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RESUMEN

El objetivo de esta revision es trasmitir a los estudiantes y médicos
generales basicos algunos aspectos fundamentales sobre esta
enfermedad, relativamente frecuente, que puede incluso diagnosticarse
antes del nacimiento, en el nifio recién nacido, lactante y preescolar, y
gue hasta hace algunos afios era conocida como «enfermedad renal
poliquistica de tipo adulto». Se enfatiza también en la importancia de la
historia familiar y la utilidad del ultrasonido diagnostico como elemento
importante y no invasivo para € diagnostico. En segundo lugar,
insistimos en los signos de presentacion de la enfermedad, sus posibles
complicaciones y factores de riesgo para la progresion de ésta. Esta
revision aspira, ademés, a contribuir a la busgueda de la enfermedad y a
gue se pueda ofrecer un asesoramiento genético adecuado.

Palabras clave: Quistes renales, enfermedad poliquistica autosdmica
dominante.

La enfermedad renal poliquistica autosémica dominante (EPAD) es una enfermedad
hereditaria frecuente y es la causa del 10 % de las insuficiencias renales cronicas
terminales en pacientes con tratamiento dialitico.** Es 20 veces més frecuente que la
enfermedad de Huntington, 15 veces mas frecuente que la fibrosis quistica del pancreas
y 10 veces mas frecuente que la anemia drepanocitica> La prevalencia citada en la
literatura es de 1 por 1000 habitantes> y cada descendiente de un sujeto afecto tiene
50 % de probabilidad tedrica de heredar 1a enfermedad.+*

Esta enfermedad es una de las primeras causas de insuficiencia renal cronica en €
adulto y ha ganado importancia en pediatria desde que se describieron los primeros
casos en nifios.”** Desde hace mas de 20 afios es posible su diagndstico prenatal en
determinados casos,'** y €l reporte mas temprano es a las 16 semanas del embarazo.**
Se estima que aproximadamente el 2% de los portadores del gen se presenta con
manifestaciones graves en los nifios.* La inesperada aparicion del comienzo infantil de



la enfermedad en una familia con historia de enfermedad con inicio clasico en el adulto
no tiene una explicacién satisfactoria, aunque se reportan algunas variaciones
intrafamiliares.:s

Zerres y otros, que estudiaron 64 familias con 79 nifios afectados, diagnosticaron 5
casos prenatalmente en 17 familias con méas de un hijo con la enfermedad.* En la
literatura revisada por estos autores citan 23 casos diagnosticados a nacimiento y 6
antes de nacer, aunque existen otros reportes que no fueron revisados por ellos.'s” Se ha
sefidlado que aproximadamente en e 30 % de las personas en riesgo, e diagnostico
puede establecerse por ultrasonografia antes de los 10 afios de edad,** aunque algunos
no han podido detectar quistes en e 40 % de los portadores de la enfermedad menores
de 30 afios.*

Lainsuficiencia renal puede presentarse desde los 2 hasta los 80 afios.> En una serie de
515 pacientes, el 39 % desarroll6 insuficienciarenal cronicaalos 54 + 10 afios de edad.*
En e andlisis de otra serie de pacientes solamente el 25 % la tenia a los 50 afios,
mientras que a los 58 la padecia el 43% y a los 73 afios € 53 % se hallaba en
insuficiencia renal crénica terminal.2 En general, a los 70 afios €l 50 % de los casos
padece insuficienciarenal crénicaterminal.

Teniendo en cuenta que por los célculos de frecuencia de la enfermedad en Cuba
tendremos aproximadamente 10 000 sujetos padeciéndola, no solo el nefrologo vy el
genetista sino también el internista, el generalista, el pediatra, el médico general bésico
e incluso e perinat6logo, estamos en la obligacion de conocer mejor esta enfermedad
paratratar mas adecuadamente a estos pacientes.

HISTORIA Y ETIOLOGIA

Algunos refieren que esta enfermedad fue reportada por primera vez en Francia a
comienzos del siglo XVI1I22 y otros la sitan a finales del siglo XI1X.=2> La naturaleza
hereditaria de esta enfermedad fue reconocida desde principios del siglo XX.>2 Los
estudios de Dalgaard en 1957 establecieron el patron de herencia autosdmico
dominante de la enfermedad,”” pero no fue hasta 1985 que se localizd un gen asociado
con €l rifién poliquistico autosémico dominante en €l brazo corto del cromosoma 16 (16
p 13.3).

Posteriormente se vio que en algunas familias no se detectan marcadores en el brazo
corto del cromosoma 16, o cual indico que existia un segundo gen.2 Al primer grupo
se le denomind rifidn poliquistico autosdbmico dominante de tipo 1 (siglas en ingles:
ADPKD1 ‘autosomic dominant polycystic kidney disease’) y al segundo, rifién
poliquistico autosémico dominante de tipo 2 (ADPKD2). El tipo 1 es la causa de la
enfermedad en cerca del 90 % o mas de las familias que la padecen.*® Hasta ahora se
han identificado por 1o menos 3 loci diferentes como causantes de la enfermedad:
PKD1, PKD2 y PKD3. El gen del tipo 2 se localiza en el brazo largo del cromosoma 4
(4 g 21-23) y € locus del PKD3, aungue es probable que comprenda mas de un gen,
esta localizado en el cromosoma 1qg a nivel de HRPT2. El tipo PKD3 solo aparece en
aisladas familias.*



FISIOPATOLOGIA

Como lafuncién del gen es desconocida hasta ahora, las investigaciones encaminadas a
conocer la patogénesis de la enfermedad se han concentrado en los mecanismos de
produccion de los quistes.2 La formacion de los quistes requiere la proliferacion del
epitelio tubular, en base a las consideraciones mateméticas impuestas por el area de
superficie de los quistes y el tamafio de la células Los trabgjos de microdiseccion han
demostrado que los quistes son esencialmente diverticulos a lo largo de las nefronas®*
y en estudios con microscopia electronica se informa que el 27 % de los quistes estan
conectados a gloméruloy el 37 % son sacos autbnomos.

Para la formacion de los quistes renales, Gardner ha desarrollado tres hipétesis
fundamentales y agrega una cuarta posibilidad.>> La primera hipétesis plantea como €l
defecto primario una debilidad aumentada de la membrana basal, que es sugerida por la
alteracion de estructuray funcion de la membrana.s*¢ Ademas, las dilataciones quisticas
y diverticulares en otros 6rganos apoyan que los pacientes con enfermedad poliquistica
autosdémica dominante tengan una membrana basal |axa en sitios extrarrenales.

La segunda hipotesis involucra el movimiento invertido de agua y solutos, que fluye y
efluye de las nefronas afectadas. Esta hipétesis es apoyada experimentalmente por 1o
menos por tres observaciones. a) la ATP-asa sodio-potasio parece mediar en la
formacién de quistes en los cultivos de érganos metanéfricos;> b) la pared del quiste de
un rifién poliquistico es metabdlicamente activa y farmacol égicamente respondedora in
vitro;*® y c) estructuras similares a los quistes son formadas por las células MDCK
cuando crecen in vitro en gel de colageno.*

La tercera hipétesis implica la hiperplasia epitelial, los mucolipidos® o ambas como
causa de obstruccion parcial del flujo tubular.*#> Se produce la dilataciébn como
consecuencia del aumento de la presion intraluminal que existe en estos rifiones. o434

La cuarta hipotesis es la llamada hipétesis de la «proliferacion» y considera que los
quistes se forman debido a un crecimiento anormal hacia afuera. Apoya este postulado
la hiperplasia celular observada en los modelos animales de enfermedad quistica 'y €
hallazgo de pdliposy tumores en la enfermedad quistica renal humana.»#+4s

Cada una de estas hipotesis tiene defectos reconocidos y, aunque separadas, no son
completamente excluyentes.

Estudios que han examinado cuidadosamente quistes individuales sugieren gue cuando
el quiste crece pierde su comunicacion tubular y se aisla del glomérulo, por lo que
reguiere transporte transepitelial de solutosy liquidos para su crecimiento posterior.* El
contenido de los quistes tiene diferente concentracion de sodio*” y esta diferencia se ha
interpretado como un reflgjo del diferente sitio de origen dentro de la nefrona.

Los modelos animales de enfermedad quistica renal y el cultivo de células del epitelio
quistico del rifion humano demuestran que las alteraciones en el crecimiento celular, la
secrecion de liquido, y la composicion de la matriz extracelular, estan involucradas en la
guistogénesis.©#* Los cultivos primarios del epitelio del rifion poliquistico humano
tienen una respuesta proliferativa amplificada a factores de crecimiento como el factor



de crecimiento epidérmico® y una respuesta inhibidora disminuida a los inhibidores de
laproliferacién, como el factor B de crecimiento tumoral.>

Puede haber un aspecto autocrino o paracrino para e crecimiento de los quistes
adquiridos. En los modelos animales los quistes inducidos quimicamente y los cultivos
de organos metanéfricos de ratones con enfermedad poliquistica recesiva regresan
cuando se retira e producto quimico o la hormona que promovio su formacion.> En los
pacientes con enfermedad renal de cualquier etiologia que desarrollan quistes durante la
insuficiencia renal cronica,> estos pueden regresar después del trasplante.: Gabow
plantea que tedricamente los quistes de la enfermedad poliquistica autosomica
dominante pueden regresar.2 Ye y Grantham han demostrado que los quistes renales
epiteliales de los pacientes con enfermedad renal poliquistica autosdmica dominante
pueden segregar liquido in vitro y que e aumento o disminucion del liquido esta
relacionado con el transporte de sodio.>

ANATOMIA PATOLOGICA

Los rifiones en la enfermedad poliquistica autosdomica dominante se hallan casi siempre
aumentados de tamafio. Kissane refiere un caso en que cada rifién pesaba 2 600 g y
Gabow sefiala que los rifiones pueden exceder los 40 cm de altura y pesar hasta 8 kg.2
Los quistes pueden variar de tamafio: entre pocos milimetros y varios centimetros, y su
contenido puede ser claro, turbio o achocolatado, en caso de hemorragia.? Estos quistes
de tamafio irregular producen distorsién marcada del contorno renal y de los célices, y
estdn cubiertos por epitelio plano.>s El estudio microscopico demuestra que pueden
originarse en cualquier parte de la nefrona 'y no se trata en realidad de quistes sino de
una invaginacion sacular de la nefrona.> Aunque la presentacion bilateral es la norma,
el 27 % de | os casos son asimétricos, especialmente en |os nifios.>

Las formas asimétricas extremas se corresponden con el llamado rifién poliquistico
autosdbmico dominante unilateral.>s El rifion poliquistico autosémico dominante con
agenesia renal contralateral se hareportado 4 veces en laliteratura.>+>” En este sentido se
ha sefialado que es dificil corroborar si 10s casos de «rifiones poliquisticos unilaterales
del adulto» reportados antes de 1980 eran verdaderas EPAD u otros tipos de
enfermedades quisticas.*

MANIFESTACIONES CLINICAS

Aunque se puede establecer el diagnéstico prenatal de esta enfermedad en aislados
casos con historia familiar y se reportan pacientes con sintomas en la edad pediatrica,
incluso neonatales,**el comienzo de la sintomatol ogia suele iniciarse en la cuarta década
delavida=

Los sintomas principales que hacen que los pacientes no detectados en pesqguisajes
familiares consulten al médico son: hipertension arterial, dolor en € flanco, infeccion
urinaria, hematuria y nefrolitiasis. Cada una de estas manifestaciones aparecen en el 20



a 30 % de los casos.! Latumoracion unilateral o bilateral también puede ser un hallazgo
rel ativamente frecuente.>

La hipertension arterial se presenta en el 30 % de los nifios,*** el 60 % de los adultos
antes que desarrollen insuficienciarenal terminal' y el 80 % de las insuficiencias renales
crénicas terminales.2 El aumento de la tensién arterial parece estar mediado por la
activacion del sistema renina-angiotensina, que produce un evidente estrechamiento de
lared arterial visible en la arteriografia, y se han encontrado prominentes granulos de
renina en las células de la mécula densa.s Al inicio de la enfermedad puede haber una
expansion de volumen con una inapropiada fata de respuesta del sistema renina-
angiotensina. La patogénesis de la hipertension puede estar mediada por diferentes
mecanismos en €l curso de la enfermedad’® y su aparicion esta considerada un signo de
mal prondstico.s

El dolor abdominal, en la espalda o en €l flanco es uno de los sintomas frecuentes de la
enfermedad; el 60 % de los pacientes |o padece. Se plantea que el dolor es debido alos
rifiones grandes, impresion que es apoyada por la observacion de que el 80 % de los
pacientes esté libre de sintomas durante 1 afio y el 60 %, 2 afios, si se le descomprimen
los quistes.>® El drenaje de los quistes sdlo debe hacerse cuando interfiere con las
actividades normales del paciente,s* porque aunque el dolor puede producirse por la
acumulacién de liquido en los quistes con aumento de la presion intraluminal, la causa
no esta totalmente aclarada.’

La infeccion urinaria se presenta en més de la tercera parte de los casos en algun
momento de la vida, siendo més frecuente en las mujeres (72 %) que en los hombres (28
%).¢> Por su localizacion, lainfeccion puede dividirse en pionefrosis (infeccion de pelvis
y célices), infeccion renal parenquimatosa (infeccion bacteriana intersticial aguda) y
piocisto (infeccion del quiste).® Lainstrumentacion es el mayor riesgo de infecciony se
presenta posteriormente a ésta en el 40 % de los casos, sl no se utiliza € antibidtico
adecuado.®* La infeccion quistica puede ser dificil de diferenciar de la infeccion renal,
aunque en la infeccién quistica es mas frecuente el dolor lumbar; en la infeccion renal
es mas frecuente el hemocultivo positivo y en la pionefrosis es mas frecuente la
leucocituria y la cilindruriass Estas diferencias son importantes para decidir €
tratamiento. La infeccion perinefriticatiene alta mortalidad.®

La hematuria es e signo de presentacion en el 35 % de los casos y en el 50 % de los
pacientes se observa hematuria macroscopica 0 microscopica.? El riesgo de hematuria
parece asociarse a la hipertension y el aumento del tamafio de los quistes. Aungue la
mayoria de los pacientes sefialan causas precipitantes como traumas y e€jercicios
violentos, no se ha demostrado una asociacion precisa.>®

La nefrolitiasis se sefiala en el 15 a 20 % de los casos y ésta puede producir dolor y
hematuria. Los célculos estan constituidos principalmente de urato y oxalato de calcio y
estan asociados con pH urinario bajo, descenso de la excrecion urinaria de citrato y
aumento de la excrecion de acido Urico.s

Se presenta proteinuria en aproximadamente un tercio de |os pacientes, pero ésta es cas
siempre ligera (< 1 g en 24 h). Los casos con proteinuria de rango nefrotico a los que se
les harealizado biopsia renal, tenian sobreafiadida una enfermedad glomerul ar.s-7



A los 60 afios de edad aproximadamente, el 45 % de |os pacientes presenta insuficiencia
renal.2¢* Sin embargo, la edad de comienzo de la insuficiencia renal puede variar
ampliamente y se sefiala que esta variabilidad est4 influida por €l tipo genético de la
enfermedad, ya que los pacientes con el tipo 2 tienen mayor edad al comienzo de la
insuficiencia renal que los pacientes del tipo 1.2 Pero, otros factores pueden influir en la
progresion de la enfermedad renal y ésta parece ser menos agresiva en la mujer que en
el hombre.

Ciertas funciones endocrinas del rifion también parecen alterarse, reflejandose tanto en
la secrecion de renina como de eritropoyetina. La secrecion de renina esta relacionada
con la hipertensién arterial como se sefid@ anteriormente, y los niveles altos de
eritropoyetina ayudan a mantener un nivel de hemoglobinay hematocrito mas altos que
en las insuficiencias renales por otras causas,”? pudiendo llegar a producirse policitemia,
pero sélo en raros casos.’#7¢ Los niveles elevados de eritropoyetina pueden producirse
en parte por su secrecion por las células relacionadas con el quiste y existe una relacion
directa entre los niveles de la hormona en el liquido quistico y en €l suero, por lo que
puede ocurrir que al aumentar |os quistes ascienda el nivel sanguineo de eritropoyetina.

Teniendo en cuenta lo sefidado de que ésta no es solo una enfermedad renal,s es
importante analizar sus manifestaciones extrarrenales. Las manifestaciones extrarrenal es
pueden ser quisticas y no quisticas. Los quistes se presentan en el higado, ovarios,
pancreas y bazo.>?”77 Las manifestaciones no quisticas incluyen las anormalidades de las
vélvulas cardiacas, |os aneurismas cerebrales y los diverticulos del colon.232

Los quistes hepaticos se originan probablemente del epitelio biliar y aparecen
aproximadamente 10 afios después de los quistes renales:* Cerca del 50 % de los
pacientes sin insuficiencia renal tienen quistes hepéticos.> Estos quistes aumentan con la
edad y son infrecuentes en €l nifio; entre los 20 y 30 afios el 10 % de los pacientes tiene
quistes hepéticos y a los 60 afios los tiene € 75 % de estos enfermos. Aunque los
guistes hepéticos se ven en ambos sexos, la masividad, e gran tamafio y las
complicaciones son més frecuentes en la mujer, 1o que hace plantear que este aspecto
esta relacionado con las hormonas esteroides femeninas. Se ha visto que las mujeres con
mayor nimero de embarazos tienen méas quistes y estos tienden a ser mas grandes.>® Los
sintomas relacionados con los quistes hepaticos son raros y obedecen a la compresion
de estructuras vecinas. Lieske y Toback hacen referencia a una serie de pacientes en
hemodidlisis, en quienes las complicaciones relacionadas con los quistes hepaticos
(infeccion, hipertension portal y colangiocarcinoma) ocasionaron € 10,5% de las
muertes.

Refiere Gabow que no hay datos publicados sobre la frecuencia de los quistes ovéricos,
aunque éstos se han reportado en esta enfermedad y este parece ser un hallazgo
frecuente.?

No hemos encontrado referencias en cuanto a los quistes pancredticos y esplénicos.

Las principales manifestaciones extrarrenales no quisticas son las relacionadas con las
ateraciones valvulares cardiacas.’*” El 26 % de los pacientes con enfermedad renal
poliquistica autosémica dominante tienen prolapso de la vavula mitral, comparado con
el 2 % del grupo control de la poblacion.”” El prolapso de la mitral en la poblacion
pediatrica se reporta en el 2,6 % y en los adolescentes alcanza el 5,1 %.*° Los sintomas



imputables a prolapso de la mitral, como las palpitaciones y el dolor precordial, son
mucho mas frecuente en la enfermedad poliquistica autosomica dominante que en la
poblacion normal. Las anormalidades de la valvula adrtica pueden requerir tratamiento
quirdrgico”’’¢ y tanto la vélvula aortica como la trictspide pueden tener degeneracion
mixomatosa.”

Los aneurismas saculares del cerebro estan presentes en el 10 a 40 % de los pacientes y
son visibles en la arteriografia 0 en la autopsia,® aunque su verdadera frecuencia se
desconoce por ser muy variables los resultados de diferentes estudios reportados y esto
puede estar influenciado por la seleccion de los pacientes, los diferentes medios
diagndsticos empleados y las diferencias entre los grupos étnicos estudiados.> Refiere
Gabow que en tres estudios realizados en los Estados Unidos | os resultados también son
variables. En el primero se estudiaron 96 pacientes mediante resonancia magnética y
tomografia computarizada y no encontrd aneurismas; el segundo hall6 a 4 pacientes con
aneurismas entre 92 estudiados con tomografia computarizada, angiografia o ambasyy el
tercer estudio detecté 9 casos asintométicos, al estudiar 85 casos con resonancia
magnética.> Se discute el uso de la angiografia en pacientes con antecedentes familiares
de hemorragia subaracnoidea,®> pero se ha recomendado la tomografia axia de alta
resolucién o la resonancia magnética en secciones de 3 mm a lo largo del poligono de
Willis en los individuos con alto riesgo.®

Los diverticulos de colon se reportan en el 80 % de los casos en hemodidlisis por
insuficiencia renal cronica debido a esta enfermedad.s* Aungue la patogénesis de la
enfermedad diverticular no esté bien definide2 se recomienda la evaluacion de estos
diverticulos antes del trasplante renal y considerar la colectomia parcial s se encuentra
enfermedad diverticular extensa.®

DIAGNOSTICO

Para el diagndstico de la enfermedad poliquistica se necesita la presencia de 3 a 5
quistes en cada rifibn.? En el estadio presintomético de la enfermedad, el andlisis
genético molecular basado en el ligamiento de ella a marcadores polimorficos de DNA
situados proximos al denominado locus PKD1 en el brazo corto del cromosoma 16,
hace que sea posible la prediccién diagndstica precoz en més del 90 % de los casos.* &>
En este periodo presintomético el ultrasonido puede detectar quistes en & 30%
aproximadamente de los menores de 10 afios, entre 60 y 83 % de los comprendidos
entre 10 y 30 afios (figura) y practicamente en el 100 % de los mayores de 30 afios.>
Debe sefidarse que aproximadamente el 10 % de los casos corresponden al tipo 2. La
mitad de los pacientes con EPAD tienen quistes en otros Grganos (principalmente en
higado, pancreas, bazo y pulmones).>
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Figura. Enfermedad renal poliquistica en un nifia de 12 afios.

La historiafamiliar es un elemento muy importante para el diagndstico tanto en €l tipo 1
como en €l tipo 2, y cuando es tipica ayuda a diagnéstico en € 90 % de los casos; el 10
% constituye una mutacién genética por lo que la historia familiar es negativa. Cuando
la historia familiar es tipica, € ultrasonido detecta més de 3 quistes por rifion y el
estudio genético molecular detecta la alteracion en el brazo corto del cromosoma 16 o
en el brazo largo del cromosoma 4, se tiene € diagnéstico de certeza. Cuando se
detectan méas de 3 quistes por rifion y la historia familiar es tipica también se puede
hacer el diagnostico. Cuando esto no es asi y aparecen quistes renales sin antecedentes
familiares, es necesario valorar otras posibilidades diagndsticas.

En el caso de nifios con rifiones quisticos € diagnodstico diferencial més dificil puede ser
la enfermedad renal poliquistica autosomica recesiva (EPAR). Aungue son dos
entidades distintas y con diferentes tipos de herencia, tienen presentacion clinica e
imaginolégica que pueden confundirlass®> En ocasiones es necesario recurrir al
examen histologico de higado y rifion para diferenciarlas. La variedad recesiva muestra
quistes radiales derivados de |os tubos colectores y tiene como caracteristicala ectasiay
proliferacion de los conductos biliares con fibrosis portal,®s y en la EPAD los quistes
varian de tamafio y pueden aparecer en cualquier sitio de la nefrona, afectando
frecuentemente tabulos y glomérul os.:s¢

En algunas ocasiones el fenotipo clasico de EPAD puede verse asociado a la esclerosis
tuberosa, como un giemplo de «sindrome de genes contiguos», porque el gen PKD1 esta
inmediatamente adyacente a gen TSC2 que produce las dos terceras parte de la
esclerosis tuberosa.® El gen TSC1 de esta enfermedad esta situado en el cromosoma 9.8
Cuando es necesario, € diagnostico puede establecerse mediante biopsia renal ya que
los quistes de la esclerosis tuberosa muestran paredes limitadas por epitelio



hiperpléstico y eosinofilico que se consideran elementos patognoménicos de la
enfermedad.s®

Estas dos entidades, EPAR y esclerosis tuberosa, son las de mayor dificultad en cuanto
a diagnostico diferencial, porque las enfermedades que se acompafian de quistes
renales, hereditarias 0 no, son muchas y generalmente no ofrecen confusion.

PRONOSTICO

Como se sefidd anteriormente, estos pacientes evolucionan a la insuficiencia rena
terminal y, en estudios realizados arededor de los 50 a 60 afios de edad, € 39 % de los
pacientes se encuentran en esta situacion.4). Otras series sefialan solamente un 25 % de
insuficiencia renal cronica alos 50 afios, 43 % alos 58, y 53 % alos 73.20). En general,
alos 70 anos el 50 % de los pacientes esta en insuficiencia renal crénicaterminal .

La EPAD tiene un riesgo alto de que la proliferacion celular produzca hiperplasia,
adenoma o carcinoma. El carcinoma de células renales en esta enfermedad tiene un
perfil clinicopatol6gico que lo distingue: pacientes jovenes, sin predileccion sexua, y
con preferencia es de tipo sarcomatoso.** Se ha sefialado la utilidad de la tomografia
computarizada para su diagnéstico.® Se han reportado mas de 50 casos,** incluyendo un
carcinoma de tubos colectores.”

CONDUCTA MEDICA

La conducta médica se basa en e asesoramiento genético, e diagndstico precoz, €
tratamiento sintomatico, €l tratamiento de las complicacionesy el trasplante renal.

Es sabido que & individuo afectado por la enfermedad poliquistica autosémico
dominante tiene 50 % de probabilidad tedrica de trasmitir la enfermedad a su
descendencia.*¢ Conociendo estas posibilidades el diagnostico puede confirmarse
mediante el estudio bioquimico molecular, la ultrasonografia, la resonancia magnética o
la tomografia computarizada:> Sin embargo, existen experiencias de diferentes actitudes
entre individuos con posibilidades de tener rifiones poliquisticos, que han rechazado la
investigacion hasta en e 22 % de los casos considerados de alto riesgo, y un bajo
porcentagje decide cambios en sus planes reproductivos a conocer la enfermedad y sus
posibles riesgos.*

En el paciente sintomético los episodios de hematuria son relativamente frecuentes y
pueden ser graves, agudos y dolorosos. Si la hematuria no estd acompafiada de
urolitiasis, €l reposo durante algunos dias es la conducta recomendada; s la hematuria
se debe a una litiasis y ésta produce obstruccién urinaria, la presencia de los quistes
renales puede hacer mas dificiles los procederes urolégicos y aumentar el riesgo de
complicaciones quirargicas o endoscopicas. La hematuria macroscopica es €l signo de
presentacion en algunos escolares y adolescentes en los que falta el antecedente familiar
de la enfermedad.



La infeccion urinaria es una complicacion frecuente en estos pacientes, principal mente
en la mujer. De las localizaciones de la infeccion, ya sefidladas anteriormente, la
infeccidn quistica es la més seria, ya que habitualmente no cede a cursos cortos de
antibioticos.ss Para e tratamiento de las pionefrosis y las infecciones intersticiales
agudas pueden utilizarse los antibidticos indicados en las infecciones urinarias en
general, pero en la infeccion quistica se debe seleccionar un antibidtico que penetre en
el quiste, como e sulfametoxazol-trimetoprina y €l cloranfenicol.? La ciprofloxacina
seria el de eleccidn en el adulto, pero debe tenerse en cuenta que alin no se recomienda
su utilizacion en menores de 18 afios, y pueden utilizarse las cefalosporinas de tercera
generacion.

Los quistes infectados y los de gran tamafno pueden producir dolor lumbar o en el
flanco, por lo que primeramente se utilizo la cirugia para reducir el volumen quistico y
aliviar los sintomas asociados, pero el deterioro de la funcion renal era un elemento
importante en este proceder.** Se ha reportado que la aspiracion del contenido liquido de
los quistes disminuye el dolor lumbar y desciende la tensién arterial sin deterioro de la
funcion renal*?por 1o que en la actualidad se prefiere este proceder. También se ha
utilizado el drengje percutaneo cuando no hay respuesta adecuada a | os antibiéticos.?

Para la esclerosis de los quistes se utiliza frecuentemente el alcohol,” y se reporta la
utilidad de laminociclina con estafinalidad.*>** Con este procedimiento se han llegado a
puncionar y esclerosar hasta 12 quistes, 6 de cada rifion, de los que se han extraido 430
mL de liquido.>

La hipertension arterial requiere tratamiento en la mayoria de estos pacientes y éste es
fundamental mente medicamentoso, aunque en ocasiones es necesario e drengje de los
quistes. Es probable que la hipertension juegue un papel importante en los cambios
vascul ares observados.

Entrelos 60y 70 afios €l 50 % de estos pacientes ha llegado alainsuficienciarenal
terminal, pero algunos mucho antes de esa edad, por |o que la hemodidlisisy el
trasplante renal son necesarios en estos casos.

Entre los indicadores de mal prondstico se sefiala su asociacion al rasgo drepanocitico y
gue en los negros, lainsuficienciarenal se alcanza como promedio 10 afios antes que en
los blancos.>s Otro indicador de mal prondstico es el nimero mayor de 3 embarazos,
por o que se impone la orientacion adecuada a la mujer con esta enfermedad. Ademas
de estos indicadores, Gabow, y otros que estudiaron 580 pacientes con la enfermedad,
incluyen como indicadores de mal prondstico: la edad temprana al diagndstico, e sexo
masculino, la hipertrofia ventricular izquierda, la hematuria macroscopicay lainfeccion
urinaria en el hombre, asi como la presencia de quistes hepéticos en la mujer. También
se reporta peor prondstico en los pacientes con alteraciones del cromosoma 16.5°

SUMMARY



The objective of thisliterature review was to provide medical students and general
practitioners with some fundamental aspects on this relatively frequent disease that may
even be diagnosed before birth, in newborns, infants and preschool-age children and
that until some years, it was known as “polycystic autosomal recessive disease of the
adult type”. The importance of family history and usefulness of diagnostic ultrasound as
an important non-invasive element of diagnosis was stressed. Secondly, we insist on the
presentation signs of the disease, possible complications and risk factors for the
progression. This review was additionally intended to contribute to detection of the
disease and to provide an adequate genetic counselling.

Key words: renal cysts, autosomal dominant polycystic disease.
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