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(Cuba- La Habana)
Escribo porque a mi sobrino de 12 aiios le diagnosticaron en un
hallazgo casual Rifiones poliquisticos, actualmente va a controles a
la Habana por Nefrologia con funcién renal normal. Sé que hay una
nueva medicacién que est4 en estudio (Rapamicina) para ello. No
le han realizado el estudio genético, creo que no se hace de rutina
alla pero en fin no sé el motivo exactamente de por qué no selo han
hecho. El caso es que con la edad que tiene, estamos como es logico
preocupados. Yo sé el pronostico y la evolucion de estos casos, la
enfermedad progresay el tiempo pasa.

Respuesta:

No es preocupante que un nifio de 12 anos se diagnostique de poli-
quistosis, no implica que tenga que ir mal. Respecto a los tratamientos,
estan en estudio. Si los resultados fuesen favorables en 4 o S afios po-
dria haber tratamiento. Lo que intento transmitirle es que de momento
ninglin paciente con poliquistosis debe recibir ningtn tratamiento de
estos ya que todavia no han demostrado su eficacia. Pero que dada la
edad y el estado de los rifiones del nifio tienen margen y creo que se be-
neficiard en un futuro de estos tratamientos. De momento solo le reco-
mendaria llevar una vida sana y ser muy estricto con la tension arterial.
Si se detecta HTA, no dudaria en iniciar firmacos tipo IECA o ARAIL

Supongo que no tiene dudas sobre el diagnéstico y que es una forma
dominante y no recesiva. El estudio genético solo estaria indicado en
éste caso si hubiesen dudas diagndsticas.

(Hellin®Albacete)

Tengo 36 aiios, les escribo porque tengo poliquistosis hepatico
renal dominante. Fue diagnosticada a raiz de que mi abuela tuvie-
ra fiebre y dolor abdominal, al poco de esto inicié dialisis. Hace
seis anos me operaron de una hernia epigastrica y de una umbili-
cal. Actualmente tengo un gran dolor abdominal que me impide
llevar una vida diaria normal y dolores de cabeza frecuentes cuan-
do realizo actividad fisica. Mi funcién hepdtica y renal es normal.

He ido al especialista en digestivo, y me ha dicho que tengo gastri-
tis cronica, y hernia de hiato. El nefrélogo de mi ciudad me dice
que no puedo hacer nada para mi dolor abdominal, que es por el
gran tamano de mi higado y que no hay tratamiento alguno. He
leido en internet sobre el tratamientos menos agresivos, ya que
el trasplante de higado, por supuesto, ahora no es oportuno. Qui-
siera encontrar alguna solucion, ya que vivir con este dolor abdo-
minal invalidante es muy dificil y no puedo ir a trabajar, cosa que
echo de menos. Me gustaria tener un hijo, mi nefrélogo me dice
que no lo haga, y quisiera también saber su opinion y los riesgos
que puedo correr.

Respuesta:

Hemos visto las imagenes y no me extrana que tengas muchas moles-
tias abdominales por el gran tamafio del higado. Existe un tratamien-
to para disminuir los quistes hepaticos que consiste en una inyeccion
intramuscular al mes (40 mg de Octeotride). No tiene efectos se-
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cundarios considerables. En algunos estudios preliminares ha de-
mostrado ser eficaz pero hay estudio amplios en marcha actualmen-
te para demostrar seguridad y eficacia. Tiene efecto sobre higado y
rinén. El tratamiento es en principio indefinido. Como tu dices lo
del trasplante hepatico ahora no toca pero es realmente la tnica so-
lucién definitiva. Lo que ocurre es que sacar un érgano que funcio-
na perfectamente y poner otro con la inmunospuresion y riesgo de
rechazo pues es algo que solo tu puedes llegar a decidir un dia en
funcién de cémo te encuentres.

De cara al embarazo lo veo realmente complicado. El higado puede
empeorar con el cambio hormonal y hay un claro problema de espacio
abdominal. En caso de que el tratamiento mejorara algo el higado con
un embarazo igual perderiamos esa mejoria. El hijo tiene el 50% de
probabilidades de tener la enfermedad pero como hay tratamientos
en desarrollo esperemos que se pueda beneficiar de ellos en caso de
tenerlo. Lamentablemente no hay soluciones magicas y mi recomen-
dacion es acostumbrarse a convivir con su higado e intentar llevar una
vida normal en la medida de lo posible. Deberia ir a trabajar.

Buenos dias, mi consulta es sobre el Sindrome de Alport, enferme-
dad que afecta a varios miembros de mi familia. Mi consulta se re-
fiere ala probabilidad de que mi bebé de dos anos tenga la mencio-
nada enfermedad, por tanto, lo que me gustaria que me indicasen
es que pruebas serian necesarias hacerle a él 0 a mi y que informes
tendria que presentarles para poder diagnosticarlo.

Como antecedentes en mi familia aparecen tres primos directos
mios, un chico y sus dos hermanas, que presentan Sindrome de Al-
port, el chico ya estd con dialisis y en espera urgente de trasplante y
sus 2 hermanas presentan sordera al igual que él y distintos proble-
mas que no puedo precisar por no conocer en detalle.

29

Consultas sobre Nefropatias Hereditarias

Estoy muy preocupada por mi hijo de 25 meses y necesito confirmar o
descartar firmemente la enfermedad en él. Les quedo muy agradecida
por la atencién prestada y me mantengo a la espera de su respuesta.

Respuesta:

El caso que comenta parece un Sd de Alport recesivo pero para confir-
marlo necesitaria mas datos, la historia clinica completa de sus primos.
En caso de ser una herencia autosémica recesiva su hijo no tendria
ningun riesgo de padecer la enfermedad. Por otra parte para hacer el
estudio genético se precisa la participacion de toda la familia.

Tras realizar el estudio genético se diagnosticé de Sd. Alport recesivo
por lo que el nifio no tiene la enfermedad.

Buenas tardes, soy Nefrologa pediatra y queria comentar el caso
de un paciente de 38 anos con Insuficiencia Renal Croénica por el
diagnostico de Enfermedad renal poliquistica la cual no habia dado
manifestaciones a temprana edad. Tiene 2 hermanos menores que
él, uno con un quiste solitario y el otro 2 quistes. Su padre falleci6
de insuficiencia renal de causa desconocida.

Ahora el paciente esta angustiado por sus hijos y por la posibilidad
de que sean portadores de la enfermedad y me preguntaban la po-
sibilidad de predecir si tendrin o no quistes, yo les sugeri el estudio
genético, por tal motivo me atrevo a escribir.

Respuesta:

En general se desaconseja determinar si los ninos tienen o no la enfer-
medad al tratarse de una enfermedad de adulto. Si se hacen una eco-
grafia y se descarta la rarisima forma agresiva en nifios es suficiente. EI
motivo es que no hay que hacer nada en especial y que tampoco hay
un tratamiento especifico en la actualidad.
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Respecto al estudio genético debe haber varios afectos y no afectos
en la familia, lo cual no parece el caso, pues los hermanos no cumplen
criterios y el padre estd muerto. De todas maneras no se hace un es-
tudio genético sélo por curiosidad sin ninguna repercusiéon médica.
En cualquier caso si insisten y hay bastantes miembros en la familia es
factible hacerlo.

Hola, quisiera preguntarle qué puedo hacer, porque tengo un
hijo de 20 afios con Sindrome de Alport. En su ultima revision te-
nia proteinuria de 1.268,00 mg/24Hsy Diuresis de 2.950 ml/24hs.
En unos dias acude a la visita del nefrélogo que me dijo algo de me-
dicarlo. En las consultas realizadas en Argentina me han dicho que
no hay nada por hacer con esta enfermedad. ;Podrian decirme por
favor si saben de algo?;Se podria hacer algo mediante las células
madre en algun lugar? ;Qué se puede hacer antes de que se deterio-
re mas su rin6n?. Quedo a la espera de su respuesta. Gracias

Respuesta:

Realmente no hay un tratamiento especifico para el Sd de Alport. Lo
mejor son los farmacos tipo IECA o ARAII para frenar la pérdida de
proteinas. No hay nada a hacer con células madre en la actualidad
pero se estdn investigando tratamientos.

Me dirijo a ustedes porque estoy en contacto con la Federacion
Espanola de Enfermedades Raras y de ahi me remiten a ustedes
para solicitarle ayuda e informacidn, con respecto a la enferme-
dad que padece mi hija de tan solo 15 meses de edad. Mi pequeiia
ha sido diagnosticada con la Enfermedad de Sindrome de Nail-
Patela, también llamada con enfermedad de Fong u onicoosteo-
disfrofia familiar. Al parecer esta extrana enfermedad genética
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afecta o puede afectar a los rifiones, necesitando en edades no
muy avanzadas (alrededor de 40-60 aiios) didlisis e incluso el
trasplante de érgano.

En el Hospital donde trataban a mi hija de una patologia asociada
al sindrome, concretamente la de pie zambo congénito, se dieron
cuenta de que carece de ambas rétulas. No tengo referencia alguna
sobre este sindrome, solo la informacién que voy recabando a tra-
vés de Internet y a través de FEDER. Por ello me dirijo a ustedes,
con la esperanza de que pueda informarme un poco al respecto.
:Hay alguna persona afectada por este Sindrome en la Asicacion?
:Como puede afectar este sindrome a los rinones de mi pequena?

Respuesta:

La enfermedad Nail-Patella consiste en una anomalia del coligeno de
la membrana basal glomerular que a la larga puede dar problemas re-
nales. Se asocia a la ausencia de rétulas, alteraciones en las ufas, ausen-
cia o hipoplasia de las rétulas, subuluxacién de codo y afeccion renal.
Se trata de una enfermedad rara o minoritaria. Se hereda de modo au-
tosomico dominante. El gen causante de la enfermedad se encuentra
localizado en el cromosoma 9. La nefropatia cursa con proteinuria,
asociada o no a hematuria. En algunos casos aparece un sindrome
nefrético completo. En la biopsia renal destaca una GN proliferativa
y esclerosante. Alrededor del 25% de los pacientes desarrollan insufi-
ciencia renal progresiva.

Como puede ver no todos los pacientes desarrollan insuficiencia renal.
Mi recomendacion es que su hija siga controles por el nefrélogo de
forma periédica. Es poco probable que tenga problemas renales en la
infancia pero no estd de mas hacer un andlisis de orina de vez en cuan-
do para descartar que no pierda proteinas. Lo mds logico seria que si
llega a tener problemas renales sea dentro de muchisimos anos. Tanto
usted como su marido deberian comprobar que no tengan dichas alte-
raciones pues se trata de una enfermedad hereditaria.

AIRG

Espafia



