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RESUMEN

Se decidió crear un registro genético automatizado de la enfermedad poliquística
renal autosómica dominante ya que es un fenómeno común y existe un progra-
ma nacional para su atención. Se empleó una metodología desarrollada por los
autores para facilitar el estudio y seguimiento sistemático de muchas familias y
su atención genética. Se logró en los primeros 3 años de funcionamiento, la
caracterización clínica, genética y epidemiológica de 111 familias y se compro-
bó la factibilidad de la metodología desarrollada. Se les ofreció asesoramiento
genético y seguimiento a 2 870 personas afectadas o con riesgo y se diseñaron
varias investigaciones que contribuyeron a mejorar su atención y seguimiento.

Descriptores DeCS: RIÑON POLIQUISTICO DOMINANTE AUTOSOMICO;
CONSEJO GENETICO; REGISTROS DE ENFERMEDADES; ESTUDIOS
DE SEGUIMIENTO.
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La enfermedad poliquística renal
autosómica dominante (EPRAD) es la más
frecuente de las enfermedades renales he-
reditarias, se presenta en 1 de cada 1 000
nacidos.1,2 Es multisistémica, afecta fun-
damentalmente al riñón, evoluciona lenta
y progresivamente hacia la insuficiencia re-
nal crónica (IRC) con aparición de com-
plicaciones y presenta expresividad varia-
ble, sobre todo en la edad de comienzo.3-5

A partir de 1986 se abren nuevas pers-
pectivas en el diagnóstico y conocimiento
de la EPRAD, al demostrarse ligamiento
genético a marcadores moleculares en el
cromosoma 16, lo cual permitió localizar
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un gen de la enfermedad (PKD1) en este
cromosoma.6,7 Recientemente se han des-
crito varias familias con resultados dife-
rentes y se le ha asignado un segundo gen
de la enfermedad en el cromosoma 4, esto
demuestra también su heterogeneidad
genética.8

Un registro genético preventivo (RGP)
idealmente constituye el conjunto de la
información de todos los pacientes del área
que se estudia, con riesgo de transmitir una
enfermedad genética grave y/o de enfer-
marse; tiene que ver con la estimación del
riesgo genético individual y la aplicación
sistemática del asesoramiento genético



(AG), el diagnóstico precoz y/o prenatal,
el seguimiento y el apoyo médico, psicoló-
gico y social.9

En nuestro país no existen anteceden-
tes de aplicación de este tipo de registro.
Al existir un programa nacional de aten-
ción al paciente con EPRAD y servicios
de genética en todas las provincias, nos
propusimos aplicar la metodología desa-
rrollada para su creación en el estudio clí-
nico de estos pacientes, para mejorar la
calidad de vida de las familias afectadas.

MÉTODOS

Realizamos un análisis descriptivo-re-
trospectivo de los primeros 3 años de fun-
cionamiento del RGP de la EPRAD. El
universo quedó constituido por los pacien-
tes con EPRAD que se atendieron en el
Instituto de Nefrología (IN) en el período
de diciembre de 1990 al propio mes de
1993, y sus familiares con riesgo genético
a priori mayor de 1 en 10. Conformamos
la muestra por los enfermos remitidos a la
consulta de genética (propósitos) y sus fa-
miliares; mediante un muestreo no
probabilístico por criterio de autoridad.

Paralelamente a la confección del
modelo de historia genética familiar
(HGF), ofrecimos AG verbal y por escrito
al propósito y los familiares y obtuvimos
el árbol genealógico (AGL) de cada fami-
lia.

La HGF y los programas de computa-
ción desarrollados para automatizar el re-
gistro, ofrecieron facilidades para obtener
los datos que se exponen.

Para el análisis de algunos resultados
empleamos una prueba de chi cuadrado de
homogeneidad con una p=0,05.

RESULTADOS

DATOS CLINICOEPIDEMIOLÓGICOS

En este período fueron registradas
2 870 personas de 111 familias. La dis-
tribución de los registrados, según su esta-
do respecto a la EPRAD, es la siguiente:
aproximadamente el 18 % del total son
afectados, 15 % no afectados, 2 % posi-
bles afectados y 65 % no estudiados. El
estado actual del registro lo reflejamos en
la tabla 1.

TABLA 1. Estado actual del registro genético preventivo de la
EPRAD

Datos clinicoepidemiológicos                      Total de población

Número de familias 111
Número total de individuos
registrados 2 870
   . Hombres 1 448
   . Mujeres 1 422
Estado biológico de los individuos
registrados
   . Vivos 2 352
   . Muertos 507
   . Se desconoce 11
Diagnóstico
   . Afectados 530
   . No afectados 433
   . Posibles afectados 54
   . No estudiados 1 853
Total
   . de afectados vivos 341
   . de afectados muertos 188
   . de no afectados vivos 324
   . de no afectados muertos 107
   . de posibles afectados vivos 24
   . de posibles afectados muertos 30
   . de no estudiados vivos 1 663
   . de no estudiados muertos 182

El promedio de edad de los registra-
dos fue de 33,13 años y el de los afecta-
dos, de 36,92 años. Hubo 507 fallecidos
registrados, de 416 se conoce la edad de
defunción, la media de esta variable fue
de 53,63 años. Entre las causas de muerte
de los afectados fallecidos fue, en el 29,3 %,
la IRC terminal y en el 4,2 %, la hemorra-
gia intracraneal (tabla 2).
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TABLA 2. Distribución de individuos afectados de EPRAD, se-
gún causa de defunción

                                         Mujeres      Hombres        Total
Causa                                 n=91          n=97         n=188

IRC terminal 30,8 % 27,8 % 29,3 %
IMA 3,3 % 3,1 % 3,2 %
Hemorragia intracraneal 5,5 % 3,1 % 4,2 %
Otras causas 60,4 % 66,0 % 63,3 %

n: Número de individuos. IRC: Insuficiencia renal crónica. IMA:
Infarto agudo del miocardio.

El promedio de edad de diagnóstico
entre los afectados registrados fue de 33,23
años (32,71 entre las mujeres y 34,03 en-
tre los hombres). En el caso de los propó-
sitos, la edad promedio de diagnóstico fue
de 30,88 años, con un amplio  rango de
variación entre 9 y 72 años, como puede
observarse en la tabla 3.

TABLA 3. Distribución de propósitos, según edad al diagnóstico

                                           Propósitos
Edad (años)                           n-111                      %

0 - 9 2 1,8
10 - 19 14 12,6
20 - 29 35 31,5
30 - 39 31 28,0
40 o más 29 26,1

n: Número de individuos.

Las características sociodemográficas
referentes a sexo, raza (de acuerdo  con  el
color de la piel) y nivel de escolaridad,
aparecen en la tabla 4.

En cuanto a la distribución geográfi-
ca, tenemos que la mayoría de los regis-
trados fueron los residentes en Ciudad de
La Habana (64,9 %). Le siguieron en or-
den de frecuencia las provincias La Haba-
na (14,4 %) y Matanzas (8,1 %) (tabla 5).
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TABLA 4. Distribución de propósitos, según características
sociodemográficas

                                        Propósito
 Distribución                       n =111                 %

Sexo
.. Femenino 74 66,7
.. Masculino 37 33,3
Raza
.. Blancos 84 75,7
.. Negros 10 9,0
.. Mestizos 17 15,3
Escolaridad
.. Primaria 21 18,9
.. Media 22 19,8
.. Media Superior 39 35,2
.. Universitarios 20 18,0
.. Desconocida 9 8,1

n: Número de individuos.

TABLA 5. Distribución de propósitos, según provincia de resi-

dencia

                                                Propósitos

Provincia                                      n=111                %

Pinar del Río 3 2,7

Provincia Habana 16 14,4

Ciudad de La Habana 72 64,9

Matanzas 9 8,1

Cienfuegos 2 1,8

Villa Clara 5 4,5

Otras características clínicas, bien
documentadas solamente en los propósi-
tos,  fueron  las  complicaciones reporta-
das en este grupo: la HTA (67,6 %), se-
guida de las infecciones del tracto urinario
(ITU) y las litiasis. Estas  2 últimas evi-
denciaron diferencias estadísticas signifi-
cativas entre los sexos, como se aprecia en
la tabla 6.



TABLA 6. Distribución de propósitos, según complicaciones

                               Total      Mujeres     Hombres
Complicaciones         n=11    n=74         n=37

HTA 75 53 22 ns
Hematuria 29 17 12 ns
ITU 43 35 8 p-0,05
Litiasis 21 9 12 p-0,05
Dolor 12 7 5 ns
Cólicos 5 3 2 ns
IRC 5 2 3 ns
Quistes hepáticos 6 5 1 ns
Quistes de ovario 3 3 - ns
No complicaciones 13 10 3 ns

n: Número de individuos. HTA: Hipertensión arterial. ITU: Infec-
ciones del tracto urinario. IRC: Insuficiencia renal crónica. ns:
No significativo.

DISCUSIÓN

La cifra de fallecidos a causa de he-
morragia intracraneal (4,2 %) fue inferior
a la reportada por otros autores.10 Esto pudo
estar en relación con el control de la
hipertensión arterial (HTA) que se realiza
en estos casos, y por ser ésta una entidad
dispensarizada en nuestro Sistema de Aten-
ción Primaria de Salud.
El diagnóstico fue realizado en todos
los casos mediante la ultrasonografía renal
y tuvo un comportamiento edad dependien-
te, igual que lo reportado por otros auto-
res.11

La característica de la distribución de
las familias registradas, obviamente, se
relacionó con la cercanía al Centro de Re-
ferencia y la existencia en todas las pro-
vincias del país de servicios de nefrología.

La complicación más frecuente entre
los propósitos fue la HTA, algo mayor que
lo reportado en la literatura internacional
que es del 50-60 %.2,3,5

A modo de conclusiones, podemos
señalar que se comprobó la factibilidad del
uso de la metodología desarrollada para
aplicar un RGP de una enfermedad
autosómica dominante, en su estudio.

El RGP permitió un trabajo sistemáti-
co de AG a enfermos y familiares, además
de su seguimiento; como parte de la aten-
ción integral a la EPRAD.

A través de este registro pudimos acer-
carnos al comportamiento de la EPRAD
en nuestro medio y diseñar otras investiga-
ciones que aportan nuevos elementos en
su atención, tratamiento y prevención.
SUMMARY

It was decided to created an automated genetic registry of the autosomal dominant polycystio kidney disease,
taking into account that it is a common phenomenon and that there is a national program for its attention. A
methodology developed by the authors was used to enable the study and systematic follow-up of many families and
their genetic attention. The clinical, genetic and epidemiological characterization of 111 families was attained
during the first three years and the feasibility of the methodology was proved. 2 870 affected patients or at risk
received genetic counseling and follow-up. Several investigations were designed to improve their attention and
follow-up.

Subject headings: KIDNEY, POLYCYSITIC, AUTOSOMAL DOMINANT; GENETIC COUNSELING,
DISEASES REGISTRIES; FOLLOW-UP STUDIES.
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