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PRESENTACION

E ste libro ha sido concebido para informar y ayudar del mejor modo posible
a los pacientes con Poliquistosis Renal Autosémica Dominante (abreviada
PQRAD en este libro) y a sus familiares.

En él se detallan los aspectos clinicos de la enfermedad, sus efectos sobre
los rifiones y sobre el conjunto del organismo, se explica el modo de transmi-
sién precisando los mecanismos que contribuyen a la formacién y crecimiento
de los quistes en el contexto de la enfermedad. Esta tercera ediciéon ahonda en
las mejoras en las pruebas de imagen, en el analisis de los genes implicados y
revisa atentamente las nuevas propuestas terapéuticas destinadas a ralentizar
la progresion de la enfermedad.

Pensado para los pacientes, este manual tiene como objetivo poner a su dis-
posicién una informacién clara, completa y fidedigna sobre la PQRAD.

Se ofrecen de forma breve indicaciones utiles:

e para vivir con poliquistosis y desarrollar, a pesar de la enfermedad, proyectos
en la vida personal, familiar, profesional, deportiva o social;

« para facilitar el didlogo entre usted y sus interlocutores: el médico de cabece-
ra, el nefrélogo, el genetista, etc.; algunas manifestaciones de la enfermedad
son desconcertantes, o bien causa de limitaciones en la vida diaria, ¢cémo
podemos hacerles frente juntos?

« para ayudar al didlogo dentro de la familia, donde el impacto de la enferme-
dad genética puede ser muy variable, entre el peso de la herencia y la voluntad
de hacer frente a la enfermedad.

La redaccion de este libro sobre la PQRAD ha intentado evitar tanto la com-
plejidad como la simplificacion excesivas. Aun cuando se ha optado por evitar
una redaccién con un vocabulario' demasiado especializado para lectores no fa-
miliarizados con la biologia y la medicina, puede que algunos capitulos, sobre la
genética de la PQRAD o el estado de la investigacion cientifica y médica, puedan
parecer arduos. No duden en saltarse unas cuantas paginas para abordar direc-
tamente los temas de su interés, ya que no es preciso leer los capitulos en el
orden en que se presentan. También puede ser que lamenten la simplificacién a
veces excesiva en términos médicos o cientificos: este libro no es ni un tratado
de medicina ni un articulo cientifico. No duden en consultar con su médico o
nefrdlogo para aclarar lo que no entiendan.

1 Estos términos se explican en el glosario al final del libro.
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Sobre los redactores, baste decir que son nefrélogos o genetistas de dife-
rentes origenes, involucrados desde hace tiempo en la medicina de adultos o
pediatrica y que comparten una larga experiencia en la atencién de pacientes
con PQRAD. Su preocupacién comun ha sido la de proporcionar un material que
pueda contribuir a una gestién éptima de la PQRAD entre las personas que pue-
dan consultar esta guia.

AIRG-E Espafia, presenta esta primera ediciéon en castellano sobre la Po-
liquistosis Renal Autosémica Dominante gracias a los derechos cedidos por
AIRG-France (Asociacion para la Informacién y la Investigacion sobre las En-
fermedades Renales Genéticas) garantizando ambas asociaciones su distribu-
cién con la finalidad de transmitir conocimiento, promover la solidaridad con
los pacientes y sus allegados y el apoyo a la investigacién de las enfermedades
renales genéticas.
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