


La asociación para la informacion  y la investigacion de las enfer-
medades renales genéticas se creó en 2003 con los siguientes
objetivos:

-Informar sobre todos los aspectos relativos a las enfermedades
renales genéticas y sus consecuencias en el orgnismo y en la vida
de los pacientes, teniendo en cuenta los estudios y progresos
realizados tanto en España como en el extranjero.

-Ayudar a los pacientes  y a sus familias ofreciendoles un lugar de
escucha y apoyo.

-Apoyar, en la medida de lo posible, el desarrollo de todo tipo de
investigación que tenga como finalidad luchar cntea las causas y
las consecuencias de las enfermedades renales genéticas.
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 Hace ya tiempo empezó la singladura de la AIRG-E y, no con poco esfuerzo por parte de
todos, la asociación se mantiene viva y activa. El pasado mes de Noviembre disfrutamos
de la primara jornada de la AIRG-E que no puedo clasificar de otra manera que fantástica
y hay que agradecer a todos aquellos que la hicieron posible. El número de miembros de
la asociación ha ido aumentando e incluso se esta creando el núcleo en la capital!.
Pero no solo las buenas noticias son las del día a día de la asociación sino que hay buenas
noticias científicas, como es el próximo inicio de los ensayos clínicos para el tratamiento de
la poliquistosis renal autosómica dominante. Esperemos que de la mano de estos progresos
vengan otros nuevos dirigidos a otras enfermedades renales hereditarias. Los progresos en
el conocimiento de las bases moleculares de las mismas hacen vislumbrar un futuro
esperanzador para todos.
Desde el Comité Científico de la AIRG-E animamos a todos los afectos de enfermedades
renales hereditarias a participar activamente en la difusión de las mismas. Solo el mejor
conocimiento sobre estas enfermedades puede paliar la soledad a la que se enfrentan
gran parte de los afectos  y allanar el camino a la investigación

Roser Torra
Presidente del Comité Científico de la AIRG-E

EDITORIAL
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-Comentaba en la editorial del Nº 0 de Nefrogen, que estábamos iniciando un largo camino
.Pues bien es una enorme satisfacción para mí poder escribir éstas líneas y reseñar que éste
largo camino que se iniciaba oficialmente en Mayo 2.005 está empezando a recorrerse
con paso firme y seguro. Aquellos entusiastas que iniciábamos el proyecto ya tienen hoy
a su lado a un numeroso grupo de socios y colaboradores que hacen consolidar la idea
inicial de la AIRG-E.
-La 1ª Jornada celebrada el pasado 29 de Octubre de 2.005 fue el espaldarazo definitivo
a la Asociación y a su razón de ser, agrupar a todos aquellos afectos por alguna enfermedad
renal hereditaria, familiares, amigos etc…Pudimos comprobar cómo el arduo trabajo
realizado hasta la fecha se había extendido por todo el territorio nacional y que el foro de
nuestra página Web (  )tenía seguidores en cualquier parte del mundo.
-Bien todo esto es el pasado, el presente y futuro se vislumbran con entusiasmo y lleno de
proyectos. Por citar algunos comentaré la creación de subsedes territoriales, estrechar lazos
de colaboración con otras entidades ya consolidadas, atraer nuevos colaboradores que
aporten financiación, tener una sede propia y estable, participar en muestras de entidades
y Asociaciones, y cómo no la celebración de la 2ª Jornada en Noviembre 2.006 de la que
serán puntualmente informados y en la cual ya se está trabajando.
-Desde éstas líneas quisiera aprovecha para agradecer al Comité Científico todo el esfuerzo
que está realizando y sin el cual sería imposible la edición de nuestra revista Nefrogen.

Ramón A. Quintilla Diez.
Presidente de la AIRG-España.

www.airg-e.org



Introducción

La cistinosis consiste en un error congénito del
metabolismo del aminoácido cistina caracterizado
por la acumulación excesiva del mismo en el
lisosoma celular. Este aumento anormal de cistina
intracelular determina, con el paso del tiempo,
un daño progresivo de diversos órganos como el
riñón, los ojos, el páncreas, el hígado, los músculos
y el cerebro.

En el curso del metabolismo normal de las proteí-
nas, estas se degradan en el lisosoma, organela
celular, apareciendo toda una serie de compo-
nentes de las mismas que son los aminoácidos. La
cistina es uno de ellos, y tiene unas características
especiales como su alta insolubilidad y también
su toxicidad, que no provocan problemas en
condiciones normales debido a la presencia de
un transportador específico de cistina que permite
el transporte de la misma al exterior del lisosoma.
En la cistinosis, existe un defecto congénito del
gen CTNS que normalmente determina la produc-
ción de la proteína transportadora de cistina. Así
pues, cuando hay un defecto de función de este
transportador, la cistina se acumula en el lisosoma
llegando a aumentar su concentración hasta 100
veces, lo que conduce a la aparición de cristales
de cistina y a una degradación progresiva de las
funciones de la célula afectada.

Herencia
La cistinosis se hereda con carácter autosómico
recesivo. Esto implica que ambos padres son por-
tadores del gen defectuoso y que su hija/o desa-
rrollará la enfermedad cuando herede el defecto
de ambos progenitores; en este caso con un riesgo
del 25% en cada gestación. Al ser de carácter
recesivo, en contraposición al dominante, los
portadores no expresan la enfermedad.

Presentación clínica
Desde el punto de vista de expresión clínica,
existen tres formas de cistinosis: la infantil o nefro-
pática, la juvenil o intermedia, y la benigna o del
adulto.

La primera, es la más grave y también la más
frecuente (95% de los casos). Suele manifestarse
a partir de los primeros meses de vida afectando
de manera predilecta al riñón. Inicialmente, la
afectación renal es de tipo tubular, lo que condi-
ciona una pérdida excesiva de agua y electrolitos
determinando una tendencia a la deshidratación

y a la acidosis metabólica. La pérdida de fosfatos
conduce a un raquitismo que no se soluciona
administrando únicamente vitamina D. En conjun-
to, la forma de presentación más habitual es la
de un niño/a que no crece normalmente, con
vómitos intermitentes, a veces con un cuadro de
poliuria y polidipsia (orina demasiado y bebe
mucho), que han de conducir a la sospecha de
defecto tubular renal y en consecuencia, descar-
tar la cistinosis infantil. Otros datos clínicos habitua-
les son los oculares, como la fotofobia (molesta la
luz) y el lagrimeo, que se producen por la forma-
ción de cristales de cistina en la córnea (Fig. 1).
Más adelante en el curso de la enfermedad, se
afecta progresivamente la función de filtración
renal apareciendo una insuficiencia renal crónica
progresiva si no se instaura el tratamiento especí-
fico con cisteamina lo antes posible. En el curso
de la evolución natural de la enfermedad puede
aparecer una afectación del páncreas (diabetes),
del tiroides (hipotiroidismo) y también del cerebro

en estadios avanzados. Una característica dife-
rencial de la cistinosis infantil es que prácticamente
siempre determina una talla baja.

La forma de comienzo tardío o juvenil suele pre-
sentarse después de los 10 años y es de carácter
menos grave aunque, si no se instaura el trata-
miento específico, determina también la aparición
de insuficiencia renal crónica entre la segunda y
la tercera década de la vida.

La cistinosis del adulto, también llamada benigna,
se caracteriza por afectación ocular sin afectación
del resto de los órganos. Se suele diagnosticar por
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ACTUALIZACIÓN EN CISTINOSIS

Guillem Pintos Morell
Servicio de Pediatría. Unidad de Nefrología y Metabolismo.

Hospital Germans Trias i Pujol, Badalona.
Universitat Autònoma de Barcelona.
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la presencia de cristales de cistina en la córnea.

Diagnóstico
Todas las formas clínicas de cistinosis se pueden
diagnosticar mediante la determinación del
contenido intracelular de cistina en los glóbulos
blancos sanguíneos. La observación de la córnea
con lámpara de hendidura puede poner de
manifiesto la presencia de cristales de cistina (Fig.
1). Actualmente se puede realizar el estudio
genético mediante la búsqueda de mutaciones
en el gen CTNS. Estos estudios moleculares facilitan
la realización de estudios familiares, una vez
diagnosticado el caso índice, y posibilitan el
diagnóstico prenatal en vellosidades coriónicas
o en líquido amniótico.

Tratamiento
Debemos distinguir el tratamiento sintomático y
el específico. Nos referimos a sintomático cuando
este va dirigido a los síntomas fundamentales de
la enfermedad, sobre todo en la fase inicial de la
misma, cuando domina la pérdida excesiva de
agua y sales, el raquitismo, la acidosis metabólica
y el fallo de medro. En estas circunstancias hay
que tener un cuidado exquisito con el aporte de
líquidos, sales de potasio, bicarbonato, citratos, y
también aporte suplementario de fosfatos y
vitamina D. Algunos niños pueden beneficiarse
de un tratamiento inespecífico para disminuir la
pérdida de agua y sales, como la indometacina.
En ciertos casos, la hormona de crecimiento puede
contribuir a una mejoría de la talla final, sobre
todo si se instaura precozmente antes de la
insuficiencia renal. Una proporción importante de
niños/as con cistinosis requiere tratamiento con
hormona tiroides, aún estando en fase
presintomática.

Aún recibiendo un correcto tratamiento
sintomático, antes de existir el tratamiento
específico, la evolución de la cistinosis infantil era
hacia la insuficiencia renal terminal a la edad de
9-10 años, precisándose la instauración de
hemodiálisis o transplante renal.

El tratamiento específico actual de la cistinosis
consiste en la utilización de cisteamina. Este
producto tiene la capacidad de penetrar en el
lisosoma y unirse a la cistina formando un producto
mixto de cisteamina/cisteína + cisteína (1 cistina=
2 cisteínas) que puede salir fuera del lisosoma,
independientemente del transportador de cistina
deficitario, determinando de esta manera una
disminución del contenido intracelular de cistina
(Fig. 2). Cuando el tratamiento con cisteamina se
instaura precozmente es capaz de frenar el
desarrollo de la insuficiencia renal y del resto de
afectación orgánica, como por ejemplo del
tiroides. Con el uso de la cisteamina, muchos
pacientes con cistinosis han llegado a la tercera

década de la vida sin necesitar transplante renal.
Sin embargo, a pesar de la utilización precoz de
la cisteamina, la afectación tubular sigue
presentándose. La cisteamina puede utilizarse
también en forma de colirio para disminuir la
formación de cristales de cistina en la córnea.
Algunos de los problemas del tratamiento con
cisteamina son su pobre tolerancia gástrica, que
a veces obliga al tratamiento concomitante con
un fármaco antiácido (inhibidor de la bomba de
protones), el mal olor corporal, y la necesidad de
la toma del fármaco cada 6 horas para optimizar
la eficacia. El tratamiento con cisteamina con
dosis adecuadas y a intervalos regulares, junto
con la monitorización de los niveles intracelulares
de cistina para verificar la eficacia terapéutica
son dos factores básicos que contribuirán a la
mejoría del pronóstico a largo plazo de esta
enfermedad.
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Introducción

La poliquistosis renal autosómica dominante (PQRAD)
es una enfermedad hereditaria caracterizada por la
formación de múltiples quistes llenos de líquido en los
riñones. El aumento del número y tamaño de los quistes
(algunos pueden llegar a alcanzar el tamaño de una
naranja), y la consiguiente compresión del tejido sano,
hacen que los riñones pierdan progresivamente la
capacidad de eliminar las sustancias tóxicas del orga-
nismo en la orina, tras la filtración de la sangre. El
deterioro de la función renal llega hasta la pérdida
total de la misma (insuficiencia renal terminal) en la
mayoría de los casos. También da lugar a quistes en
otros órganos como el hígado, el bazo o el páncreas,
y a t rastornos gastrointest inales y cardio-
cerebrovasculares. Entre las complicaciones clínicas
de la enfermedad la más frecuente es la hipertensión
arterial, que afecta a más del 80% de los pacientes.
Se trata de una de las enfermedades hereditarias más
frecuentes, afectando aproximadamente a uno de
cada 600 individuos. La poliquistosis renal es responsable
del 10% de los pacientes que deben someterse a diálisis.
El mal funcionamiento de los riñones suele comenzar
a hacerse notar entre los 30 y los 40 años, y el fallo renal
llega alrededor de los 50 años para la mitad de los
pacientes. La diálisis, el transplante renal, o ambos, son
el destino final de la enfermedad en todos los pacientes.
Dentro de las familias afectadas se observan diferencias
en la gravedad de la enfermedad de los distintos
sujetos, incluso entre gemelos idénticos, y no es posible
actualmente conocer de antemano el pronóstico de
cada enfermo.

Base genética de la PQRAD

En 1994 se identificó el primer gen relacionado con la
PQRAD, denominado PKD1 y localizado en el cromo-
soma 16. Un segundo gen (PKD2) fue localizado en el
cromosoma 4 posteriormente. En el 85-90% de las fami-
lias afectadas la enfermedad está asociada con el
gen PKD1, mientras que el 10-15% restante se asocia
con PKD2. A pesar de que la enfermedad de los indivi-
duos PKD1 y PKD2 presenta los mismos rasgos clínicos
generales, existen diferencias en la progresión de la
enfermedad y la mortalidad, siendo la enfermedad
asociada a PKD1 la más grave y la que comienza a
manifestarse antes.
La función de los genes PKD1 y PKD2 no se conoce
completamente todavía, pero se cree que podrían
intervenir en el control de la estructura del riñón adulto.
Una alteración (mutación) en estos genes daría lugar
a la formación de quistes por un crecimiento incontro-
lado del tejido.

El diagnóstico genético

El diagnóstico de la PQRAD se realiza habitualmente
mediante ecografía. Sin embargo, las pruebas genéti-
cas pueden ser utilizadas si los resultados ecográficos
no son concluyentes, o si se necesita un diagnóstico
definitivo en una persona menor de 30 años. El diag-
nóstico genético no puede predecir el momento de
comienzo, la gravedad, el tipo de síntomas o el grado
de progresión de la enfermedad.
El análisis genético estudia la transmisión de padres a
hijos de una serie de marcadores localizados en los
genes PKD1 y PKD2 o en sus proximidades. Este tipo de
estudio identifica las variantes de estos marcadores
asociadas a la enfermedad en una familia concreta.
El conocimiento de estas variantes permite a su vez la
identificación de nuevos pacientes en la familia, antes
de que aparezcan síntomas de la enfermedad.
Para la realización de este tipo de análisis es indispen-
sable un estudio familiar en el que participe un número
suficiente de miembros enfermos y sanos. Es una forma
rápida y en principio sencilla de realizar estudios fami-
liares en la PQRAD, sin embargo, no siempre se obtienen
resultados concluyentes. Además del tamaño familiar,
también influyen algunos factores relativos a los datos
genéticos de la familia, desconocidos a priori.
La importancia del análisis genético es que permite la
aplicación de medidas preventivas, encaminadas a
retrasar el inicio de la enfermedad o a evitar las com-
plicaciones derivadas de la misma. La modificación
de los hábitos de vida del individuo portador del gen
defectuoso, junto con un tratamiento médico adecua-
do, tiene efectos beneficiosos en el control de la enfer-
medad. Se trata, en suma, de mejorar la calidad de
vida del paciente en lo posible y de retrasar la aparición
de la insuficiencia renal terminal.
Otro aspecto importante es el que se refiere al consejo
genético familiar, consistente en informar al enfermo
sobre el modo de herencia de la enfermedad y los
riesgos de transmitirla a su descendencia. La probabi-
lidad de que un individuo poliquístico transmita el gen
causante de la enfermedad a sus hijos es del 50%, para
cada uno de sus hijos, y es únicamente la casualidad
la que inclina la balanza hacia uno u otro lado. En
términos de azar, podemos comparar la transmisión
del gen causante de la enfermedad con el lanzamiento
de una moneda, y la probabilidad de que un hijo
herede la enfermedad con la de que salga cara (o
cruz). Esta probabilidad tan elevada, junto con la
gravedad de la enfermedad, hace aconsejable el
empleo de todos los medios disponibles para la identi-
ficación de los enfermos cuando aún no tienen sínto-
mas, en caso de que éstos lo soliciten, tanto parasatis-
facer su “necesidad de saber” como para tomar
decisiones personales.
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DIAGNÓSTICO GENÉTICO DE LA POLIQUISTOSIS RENAL
AUTOSÓMICA DOMINANTE

Mª José Torres Galván,
Unidad de Investigación. José Carlos Rodríguez Pérez, Unidad de Investigación, Servicio

de Nefrología.Hospital de Gran Canaria Dr. Negrín, Las Palmas de Gran Canaria.
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El pasado 29 de octubre se celebró en la sede
del colegio de arquitectos de Cataluña la primera
jornada de nuestra asociación.

Reunidos entorno a su consejo científico, los miem-
bros de la asociación y sus familiares, tuvimos la
oportunidad de escuchar las diversas intervencio-
nes de los médicos que participaron en dicha
jornada.

Al inicio de la sesión, el presidente de la asociación,
Ramón Quintilla, dio la bienvenida a todos los
asistentes, agradeciéndoles su participación y
relatando brevemente la corta pero intensa historia
de nuestra asociación.

La Dra. Roser Torra, presidenta del comité científico,
abrió la primera ponencia moderada por el Dr.
José Ballarín, hablando de las enfermedades
renales hereditarias en general y su modo de
transmisión.  A continuación, el Dr. Dominique
Chauveau del Hospital Rangueil de Toulouse,
expuso las nuevas perspectivas terapéuticas en
la poliquistosis autosómica dominante.   Después
de una pausa, siguieron las ponencias moderadas
por el Dr. José Antonio Camacho del Hospital Sant
Joan de Deu de Barcelona.  El Dr. Guillem Pintos
del Hospital Germans Trias y Pujol de Badalona,
describió las causas, los efectos y el tratamiento
de la cistinosis, una de las enfermedades raras
que acoge nuestra asociación. Seguidamente,
el Dr. Ángel Vila del servicio de nefrología del

Hospital Maternoinfantil del Valle Hebrón de Bar-
celona, habló de las condiciones del transplante
renal infantil y juvenil en España. Finalmente y para
concluir las ponencias de la mañana, la Dra. Mª
José Sanahuja del Hospital la Fe de Valencia,
presentó una ponencia sobre la insuficiencia renal
crónica en la infancia.

Por la tarde se realizó una mesa redonda, mode-
rada por el vicepresidente Alfons Beltrán, que dio
paso a un intercambio de preguntas y respuestas
entre médicos, pacientes y sus familiares, sobre
los diversos temas que a lo largo de la mañana
se trataron.

Nuestros compañeros de AIRG-Francia estuvieron
representados por Diane Daelmans, que nos envió
un mensaje alentador del presidente Jean-Claude
Barre, ausente en este encuentro y por Jacques
y Ghislaine Vignaud, secretario y tesorera, respec-
tivamente de la asociación francesa.  Fue Jacques
Vignaud que en español hizo una exposición sobre
los proyectos y perspectivas de nuestros compa-
ñeros de AIRG-Francia que tuvieron la amabilidad
de compartir con nosotros esta jornada.

Jordi Briva presidente del grupo de autoayuda
de la enfermedad de Fabry, nos relató las vivencias
más personales de esta enfermedad, compartien-
do sus sentimientos con toda la audiencia y que
todos agradecimos con la misma sinceridad.

PRIMERA JORNADA ANUAL DE LA AIRG-ESPAÑA

Barcelona, 29 de octubre de 2005

www.airg-e.org



Finalmente llegó el turno para que todos los
asistentes pudieran hablar de sus enfermedades
y experiencias personales, llegando a un
intercambio vivo de opiniones en las cuales se
demostró que preocupaciones que pueden ser
muy personales e íntimas, son vividas del mismo
modo por otras personas, y asociaciones como
la nuestra sirven entre otras cosas también para
compartirlas.

El hecho de que a lo largo de la jornada pasarán
más de 100 personas entre pacientes y familiares,

llenando la sala de actos, es una muestra clara
del interés que despierta nuestra asociación entre
los enfermos renales genéticos que hasta ahora
no tenían ningún punto de encuentro en España.

Concluyó el acto el secretario de AIRG-España,
Ignasi Miguel, dando las gracias a todos los po-
nentes por su participación y a todos los socios y
familiares de AIRG-España por su  asistencia y
emplazándonos para el próximo año.

8 www.airg-e.org

TESTIMONIOS

Poliquistosis renal autosómica recesiva

Somos padres de un niño de 13 años y una niña de 10 años afectados de Poliquistosis renal autosómica
recesiva. Durante el transcurso de estos años, muchas han sido las incertidumbres, la angustia, la
sensación de desgracia y el sufrimiento. El vivir con una maleta preparada para los constantes ingresos
hospitalarios de alguno de los niños, o de los dos a la vez, como en alguna ocasión, la interrupción
de vacaciones, las largas noches de hospital junto a nuestros hijos, la lista interminable de medicaciones,
las lágrimas, el desasosiego y la desolación nos ha invadido, aún aparece cuando menos lo esperas.
Podemos decir que LA ENFERMEDAD nos ha cambiado, que la vida no es como la imaginábamos y
que el desencanto y la desilusión se instala entre nosotros si no nos mostramos firmes.
Pero no todo son penas, también hay ilusión, risas, proyectos y, sobre todo, mucha compañía de
nuestras familias y amigos, ¡tenemos tanto que agradecerles!
La alegría y el ánimo de nuestros hijos nos convence cada día de que la felicidad también es para
los enfermos.
Recientemente hemos contactado con AIRG, nos hemos conocido y hemos encontrado un lugar en
el que nos sentimos menos “raros”. Esperamos caminar juntos y luchar por un objetivo común.

Sofía y Javier
Madrid
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Una mirada atrás.

Corría el año 1970 cuando por motivos laborales tuve que realizar un viaje a Estados Unidos. Los aviones
no eran ni rápidos ni cómodos como los de ahora y los enlaces tampoco. Como ejemplo, diré que
el trayecto era Barcelona, Madrid, Lisboa, Londres, Nueva York.

Después de tantas horas de vuelo, al salir de Londres y cuando sobrevolábamos el Atlántico, me
empezó a doler en uno de los costados, al principio no le di importancia pero a medida que iba
pasando el tiempo, el dolor se volvía cada vez más insoportable, hasta tal extremo que tuve que pedir
auxilio a la azafata. En aquella época los aviones llevaban un botiquín muy primario así que pocos
calmantes me suministraron. Tuvieron que atenderme unos pasajeros del vuelo que se identificaron
como médicos y decidieron ponerme tumbada en el pasillo del avión con bolsas de agua  caliente.

Como todo aquel dolor no remitía, el comandante del vuelo, al llegar a la costa este americana,
decidió pedir un aterrizaje de emergencia en el estado de Virginia. Al aterrizar, en la pista ya me
estaba esperando la ambulancia que me trasladó al hospital más próximo, mientras el resto del pasaje
y mis maletas seguían rumbo a Nueva York. Allí estuve ingresada unos días y finalmente me dijeron
que podrían ser unas piedras renales. Al salir del hospital tuve que seguir mi periplo por Estados Unidos
tomando calmantes constantemente.

Al regresar a España me puse en manos de los médicos y después de una ecografía me diagnosticaron
poliquistosis renal. ¿Poliquistosis? No me sonaba de nada la palabra, tampoco la enfermedad. La
función renal era la correcta, debía controlar la tensión arterial y visitar regularmente al nefrólogo.

Ahora, 36 años más tarde, estoy feliz porque desde hace 2 años tengo un nuevo riñón y, por supuesto,
se lo que es la poliquistosis. ¿Los aviones? Los he seguido cogiendo siempre.

Núria Miranda

Cistinosis. La AIRG-E en el tercer congreso internacional.

¡”Pequeños Grandes amigos”! Gracias, por permitirme compartir con vosotros y vuestras familias un
millón de sonrisas.
Desde la Sala Trajano -zona de juegos- acondicionada de forma acogedora, hemos vivido el tiempo
del 3er Congreso de Cistianosis con la alegría que irradian estos niños vitales y valientes.
Aun sin entendernos, con algunos, por medio de la palabra hemos tenido la oportunidad de explorar
lenguajes no verbales: la mirada, el movimiento, el juego , el arte, la risa, la caricia, la ternura, la
simpatía ...
He  constatado, con satisfacción, que tienen la suerte de contar con la delicada atención de sus
padres (de ambos) así como de los abuelos y amigos.
Mi respeto a la clase médica sensible y cercana a la vida  diaria de sus pacientes.
Gracias, también a todos los mecenas, porque sin su patrocinio el avance científico-divulgativo y
humano que supone la organización de estos encuentros no sería posible.
Fantástico el esfuerzo de los responsables de intendencia en el cuidado de los detalles, del personal
del hotel y los camareros puestos a satisfacer las demandas infantiles.
Con vuestro permiso,  quiero acariciar un sueño: UN MUNDO MEJOR ES POSIBLE. Un lugar dónde impere
el respeto hacia todas las diferencias de las personas, también las ocasionadas por motivos de salud.
Todos en este proyecto, tenemos algo que aportar cada uno en su campo de acción.
Decido creer que si cada uno suma esfuerzos dentro de sus capacidades y disposición lo que resta
la enfermedad será más llevadero.
Siento una proximidad especial hacia los niños enfermos. Si ellos han de vencer dificultades
excepcionales, bueno es que los adultos que estamos a su lado desarrollemos una complicidad
positiva para hacer posible que ejerzan su derecho a ser niños con toda plenitud.
En conversaciones con las familias es común afirmar que el contacto con la enfermedad te cambia
la vida y has de establecer nuevos criterios de valor y prioridades nuevas.
Personalmente ofrezco mi gano de arena a esta buena causa en la certeza de que eso me ayuda
a crecer como persona.

Saludos cordiales.

Carmen Crespo Martí.Voluntaria de la AIRG-E responsable del cuidado de los niños en el tercer
congreso internacional de cistinosis llevado a cabo en Tarragona los días 9, 10 y 11 de julio de 2004.
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ENFERMEDADES QUÍSTICAS RENALES

Los quistes renales son relativamente frecuentes
en los niños. Pueden ser o no hereditarios, unilate-
rales o bilaterales. Puede tratarse de un fenómeno
aislado o formar parte de un síndrome malforma-
tivo (Tabla 1). La presencia de quistes se asocia,
a veces, a insuficiencia renal crónica. Este sería el
caso de una poliquistosis renal autosómica recesiva
también llamada antiguamente infantil por ser
diagnosticada habitualmente en el recién nacido.

CLASIFICACIÓN DE LOS QUISTES RENALES

1. Quistes simples o solitarios
2. Quistes displásicos

a. Displasia multiquística*
b. Quistes corticales con obstrucción de la
vía urinaria baja

3. Quistes corticales con malformaciones múl-
tiples

4. Quistes medulares
a. Nefronoptisis*
b. Espongiosis renal

5. Poliquistosis
a .Enfermedad g lomeru loquí s t ica*
b. Poliquistosis renal autosómica dominante
o “del adulto”*
c. Poliquistosis renal autosómica recesiva o
“infantil”*

*= enfermedades con una alta probabilidad de
desarrollar insuficiencia renal crónica terminal

POLIQUISTOSIS RENAL AUTOSOMICA RECESIVA

Se trata de una enfermedad hereditaria rara,
afectando a uno de cada 20.000 a 40.000 recién
nacidos. La enfermedad afecta tanto a niñas
como a niños. Se transmite mediante una herencia
autosómica recesiva, debido a un gen defectuoso
(NPHS1) que se localiza en el cromosoma 6 y
codifica para una proteína llamada fibroquistina.
Se han descrito más de 65 mutaciones en este
gen. La patogénesis de la formación de los quistes
no está bien definida pero estudios experimentales
recientes dirigidos a frenar la aparición de quistes
han dado resultados esperanzadores. Se ha de-
mostrado una sobreexpresión de factores de cre-

cimiento en modelos animales con esta enferme-
dad. La administración intraperitoneal de inhibi-
dores de estos factores ha permitido frenar de
forma eficaz la progresión de los quistes en modelos
animales.

Formas de presentación

El modo de presentación de la poliquistosis infantil
es muy variable (3). Puede producir sus efectos
en la vida fetal, al nacimiento, en la primara
infancia o más tarde. Los padres no tienen quistes
renales.

En el feto, el primer signo de poliquistosis puede
ser una disminución de líquido amniótico (oligoami-
nos). La orina, que constituye una parte muy im-
portante del líquido amniótico, no se produce en
cantidad suficiente por parte de los grandes riño-
nes poliquísticos. De esta manera, el feto, compri-
mido dentro de la cavidad uterina no podrá de-
sarrollarse de forma normal: se afecta la cara, las
extremidades y el esqueleto. Así mismo los pulmo-
nes no pueden desarrollarse. En los casos más
graves, esta hipoplasia pulmonar conducirá a la
muerte por asfixia a las pocas horas de vida.

En otros casos menos severos, la ventilación me-
cánica permitirá al recién nacido adaptarse a la
vida extrauterina y sobrevivir.

En el neonato la poliquistosis recesiva se manifiesta
por la presencia de riñones palpables, a menudo
voluminosos. Hipertensión arterial a menudo de-
tectada ya en los primeros días de vida, que
precisa un tratamiento hipotensor enérgico. Los
fármacos de elección son los inhibidores del siste-
ma renina-angiotensina. Pero, frecuentemente la
hipertensión es refractaria a la monoterapia y
deben asociarse varios fármacos. La afectación
urinaria comprende una dificultad en la concen-
tración de orina, lo cual puede dar lugar a deshi-
dratación, fiebre, diarreas y vómitos.

La poliquistosis infantil se asocia a una afectación
hepática de severidad variable. El hígado aumen-
ta de volumen, como consecuencia de fibrosis
hepática y puede haber dilatación de los con-
ductos biliares. La función hepática se mantiene

POLIQUISTOSIS RENAL AUTOSÓMICA RECESIVA O “INFANTIL”

Profesor Jean-Pierre Guignard, Laussane
Presidente del Comité Científico de la AIRG-Suiza
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normal. La fibrosis hepática comprime la circula-
ción de la vena porta y da lugar a la aparición
de hipertensión portal con las consiguientes varices
esofágicas y riesgo de hemorragia digestiva. Esta
situación requiere frecuentemente una interven-
ción quirúrgica para mejorar la hipertensión portal.

La forma de presentación de la poliquistosis infantil
es variable. El diagnóstico se basa en el interroga-
torio familiar ante y postnatal, la exploración física
y la ecografía del recién nacido y los padres. La
palpación abdominal revela la presencia de gran-
des riñones (nefromegalia). El hígado se encuentra,
a veces agrandado (hepatomegalia). Una vez se
ha realizado el diagnóstico de poliquistosis se
deben explorar a los hermanos y hermanas, incluso
si no presentan ningún síntoma. La resonancia
nuclear magnética permite detectar si existe dila-
tación de los canalículos biliares. El diagnóstico
antenatal se realiza mediante el método indirecto,
lo cual solo es posible si se dispone de ADN del
caso índice de la familia.

Complicaciones

Sea cual se la forma de presentación inicial la
evolución de la poliquistosis puede asociarse a
complicaciones diversas: dificultad de nutrición,
retraso pondoestatural e infecciones urinarias
recidivantes. La infección ascendente de las vías
biliares dilatadas comporta un riesgo de sepsis no
despreciable. Este riesgo aumenta al estar el pa-

ciente inmunosuprimido tras un trasplante renal.
La evolución a la insuficiencia renal terminal es
más o menos rápida. Puede retrasarse con un
buen control de la hipertensión arterial.

Pronóstico

El pronóstico de la poliquistosis infantil ha mejorado
considerablemente en los últimos 20 años. El mejor
soporte nutricional inicial, el mejor tratamiento de
la hipertensión y de las infecciones, y el tratamiento
conservador bien llevado de la insuficiencia renal
crónica, explican porqué la fase terminal de la
insuficiencia renal aparece actualmente mucho
más tarde. Los estudios estadístico efectuados
entre 1987 y 1997 muestran que la mortalidad es
máxima en el primer mes de vida, y para los niños
que han sobrevivido al periodo neonatal, las pro-
babilidades de supervivencia al año son del 75 al
90%, a los 5 años del 70 al 85% y a los 15 años del
50 al 80%.

Tratamiento sustitutivo

Cuando se hace necesario un tratamiento renal
sustitutivo el niño puede entrar en un programa
de diálisis/trasplante. Si es posible se puede hacer
diálisis peritoneal. Si los riñones son de gran tamaño
se puede realizar una nefrectomía uni o bilateral.
El trasplante renal es, en el niño, la mejor manera
de llevar una vida normal.
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en Barcelona
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EL DUELO EN LA ENFERMEDAD HEREDITARIA-

Dra. Eugènia Monrós
Assessorament Genètic i Psicològic

14

Uno de los objetivos fundamentales de la AIRG es
ofrecer un lugar de escucha y apoyo a las perso-
nas afectadas de enfermedades renales heredi-
tarias y a sus familias.

Las repercusiones del diagnóstico de una enfer-
medad hereditaria son siempre complejas. Dado
que la enfermedad está en los genes y se trans-
mite, el diagnóstico trasciende al propio paciente
para afectar potencialmente a toda la familia.
Recibir una correcta información acerca de la
naturaleza de la enfermedad, sus causas, patrones
de transmisión y riesgo de recurrencia es funda-
mental para todos. Es lo que llamamos el Aseso-
ramiento Genético. No obstante, más allá de la
genética y la salud física, es importante atender
a la salud psicológica tanto del afectado como
de los familiares, pues el diagnóstico tiene un fuerte
impacto emocional sobre todos y sus consecuen-
cias pueden ser devastadoras.

El apoyo y cuidado psicológico debe atender
primeramente al paciente en aquellos casos en
que la patología renal se inicie de forma tardía,
o bien a los padres en las formas de inicio precoz,
especialmente cuando la enfermedad afecte
gravemente al bebé. El proceso de asimilación
del diagnóstico es, en el fondo, un proceso de
duelo. El duelo hace referencia al proceso psico-
lógico y emocional por el que pasa la persona
que sufre una pérdida, en este caso la pérdida
de la salud y/o de las expectativas de vida, las
cuales suelen ir acompañadas de una disminución
en la calidad de vida debida a la insuficiencia
renal. Más allá de la pérdida de la salud, además,
se produce una pérdida de la autoimagen: la
imagen que tenemos de nosotros mismos, la ima-
gen que ofrecemos a los demás y lo que es quizá
más importante: la imagen que los demás nos
devuelven, directamente relacionada con la au-
toestima. En el caso de los padres, éstos pueden
perder a su hijo o bien se produce una pérdida
de las expectativas e ilusiones que tenían sobre
él. Experimentar estas pérdidas es experimentar
dolor. El dolor suele ir acompañado de otros sen-
timientos: miedo, enfado, culpa, tristeza, ansiedad,
soledad, impotencia, frustración, confusión; a
veces insensibilidad. Intentar apartar estos senti-
mientos no es sano, puede llevar fácilmente a
estados crónicos de irritabilidad, a la depresión,
al aislamiento. Tal como dice Schwartz-Borden “es
conveniente dejar entrar la angustia y dejar salir

sus expresiones; saber y sentir en el fondo del alma
lo que ha ocurrido”. Este proceso de experimentar
con plena conciencia todas las emociones y
sentimientos asociados a la enfermedad y a la
pérdida de la salud requiere tiempo, y se realiza
mejor acompañado que solo. Por ello a menudo
es necesaria la ayuda de un asesor psicológico
que facilite, contenga y acompañe el proceso a
lo largo de sus distintas fases.

A continuación describiremos estas fases o tareas
por las cuales suele pasar la persona ante el diag-
nóstico de una enfermedad hereditaria. Hablamos
de tareas para indicar que la persona debe tomar
un papel activo para atravesarlas y superarlas. La
primera reacción ante la noticia suele ser la ne-
gación, la sensación de que “no es verdad”, “esto
no puede estar pasándome a mi”, “seguro que
se han equivocado”. Una forma más ligera de
negación puede ser minimizar el significado del
diagnóstico (“no será tan grave”, no tomar la
medicación, etc.). La negación es normal y pro-
tectora en un principio, pero no lo es quedarse
enganchado a ella. Llegar a aceptar la realidad
y sus consecuencias lleva tiempo, pues la acep-
tación debe ser no sólo intelectual sino también
emocional.

La segunda fase o tarea es trabajar las emociones:
el dolor, la rabia, la ira, la angustia, la culpa.
Cualquier conducta que intente evitarlas o blo-
quearlas no hará más que alargar el dolor y en-
quistarlo, y a la larga éste saldrá disfrazado con
otras vestimentas. Los típicos comentarios de fa-
miliares y amigos “hay que ser fuerte”, “tu puedes”,
“necesitas distraerte”, aumentan la incomprensión,
la culpa y el sentimiento de soledad del afectado,
le hacen sentir que no tiene derecho a sentirse
mal, aumentan sus defensas y bloquean el proceso
de duelo. Por el contrario, compartir estos senti-
mientos -que inevitablemente afectan a todos-
puede servir para acrecentar la unión y facilitar
el tan necesario apoyo familiar y social. Es en esta
tarea en la que el asesor psicológico puede ayudar
más, facilitando y acompañando en tan difícil
proceso.

La tercera tarea consiste en adaptarse a convivir
con la enfermedad y sus consecuencias. William
Worden nos habla de tres áreas de adaptación:
1) las adaptaciones externas: cómo influye la
enfermedad en la vida cotidiana de la persona

www.airg-e.org



15

y de la familia. Todos deben reajustarse la nueva
realidad. Tal como comenta un paciente que es
también psicólogo en el forum de la página web
de la asociación: “la enfermedad organiza la vida
de la familia o, mejor dicho, la organiza de forma
diferente” (; ver también Nefrogen, nº =, p. 21). 2)
las adaptaciones internas: cómo influye la enfer-
medad en la imagen que la persona tiene de sí
misma. El afectado o afectada debe adaptarse
a un nuevo sentido de sí mismo. El amor propio y
la sensación de eficacia personal pueden quedar
dañados. Attig señala que esta tarea consiste en
poder contestar a las preguntas “¿quién soy aho-
ra?, ¿en qué soy diferente de antes?”; y 3) las
adaptaciones espirituales: cómo influye la enfer-
medad en las creencias, valores y supuestos sobre
el mundo que tiene la persona, en su sentido de
la vida, y de la muerte. Hay distintas formas de
atascarse en esta tarea: luchar en contra de la
realidad, caer en la impotencia, aislarse.

Sólo cuando la persona se recoloca emocional-
mente a sí misma, con su enfermedad y sus con-
secuencias, puede asumir su realidad y continuar
viviendo. La energía emocional se retira entonces
de la enfermedad y se vuelve a invertir en la vida.
Conseguir esto en una enfermedad crónica y
progresiva es difícil. Conseguirlo cuando se sabe
que puede haberse transmitido el gen mutado a
los hijos, incluso a los nietos, lo es todavía más. La
culpa se convierte fácilmente en compañera.
También para los padres portadores, que siendo
sanos han transmitido la dolencia a sus hijos. En la
enfermedad genética, la culpa puede afectar
incluso a los hermanos sanos. Debido al vínculo y
al amor, la persona sana vive el dolor del afectado
e, inconscientemente, puede sentirse culpable
de su salud, un “privilegio” que el otro no tiene.

Esta culpa puede generar mandatos no conscien-
tes como “estoy contigo”, “yo te sigo”, que llevan
al individuo a una privación del permiso de vivir
con plenitud (Hellinger). También en estos casos
la figura del asesor o del terapeuta puede ser
importante para que la persona pueda tomar su
vida y aprenda a vivir la con plenitud.

Porque todos sabemos que no es fácil ni conve-
niente recorrer solos el camino, la ayuda entre
grupos de enfermos y familiares a través la Aso-
ciación resulta también un soporte fundamental.
Por medio de ella, afectados y profesionales se
brindan mutuamente información, apoyo y pro-
tección. La enfermedad implica una situación de
pérdida, de dolor y de estrés, pero también de
reto y de ganancias. Por medio de ella podemos
adquirir una nueva visión de la vida que puede ir
acompañada de un enriquecimiento y fortaleci-
miento personales.

Bibliografía:

- Attig, 1996. How we grieve: Relearning the world.
Oxford, Oxford University Press.
- Hellinger, 2001. Órdenes del amor. Herder.
- Nefrogen, Revista de la Asociación para la infor-
mación y la investigación de enfermedades rena-
les genéticas, AIRG España, nº 0, invierno 2004.
- Schwartz-Borden, 1986. Grief work: Prevention
and intervention. Social Casework, p. 499-505.
- Worden, 2004. El tratamiento del duelo: asesora-
miento psicológico y terapia. Piados Psicología
Psiquiatría Psicoterapia, 2ª edición revisada.
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La Gomera, ¿Isla colombina o isla de las piedras?

Víctor M. García Nieto
Unidad de Nefrología PediátricaHospital Ntra. Sra. de Candelaria

La hipercalciuria idiopática es la causa mas frecuente
de cálculos renales (litiasis renal) tanto en la edad
pediátrica como en la adulta. El diagnóstico se realiza
al comprobar una eliminación urinaria de calcio superior
a 4 mg. por kg. de peso y día en dos muestras de orina
consecutivas, debiendo descartarse la presencia de
niveles elevados de calcio en sangre y de otras causas
conocidas de hipercalciuria. Los primeros casos publi-
cados en la literatura  pediátrica fueron diagnosticados
en niños que habían tenido cólicos nefríticos o habían
eliminado cálculos. En los últimos años, el diagnóstico
de este trastorno ha sido mucho mas frecuente debido
a que es conocido que la hipercalciuria puede debutar
en niños con síntomas muy diversos, además de los
cálculos renales. Esta situación de predisposición a
producir cálculos, que se puede detectar en la infancia,
se denomina con el nombre de “prelitiasis”. Así, son
síntomas de hipercalciuria las anomalías de la coloración
de la orina (orinas con sangre o turbias), la infección
de vías urinarias o ciertos síntomas miccionales como
dolor al orinar, incontinencia, o bien, orinar con frecuen-
cia.

La hipercalciuria no debe considerarse una enfermedad
en sentido estricto, sino como una anomalía del meta-
bolismo del calcio que puede dar síntomas o no en
algún momento de la vida. La frecuencia de hipercal-
ciuria en población sana, en series procedentes de
diversas partes del mundo, oscila entre 2,2 y 6,4%. La
causa de la hipercalciuria es muy compleja pero se
sabe que tiene un origen genético (autonómico domi-
nante). Se ha comprobado la presencia de hipercal-
ciuria entre el 27% y el 51,8% de los parientes de pacien-
tes con este cuadro, según los trabajos. De igual forma,
se ha señalado que hasta el 46% de los niños con
hipercalciuria tiene historia familiar de litiasis urinaria.

A principios de los años 90, observamos que bastantes
niños controlados en nuestro hospital, portadores de
hipercalciuria y de niveles reducidos de ácido úrico en
sangre, tenían abuelos que procedían de la isla de La
Gomera. El estudio preliminar realizado en niños del
colegio de Valle Gran Rey, no mostró resultados signifi-
cativos respecto al ácido úrico, pero encontramos una
frecuencia de hipercalciuria del 28,4%, la más elevada
conocida hasta entones. En colaboración con el Dr.
Melián Santana estudiamos a niños procedentes de
otros lugares de la isla. La frecuencia observada fue
muy elevada, más baja en San Sebastián (10,6%), inter-
media en Hermigua (13,7%) y Vallehermoso (14,9%) y
más elevada en las zonas  más alejadas geográfica-
mente del puerto de la isla, tales como Valle Gran Rey
y Chipude-La Dama (19,6%). Además, la frecuencia de
hipercalciuria era más elevada en los niños cuyos cuatro
abuelos provenían de la isla (16,6%), intermedia en los

que tenían uno dos abuelos con ese origen (12,1%) y
más baja si ningún abuelo había nacido en la isla (7,3%).
Por estas y otras razones, creemos que estos resultados
están en relación con la consanguinidad que existió
en La Gomera durante siglos. Falta por definir la relación
entre la consanguinidad y la hipercalciuria pero, segu-
ramente, existen razones de índole inmunológico.

Pero, en los próximos años, la isla colombina nos iba a
seguir deparando sorpresas. Desde hace años, se sabía
que, en relación con otras poblaciones, en los hospitales
de Tenerife existía una frecuencia elevada de oxalosis.
Ésta, es una enfermedad de causa genética que cursa
con niveles elevados de ácido oxálico en sangre y
orina. Su origen estriba en la mala función de un enzima
hepático que resulta en un aumento de la producción
de ácido oxálico. Éste, al estar en exceso, se deposita
en cualquier parte del cuerpo pero, principalmente, lo
hace en los huesos y en los riñones, produciendo cálculos
renales y/o nefrocalcinosis. Los pacientes acaban en
insuficiencia renal crónica terminal, por lo que precisan
diálisis y, posteriormente, trasplante combinado de
hígado y de riñón.

Pues bien, un grupo de investigadores miembros de la
Unidad de Investigación del Hospital Universitario de
Canarias, los Dres. Torres, Salido y Santana, comprobaron
que la mayoría de los pacientes con oxalosis controlados
en ese hospital procedían de la isla de La Gomera.
Además, han descubierto que la mutación que altera
la función de la enzima responsable de la enfermedad,
es la misma en más del 90% de los pacientes, indicativo
de que la mayoría de ellos tienen un origen común, es
decir, antecesores comunes. El citado grupo ha estu-
diado, asimismo, a dos pacientes pediátricos de nuestro
hospital de origen gomero y a otro niño proveniente
de la isla de La Palma, todos ellos formadores de cálculos
de oxalato, en los que han detectado la misma muta-
ción causal.
Desde que Colón arribó y partió de La Gomera, para
cumplir su destino de encontrar América, muchas cosas
pasaron en la isla. Y una de ellas, debido a causas,
principalmente, orográficas, fue la consanguinidad,
que explica la particular predisposición de algunos de
sus habitantes y descendientes a formar cálculos renales.

Como muestra, hablan por sí solos dos de los argumentos
que dieron algunos habitantes de la isla a las autorida-
des eclesiásticas para que les permitieran casarse con
sus primas: “ Encontrándose desesperado por no en-
contrar persona de su condición” y “solicito dispensa
para contraer matrimonio con mi prima por lo dificultoso
y farragoso del terreno, que me imposibilita el acceso
a otros lugares para buscar esposa”.
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SAL

Para lograr una alimentación  baja en sodio hay
que reducir o suprimir la sal común y no utilizarla
ni  durante la cocción  ni  añadirla después en la
mesa. Si se requiere una dieta más estricta, debe-
rán  suprimirse los alimentos o preparados culinarios
que tengan  altos contenidos en sodio. Hay que
tener en cuenta que todos los alimentos lo llevan
en mayor o menor proporción.

Es aconsejable comprar el pan sin sal, por tratarse
de un alimento básico que suele formar parte de
nuestra alimentación diaria. Suprimir así mismo las
carnes curadas con sal, los quesos curados,  ahu-
mados, fiambres, comidas enlatadas y precocina-
das, refrigerios salados, palomitas, chips, aceitunas,
cacahuetes salados, sopas en polvo, caldo en
cubitos etc. No debemos olvidar que es aconse-
jable evitar  algunas bebidas bicarbonatadas,
(tipo Vichy) o refrescos que contengan conser-
vantes.

Para mejorar el sabor de los alimentos, se pueden
utilizar condimentos naturales, ajo, cebolla, pimien-
tos. Dentro de las hierbas aromáticas,  podemos
buscar  la más indicada para cada producto, por
ejemplo: para las pastas italianas los más idóneos
son  el orégano y la albahaca;  con los pescados,
laurel y nuez moscada; con carnes y aves, romero,
hierbas provenzales, finas hierbas, etc. Como se
aprecia, a cada preparación se le puede aplicar
el aderezo más adecuado. No debe utilizarse la
mostaza. Excluir las sales llamadas de régimen,
por su alto contenido en potasio i sodio.

POTASIO

El potasio se encuentra en todos los alimentos,
excepto en grasas y aceites puros. En las verduras

y frutas, se halla en una proporción  importante,
pero  se puede reducir, al mantenerlas en remojo
unas horas (mínimo  una) antes de su cocción. Sí
se requiere, una dieta más estricta, se hervirá dos
veces, tirando la primera agua después de 10
minutos de ebullición y se  continuara la cocción
en otra agua nueva.
No se tomarán tampoco  los alimentos integrales,
como el pan y bollería.
El potasio de las carnes i aves, disminuye al hervirlas,
pero persiste en los caldos, por tanto no hay que
aprovecharlos.

APORTE PROTEICO

Las proteínas de origen animal, son las de más
alto valor biológico, se encuentran en las diferentes
carnes y aves. Así mismo en todos los pescados,
mariscos y crustáceos y  también en todos los
productos lácteos, excepto en  la mantequilla
que esta incluida en el grupo de las grasas.  En
los huevos las proteínas se hallan en la clara.
Existen además las proteínas de origen vegetal y
 dentro de este grupo, las legumbres son la fuente
más importante, seguida  de los cereales (trigo)
y el arroz.

En algunos casos puede  estar indicada una
reducción del aporte proteico  de forma individual,
la dieta  deberá  pautarse contemplando además
de las diferentes necesidades nutricionales, otros
factores como grado de afectación y evolución,
por tanto la dieta se adecuará siempre a los
criterios facultativos.

Como  punto final,  hay que  incluir la importancia
de mantener  el peso, equilibrando en lo posible
la planificación alimentaria adecuada al gasto
energético que podamos realizar.

INFORMACION BASICA SOBRE ALIMENTACION EN EL ENFERMO RENAL

Rita Bonet i Bolós. Jefa de Dietètica  Clínica

La intervención nutricional es importante como prevención y  posteriormente como tratamiento
indispensable  en las diferentes fases de la  enfermedad renal, por tanto debemos  proporcionar el
asesoramiento dietético desde la aparición de los primeros síntomas.
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PRESENTACIÓN: ENFERMEDAD DE FABRY

Jordi Briva
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La existencia de un tratamiento efectivo para la poli-
quistosis renal es un anhelo por parte de un gran co-
lectivo de pacientes, pues se trata de la enfermedad
hereditaria más frecuente. Así como por parte de los
nefrólogos; los que nos dedicamos a esta enfermedad
asistimos con impotencia al deterioro progresivo de los
riñones, en muchos de los casos, sin poder hacer más
que endentecer un poco la progresión de la enferme-
dad mediante un buen control de la tensión arterial,
de los lípidos, de las infecciones, etc..
Pero por fin un rayo de esperanza se cierne sobre el
mundo de la poliquistosis: los laboratorios farmacéuticos
se han interesado por esta enfermedad y hay un fár-
maco en estudio! No se trata del primer fármaco que
ha demostrado su efectividad en modelos animales
de la enfermedad pero si el primero que podría admi-
nistrarse de forma crónica sin riesgos para la salud del
paciente. Se trata de un ANTAGONISTA DEL RECEPTOR
DE LA VASOPRESINA (Hormona antidiurética) y se en-
cuentra a punto de iniciarse la Fase III del estudio con
dicho fármaco.
Someramente analizaremos como funciona dicho
fármaco:

La hormona antidiurética o vasopresina se produce en
el cerebro y se opone a la eliminación de agua, o sea,
en presencia de vasopresina orinamos menos y cuando
está se encuentra bloqueada o escasea podríamos
llegar a orinar de 10 a 12 litros al día.

Los receptores de la vasopresina se localizan en el riñón
y fijan a la vasopresina formando un complejo como
llave y cerradura. Cada hormona tiene su receptor y
algunas tienen muchos receptores (múltiples cerradu-
ras). Este es el caso de la vasopresina que tiene dos
receptores distintos: V1 en los vasos sanguíneos y V2
en el riñón. Cuando la vasopresina se fija al receptor
V2 se aprecia un aumento de un mensajero celular: el
AMP cíclico.

La función principal del AMP cíclico en el riñón es el
de abrir canales de agua (aquaporinas) a través de

los cuales se retiene el agua que de otra manera
perderíamos.
Los riñones con poliquistosis renal son muy ricos en AMP
cíclico. Dicho fenómeno ocasiona: una proliferación
de las células de las paredes de los quistes y aumenta
la secreción de líquido al interior de los mismos. Por lo
tanto el AMP cíclico parece “un gran culpable” del
crecimiento progresivo de los quistes.

Un antagonista es una molécula que se fija en el re-
ceptor de la hormona sin dar lugar a ningún efecto e
impidiendo que la hormona se pueda fijar y actúe; no
se puede abrir la cerradura. Los antagonistas de hor-
monas son utilizados frecuentemente en nefrología,
por ejemplo: los betabloqueantes y los antagonistas
del receptor de la angiotensina (la familia de los
…sartanes , antagonistas de la aldosterona (espirono-
lactona) .  Todos estos  medicamentos  son
“antihormonas”.

Un antagonista del receptor de la vasopresina  aumen-
taría la cantidad total de agua eliminada. Esto es
especialmente útil en pacientes con algunos tipos de
enfermedades del corazón o hígado que tienden a
acumular líquido. Se trata de la acción acuarética de
ese fármaco. Hay dos laboratorios que han desarrollado
una molécula con esta acción, y han mostrado una
buena tolerancia a corto y medio plazo.
En los riñones poliquísticos ocurre el mismo efecto pero
a la vez se espera un enlentecimiento en la progresión
de los quistes. Este hecho ha sido suficientemente
demostrado en modelos de ratones con la enfermedad
y actualmente se está en proceso de demostrarlo en
pacientes. Los estudio s para demostrar la efectividad
son largos (mínimo 3 -4 años) y deben incluir la utilización
de placebo en parte de los pacientes. Deben ser por
lo tanto estudios randomizados a doble ciego. El camino
es largo, pues no se prevé, poder demostrar la eficacia
del producto hasta el 2010 y tras demostrar la eficacia
se deben obtener la autorización de la agencia euro-
pea y americana del medicamento. Pero es, en todo
caso, un camino de esperanza y sobretodo es obvio
que se ha dado el pistoletazo de salida para la obten-
ción de un tratamiento para la poliquistosis renal.

NUEVAS EXPECTATIVAS TERAPEUTICAS EN LA POLIQUISTOSIS
RENAL AUTOSÓMICA DOMINANTE.

Roser Torra. Fundació Puigvert. Barcelona
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