






Po
liq

u
is

to
si

s 
re

n
al

 a
u

to
só

m
ic

a 
d

o
m

in
an

te
: 

G
u

ía
s 

cl
ín

ic
as

 e
sp

añ
o

la
s



Po
liq

u
is

to
si

s 
re

n
al

 a
u

to
só

m
ic

a 
d

o
m

in
an

te
: 

G
u

ía
s 

cl
ín

ic
as

 e
sp

añ
o

la
s

Tabla 1. Criterios diagnósticos ecográficos para la PQRAD

Criterios de Ravine (1994) para los pacientes con riesgo de mutación PKD1: 

• Por lo menos 2 quistes en los riñones o 1-1 quiste en cada riñón en pacientes menores 
de 30 años. 

• Por lo menos 2 quistes en cada riñón en pacientes con edades entre 30-59 años. 
• Al menos 4 quistes en cada riñón en pacientes de 60 años o mayores.

Criterios de Pei (2009) para los pacientes con PQRAD con un genotipo 
desconocido e historia familiar positiva (=Criterios de Ravine modificados): 

• 3 o más quistes renales (unilaterales o bilaterales) en pacientes de 15 a 39 años. 
• 2 o más quistes en cada riñón en pacientes de 40 a 59 años. 

La presencia de menos de 2 quistes renales ofrece un valor predictivo negativo del 100% 
y puede considerarse suficiente para descartar la enfermedad en personas en riesgo de 
más de 40 años.
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Tabla 2. Diagnóstico diferencial de la PQRAD

Enfermedad Signos o síntomas diferenciadores Pruebas diferenciadoras

Enfermedad quística 
adquirida

• Historia clínica.

• ERC preexistente.

• Tamaño renal suele ser pequeño, al contrario de la nefromegalia quística de la PQRAD; 
raramente puede existir cierta nefromegalia.

• Frecuentes quistes hemorrágicos.

Quistes simples • Común en adultos. Su incidencia aumenta con la edad.  
Poco frecuente en menores de 40 años.

• Ausencia de historia familiar y no cumple criterios de Pei. 

• Raramente se complican.

• Diagnóstico basado en ecografía: ausencia de ecos internos, pared bien definida, realce 
acústico, forma esférica u ovoide.

• Se utiliza la clasificación de Bosniak.

Esclerosis tuberosa • Angiofibromas faciales, manchas hipomelánicas, fibromas 
ungueales, placas rugosas, tubers corticales, nódulos 
subependimarios, astrocitomas gigantes, linfangioleiomiomatosis 
pulmonar, rabdomiomas cardiacos, angiomiolipomas renales. 

• Análisis mutacional de genes TSC1 y TSC2. 

• Más frecuente angiomiolipomas que quistes. Más frecuentes en TSC2 que en TSC1. 

• Síndrome de genes contiguos TSC2/PKD1: PQRAD de inicio temprano y esclerosis 
tuberosa por deleción que abarca ambos genes.

Síndrome de  
Von Hippel-Lindau (VHL)

• Carcinoma renal, hemangioblastoma retinal o del sistema 
nervioso central, feocromocitomas, quistes pancreáticos y 
cistoadenomas epididimarios. 

• Análisis mutacional gen VHL. 

Enfermedad por mutaciones 
en el gen HNF1B

• DM tipo 2, quistes renales, hipoplasia renal, agenesia renal, 
riñones hiperecoicos, alteraciones genitales.

• Análisis mutacional gen HNF1-B.

Nefropatía túbulo intersticial 
autosómica dominante 
(NTAD)
NTAD-UMOD
NTAD-MUC1

• Nefropatía túbulointersticial, gota frecuente o hiperuricemia,  
a veces quistes en la unión córticomedular. 

• RNM muestra a veces quistes en la unión córticomedular. 

• Análisis mutacional del gen UMOD y del gen MUC1. 

Síndrome orofaciodigital 
tipo 1

• Solo afecta a mujeres. Letal en varones.

• Patrón radiológico similar a la PQRAD pero menor aumento  
de volumen renal en 70% de pacientes adultas. 

• Análisis mutacional del gen OFD1.

Espongiosis renal o 
ectasia renal precaliciliar o 
enfermedad de Cacchi-Ricci

• Ausencia de historia familiar o autosómica dominante.

• Imagen radiada por urografía.

• Frecuente litiasis.

• Dilatación de túbulos colectores a nivel de pirámides.

• UIV.

Poliquistosis renal  
autosómica recesiva

• Diagnóstico neonatal-infancia habitualmente.

• Siempre fibrosis hepática más o menos sintomática.

• En adultos insuficiencia renal con riñones quísticos de tamaño 
normal o mínimamente aumentado.

• Análisis mutacional gen PKHD1.

Carcinoma papilar familiar • Lesiones sólidas, no quísticas. •	Análisis mutacional gen MET.

•	TC/RM.
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Tabla 3. Indicaciones para el diagnóstico genético de PQRAD
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Tabla 4. Factores de progresión y prevención de la ERC

Factores de progresión de la enfermedad Prevención de la 
progresiónMayores Menores

Mutación Genética

(PKD1 >PKD2)

(PKD1 truncante >PKD1  
no truncante)

Edad inicio de síntomas Controlar la HTA

Proteinuria Beber abundante agua

Volumen Renal Total Dislipemia Dieta hiposódica

Volumen Quístico Total Alteración concentración 
urinaria

Dieta baja en proteínas

HTA Otros Evitar la cafeína 
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Prueba Ventajas Ventajas adicionales Desventajas Indicación

Radiografía simple de 
abdomen

Barata, accesible. Radiación, no evalúa los quistes. Evaluación inicial de dolor 
abdominal.

Ecografía abdominal/
renal

Puede identificar obstrucción de la vía 
urinaria, litiasis y quiste complicado.

Diagnóstico de PQRAD, 
informa de tamaño renal.

No diferencia entre infección o hemorragia quística. Evaluación inicial de dolor 
abdominal/fiebre.

TAC Sensible para distinguir litiasis, pueden 
observarse imágenes sugestivas de 
hemorragia intraquística reciente, 
y, a veces, sugerentes de infección 
(gas, nivel intraquístico, aumente de 
densidad de la grasa cercana). 

Estimación del volumen 
renal, estimación de la 
fibrosis intersticial, Litiasis*

Radiación, suele identificar múltiples imágenes de 
quistes complicados, no diferencia bien entre infección 
o hemorragia quística antigua, con frecuencia no se 
puede usar contraste por insuficiencia renal, contraste 
puede iluminar parénquima normal periquiste.

Evaluación inicial de dolor 
abdominal/fiebre.

RNM Secuencias T1 y T2 similares al TC. 
RM DWI muestra cambios en quistes 
infectados (alta intensidad de señal, 
nivel líquido, pared engrosada o gas)

Menor disponibilidad, no diferencia entre infección 
o hemorragia en T1/T2, con frecuencia no se puede 
usar contraste por insuficiencia renal, contraste puede 
iluminar parénquima normal periquiste.

Evaluación de fiebre si TAC no 
resolutivo.

18F-FDG PET/TAC Prueba de elección para localizar 
de forma precisa un quiste renal o 
hepático infectado, puede localizar 
otros focos de infección.

Radiación, caro, poco disponible, no criterios definidos 
para diagnóstico y seguimiento de quistes infectados, 
detecta también tumores y hematomas, posible 
interferencia de la insuficiencia renal en la eliminación 
del marcador.

Toma de decisiones en pacientes 
con mala evolución cuando ha 
fracasado imagen tradicional, 
especialmente si fiebre persistente.

Gammagrafía con 
leucocitos marcados con 
Galio o Indio radiactivos

Localiza la inflamación. Poco disponible, preparación tarda 48h, requiere 
manipulación externa de leucocitos, poca precisión, 
solo es positivo en 50% de los casos

Considerar si no disponibilidad 
de PET/TAC cuando ha fracasado 
imagen tradicional.

Arteriografía Diagnóstico y posible tratamiento de 
hemorragia quística activa grave.

Radiación, invasivo, posible nefrotoxicidad por 
contraste.

Hemorragia grave.

Tabla 5. Pruebas radiológicas en pacientes con PQRAD y dolor, fiebre o sangrado 
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Método Indicación Resultado

Aspiración- Escleroterapia • Aspiración quiste y posterior administración de un 
agente esclerosante (Etanol el más frecuente).

• Otros agentes usados: Minociclina o Tetraciclina.

• Causa destrucción del tapizado epitelial del quiste.

• Quiste dominante.  
(mayor de 5 cm) responsable  
de los síntomas.

• 70% mejoran o desaparecen los síntomas.

• Regresión quistes: 22% total/ 19% parcial.

• Recurrencias hasta un 21%.

• Pocos efectos secundarios. El más frecuente: dolor 
abdominal por irritación peritoneal durante la 
instilación del etanol.

Fenestración • Combina la aspiración con la resección de las 
paredes superficiales de los quistes. 

• Dos tipos:  
1. Laparoscópica: 

2. Abierta.

• Pacientes no responden a  
aspiración-escleroterapia.

• Reduce la severidad de síntomas en un 92% casos.

• 24% recurre.

• 23% Complicaciones: ascitis, derrame pleural, 
sangrado arterial o venoso.

• Factores predictivos mal resultado: Cirugía previa, 
enfermedad quística difusa, quistes profundos.

Resección hepática • Resecar el fragmento hepático más afectado.

• Suele combinarse con fenestración en el área que 
no se reseca.

• Afectación severa con al menos 
algún segmento hepático no 
afectado.

• Efectivo en 86%.

• Tasa de complicaciones se eleva hasta 50%: ascitis, 
hemorragia, sangrado.

• Tasa de mortalidad: 3%.

• Puede complicar un trasplante hepático futuro.

Trasplante Hepático • Trasplante hepático.

• En algunas ocasiones Trasplante hepatorrenal. 

• Afectación muy severa con 
complicaciones difíciles de tratar.

• Único tratamiento curativo.

• Supervivencia a los 5 años: 92%.

Otras opciones • Embolización de ramas arteria hepática. • Escasa experiencia

Tabla 6. Tratamiento intervencionista de las complicaciones derivadas de la poliquistosis hepática
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Tabla 7. Aneurismas Intracraneales (AIC): Manejo en la PQRAD
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