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La asociacion para la informacion y la investigacion de las enfer-
medades renales genéticas se cred 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 Espafia 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
investigacion que tenga como finalidad luchar cntea las causas y
las consecuencias de las enfermedades renales genéticas.
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EDITORIAL

Hace ya tiempo empez0 la singladura de la AIRG-Ey, no con poco esfuerzo por parte de
todos, la asociacion se mantiene viva y activa. B pasado mesde Noviembre disfrutamos
de la primara jornada de la AIRG-Eque no puedo clasficarde otra manera que fantastica
y hay que agradecera todosaquellosque la hicieron posble. Hnimero de miembrosde
la asociacion ha ido aumentando e incluso se esta creando el nacleo en la capitall.
Pero no solo lasbuenasnoticiasson lasdeldia a dia de la asociacion sino que hay buenas
noticiascientificas, como esel proximo inicio de losensayosclinicospara eltratamiento de
la poliquistosisrenal autosdmica dominante. Esperemosque de la mano de estosprogresos
vengan otrosnuevosdirigidosa otrasenfermedadesrenaleshereditarias. Losprogresosen
el conocimiento de lasbases moleculares de las mismas hacen vislumbrar un futuro
esperanzadorpara todos.

Desde el Comité Cientifico de la AIRG-Eanimamosa todoslosafectosde enfermedades
renales hereditariasa participar activamente en la difusion de las mismas. Solo el mejor
conocimiento sobre estasenfermedadespuede paliarla soledad a la que se enfrentan
gran parte de losafectos y allanarelcamino a la investigacion

Roser Torra
Presdente del Comité Cientifico de la AIRG-E

C )

-Comentaba en la editorialdel N° 0 de Nefrogen, que estAbamosiniciando un largo camino
.Puesbien esuna enorme satisfaccion para mipoderescribir éstaslineasy resefiar que éste
largo camino que se iniciaba oficialmente en Mayo 2.005 estd empezando a recorrerse
con paso firme y seguro. Aquellos entusiastas que iniciabamosel proyecto ya tienen hoy
a sulado a un numeroso grupo de sociosy colaboradoresque hacen consolidar la idea
inicialde la AIRG-E

-La 12 Jornada celebrada el pasado 29 de Octubre de 2.005 fue el espaldarazo definitivo
ala Asociaciony a surazdon de ser,agrupara todosaquellosafectosporalguna enfermedad
renal hereditaria, familiares, amigos etc...Pudimos comprobarcémo el arduo trabajo
realizado hasta la fecha se habia extendido portodo elterritorio nacionaly que elforo de
nuestra pagina Web ( )tenia seguidores en cualquier parte del mundo.
-Bien todo esto esel pasado, el presente y futuro se visumbran con entusiasmo y lleno de
proyectos. Porcitaralgunoscomentaré la creacion de subsedesterritoriales, estrecharlazos
de colaboracién con otrasentidadesya consolidadas, atraer nuevoscolaboradoresque
aporten financiacion, teneruna sede propia y estable, participaren muestrasde entidades
y Asociaciones,y como no la celebracion de la 22 Jornada en Noviembre 2.006 de la que
seran puntualmente informadosy en la cual ya se esta trabajando.

-Desde éstaslineasquisera aprovecha para agradeceral Comité Cientifico todo el esfuerzo
que esta realizando y sin el cual seria imposible la edicion de nuestra revista Nefrogen.

Ramaén A. Quintilla Diez.
Presidente de la AIRG-Espafia.

Espana
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ACTUALIZACION EN CISTINOSIS

Guillem Pintos Morell
Servicio de Pediatria. Unidad de Nefrologia y Metabolismo.
Hospital Germans Triasi Pujol, Badalona.
Universitat Autonoma de Barcelona.

Introduccioén

La cistinosis consiste en un error congénito del
metabolismo delaminoacido cigina caracterizado
porla acumulacién excesiva del mismo en el
lisosoma celular. Este aumento anormalde cistina
intracelular determina, con el paso del tiempo,
un dafio progresivo de diversosdrganoscomo el
rién, losojos, el pancreas, el higado, losmusculos
y elcerebro.

En elcurso del metabolismo normalde lasprotei-
nas, estasse degradan en el lisosoma, organela
celular, apareciendo toda una serie de compo-
nentesde lasmismasque son losaminoacidos. La
cistina esuno de ellos, y tiene unascaracterigicas
especialescomo su alta insolubilidad y también
su toxicidad, que no provocan problemasen
condicionesnormalesdebido a la presencia de
un transportadorespecifico de cistina que permite
eltransporte de la misma al exteriordellisosoma.
En la cistinosis, existe un defecto congénito del
gen CINSque normalmente determina la produc-
cidn de la proteina transportadora de cistina. Asi
pues, cuando hay un defecto de funcion de este
transportador, la cistina se acumula en el lisosoma
llegando a aumentar su concentracion hasta 100
veces, lo que conduce a la aparicion de cristales
de cigina y a una degradacion progresiva de las
funcionesde la célula afectada.

Herencia

La cistinosisse hereda con caracter autosomico
recesivo. Esto implica que ambospadresson por-
tadoresdelgen defectuoso y que su hija/o desa-
rmollard la enfermedad cuando herede eldefecto
de ambosprogenitores, en ese caso con un riesgo
del 25% en cada gestacion. Al ser de caracter
recesivo, en contraposicion al dominante, los
portadores no expresan la enfermedad.

Presentacion clinica

Desde el punto de vista de expresidon clinica,
existen tresformasde cistinosis: la infantil o nefro-
patica, la juvenil o intermedia, y la benigna o del
adulto.

La primera, esla masgrave y también la mas
frecuente (95%de loscasos). Suele manifestarse
a partirde losprimerosmesesde vida afectando
de manera predilecta al rindn. Inicialmente, la
afectacién renalesde tipo tubular, lo que condi-
ciona una pérdida excesva de agua y electrolitos
determinando una tendencia a la deshidratacion
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yala acidossmetabdlica. La pérdida de fosfatos
conduce a un raquitismo que no se soluciona
adminisrando Gnicamente vitamina D. En conjun-
to, la forma de presentacion mashabitual esla
de un nifio/a que no crece normalmente, con
vémitosintermitentes, a vecescon un cuadro de
poliuria y polidipsia (orina demasiado y bebe
mucho), que han de conducira la sospecha de
defecto tubularrenaly en consecuencia, descar-
tarla ciginodgsinfantil. Otrosdatosclinicoshabitua-
lesson losoculares, como la fotofobia (molesta la
luz) y ellagrimeo, que se producen porla forma-
cion de cristalesde cistina en la cérnea (Hg. 1).
Masadelante en el curso de la enfermedad, se
afecta progresivamente la funcién de filtracion
renalapareciendo una insuficiencia renal crénica
progresiva sino se instaura el tratamiento especi-
fico con cisteamina lo antesposble. En el curso
de la evolucién naturalde la enfermedad puede
apareceruna afectacién delpancreas(diabetes),
deltiroides (hipotiroidismo) y también del cerebro

Figura 1. Cristales de cistina en
cornea

en estadiosavanzados. Una caracteristica dife-
rencialde la ciginosisinfantilesque practicamente
sempre determina una talla baja.

La forma de comienzo tardio o juvenil suele pre-
sentarse despuésde los1l0 afiosy esde caracter
menos grave aunque, sino se instaura el trata-
miento especifico, determina también la aparicion
de insuficiencia renal crénica entre la segunda y
la tercera década de la vida.

La ciginosisdeladulto, también llamada benigna,

se caracteriza porafectacion ocularsn afectacion
delresto de los6rganos. S suele diagnosticar por
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la presencia de cristalesde cistina en la cdrnea.

Diagnostico

Todaslasformasclinicasde cistinosisse pueden
diagnosticar mediante la determinacion del
contenido intracelular de cistina en losglébulos
blancossanguineos. La observacién de la cémea
con lampara de hendidura puede poner de
manifiesto la presencia de cristalesde cistina (Hg.
1). Actualmente se puede realizar el estudio
genético mediante la busgueda de mutaciones
en elgen CTNS Estosesudiosmolecularesfacilitan
la realizacion de estudios familiares, una vez
diagnosticado el caso indice, y posibilitan el
diagnostico prenatal en vellosidadescoridnicas
o en liquido amnidtico.

Tratamiento

Debemosdistinguir el tratamiento sintomatico y
elespecifico. Nosreferimosa sntomético cuando
este va dirigido a lossintomasfundamentalesde
la enfermedad, sobre todo en la fase inicialde la
misma, cuando domina la pérdida excesiva de
agua y sales, elraquitismo, la acidosismetabdlica
y el fallo de medro. En estascircunstancias hay
gue tenerun cuidado exquisito con elaporte de
liguidos, salesde potasio, bicarbonato, citratos, y
también aporte suplementario de fosfatosy
vitamina D. Algunos nifios pueden beneficiarse
de un tratamiento inespecifico para disminuir la
pérdida de agua y sales,como la indometacina.
En ciertoscasos, la hormona de crecimiento puede
contribuir a una mejoria de la talla final, sobre
todo si se instaura precozmente antes de la
insuficiencia renal. Una proporcion importante de
nifos/ascon cistinosisrequiere tratamiento con
hormona tiroides, aun estando en fase
presntomatica.

AlUn recibiendo un correcto tratamiento
sintomatico, antes de existir el tratamiento
especifico, la evolucién de la cigtinosisinfantil era
hacia la insuficiencia renalterminal a la edad de
9-10 afios, precisandose la instauracion de
hemodidlisiso transplante renal.

Bl tratamiento especifico actual de la cistinosis
consiste en la utilizacién de cisteamina. Este
producto tiene la capacidad de penetraren el
lisosoma y unirse a la cigina formando un producto
mixto de cisteamina/cisteina + cisteina (1 cistina=
2 cisteinas) que puede salir fuera del lisosoma,
independientemente deltransportadorde cistina
deficitario, determinando de esta manera una
disminucién del contenido intracelular de cistina
(Hg. 2). Cuando eltratamiento con cisteamina se
instaura precozmente es capaz de frenar el
desarrollo de la insuficiencia renaly delresto de
afectacion organica, como por ejemplo del
tiroides. Con el uso de la cisteamina, muchos
pacientescon cistinosishan llegado a la tercera
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década de la vida sin necestartransplante renal.
Sn embargo, a pesarde la utilizacién precozde
la cisteamina, la afectacion tubular sigue
presentdndose. La cisteamina puede utilizarse
también en forma de colirio para disminuir la
formacion de cristalesde cistina en la cérnea.
Algunosde losproblemasdel tratamiento con
cisteamina son su pobre tolerancia géstrica, que
a vecesobliga al tratamiento concomitante con
un faArmaco antiacido (inhibidorde la bomba de
protones), elmalolorcorporal,yla necesdad de
la toma delfArmaco cada 6 horaspara optimizar
la eficacia. EH tratamiento con cisteamina con
dosisadecuadasy a intervalosregulares, junto
con la monitorizacién de losnivelesintracelulares
de cistina para verificar la eficacia terapéutica
son dosfactoresbasicos que contribuirdn a la
mejoria del prondstico a largo plazo de esta
enfermedad.

Figura 2. Mecanismo de accion
de la cisteamina

LISOSOMA

Transportador

cisteamina cisteamina + CISTINA de lisina

cisteamina-cisteina
+
cisteina
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DIAGNOSTICO GENETICO DE LA POLIQUISTOSIS RENAL
AUTOSOMICA DOMINANTE

M2 José Torres Galvan,
Unidad de Investigacion. José CarlosRodriguez Pérez, Unidad de Investigacion, Servicio
de Nefrologia.Hospital de Gran Canaria Dr. Negrin, LasPalmasde Gran Canaria.

Introduccién

La poliquistosisrenal autosdmica dominante (PQRAD)
esuna enfermedad hereditaria caracterizada por la
formacién de multiplesquistesllenosde liquido en los
rifones. Baumento delnumero y tamafio de losquistes
(algunospueden llegara alcanzareltamafio de una
naranja), y la consiguiente compresién deltejido sano,
hacen que losrifones pierdan progresivamente la
capacidad de eliminarlassustanciastéxicasdelorga-
nismo en la orina, tras la filtracién de la sangre. H
deterioro de la funcién renal llega hasta la pérdida
total de la misma (insuficiencia renal terminal) en la
mayoria de loscasos. También da lugar a quistesen
otrosdrganoscomo el higado, elbazo o el pancreas,
y a trastornos gastrointestinales y cardio-
cerebrovasculares. Entre lascomplicacionesclinicas
de la enfermedad la masfrecuente esla hipertension
arterial, que afecta a masdel 80% de lospacientes.
S trata de una de lasenfermedadeshereditariasmas
frecuentes, afectando aproximadamente a uno de
cada 600 individuos. La poliquistosisrenal esresponsable
del 10%de lospacientesque deben someterse a dialiss.
Bl mal funcionamiento de losrifionessuele comenzar
a hacerse notarentre los30y los40 afios, y el fallo renal
llega alrededor de los 50 afios para la mitad de los
pacientes. La dialisis, el transplante renal, 0o ambos, son
eldegino finalde la enfermedad en todoslospacientes.
Dentro de lasfamiliasafectadasse observan diferencias
en la gravedad de la enfermedad de los distintos
sujetos, incluso entre gemelosidénticos, y no esposble
actualmente conocerde antemano el pronéstico de
cada enfermo.

Base genética de la PQRAD

En 1994 se identificé el primergen relacionado con la
PQRAD, denominado PKD1y localizado en el cromo-
soma 16. Un segundo gen (PKD2) fue localizado en el
cromosoma 4 poseriormente. En el 85-90%de lasfami-
liasafectadasla enfermedad esta asociada con el
gen PKD1, mientrasque el 10-15% restante se asocia
con PKD2. A pesarde que la enfermedad de losindivi-
duosPKD1y PKD2 presenta losmismosrasgosclinicos
generales, existen diferenciasen la progresién de la
enfermedad y la mortalidad, sendo la enfermedad
asociada a PKD1 la masgrave y la que comienza a
manifestarse antes.

La funcion de losgenes PKD1 y PKD2 no se conoce
completamente todavia, pero se cree que podrian
interveniren elcontrolde la estructura del rifién adulto.
Una alteracion (mutaciéon) en estosgenesdaria lugar
a la formaciéon de quistespor un crecimiento incontro-
lado deltejido.
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El diagnostico genético

B diagndéstico de la PQRAD se realiza habitualmente
mediante ecografia. Sn embargo, laspruebasgenéti-
caspueden serutiizadassi losresultadosecograficos
no son concluyentes, o si se necesta un diagnéstico
definitivo en una persona menorde 30 afios. H diag-
ndstico genético no puede predecirel momento de
comienzo, la gravedad, eltipo de sintomaso elgrado
de progresion de la enfermedad.

B analissgenético estudia la transmision de padresa
hijosde una serie de marcadoreslocalizadosen los
genesPKD1y PKD2 o en susproximidades. Este tipo de
estudio identifica lasvariantesde estosmarcadores
asociadasa la enfermedad en una familia concreta.
H conocimiento de estasvariantespermite a suvezla
identificacion de nuevospacientesen la familia, antes
de que aparezcan sintomas de la enfermedad.
Para la realizacion de este tipo de analissesindispen-
sable un estudio familiaren el que paricipe un nimero
suficiente de miembrosenfermosy sanos. Esuna forma
rapida y en principio sencilla de realizar estudiosfami-
liaresen la PQRAD, sn embargo, no sempre s obtienen
resultadosconcluyentes. Ademasdeltamafo familiar,
también influyen algunosfactoresrelativosa losdatos
genéticos de la familia, desconocidos a priori.
La importancia del analisisgenético esque permite la
aplicacion de medidaspreventivas, encaminadasa
retrasar elinicio de la enfermedad o a evitarlascom-
plicacionesderivadasde la misma. La modificacién
de loshéabitosde vida delindividuo portadordel gen
defectuoso, junto con un tratamiento médico adecua-
do, tiene efectosbeneficiososen elcontrol de la enfer-
medad. Se trata, en suma, de mejorarla calidad de
vida delpaciente enlo posible y de retrasarla aparicion
de la insuficiencia renal terminal.

Otro aspecto importante esel que se refiere al consejo
genético familiar, consistente en informar al enfermo
sobre el modo de herencia de la enfermedad vy los
riesgosde transmitila a su descendencia. La probabi-
lidad de que un individuo poliquistico transmita elgen
causante de la enfermedad a sushijosesdel 50%, para
cada uno de sushijos, y estinicamente la casualidad
la que inclina la balanza hacia uno u otro lado. En
términosde azar, podemoscomparar la transmision
delgen causante de la enfermedad con ellanzamiento
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 todoslosmediosdisponiblespara la identi-
ficacion de losenfermoscuando aun no tienen sinto-
mas, en caso de que éstoslo soliciten, tanto parasatis-
facer su “necesidad de saber’ como para tomar
decisionespersonales.
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PRIMERA JORNADA ANUAL DE LA AIRG-ESPANA

Barcelona, 29 de octubre de 2005

B pasado 29 de octubre se celebr6 en la sede
delcolegio de arquitectosde Cataluiia la primera
jornada de nuestra asociacion.

Reunidosentorno a su consejo cientffico, losmiem-
brosde la asociacion y susfamiliares, tuvimosla
oportunidad de escucharlasdiversasintervencio-
nesde losmédicos que participaron en dicha
jornada.

Alinicio de la sedén, elpresdente de la asociacion,
Ramdén Quintilla, dio la bienvenida a todoslos
asistentes, agradeciéndoles su participacion y
relatando brevemente la corta pero intensa hisoria
de nuestra asociacion.

La Dra. RoserTorra, presdenta delcomité cientffico,
abrid la primera ponencia moderada por el Dr.
José Ballarin, hablando de las enfermedades
renales hereditarias en general y su modo de
transmision. A continuacién, el Dr. Dominigue
Chauveau del Hospital Rangueil de Toulouse,
expuso lasnhuevasperspectivasterapéuticasen
la poliquistosisautosomica dominante. Después
de una pausa, sguieron lasponenciasmoderadas
porelDr. Jos¢ Antonio Camacho delHospital Sant
Joan de Deu de Barcelona. B Dr. Guillem Pintos
del Hospital Germans Triasy Pujol de Badalona,
describioé lascausas, losefectosy el tratamiento
de la cistinosis, una de lasenfermedadesraras
que acoge nuestra asociacion. Seguidamente,
el Dr. Angel Vila del servicio de nefrologia del
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Hospital Maternoinfantil del Valle Hebron de Bar-
celona, hablé de lascondicionesdel transplante
renalinfantily juvenilen Espafia. Fnalmente y para
concluirlasponenciasde la mafiana, la Dra. M2
José Sanahuja del Hospital la Fe de Valencia,
presentd una ponencia sobre la insuficiencia renal
crénica en la infancia.

Porla tarde se realiz6 una mesa redonda, mode-
rada porelvicepresdente AlfonsBeltran, que dio
paso a unintercambio de preguntasy respuestas
entre médicos, pacientesy susfamiliares, sobre
losdiversostemasque a lo largo de la mafiana
se trataron.

Nuestroscompafierosde AIRG-Fancia estuvieron
representadosporDiane Daelmans, que nosenvié
un mensaje alentadordelpresdente Jean-Claude
Barre, ausente en este encuentro y porJacques
y Ghidaine Vignaud, secretario y tesorera, respec-
tivamente de la asociacion francesa. Fue Jacques
Vignaud que en espafiol hizo una exposcion sobre
losproyectosy perspectivasde nuestroscompa-
ferosde AIRG-Fancia que tuvieron la amabilidad
de compartir con nosotros esta jornada.

Jordi Briva presidente del grupo de autoayuda
de la enfermedad de Fabry, nosrelaté lasvivencias
maspersonalesde esa enfermedad, compartien-
do sussentimientoscon toda la audiencia y que
todosagradecimoscon la misma sinceridad.
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Finalmente lleg6 el turno para que todos los
asistentespudieran hablarde susenfermedades
y experiencias personales, llegando a un
intercambio vivo de opinionesen lascuales se
demostré que preocupacionesque pueden ser
muy personalese intimas, son vividasdel mismo
modo porotraspersonas,y asociacionescomo
la nuestra sirven entre otrascosastambién para
compartirlas.

B hecho de que a lo largo de la jommada pasaran

llenando la sala de actos, esuna muestra clara
delinterésque despierta nuestra asociacion entre
losenfermosrenalesgenéticosque hasta ahora
no tenian ninglan punto de encuentro en Espana.

Concluyé el acto el secretario de AIRG-Espafia,
lgnasi Miguel, dando lasgraciasa todoslospo-
nentesporsu participaciony a todoslossociosy
familiares de AIRG-Espafia por su asistencia y
emplazdndonospara el proximo afio.

masde 100 personasentre pacientesy familiares,

TESTIMONIOS

Poliquistosis renal autosbmica recesiva

Somospadresde un nifio de 13 afiosy una nifla de 10 aflosafectadosde Poliquistosisrenal autosdmica
recesiva. Durante el transcurso de estosafios, muchashan sido lasincertidumbres, la angustia, la
sensacion de desgracia y el sufrimiento. B vivircon una maleta preparada para losconstantesingresos
hospitalariosde alguno de losnifios, o de losdosa la vez,como en alguna ocasion, la interrupcion
de vacaciones, laslargasnochesde hospital junto a nuestroshijos la liga interminable de medicaciones,
laslagrimas, eldesasosiego y la desolacion nosha invadido, aun aparece cuando menoslo esperas.
Podemosdecirque LA ENFERMEDAD nosha cambiado, que la vida no escomo la imagindbamosy
gue el desencanto y la desilusién se instala entre nosotros si no nos mostramos firmes.
Pero no todo son penas, también hay ilusidn, risas, proyectosy, sobre todo, mucha compafiia de
nuestrasfamiliasy amigos, jtenemostanto que agradecerles

La alegria y el animo de nuestroshijpsnosconvence cada dia de que la felicidad también espara
losenfermos.

Recientemente hemoscontactado con AIRG, noshemosconocido y hemosencontrado un lugaren
el que nos sentimos menos “raros’. Esperamos caminar juntosy luchar por un objetivo comun.

Sofia y Javier
Madrid
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Una mirada atras.

Corria elafio 1970 cuando pormotivoslaboralestuve que realizarun viaje a EtadosUnidos. Losaviones
no eran nirapidosnicomodoscomo losde ahora y losenlacestampoco. Como ejemplo, diré que
eltrayecto era Barcelona, Madrid, Lisboa, Londres, Nueva York.

Despuésde tantashorasde vuelo, al salirde Londresy cuando sobrevolabamos el Atlantico, me
empezo a doleren uno de loscostados, al principio no le diimportancia pero a medida que iba
pasando eltiempo, eldolor se volvia cada vezmasinsoportable, hasta tal extremo que tuve que pedir
auxilio a la azafata. En aquella época losavionesllevaban un botiqguin muy primario asique pocos
calmantes me suministraron. Tuvieron que atenderme unospasajerosdel vuelo que se identificaron
como médicosy decidieron ponerme tumbada en el pasillo delavion con bolsasde agua caliente.

Como todo aquel dolor no remitia, el comandante del vuelo, al llegar a la costa este americana,
decidié pedirun aterrizaje de emergencia en el estado de Virginia. Al aterrizar, en la pista ya me
estaba esperando la ambulancia que me tradadé alhospital maspréximo, mientraselresto del pasaje
y mismaletasseguian rumbo a Nueva York. Alli estuve ingresada unosdiasy finalmente me dijeron
gue podrian serunaspiedrasrenales. Al salirdel hospital tuve que seguirmiperiplo por EsadosUnidos
tomando calmantesconstantemente.

Alregresara Espafia me puse en manosde losmédicosy despuésde una ecografia me diagnosticaron
poliquistosis renal. ¢Poliquistosis? No me sonaba de nada la palabra, tampoco la enfermedad. La
funcion renal era la correcta, debia controlar la tension arterial y visitar regularmente al nefrélogo.

Ahora, 36 aflosméastarde, estoy felizporque desde hace 2 aflostengo un nuevo rifién y, por supuesto,
se lo que esla poliquistoss. ¢Losaviones? Loshe seguido cogiendo sempre.

Ndria Miranda

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

i"Pequefios Grandesamigos’! Gracias, por permitirme compartir con vosotrosy vuestrasfamiliasun
millén de sonrisas.

Desde la Sala Trajano -zona de juegos-acondicionada de forma acogedora, hemosvivido eltiempo
del 3er Congreso de Cistianosis con la alegria que irradian estos nifios vitales y valientes.
Aun sin entendernos, con algunos, pormedio de la palabra hemostenido la oportunidad de explorar
lenguajesno verbales: la mirada, el movimiento, el juego , el arte, la risa, la caricia, la ternura, la
smpatia ...

He constatado, con satisfaccion, que tienen la suerte de contarcon la delicada atencién de sus
padres(de ambos) asicomo de losabuelosy amigos.

Mi respeto a la clase médica sensible y cercana a la vida diaria de sus pacientes.
Gracias, también a todoslosmecenas, porque sin su patrocinio el avance cientifico-divulgativo y
humano que supone la organizacion de estosencuentrosno seria posble.

Fantastico el esfuerzo de losresponsablesde intendencia en el cuidado de losdetalles, del personal
delhotely loscamarerospuestosa satisfacerlasdemandasinfantiles.

Con vuestro permiso, quiero acariciarun suefio: UN MUNDO MEJORESPOSBLE Un lugardonde impere
elrespeto hacia todaslasdiferenciasde laspersonas, también lasocasionadaspor motivosde salud.
Todos en este proyecto, tenemos algo que aportar cada uno en su campo de accion.
Decido creerque sicada uno suma esfuerzosdentro de suscapacidadesy disposicion lo que resta
la enfermedad sera méasllevadero.

Sento una proximidad especial hacia los nifos enfermos. S ellos han de vencer dificultades
excepcionales, bueno esque losadultosque estamosa su lado desarrollemosuna complicidad
positiva para hacer posible que ejerzan su derecho a ser niios con toda plenitud.
En conversacionescon lasfamiliasescomun afirmar que elcontacto con la enfermedad te cambia
la vida y hasde establecernuevoscriteriosde valory prioridadesnuevas.

Personalmente ofrezco migano de arena a esta buena causa enla certeza de que eso me ayuda
acrecercomo persona.

Saludoscordiales.

Carmen Crespo Marti.Voluntaria de la AIRG-Eresponsable del cuidado de losnifiosen el tercer
congreso internacional de cistinosisllevado a cabo en Tarragona losdias9, 10y 11 de julio de 2004.
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POLIQUISTOSIS RENAL AUTOSOMICA RECESIVA O “INFANTIL”

Profesor Jean-Pierre Guighard, Laussane
Presdente del Comité Cientifico de la AIRG-Suiza

ENFERMEDADES QUISTICAS RENALES

Losquistesrenalesson relativamente frecuentes
en losnifios. Pueden sero no hereditarios, unilate-
raleso bilaterales. Puede tratarse de un fenémeno
aidado o formar parte de un shdrome malforma-
tivo (Tabla 1). La presencia de quistesse asocia,
a veces, a insuficiencia renal crénica. Este seria el
caso de una poliquistossrenalautosdmica recesva
también llamada antiguamente infantil por ser
diagnodgicada habitualmente en elrecién nacido.

CLASIFICACION DE LOS QUISTES RENALES

1. Quistessimpleso solitarios

2. Quistesdisplasicos
a. Displasia multiquistica*
b. Quistescorticalescon obstruccién de la
via urinaria baja

3. Quisxescorticalescon malformacionesmul-
tiples
4. Quistesmedulares

a. Nefronoptisis*
b. Espongiosisrenal

5. Poliquistosis
a.Enfermedad glomeruloquistica*
b. Poliquistossrenal autosdmica dominante
o “deladulto”*
c. Poliquistosisrenal autosdmica recesva o
“infantil”*

*=enfermedadescon una alta probabilidad de
desarrollar insuficiencia renal crénica 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 nifias
como a niflos. S transmite mediante una herencia
autosdmica recesva, debido a un gen defectuoso
(NPHS1) que se localiza en el cromosoma 6y
codifica para una proteina llamada fibroquigtina.
Se han descrito masde 65 mutacionesen este
gen. la patogénessde la formacién de losquistes
no estd bien definida pero esudiosexperimentales
recientesdirigidosa frenarla aparicion de quistes
han dado resultadosesperanzadores. Se ha de-
mostrado una sobreexpresion de factoresde cre-
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cimiento en modelosanimalescon esta enferme-
dad. La administracion intraperitoneal de inhibi-
doresde estosfactores ha permitido frenar de
forma eficazla progresén de losquigtesen modelos
animales.

Formasde presentaciéon

Bmodo de presentacién de la poliquistosisinfantil
esmuy variable (3). Puede producir sus efectos
en la vida fetal, al nacimiento, en la primara
infancia o mastarde. Lospadresno tienen quistes
renales.

En el feto, el primer signo de poliquistosispuede
seruna disminucion de liquido amniotico (oligoami-
nos). La orina, que constituye una parte muy im-
portante delliquido amnidtico, no se produce en
cantidad suficiente porparte de losgrandesrifio-
nespoliquigicos. De esta manera, el feto, compri-
mido dentro de la cavidad uterina no podra de-
sarollarse de forma normal: se afecta la cara, las
extremidadesy elesqueleto. Asimismo lospulmo-
nesno pueden desarrollarse. En loscasos mas
graves, esta hipoplasia pulmonarconducira a la
muerte por asfixia a laspocas horasde vida.

En o_troscaso_s_menoss_everos,_la ventilacion me-
canica permitira alrecién nacido adaptarse a la
vida extrauterina y sobrevivir.

En elneonato la poliquistossrecesva s manifiesta
porla presencia de rinonespalpables, a menudo
voluminosos. Hipertension arteriala menudo de-
tectada ya en los primeros dias de vida, que
precisa un tratamiento hipotensor enérgico. Los
farmacosde eleccion son losinhibidoresdel sste-
ma renina-angiotensina. Pero, frecuentemente la
hipertension esrefractaria a la monoterapia y
deben asociarse variosfarmacos. La afectacion
urinaria comprende una dificultad en la concen-
tracion de orina, lo cual puede darlugara deshi-
dratacion, fiebre, diarreasy vémitos.

La poliquistosisinfantil se asocia a una afectaciéon
hepatica de severidad variable. Hhigado aumen-
ta de volumen, como consecuencia de fibrosis
hepatica y puede haberdilatacién de loscon-
ductoshbiliares. La funcion hepéatica se mantiene
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normal. La fibrosishepatica comprime la circula-
cibn de la vena porta y da lugar a la aparicion
de hipertension portal con lasconsiguientesvarices
esofadgicasy riesgo de hemorragia digestiva. Esta
situacién requiere frecuentemente una interven-
cién quirdrgica para mejorarla hipertenson portal.

La forma de presentaciéon de la poliquistossinfantil
esvariable. Hdiagnosgico se basa en elinterroga-
torio familiar ante y postnatal, la exploracion fisca
y la ecografia delrecién nacido y lospadres. La
palpacion abdominalrevela la presencia de gran-
desrifiones(nefromegalia). Hhigado se encuentra,
a vecesagrandado (hepatomegalia). Una vez se
ha realizado el diagnéstico de poliquistosis se
deben explorara loshermanosy hermanas, incluso
sino presentan ningln sintoma. La resonancia
nuclearmagnética permite detectar s existe dila-
tacion de loscanaliculosbiliares. H diagndstico
antenatal se realiza mediante elmétodo indirecto,
lo cual solo esposble sise dispone de ADN del
caso indice de la familia.

Complicaciones

Sea cual se la forma de presentacion inicial la
evolucion de la poliquistosispuede asociarse a
complicacionesdiversas: dificultad de nutricion,
retraso pondoestatural e infecciones urinarias
recidivantes. La infeccién ascendente de lasvias
biliaresdilatadascomporta un riesgo de sepsisno
despreciable. Este riesgo aumenta al estarel pa-

ciente inmunosuprimido trasun trasplante renal.
La evolucion a la insuficiencia renal terminal es
mas o menosrapida. Puede retrasarse con un
buen control de la hipertension arterial.

Pronéstico

Hprondstco de la poliquistosisinfantilha mejorado
considerablemente en losultimos20 afios. Hmejor
soporte nutricionalinicial, el mejortratamiento de
la hipertensény de lasinfecciones y eltratamiento
conservadorbien llevado de la insuficiencia renal
crénica, explican porqué la fase terminal de la
insuficiencia renal aparece actualmente mucho
mastarde. Los estudios estadistico efectuados
entre 1987 y 1997 muestran que la mortalidad es
méaxima en el primermesde vida, y para losnifios
gue han sobrevivido al periodo neonatal, laspro-
babiidadesde supervivencia alafio son del 75 al
90%, a los5 afiosdel 70 al 85%Yy a los 15 afiosdel
50 al 80%.

Tratamiento sustitutivo

Cuando se hace necesario un tratamiento renal
sustitutivo el nifo puede entraren un programa
de dialisg'trasplante. Sesposble se puede hacer
didlissperitoneal. Slosrifionesson de gran tamafio
se puede realizar una nefrectomia unio bilateral.
Htrasplante renal es, en el nifio, la mejor manera
de llevaruna vida normal.
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Renales Genéticas se cre en 2003 con
los siguientes objetivos:

A nformar sobre todos los aspectos relativos a las enfermedades renales gensticas y
sus consecuencias en el organismoy en la vida de los pacientes, teniendo en cuenta
los estudios y. progresos realizados tanto en Espafia cormo en el extranjero.

+Ayudar a los pacientes y a sus familias ofreciéndoles un lugar de-esciicha y de
apoyo.

+Apoyar, en medida de lo posible, el desarrollo de todo fipo de investigacion que teniga
como finalidad luchar contra las causas y las consecuericias de las enfermedades.
renales gensticas
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EL DUELO EN LA ENFERMEDAD HEREDITARIA-

Dra. Eugénia Monrds _
Assessorament Genetic i Psicologic

Uno de losobjetivosfundamentalesde la AIRG es
ofrecerun lugarde escucha y apoyo a lasperso-
nasafectadasde enfermedadesrenalesheredi-
tariasy a susfamilias.

Lasrepercusionesdeldiagnéstico de una enfer-
medad hereditaria son sempre complejas. Dado
gue la enfermedad estd en losgenesy se trans
mite, el diagnédtico trasciende al propio paciente
para afectar potencialmente a toda la familia.
Recibir una correcta informacién acerca de la
naturaleza de la enfermedad, suscausas, patrones
de transmision y riesgo de recurrencia esfunda-
mental para todos. Eslo que llamamosel Aseso-
ramiento Genético. No obstante, masalla de la
genética y la salud fisica, esimportante atender
a la salud psicolégica tanto delafectado como
de losfamiliares, pueseldiagnoégico tiene un fuerte
impacto emocional sobre todosy susconsecuen-
ciaspueden serdevastadoras.

B apoyo y cuidado psicolégico debe atender
primeramente al paciente en aquelloscasosen
gue la patologia renal se inicie de forma tardia,
o bien alospadresenlasformasde inicio precoz,
especialmente cuando la enfermedad afecte
gravemente al bebé. H proceso de asimilacion
del diagnéstico es, en el fondo, un proceso de
duelo. Hduelo hace referencia alproceso psico-
l6gico y emocional por el que pasa la persona
gue sufre una pérdida, en este caso la pérdida
de la salud y/o de lasexpectativasde vida, las
cualessueleniracompafadasde una disminucion
en la calidad de vida debida a la insuficiencia
renal. Masalla de la pérdida de la salud, ademas,
se produce una pérdida de la autoimagen: la
imagen que tenemosde nosotrosmismos, la ima-
gen que ofrecemosa losdemasy lo que esquiza
masimportante: la imagen que losdemasnos
devuelven, directamente relacionada con la au-
toestima. En elcaso de lospadres, éstospueden
perder a su hijo o bien se produce una pérdida
de lasexpectativase ilusonesque tenian sobre
él. Experimentar estaspérdidasesexperimentar
dolor. Hdolorsuele iracompafiado de otrossen-
timientos. miedo, enfado, culpa, triteza, ansedad,
soledad, impotencia, frustracién, confusion; a
vecesinsensbilidad. Intentar apartar estos senti-
mientos no essano, puede llevar faciimente a
estadoscrionicosde irritabilidad, a la depresién,
alaidamiento. Talcomo dice Schwartz-Borden “es
conveniente dejar entrar la angustia y dejar salir
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susexpredsones, sabery sentiren elfondo delalma
lo que ha ocurrido”. Este proceso de experimentar
con plena conciencia todas las emocionesy
sentimientosasociadosa la enfermedad y a la
pérdida de la salud requiere tiempo, y se realiza
mejoracompafado que solo. Porello a menudo
esnecesaria la ayuda de un asesor psicolégico
gue facilite, contenga y acompafie el proceso a
lo largo de susdistintasfases.

A continuacién describiremosegsasfaseso tareas
porlascualessuele pasarla persona ante eldiag-
nogico de una enfermedad hereditaria. Hablamos
de tareaspara indicarque la persona debe tomar
un papelactivo para atravesarlasy superarlas. La
primera reaccidn ante la noticia suele serla ne-
gacion, la sensacion de que “no esverdad”, “esto
no puede estarpasandome a mi”, “seguro que
se han equivocado”. Una forma masligera de
negacion puede ser minimizar el significado del
diagndstico (“no serd tan grave”, no tomar la
medicacion, etc.). La negacion esnormaly pro-
tectora en un principio, pero no lo esquedarse
enganchado a ella. legara aceptarla realidad
y susconsecuenciaslleva tiempo, puesla acep-
tacion debe serno solo intelectual sno también
emocional.

La segunda fase o tarea estrabajarlasemociones
el dolor, la rabia, la ira, la angustia, la culpa.
Cualquier conducta que intente evitarlaso blo-
guearlasno hard masque alargareldolory en-
guistarlo, y a la larga éste saldra disfrazado con
otrasvestimentas. Lostipicoscomentariosde fa-
miliaresy amigos“hay que serfuerte”, “tu puedes’,
“necestasdigraerte”, aumentan la incomprenson,
la culpa y el sentimiento de soledad delafectado,
le hacen sentir que no tiene derecho a sentirse
mal,aumentan susdefensasy bloquean elproceso
de duelo. Por el contrario, compartir estos senti-
mientos-que inevitablemente afectan a todos
puede servir para acrecentarla union y facilitar
eltan necesario apoyo familiary social. Esen esta
tarea enla que elasesorpscolégico puede ayudar
mas, facilitando y acompafiando en tan dificil
proceso.

La tercera tarea consiste en adaptarse a convivir
con la enfermedad y susconsecuencias. Wiliam
Worden noshabla de tresareasde adaptacion:
1) lasadaptaciones externas: co6mo influye la
enfermedad en la vida cotidiana de la persona
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y de la familia. Todosdeben reajustarse la nueva
realidad. Talcomo comenta un paciente que es
también psicologo en elforum de la pagina web
de la asociacion: “la enfermedad organiza la vida
de la familia o, mejordicho, la organiza de forma
diferente” (; vertambién Nefrogen, n® =, p. 21). 2)
lasadaptacionesinternas. como influye la enfer-
medad en la imagen que la persona tiene de si
misma. H afectado o afectada debe adaptarse
a un nuevo sentido de simismo. Hamor propio y
la sensacién de eficacia personal pueden quedar
dafados. Attig seflala que esta tarea consiste en
podercontestara laspreguntas“¢quién soy aho-
ra?, ¢en gué soy diferente de antes?”;y 3) las
adaptacionesegspirituales: como influye la enfer-
medad en lascreencias, valoresy supuestossobre
elmundo que tiene la persona, en su sentido de
la vida, y de la muerte. Hay distintasformasde
atascarse en esta tarea: lucharen contra de la
realidad, caer en la impotencia, aislarse.

Sblo cuando la persona se recoloca emocional-
mente a simisma, con su enfermedad y suscon-
secuencias, puede asumirsu realidad y continuar
viviendo. La energia emocional se retira entonces
de la enfermedad y se vuelve a invertiren la vida.
Conseguir esto en una enfermedad cronica y
progresiva esdificil. Conseguirlo cuando se sabe
que puede haberse transmitido el gen mutado a
loshijos, incluso a losnietos, lo estodavia mas. La
culpa se convierte facilmente en compafera.
También para lospadresportadores, que sendo
sanoshan transmitido la dolencia a sushijos. En la
enfermedad genética, la culpa puede afectar
incluso a loshermanossanos. Debido alvinculo y
alamor, la persona sana vive eldolordelafectado
e, inconscientemente, puede sentirse culpable
de su salud, un “privilegio” que el otro no tiene.

Esta culpa puede generarmandatosno conscien-
tescomo “egoy contigo”, “yo te sigo”, que llevan
alindividuo a una privacion del permiso de vivir
con plenitud (Hellinger). También en estoscasos
la figura del asesor o del terapeuta puede ser
importante para que la persona pueda tomar su

vida y aprenda a vivirla con plenitud.

Porque todossabemosque no esfacilniconve-
niente recorrer solosel camino, la ayuda entre
gruposde enfermosy familiaresa travésla Aso-
ciacién resulta también un soporte fundamental.
Por medio de ella, afectadosy profesionales se
brindan mutuamente informaciéon, apoyo y pro-
teccion. La enfermedad implica una stuacion de
pérdida, de dolory de estrés, pero también de
reto y de ganancias. Por medio de ella podemos
adquiriruna nueva visibn de la vida que puede ir
acompafiada de un enriquecimiento y fortaleci-
miento personales.

Bibliografia:

- Attig, 1996. How we grieve: Relearning the world.
Oxford, Oxford University Press.

- Hellinger, 2001. Ordenes del amor. Herder.
- Nefrogen, Revista de la Asociacién para la infor-
maciony la invegigacion de enfermedadesrena-
les genéticas, AIRG Espafia, n° 0O, invierno 2004.
- Schwartz-Borden, 1986. Grief work: Prevention
and intervention. Social Casework, p. 499-505.
-Worden, 2004. Htratamiento del duelo: asesora-
miento psicoldégico y terapia. Piados Psicologia
Psiquiatria Psicoterapia, 22 edicion revisada.
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La Gomera, ¢lIsla colombina o isla de las piedras?

Victor M. Garcia Nieto
Unidad de Nefrologia PediatricaHospital Ntra. Sa. de Candelaria

La hipercalciuria idiopatica esla causa masfrecuente
de célculosrenales (litiasis renal) tanto en la edad
pediatrica como en la adulta. H diagndstico se realiza
alcomprobaruna eliminacion urinaria de calcio superior
a4mg.porkg.de peso ydia endosmuestrasde orina
consecutivas, debiendo descartarse la presencia de
niveleselevadosde calcio en sangre y de otrascausas
conocidasde hipercalciuria. Losprimeroscasospubli-
cadosen la literatura pediatrica fueron diagnogicados
en nifiosque habian tenido cdlicosnefriticoso habian
eliminado calculos. En losdltimosafos, el diagndstico
de este trastorno ha sdo mucho masfrecuente debido
a que esconocido que la hipercalciuria puede debutar
en nifioscon sintomas muy diversos, ademasde los
calculosrenales. Esta situacion de predisposicion a
producircélculos, que s puede detectaren la infancia,
se denomina con el nombre de “prelitiasis’. Asi, son
shntomasde hipercalciuria lasanomaliasde la coloracion
de la orina (orinascon sangre o turbias), la infeccion
de viasurinariaso ciertossintomasmiccionalescomo
doloralorinar, incontinencia, o bien, orinar con frecuen-
cia.

La hipercalciuria no debe consderarse una enfermedad
en sentido estricto, sno como una anomalia del meta-
bolismo del calcio que puede dar sintomaso no en
algun momento de la vida. La frecuencia de hipercal-
ciuria en poblacion sana, en seriesprocedentesde
diversaspartesdel mundo, oscila entre 2,2y 6,4%. La
causa de la hipercalciuria esmuy compleja pero se
sabe que tiene un origen genético (autondmico domi-
nante). Se ha comprobado la presencia de hipercal-
ciuria entre el 27%y el 51,8%de losparientesde pacien-
tescon este cuadro, segun lostrabajos. De igual forma,
se ha sefialado que hasta el 46% de los nifios con
hipercalciuria tiene historia familiar de litiasis urinaria.

A principiosde losafios90, observamosque bastantes
ninfos controladosen nuestro hospital, portadoresde
hipercalciuria y de nivelesreducidosde acido Urico en
sangre, tenian abuelosque procedian de la ida de La
Gomera. H estudio preliminar realizado en nifios del
colegio de Valle Gran Rey, no mostré resultados signifi-
cativosrespecto alécido urico, pero encontramosuna
frecuencia de hipercalciuria del 28,4%, la méaselevada
conocida hasta entones. En colaboraciéon con el Dr.
Melian Santana estudiamos a niflosprocedentesde
otroslugaresde la ida. La frecuencia observada fue
muy elevada, masbaja en San Sebastian (10,6%y), inter-
media en Hermigua (13,7%) y Vallehermoso (14,9%) y
maselevada en laszonas mésalejadasgeografica-
mente delpuerto de la ida, talescomo Valle Gran Rey
y Chipude-La Dama (19,6%). Ademas, la frecuencia de
hipercalciuria era maselevada en losnifloscuyoscuatro
abuelosprovenian de la ida (16,6%), intermedia en los
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gue tenian uno dosabueloscon ese origen (12,1%) y
masbaja sningln abuelo habia nacido en la ida (7,3%).
Porestasy otrasrazones, creemosque estosresultados
estan en relaciéon con la consanguinidad que existié
en La Gomera durante sglos. Falta pordefinirla relacion
entre la consanguinidad y la hipercalciuria pero, segu-
ramente, existen razones de indole inmunoldgico.

Pero, en lospréximosafios, la isla colombina nosiba a
seguirdeparando sorpresas. Desde hace afios, se sabia
que, enrelacién conotraspoblaciones en loshospitales
de Tenerife existia una frecuencia elevada de oxalosis.
Esta, esuna enfermedad de causa genética que cursa
con niveles elevadosde acido oxalico en sangre y
orina. S origen estriba en la mala funcién de un enzima
hepatico que resulta en un aumento de la produccion
de acido oxalico. Este, al estaren exceso, se deposita
en cualquierparte delcuerpo pero, principalmente, lo
hace enloshuesosy en losrifiones produciendo célculos
renalesy/o nefrocalcinosis. Lospacientesacaban en
insuficiencia renal crénica terminal, porlo que precisan
dialisisy, posteriormente, trasplante combinado de
higado y de rifién.

Puesbien, un grupo de investigadoresmiembrosde la
Unidad de Investigacion del Hospital Universitario de
Canarias, losDres Torres, Salido y Santana, comprobaron
que la mayoria de lospacientescon oxalosiscontrolados
en ese hospital procedian de la isla de La Gomera.
Ademas, han descubierto que la mutacién que altera
la funcién de la enzima responsable de la enfermedad,
esla misma en masdel90%de lospacientes, indicativo
de que la mayoria de ellostienen un origen comun, es
decir, antecesorescomunes. H citado grupo ha estu-
diado, asmismo, a dospacientespediatricosde nuestro
hospital de origen gomero y a otro nifio proveniente
de laida de La Palma, todosellosformadoresde calculos
de oxalato, enlosque han detectado la misma muta-
cion causal.

Desde que Colén arrib6 y panié de La Gomera, para
cumplirsu destino de encontrar América, muchascosas
pasaron en la isla. Y una de ellas, debido a causas,
principalmente, orograficas, fue la consanguinidad,
gue explica la particular predisposicion de algunosde
sushabitantesy descendientesa formarcélculosrenales.

Como muestra, hablan porsisolosdosde losargumentos
que dieron algunoshabitantesde la ida a lasautorida-
deseclesasticaspara que lespermitieran casarse con
sus primas: “ Encontrandose desesperado porno en-
contrarpersona de su condicion” y “solicito dispensa
para contraermatrimonio con miprima porlo dificultoso
y farragoso delterreno, que me imposbilita elacceso
a otroslugarespara buscaresposa”.
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INFORMACION BASICA SOBRE ALIMENTACION EN EL ENFERMO RENAL

Rita Bonet i Bolos. Jefa de Dietética Clinica

La intervencidon nutricional esimportante como prevencion y posteriormente como tratamiento
indispensable en lasdiferentesfasesde la enfermedad renal, portanto debemos proporcionar el
asesoramiento dietético desde la apariciéon de losprimerossintomas.

SAL

Para lograruna alimentacién baja en sodio hay
gue reduciro suprimirla salcomun y no utilizarla

ni durante la cocciéon ni afadirla despuésen la
mesa. S se requiere una dieta masesdtricta, debe-
ran suprimirse losalimentoso preparadosculinarios
gue tengan altoscontenidosen sodio. Hay que

teneren cuenta que todoslosalimentoslo llevan
en mayoro menor proporcion.

Esaconsejable comprarelpan sn sal, portratarse
de un alimento basico que suele formarparte de
nuestra alimentacién diaria. Suprimir asimismo las
carnescuradascon sal, losquesoscurados, ahu-
mados, fiambres, comidasenlatadasy precocina-
das, refrigeriossalados, palomitas, chips aceitunas,
cacahuetessalados, sopasen polvo, caldo en
cubitosetc. No debemosolvidarque esaconse-
jable evitar algunasbebidasbicarbonatadas,
(tipo Vichy) o refrescosque contengan conser-
vantes.

Para mejorarel saborde losalimentos, se pueden
utilizar condimentosnaturales, ajo, cebolla, pimien-
tos. Dentro de lashierbasaromaticas, podemos
buscar la masindicada para cada producto, por
ejemplo: para laspastasitalianaslosmasidéneos
son elorégano yla albahaca; conlospescados,
laurely nuezmoscada; con carnesy aves, romero,
hierbasprovenzales, finashierbas, etc. Como se
aprecia,a cada preparacion se le puede aplicar
eladerezo masadecuado. No debe utilizarse la
mostaza. Excluir las salesllamadasde régimen,
porsu alto contenido en potasio i sodio.

POTASIO

B potasio se encuentra en todoslos alimentos,
excepto en grasasy aceitespuros. En lasverduras
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y frutas, se halla en una proporcién importante,
pero se puede reducir, al mantenerlasen remojo
unashoras(minimo una) antesde sucoccion. S
se requiere, una dieta masestricta, se hervirda dos
veces, tirando la primera agua despuésde 10
minutosde ebullicibn y se continuara la coccién
en otra agua nueva.

No se tomaran tampoco losalimentosintegrales,
como elpany bolleria.

Hpotaso de lascamesiaves, disminuye al hervirlas,
pero persiste en loscaldos, portanto no hay que
aprovecharlos.

APORTE PROTEICO

Lasproteinasde origen animal, son lasde mas
alto valorbiol6égico, se encuentran en lasdiferentes
carnesy aves. Asimismo en todoslospescados,
mariscosy crustdceosy también en todoslos
productoslacteos, excepto en la mantequilla
gue esta incluida en el grupo de lasgrasas. En
los huevos las proteinas se hallan en la clara.
Exissten ademéslasproteinasde origen vegetaly
dentro de este grupo, laslegumbresson la fuente
masimportante, seqguida de loscereales(trigo)
y elarroz

En algunos casos puede estarindicada una
reduccién delaporte proteico de forma individual,
la dieta debera pautarse contemplando ademas
de lasdiferentesnecesdadesnutricionales, otros
factorescomo grado de afectaciény evolucion,
por tanto la dieta se adecuara siempre a los
criteriosfacultativos.

Como punto final, hay que incluirla imporntancia
de mantener elpeso, equilibbrando en lo posble
la planificacion alimentaria adecuada al gasto
energético que podamosrealizar.
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PRESENTACION: ENFERMEDAD DE FABRY

Jordi Briva

* Enfermedad de Fabry

= Es un sindrome o conjunto de
sintomas que es muy poco
comuUn en nuestra sociedad y
que produce un conjunto de
defectos cronicos, que en su
Barcelona, 29 de octubre de 2005 mayor parte no son reconocidos
a simple vista por una persona

12 jornada anual de la AIRG-Espana externa.

La enfermedad de Fabry
* Experiencia personal del tratamiento

Ed dl'] adulta

a-!nh:smnrlj
I Irrfdr (=]
—Il ’r

La enfermedad de Fabry es un desorden hereditario

- Acroparestesias y crisis dolorosas

causado por una alteracion genética. Esto hace que el S o
- Hipohidrosis o anhidrosis

organismo no pl’OdUZCE olo haga en forma defectuosa, - Opacidad corneal (Cornea verticilata)
una enzima denominada alfa-galactosidasa o ALFA-GAL. - Episodios febriles recurrentes
- Intolerancia al frio y al calor

- Manifestaciones psico-somaticas

Ante la falta de esta enzima, ciertas sustancias son
incapaces de degradarse, por lo que con el tiempo se
van acumulando preferentemente en las paredes de los
vasos sanguineos de la piel, rifiones, corazon y del
sistema nervioso.

- Manifestaciones gastrointestinales
- Angioqueratoma

- Fatiga

- Insuficiencia renal

- Complicaciones neurolégicas

- Manifestaciones cerebrovasculares

- Af i6n cardiaca

- Pérdida de audicién y tinnitus

* No hay dos enfermos iguales * La variable del tiempo

= No hay un paciente-tipo estandar. = El tiempo avanza y la
= Cada paciente-tipo dispone de un entorno que lo enfermedad de Fabry

Idea. K .
moldea va ligada al tiempo.

= En cada situacion hay
factores externos.

= En vista de cada situacion
hay diferentes puntos a
tener en cuenta.

= Esto no significa que
nuestra enfermedad
tenga que avanzar de
la misma forma como
lo hace el tiempo.
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* Enfermedad rara

= Las Enfermedades Raras son
aquellas enfermedades criticas o
de invalidez crdnica, que tienen
una frecuencia baja, menor de 5
casos por cada 10.000 habitantes
en la comunidad, segun la
definicion de la Union Europea.

= “Rare” = Poco comin

* Enfermedad cronica

= Una enfermedad crdnica es persistente o
continda durante un periodo de tiempo
prolongado. Una enfermedad cronica dura
por mucho tiempo y no se puede curar en
forma rapida o facil.

* El momento del diagnostico

= Acostumbra a ser el resultado de
la suma de numerosas visitas
médicas.

= El paciente se da cuenta de que
los profesionales de la salud
tienen dudas.

= El proceso de diagnostico no es
rapido.

= Se genera una serie de miedos a
lo “raro”.

* Fabry en los nifios

= Los nifios pequefios no estan
diagnosticados de Fabry.

= Empiezan ha tener “problemillas”
"

que facilmente son “confundidos”.

= Acabamos siendo nifios
enfermizos, poco deportistas, ...

= Las nifas presentan un
empeoramiento algo desfasado.

* Fabry en los nifios

= Para ellos el tiempo juega a su
favor.

= El estudio genético es una via
segura.

= El correcto control es aquel que
es el necesario.

* Los jovenes

= En la adolescencia los sintomas

se vuelven problemas, y los
problemas se convierten en
obsesiones.

= {qué me pasa?

= épor qué a mi?

= i me siento muy

desgraciado ... !
= Cuando me voy a curar?

www.airg-e.org

AIRG

Esparia

0



* La negacion de la realidad

Frente al diagnostico
aparece la fase normal de
negacion.

= Absorbemos las dudas y
las ponemos de coraza
protectora.

= Internamente tenemos
una sensacion de alivio
que no queremos
expresar.

= Creemos encontramos
mejor.

* Que pasa con el tiempo

= ¢Esto no funciona?.

= Deberia mejorar pero me
encuentro igual que antes.
= Cuando voy a notar

mejora.

= Algo mejora, algo
empeora, el resto sigue
igual.

= El tiempo pasa sin “el
milagro”.

* Asumimos el problema

= Llegamos al equilibrio
médico-paciente.

= Tenemos un importante
rebaja de nuestra
autoestima.

= La resignacion no tiene
efecto positivo.

= Empezamos a necesitar
informacion.

= Necesitamos mucho
soporte sanitario.

* Pendiente de tratamiento

= Todo nuestro objetivo se
basa en alcanzar el
tratamiento enzimatico.

= Sin este tratamiento no
entendemos que la
enfermedad tenga solucion.

= Entramos en una fase de
stress.

= Aparecen nuevas deficiencias,
o las existentes evolucionan.

4

* Entramos en tratamiento

Creemos que tratamiento es
la solucion.

= Precisamos un cambio de
habitos.

= Entramos en una situacion
de rutina.

= Derivacion del médico a la
enfermeria.

= Nos encontramos “mejor”.

* Aceptamos la estabilidad

o Realmente me he estabilizado.

Estoy muy contento dé como estoy.

AIRG
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* Mejoramos la calidad de vida

= Aceptamos los temas cronicos.

= Entendemos la necesidad de
cuidarnos.

= Aprendemos que la dieta,
el ejercicio, la necesidad
de medicarse, el estar contentos,
.. es fundamental
para mejorar la calidad de vida.

= Nuestra enfermedad no es el
objetivo n° 1.

* Confiamos en el futuro

s
4

= Estabilidad y mejora frente a
empeoramiento continuo.

= Nos volvemos pro-activos
frente a la enfermedad.

= La informacidn nos ayuda a
reaccionar.

= Vemos que hay futuro.
= Confiamos en las mejoras
terapéuticas.
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* El papel de las asociaciones.
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* Fabry : aspectos claves

= la necesidad de estar
informado.

= el tener un concepto claro
de la nocidn del tiempo.

* El control de la informacion

= La informacion es un
derecho que nadie nos
pueden negar.

= La blsqueda de
informacion es una de
nuestras obligaciones
como enfermos.

* Resumiendo ...

= Fabry = sindrome/raro/cronico/invisible.
= Edades criticas = nifios y adolescentes.
= Adultos = hay mdltiples fases.
= En cada fase hay situaciones y factores.
= El tratamiento es la solucion actual.
= No es una “pocidn magica”.
= Las asociaciones cumplen su papel, si se
precisa.

= Puntos clave = tiempo e informacion

4
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NUEVAS EXPECTATIVAS TERAPEUTICAS EN LA POLIQUISTOSIS
RENAL AUTOSOMICA DOMINANTE.

Roser Torra. Fundacié Puigvert. Barcelona

La existencia de un tratamiento efectivo para la poli-
quistosisrenal esun anhelo porparte de un gran co-
lectivo de pacientes, puesse trata de la enfermedad
hereditaria masfrecuente. Asicomo porparte de los
nefrélogos; losque nosdedicamosa esta enfermedad
assimoscon impotencia al deterioro progresivo de los
rifiones, en muchosde loscasos, sin poderhacermas
gue endentecerun poco la progresion de la enferme-
dad mediante un buen control de la tensién arterial,
de loslipidos, de lasinfecciones, etc..

Pero porfin un rayo de esperanza se ciemne sobre el
mundo de la poliquistoss: loslaboratoriosfarmacéuticos
se han interesado poresta enfermedad y hay un far-
maco en estudio! No se trata del primerfarmaco que
ha demostrado su efectividad en modelosanimales
de la enfermedad pero si el primero que podria admi-
nistrarse de forma crénica sin riesgospara la salud del
paciente. S trata de un ANTAGONISTA DEL RECEPTOR
DE LA VASOPRESNA (Hormona antidiurética) y se en-
cuentra a punto de iniciarse la Fase llidel estudio con
dicho farmaco.

Someramente analizaremos como funciona dicho
farmaco:

Los antagonistas del receptor de la HAD
disminuyen Ia reabsorcién tubular de agua
y por lo tanto aumentan la diuresis
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1a [: Célula de la pared del tibulo

=] Antagonista del receptor de la HAD

La hormona antidiurética o vasopresina se produce en
elcerebro y se opone a la eliminacion de agua, o sea,
enpresencia de vasopresna orinamosmenosy cuando
estd se encuentra bloqueada o escasea podriamos
llegara orinarde 10 a 12 litrosal dia.

Losreceptoresde la vasopresina se localizan en elrifién
y fijan a la vasopresina formando un complejo como
llave y cerradura. Cada hormona tiene su receptory
algunastienen muchosreceptores(multiplescerradu-
ras). Este eselcaso de la vasopresina que tiene dos
receptoresdistintos: V1 en losvasossanguineosy V2
en elrinén. Cuando la vasopresina se fija al receptor
V2 s aprecia un aumento de un mensajero celular: el
AMP ciclico.

La funcion principal del AMP ciclico en el rifidn esel
de abrircanalesde agua (aquaporinas) a travésde
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los cuales se retiene el agua que de otra manera
perderiamos.

Losrifionescon poliquistosisrenal son muy ricosen AMP
ciclico. Dicho fend6meno ocasiona: una proliferacion
de lascélulasde lasparedesde losquistesy aumenta
la secrecién de liquido al interior de losmismos. Por lo
tanto el AMP ciclico parece “un gran culpable” del
crecimiento progresivo de losquistes.

Un antagonista esuna molécula que se fijja en el re-
ceptorde la hormona sin darlugar a ningun efecto e
impidiendo que la hormona se pueda fijary actie; no
se puede abrirla cerradura. Losantagonistasde hor-
monas son utilizados frecuentemente en nefrologia,
porejemplo: losbetabloqueantesy losantagonistas
del receptor de la angiotensina (la familia de los
...sartanes, antagonistasde la aldosterona (espirono-
lactona). Todos estos medicamentos son
“antihormonas’.

Un antagonista delreceptorde la vasopresna aumen-
taria la cantidad total de agua eliminada. Esto es
especialmente Utilen pacientescon algunostiposde
enfermedadesdel corazédn o higado que tienden a
acumularliquido. Se trata de la accién acuarética de
ese farmaco. Hay doslaboratoriosque han desarrollado
una molécula con esta accion, y han mostrado una
buena tolerancia a corto y medio plazo.
En losriionespoliquisticosocurre el mismo efecto pero
a la vezse espera un enlentecimiento en la progresion
de los quistes. Este hecho ha sido suficientemente
demostrado en modelosde ratonescon la enfermedad
y actualmente se esta en proceso de demostrarlo en
pacientes. Losestudio spara demostrar la efectividad
son largos(minimo 3 -4 afos) y deben incluirla utilizacién
de placebo en parte de lospacientes. Deben serpor
lo tanto estudiosrandomizadosa doble ciego. Hcamino
eslargo, puesno s prevé, poderdemostrarla eficacia
delproducto hasta el 2010y trasdemostrar la eficacia
se deben obtenerla autorizacién de la agencia euro-
peayamericana del medicamento. Pero es, en todo
caso, un camino de esperanza y sobretodo esobvio
gue se ha dado el pistoletazo de salida para la obten-
cion de un tratamiento para la poliquistosisrenal.

El bloqueo del receptor de la HAD
disminuye la entrada de liquido dentro
del quiste

[:] Célula de Ia pared del quiste

8 Antagonista del receptor de la HAD
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