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HOJA PARA EL PACIENTE DE JAMA

:Qué es la enfermedad renal poliquistica autosdomica dominante?

La enfermedad renal poliquistica autosomica dominante es la causa genética mas frecuente de

insuficiencia renal.

La enfermedad renal poliquistica autosémica dominante (ERPAD)
es una enfermedad genética en la que las personas tienen un
50 % de probabilidades de heredar una variante génica de la
ERPAD si uno de sus progenitores tiene ERPAD. Sin embargo, en
aproximadamente el 15 % de los pacientes, la ERPAD surge de una
variante genética que no se heredé de ninguno de los progenitores.
La ERPAD afecta a entre 1 de cada 1000 y 1 de cada 2500 personas
en todo el mundo e implica el crecimiento progresivo de quistes
llenos de liquido en los rifiones.

Las personas con ERPAD también pueden tener quistes en
el higado y el pancreas, hernias abdominales y anomalias en las
vélvulas cardiacas. Entre el 9%y el 12 % de los pacientes con ERPAD
tienen anomalias en los vasos sanguineos cerebrales (aneurismas).
En muy raras ocasiones, estos aneurismas cerebrales pueden
estallar, lo que puede provocar dafo neurolégico permanente o la
muerte.

Signos y sintomas frecuentes de la ERPAD

En la etapa inicial de la enfermedad, muchas personas con ERPAD
no tienen sintomas, aunque la mayoria tienen presion arterial alta. A
medida que los quistes renales aumentan de tamanio, los pacientes
pueden desarrollar dolor o presiéon abdominal, sangre en la orina,
infecciones renales y calculos renales. Con el tiempo, mas de la
mitad de las personas con ERPAD desarrollan insuficiencia renal y
necesitan tratamiento con didlisis o trasplante de riidn. El inicio de
la insuficiencia renal suele producirse después de los 50 afios de
edad, pero puede ocurrir antes.

Diagnéstico de ERPAD

La prueba de diagndstico por imagen recomendada para
diagnosticar la ERPAD es la ecografia, que revela quistes en los
rifones. Otras pruebas de diagnéstico por imagen que se pueden
considerar son la imagen por resonancia magnética (RM) o la
tomografia computarizada (TC) con contraste. La presencia de
quistes renales confirma el diagndstico de ERPAD en personas
con antecedentes familiares de ERPAD. Si el diagndstico de ERPAD
es incierto basandose en las imagenes, se deben realizar pruebas
genéticas para confirmar el diagndstico.

Factores de la ERPAD para un mayor riesgo de insuficiencia
renal

En la ERPAD, ciertas categorias de variantes genéticas se asocian
a una enfermedad mas leve o grave. Sin embargo, las personas
con la misma variante genética pueden tener tasas diferentes
de progresiéon a insuficiencia renal. El volumen renal (ajustado
por estatura y edad) puede ayudar a determinar si las personas
con ERPAD tienen un alto riesgo de insuficiencia renal porque el
aumento del tamafo de los rifiones se asocia a la pérdida de la
funcién renal.

Tratamiento y cribado de la ERPAD
Aunque actualmente no existe cura para la ERPAD, existen
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tratamientos disponibles para mejorar los resultados. Los
medicamentos para disminuir la presién arterial ayudan a ralentizar
la progresion de la enfermedad renal. Las personas con ERPAD
deben mantener un peso 6ptimo, realizar ejercicio fisico con
regularidad, consumir mucha agua, limitar la sal a 5 gramos por
dia, evitar fumary limitar el uso de antiinflamatorios no esteroideos
como ibuprofeno. Los pacientes con ERPAD que tienen un mayor
riesgo de insuficiencia renal pueden tomar un medicamento
llamado tolvaptan, pero solo debe recetarlo un médico con
experiencia en este tratamiento.

Los nifios asintométicos de un progenitor con ERPAD deben
ser objeto de un control riguroso para detectar la presion arterial
alta, pero no es necesario realizar un cribado antes de la edad
adulta. Antes de hacerse pruebas para la ERPAD, los adultos con
antecedentes familiares de ERPAD deben recibir asesoramiento
diagnéstico sobre los beneficios del cribado (inicio oportuno del
tratamiento si se diagnostica ERPAD o tranquilidad si se descarta la
ERPAD)y los riesgos (problemas potenciales con el seguroy aspectos
psicoldgicos de que se les diagnostique una enfermedad genética).
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La hoja para el paciente de JAMA es un servicio publico de JAMA. La informacién y
las recomendaciones que aparecen en esta hoja son adecuadas en la mayoria de los casos,
pero no reemplazan el diagnéstico médico. Para obtener informacion especifica
relacionada con su afeccion médica personal, JAMA le sugiere que consulte a su
médico. Los médicos y otros profesionales de atencion médica pueden descargar o
fotocopiar esta hoja con fines no comerciales para compartirla con los pacientes.
Para comprar reimpresiones en grandes cantidades, envie un correo electrénico a
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