și tutun în 

timpul sarcinii a fost implicată în apariția CAKUT. 
Etanolul poate concura cu retinolul (vitamina A) pen-
tru metabolizare prin calea alcool-dehidrogenazei, 
generând astfel un deficit funcțional de acid retinoic, 
ceea ce afectează dezvoltarea rinichilor [43; 44]. De 
asemenea, s-a demonstrat că expunerea prenatală la 
cocaină este asociată cu o incidență de până la 14% a 
CAKUT la fetuși [45].

O meta-analiză a 80 de studii observaționale pri-
vind impactul expunerii prenatale la opioide asupra 
rezultatelor neonatale a constatat o creștere a proba-
bilității de naștere prematură, reducere a greutății la 
naștere și spitalizare prelungită cu expunere in utero 
la opioide [46].

2.6. Medicamente cu potențial nefrotoxic
Expunerea prenatală (în trimestrele II și III) la 

diverse substanțe toxice din mediul înconjurător sau 
la anumite medicamente poate influența negativ dez-
voltarea renală fetală și poate crește susceptibilitatea 
la malformații congenitale ale rinichilor și tractului 
urinar. Utilizarea unor medicamente cu potențial ne-
frotoxic precum corticosteroizii, antiinflamatoarele 
nesteroidiene (AINS) și antiepilepticele administrate 

în perioada prenatală poate afecta atât morfologia ri-
nichilor, cât și funcționalitatea lor postnatală. 

Inhibitorii enzimei de conversie a angiotensi-
nei (IECA), blocanții receptorilor de angiotensină 
(BRA) și AINS pot interfera cu dezvoltarea normală 
a sistemului renin-angiotensină fetal, esențial pentru 
dezvoltarea glomerulilor și tubilor renali [35; 47; 48].  
Totodată, cercetările recente sugerează o posibilă le-
gătură între expunerea intrauterină la radiații elec-
tromagnetice provenite de la dispozitive mobile și un 
risc crescut de apariție a CAKUT, deși această relație 
necesită validare suplimentară prin studii extinse [19; 
35]. Mai recent, studii clinice au raportat o asociere 
semnificativă între administrarea de glucocorticoizi 
sistemici în timpul sarcinii și creșterea riscului de BCR 
la copil, mai ales în cazul nașterii premature și al do-
zelor crescute. De asemenea, administrarea AINS în 
trimestrele  târzii ale sarcinii a fost asociată cu un risc 
crescut de BCR la copii [42].

2.7. Expunerea la substanțe toxice din mediu
Poluanții industriali, precum bisfenol A, ftalații, 

metalele grele și dioxinele potențial perturbă căile epi-
genetice și hormonale implicate în nefrogeneză. Unele 
date emergente sugerează că radiațiile electromagneti-
ce provenite de la dispozitive mobile ar putea contri-
bui la apariția CAKUT, însă aceste corelații necesită 
studii suplimentare și confirmare ulterioară  [19; 35].

3. Factori socio-demografici
Vârsta maternă extremă, atât în cazul mamelor 

foarte tinere, cât și în cazul celor de  vârstă avansată, a 
fost asociată cu un risc crescut de anomalii congenitale 
renale la nou-născuți. Această asociere este influențată 
și de nivelul socio-economic, întrucât un nivel scăzut 
este frecvent corelat cu acces limitat la servicii medica-
le de calitate, cu o monitorizare prenatală insuficientă 
și cu expunere crescută  la factori de risc ambientali 
sau comportamentali. Prin urmare, combinația dintre 
vârsta maternă nefavorabilă și condițiile socio-econo-
mice precare poate contribui semnificativ la apariția 
anomaliilor congenitale renale [1].

CONCLUZII

Anomaliile congenitale ale rinichilor și tractului 
urinar (CAKUT) constituie una dintre cele mai frec-
vente și semnificative cauze de BCR la copil, având un 
impact important asupra sănătății publice și asupra 
calității vieții pacienților afectați. Etiologia lor com-
plexă și multifactorială reflectă o interacțiune dina-
mică între predispoziția genetică, modificările epige-
netice, influențele de mediu și condițiile materne, atât 
prenatale, cât și perinatale. Mutațiile monogenice, 
variațiile numărului de copii (CNV), precum și me-
canismele epigenetice, inclusiv metilarea ADN-ului și 
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modificările histonale, pot altera profund dezvoltarea 
renală, în special în etapele timpurii ale embriogene-
zei. Aceste anomalii genetice, deși prezente doar într-o 
parte dintre cazuri, joacă un rol esențial în înțelegerea 
substratului biologic al bolii și pot ghida strategii per-
sonalizate de diagnostic și tratament.

Totodată, factorii extrinseci, precum bolile ma-
terne (diabet, hipertensiune, tulburări endocrine), 
malnutriția, expunerea la substanțe toxice sau utili-
zarea tehnologiilor de reproducere asistată, pot in-
fluența negativ mediul intrauterin și dezvoltarea ne-
frogenezei. Prematuritatea, greutatea mică la naștere 
și complicațiile amniotice contribuie suplimentar la 
vulnerabilitatea sistemului urinar în perioada critică 
de dezvoltare. Prin urmare, recunoașterea importanței 
influenței mediului matern și a stilului de viață în pre-
venirea CAKUT este crucială.

Dimensiunea socială accentuează vulnerabilitatea, 
în special pentru gravidele tinere sau de vârstă avan-
sată, provenind din medii defavorizate, unde accesul 
limitat la îngrijiri medicale, educație sanitară și nutri-
ție adecvată favorizează apariția anomaliilor. Astfel, 
o abordare eficientă a prevenției și managementului 
CAKUT trebuie să fie una holistică, care să includă 
nu doar monitorizarea sarcinii și intervenția medi-
cală, ci și componenta socială, educațională și psiho-
logică.

Recomandările practice evidențiază importanța 
optimizării sănătății materne înainte de sarcină și în 
timpul sarcinii, prin utilizarea tehnicilor moderne de 
diagnostic prenatal (ecografiile trimestriale și secven-
țierea exomului (WES)), a consilierii prenatale și ge-
netice adaptate fiecărui caz. Implementarea screenin-
gului ecografic postnatal la nou-născuții cu factori de 
risc permite diagnosticarea precoce și inițierea rapidă 
a tratamentului, reducând astfel morbiditatea și spo-
rind șansele unui prognostic favorabil [48; 49].

În concluzie, CAKUT trebuie abordat ca o entita-
te complexă, cu numeroase fațete etiologice și clinice, 
care necesită o strategie multidisciplinară, centrată pe 
prevenție, educație, diagnostic precoce și intervenție 
personalizată. O înțelegere aprofundată a acestor fac-
tori implică atât eforturi medicale, cât și sociale, orien-
tate spre protejarea sănătății materno-fetale și reduce-
rea incidenței acestor malformații în rândul populației 
pediatrice.
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