CONSULTAS A AIRG-E

Preguntas por carta o a info@airg-e.org

Estas Consultas son respondidas tanto por
miembros del Comité Cientifico, como por
socios de la AIRG-E

Cordial Saludo,

Tengo 18 afios y creo que padezco del sindrome
de Alport. Tengo hipoacusia neurosensorial en el
oido izquierdo, mi examen oftalmolégico resul-
té bueno (aunque veo pequefias manchas negras
moviéndose en mi campo) y sufro de hiperten-
sién, mi ultimo examen de proteinurias de 24h
salio bueno, el color de la orina siempre ha sido
normal. Los otros sintomas no los padezco.

Necesito su opinién, ya que la consulta con mi
medico sélo es posible en 3 meses.

Aytdenme por favor.

MIL GRACIAS. Su pagina me produjo cierto
alivio.

RTR

Colombia

Apreciada RTR con los sintomas que describe no es
suficiente para diagnosticar un Sindrome de Alport.
Es raro que tenga una hipoacusia unilateral y que no
tenga alteraciones urinarias. Mi recomendacién es
que se tranquilice y acuda al nefrélogo para que la
estudie mejor. Es muy importante conocer si existen
antecedentes familiares de la enfermedad.

Hola soy un hombre de 33 afios de edad que he
empezado a tomar cystagén ahora en 2007. Ya
padezco diabetes e hipotiroidismo, pero quisie-
ra saber si el haber empezado a tomar cystagén,
aunque sea con esta edad, conseguiré si no evi-
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tar al menos retrasar los efectos a largo plazo
de la cistinosis como la degeneracién muscular,
cerebral y sistema nervioso central. Gracias

Apreciado Jorge,

Ast deberia ser. Te animo a que tomes el cystagén
con constancia y, aunque sea pesado de tomar, no lo
dejes pues seguro que te beneficia. Asegiirate que te
monitoricen los niveles para hacer el tratamiento y
seguimiento de forma correcta.

Hola. Queria completar el correo que hice ayer
con otra pregunta que me gustaria que respon-
dieran, en lo posible: Como comenté tengo 33
afios y he empezado el tratamiento con cystagén
ahora. He conocido varias personas via Internet
que padecen también la enfermedad y llevan to-
mando el firmaco alrededor de 16 afios. Siyo lo
llevara tomando todo este tiempo ;en qué medi-
da me hubiese beneficiado? y en caso de benefi-
ciarme ;c6mo lo podriamos cuantificar, si exis-
tiera alguna forma de medir este beneficio?
Gracias. Un saludo

Es muy dificil responder a esa pregunta sin conocer
de forma precisa su caso, y aun asi seria dificil saber
que hubiese ocurrido. Lo que si estd demostrado es
que si se inicia la terapia de forma muy temprana
(primer afio de vida a ser posible) la insuficiencia re-
nal se retarda mucho o incluso pudiera no aparecer.

Hay en México alguna sociedad similar que
oriente y atienda en relacién a la PQRAD? Mi
esposa padece PQRAD, tiene 36 afios y nos per-
catamos de la existencia del padecimiento hace
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10 afios, hasta la fecha no tiene sintomatologia.
Su mama fue trasplantada y fallecié con insufi-
ciencia renal. La Ginica medida que estamos ha-
ciendo es el control de la presién arterial, pero
deseo saber si podemos hacer alguna otra cosa
antes de que avance mas la enfermedad.
Gracias por su orientacion.

En estos momentos aun no existe ningtn tratamien-
to que detenga la enfermedad, aunque si que exis-
ten varios ensayos clinicos, la mayoria estdn en una
fase temprana. Existe un ensayo que esta mds avan-
zado, sobre un fdrmaco llamado Tolvaptdn. Este
ensayo se va a realizar en muchos paises, en EEUU
ya hay afectados que llevan bastantes meses parti-
cipando, también en Japon han empezado y ahora
se estd empezando aqui en Europa. Este fdrmaco si
funciona como se espera, ralentizard el crecimiento
de los quistes, pero no los eliminard, esperemos que
los resultados sean los esperados y en plazo de 4 0 5
arios podamos disfrutar de este farmaco. En el caso
de tu esposa es bastante joven, con lo cual tiene mu-
chas posibilidades de disfrutar de su tratamiento, y
de esperar que aparezcan otros también eficaces.

No se cuales son vuestros conocimientos sobre la en-
fermedad, ni las recomendaciones de su nefrélogo,
yo te voy a comentar cuales son mis sugerimientos,
que son un poco la recopilacién de lo que he apren-
dido durante todos estos afios, tanto por mi expe-
riencia personal, por lo que he leido en muchos foros
y también en las conferencias que he asistido. De
todas formas, hoy por hoy lo mds importante es con-
trolar la presion arterial, cosa que ya esta haciendo,
pues los rifiones poliquisticos suelen provocar hiper-
tension que a su vez darian los rifiones tanto si son
sanos como enfermos.

Procurar llevar una vida sana, no fumar, hacer ejer-
cicio regularmente (principalmente caminar), una
dieta equilibrada, vigilando las proteinas, y procu-
rando mantener la presion arterial por debajo de
120/80. Segiuin algunos estudios realizados se ha
comprobado que la cafeina estimula el crecimiento
de los quistes, con lo cual procurar limitar el consu-
mo del café, té, y refrescos como coca-cola, red-bull,
etc.., También, segiin un estudio realizado ultima-
mente, parece que pueda ser importante estar siem-
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pre bien hidratado.
Espero que esta informacion sea de tu interés,
Saludos.

Agradezco infinitamente tu respuesta y el rega-
larme el favor de tu cédlida atencién. Mis temo-
res por la salud de mi esposa son muy grandes,
pero el leer tus lineas me da mucha esperanza.
Espero me permitas seguir en contacto contigo
para pedirte apoyo con la experiencia de vida
que estds teniendo, y estar informados de los
medicamentos que mencionas. Tenemos un hijo
de 9 afios que, por lo que me dices creo que val-
dria la pena hacerle una revisién.

Gracias de nuevo y ya estaré en contacto contigo
si me lo permites.

Por supuesto no dudes en comunicarte con nosotros
para cualquier duda o pregunta.

Un par de cosas que quiero comentarte.

Es logico que tengas temores por la salud de tu espo-
sa, pero piensa que esta es una enfermedad de desa-
rrollo muy lento, y que si ella hoy se encuentra bien
pueden pasar bastantes arios hasta que su funcién
renal decline, por lo que vale la pena que si hoy estd
bien lo disfrute, aunque siempre cuiddndose lo me-
jor posible.

En cuanto a tu hijo, yo en mi caso no lo he hecho,
yo tengo dos hijas de 17 y 15 arios, ambas practi-
can deporte de alto nivel sin problemas, de vez en
cuando les tomo la presion (cada 2 o 3 meses), les
aconsejo que eviten las bebidas que lleven cafeina.,
y que procuren beber agua cuando entrenen y es que
no se puede hacer mds en estos momentos, asi para
que agobiarlas. Cuando aparezca un fdrmaco efi-
ciente serd el momento de hacer el chequeo, si antes
no se ha tenido que hacer por algiin que otro motivo.
Vuestro hijo es muy joven, no merece la pena que os
agobiéis, incluso puede que una ecografia no detecte
ningtin quiste, a pesar de que hubiese heredado la
patologia.

Saludos,
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Buenos dias:

El motivo de este e-mail es el siguiente:

Hace un afio me diagnosticaron poliquistosis
renal (dominante) por el momento todo marcha
bien en cuanto a la funcionalidad de mis rifio-
nes. Tengo muchisimos quistes en estos y en el
higado.

Tengo 34 arfios, me gustaria saber si en la actua-
lidad se estd haciendo algin avance sobre tra-
tamientos para que estos quistes no avancen o
incluso lleguen a eliminarse.

En fin si pudieran facilitarme algun tipo de in-
formacién sobre todo este tema les estaria muy
agradecida.

En estos momentos atin no existe ningun tratamien-
to que detenga la enfermedad, aunque si que existen
varios ensayos clinicos, la mayoria estdn en una fase
temprana. Existe un ensayo que esta mds avanzado,
sobre un fdrmaco llamado Tolvaptdn. Este fdrmaco
si funciona como se espera, ralentizard el crecimien-
to de los quistes, esperemos que los resultados sean
los esperados y en plazo de 4 0 5 afios podamos dis-
frutar de este fdrmaco. Eres bastante joven, con lo
cual tiene muchas posibilidades de disfrutar de su
tratamiento, y esperar que aparezcan otros todavia
mucho mds eficaces.

Comentas que también tienes quistes en el higado,
suelen aparecer mds en las mujeres que en los hom-
bres, seguramente por temas hormonales. Actual-
mente hay un ensayo en marcha para probar la efec-
tividad de un fdrmaco para ralentizar el crecimiento
de los quistes renales y hepdticos, llamado Octeotri-
de (somatostatina), aunque este ensayo esta en una
fase mds temprana, seguramente podremos ver en
los 2 proximos afios cual es su efectividad.

Espero que esta informacion sea de tu interés.
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Hola, buenos dias.

De casualidad me encontré esta pagina web y
me gustaria si fuesen tan amables me enviasen
informacién sobre su asociacién y las dltimas
noticias sobre los ensayos clinicos que se estin
realizando.

Soy una paciente de Poliquistosis renal auto-
sémica dominante (32 generacién), tengo unos
recientes 40 afios, y de momento no tengo pro-
blemas de insuficiencia renal.
Muchas gracias de antemano

Soy vocal de la Junta de esta Asociacion de dmbito
nacional, y encargado de atender a esta cuenta de
correo. Si alguna pregunta excede de mi capacidad
como paciente, la redirijo a la Dra. Roser Torra, que
es la Presidenta del Comité Cientifico de la Asocia-
ciony ella o bien la contesta o la dirige al experto que
cree oportuno.

La Asociacién publica la revista Nefrogen anualmen-
te, y que puedes consultar en la pdgina principal de
nuestra web. Cada ario organizamos una Jornada,
a la que invitamos a doctores especialistas; en ella,
nos ofrecen conferencias de los temas mds candentes
sobre nuestras enfermedades, y también responden
a las preguntas que les formulamos.

En cuanto a informacién sobre los ensayos clinicos
que se estdn realizando, puedes encontrar un arti-
culo en la revista Nefrogen que te comentaba en el
pdrrafo anterior, donde se detallan los ensayos que
se estdn realizando.

Saludos,

Me llamo AF, soy mujer, tengo 31 afios, y hace
aproximadamente 8 afios me diagnosticaron
poliquistosis renal (PQRAD) mediante una eco-
grafia. Hace pocas semanas que he conocido la
existencia de ésta asociacién, y, aunque vivo en
otro pais, Andorra, estoy interesada en recibir
informacién. En mi familia hay mas miembros
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que tienen esta enfermedad: mi abuela (que mu-
ri6 debido a una subida de tensién), mi madre,
mi tia y mi tio (3 de los 5 hermanos que son),
mi primo, y por altimo, dos hermanos mios (so-
mos 4 hermanos, 3 la tenemos, pero el pequefio
todavia no se ha realizado la exploracién). Mi
madre y mis tios hacia los 48 afios empezaron
el proceso de didlisis, y actualmente los tres
han sido transplantados con éxito. Realizo con-
troles anualmente en un centro de Barcelona,
los quistes van evolucionando, pero de manera
progresiva. Actualmente he tomado la decisién
de quedarme embarazada, y, aunque la doctora
me dio dnimos para que siguiera adelante, me
gustaria conocer con mads exactitud los efectos
que podria sufrir en mi cuerpo y en qué grado
afectarian a mis rifiones. Considero que es muy
interesante la labor que estdis llevando a cabo
por lo que agradeceria la posibilidad de hacerme
socia y recibir vuestra orientacién.

Un saludo cordial.

Apreciada AF,
Referente a la informacion sobre la Asociacion se te
mandard préximamente.

Por lo que respecta al embarazo no hay problema
siempre y cuando la presién arterial esté muy bien
controlada, no tomes ciertas medicaciones para la
presién, no tengas insuficiencia renal ni mucha afec-
tacion quistica hepdtica.

Atentamente,

Soy una paciente con poliquistosis renal auto-
somica dominante. Tengo un hijo de 21 meses
aparentemente sano. Llevo control de la tensién
arterial y aunque no tengo insuficiencia renal si
tengo la funcién renal disminuida. Mi nefrélo-
go me apoyo y animo en mi embarazo, pero no
me aconseja una nueva gestacién, fundamental-
mente por los problemas de herencia, mas que
por mi estado de salud. Mi embarazo fue perfec-
to, sin ninguna complicacién. Me encantaria ser
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madre de nuevo, pero se me plantea como una
falta de responsabilidad el pensar en un nuevo
embarazo. A mi me preocupa el problema de la
herencia, por supuesto, pero también me preocu-
pala evolucién de mi salud. He leido acerca de la
posible relacién de los estrégenos y la hepatome-
galia. Aunque sé que los resultados no son con-
cluyentes, lo cierto es que mi madre tuvo cuatro
embarazos y hoy en dia su principal problema
es el tamarfio de su higado, mas que su funcién
renal. Esta claro que las decisiones son respon-
sabilidad de cada persona, pero a veces me sien-
to fatal por desear un nuevo hijo y arriesgarme
a traer a otro poliquistico al mundo (como dice
mi nefrélogo), incluso que muestre los quistes
desde el nacimiento y sufra la enfermedad des-
de pequerio, pues sé que también puede darse
esta variante de la enfermedad. Por otra parte,
el negar una nueva maternidad, siendo fisica-
mente capaz de concebir y dar a luz a un nifo,
también me entristece enormemente y temo re-
nunciar a ella y pensar con los afios que hubiera
ocurrido si hubiese corrido el riesgo. Supongo
que el dilema moral al que nos enfrentamos los
afectados por enfermedades hereditarias, inclu-
so de desarrollo tardio, no son contemplados ni
comprendidos generalmente por la sociedad ni
por nuestros médicos. Entiendo que se nos dé un
consejo profesional enfocado a romper la cadena
de la herencia genética, pero si fuese una deci-
si6n tan sencilla de tomar no nos costaria tanto
tomarla.

Yo también estoy afectado por poliquistosis renal.
Vengo de una familia con antecedentes poliquisticos
renales, lo tuvo mi abuela, mi padre, y una tia, y a
pesar de ello, yo no lo mire hasta los 39 afios, pues
nunca tuve ningun problema en los andlisis rutina-
rios, asi que lleve una vida normal hasta esa edad.
Debido a esto no me plantee el tema de si tener hi-
jos o no, lo tuve y ya esta. Tengo 2 hijas, una de 10
arios y otra de 16, las dos se encuentran bien, hacen
deporte al mdximo nivel sin ningiin problema. De
momento no lo hecho mirar a ninguna de las dos,
unicamente les compruebo la tension arterial cada
2 meses mds o menos, y de momento su presion es
fantdstica. Los médicos recomiendan mirar la enfer-
medad a partir de los 18 arios. Espero que en pocos
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arios empiece a haber en el mercado fdrmacos, que si
bien no curen, pero si retrasen el crecimiento de los
quistes, con lo cual el problema serd menos grave,
serd el momento de ver si han heredado la enferme-
dad, y si es asi, poder dar un tratamiento.

Todo esto te lo he explicado para que veas cual es mi
opinion sobre el tema, y cual ha sido mi experiencia
hasta la fecha.

Creo que cada uno es un mundo, y es muy dificil
aconsejar. A mi de momento me ha ido bien como lo
he llevado, ya veremos que me deparard el futuro.

Lo que si que digo es que la poliquistosis renal au-
tosémica dominante es una enfermedad de adultos,
aunque si que es verdad, con diferentes progresiones,
y si tu hijo o hijos lo heredan, cuando lleguen a ser
adultos la situacién de esta enfermedad no tendrd
nada que ver con la situacion actual.

El tema de la variante de la enfermedad con poli-
quistosis infantil (autosémica recesiva), esa es otra
enfermedad, con otros genes implicados que no tie-
nen nada que ver con la dominante.

Yo, sinceramente, quizds le veo mds problema al de-
sarrollo de tu enfermedad si quedas embarazada.
Después de todo este rollo, recordarte que sélo soy
un afectado.

Yo, como médico solo decirte que lo que debes hacer
es estar muy bien informada sobre la enfermedad y
tomar la decision que tii y tu pareja consideréis ade-
cuada y esa serd la mejor decision. NO permitdis que
nadie (ni médicos, ni familiares) se atrevan a juzgar-
la pues la decisién es muy personal y si estdis bien in-
formados serd la correcta. No olvidéis que a los hijos
se les transmiten muchas cosas y ésta es una mds.
Muchas de ellas son peores y muchas mejores, solo
que estd enfermedad es fdcil de diagnosticar y saber
quien la ha transmitido. Pensar también que es una
enfermedad de adulto (salvo rarisimas excepciones)
y que cuando vuestros hijos sean adultos esperamos
que haya tratamiento para la poliquistosis.
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Soy una paciente de 28 afios con cistinosis diag-
nosticada a los 5 meses. Tengo entendido que si
tengo un hijo para que tenga la enfermedad mi
pareja deberia ser también portadora. Desearia
saber lo que tengo que hacer para saber si mi pa-
reja es portador.

Muchas gracias.

La probabilidad de que una persona sea portadora
del gen de la cistinosis es de 1/200. Y en caso de ser
portador el 25% de los hijos padecerian la enferme-
dad. Dada la baja prevalencia de portadores no se
hace el diagndstico genético de portadores de enfer-
medades recesivas tan poco frecuentes. Hay muchas
mds probabilidades de tener un hijo con otros pro-
blemas antes que con cistinosis. De todas maneras
es factible hacerlo y si os inquieta mucho se podria
estudiar.

Buenas tardes acabo de conocer vuestra pagina
y la verdad es que tengo algunas dudas que plan-
tearos, de 7 hermanos, 4 padecen poliquistosis
renal, no se si es dominante o recesiva (;Cudl es
la diferencia?) varios de mis sobrinos también la
padecen y la evolucién en mis hermanos ha sido
muy distinta, una ha fallecido por una infeccién
generalizada con la rotura de quistes. A otro, le
tuvieron que quitar un rifién, entréd en didlisis 9
meses y finalmente fue trasplantado y evolucio-
na bien. Otra acaba de pasar el mismo protocolo
pero aun no est4 trasplantada y la altima atin no
presenta insuficiencia renal. He leido que solo un
30% de los casos tienen insuficiencia renal y ne-
cesidad de dialisis. En nuestro caso parece estar
en el 70% restantes.;Si yo no la tengo, mis hijas
pueden tenerla? Los que han llegado a la enfer-
medad en su estado més avanzado, parece como
si estuvieran embarazados de 9 meses jEs que
no todas las poliquistosis se desarrollan tanto?
El rifién extirpado pesaba alrededor de 3,500Kg
y ademds parece que en el higado también tiene
poliquistosis. ;De higado también se hace tras-
plante? Muchas gracias y un saludo.
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¢Dominante o recesiva? Tus hermanos sufren la do-
minante, la recesiva es todavia un desorden genéti-
co mds raro, y que se produce en edad infantil, que
a menudo provoca una mortalidad al mes después
de nacer. En cambio, la dominante se manifiesta
en la edad ya adulta. La recesiva solo afecta a una
generacion.

¢si yo no la tengo, mis hijas pueden tenerla? No se
producen saltos entre generaciones. Por lo cual de
ti no pueden heredarla. Evidentemente podrian su-
frirla si ellas generan una nueva mutacion, pero en
esto tienen las mismas posibilidades que cualquier
otra persona en la que su familia jamds ha sufri-
do esta enfermedad. Asi que puedes quedarte muy
tranquila.

¢Es que no todas las poliquistosis se desarrollan
tanto? ninguna poliquistosis es igual, depende de
muchos factores. Por lo que veo, a pesar de que no
me indicas edades, la que sufre tu familia parece una
variante mds agresiva. Hay personas poliquisticas
que no llegan a sufrir insuficiencia renal a lo largo
de su vida, y algunas posiblemente si se enteren que
tienen quistes.

¢De higado también se hace trasplante? También
aparecen quistes en el higado, pero no siempre, aun-
que se manifiesta mds en las mujeres por un tema
hormonal. A diferencia del rifion, al higado no le
afecta en su funcionalidad, unicamente es un tema
de incomodidad por el tamario, a veces si el niimero
y el tamario de los quistes provoca problemas, se in-
tentan reducirlos quirirgicamente.

Espero que mis respuestas te hayan servido. No du-
des en escribirnos si te aparecen mds dudas.

Muchisimas gracias no me esperaba la respues-
ta tan rapida, la verdad es que estaba pendiente
de hacerle una ecografia renal a mi hija de 17
afios por una infeccién que ha tenido y estaba
un poco agobiada pues ella va viendo lo que pasa
en la familia y temia que se asustara.

Un afectuoso saludo.
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Sefiores:

Asoc. para la informacién y la investigacién de
las enfermedades renales genéticas AIRG.

Buenos dias, soy H DVGG, Venezolana de 37
afios de edad, actualmente padezco una “Poli-
quistosis Hepato-Renal del Adulto”, con pérdida
de la arquitectura habitual renal bilateral que
sustituye la totalidad del parénquima renal ocu-
pando las fosas lumbares y extendiéndose hasta
la region peritoneal incluyendo las fosas iliacas
comprimiendo y desplazando las estructuras
adyacentes acompafiadas de quistes simples a
nivel hepético; actualmente con funcionalismo
renal conservado comprobado segtin andlisis de
laboratorio.

Acudi a un hospital de la capital de mi pais, Ca-
racas y el doctor que me atendié me dijo de ma-
nera muy explicita que estoy lejos de ser dializa-
da y mucho mas lejos estoy de ser trasplantada.
Mi inquietud al respecto y el motivo por el cual
me comunico con ustedes, es porque quisiera sa-
ber si existe algin tratamiento o método para
frenar el actual avance de mi enfermedad, antes
de llegar al proceso de didlisis y por ende al tras-
plante de rifién.

Muy agradecida por la atencién prestada a la
presente misiva y en espera de una grata y satis-
factoria de parte de ustedes.

Se despide atentamente,
Buenos dias H,

De momento no existe ningun tratamiento para
frenar el avance de la enfermedad. Aunque si que
existen una serie de recomendaciones que pueden
ayudar a la funcion renal, y posiblemente ralentizar
el crecimiento de los quistes.

Recientes investigaciones demuestran que una per-

sona con poliquistosis renal puede ayudar a enden-
tecer el desarrollo de su enfermedad con una buena
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dieta y haciendo ejercicio regularmente.
Actualmente no existe una dieta especifica, sin em-
bargo, una de las funciones del rifidn es eliminar las
toxinas del cuerpo.

La mayor fuente de toxinas es la comida que come-
mos, especialmente proteinas. Evitando grandes
cantidades de carne roja puede ayudar a proteger
tus rifiones. Es buena idea comer un pequerio bistec
(steak) unicamente un par de veces por semana, e
incluir otras buenas fuentes de proteinas en tu die-
ta, tal como pollo, pescado, judias y pasta.

Excesivas cantidades de sal deberian ser evitadas,
pues incrementa la presion sanguinea. La sal es un
conservante, asi que cualquier alimento enlatado,
precocinado, o alimentos de cadenas fast-food estdn
cargados de sal. Frutas frescas, ensaladas y la mayo-
ria de verduras frescas son alternativas saludables.
Se aconseja que pacientes con poliquistosis renal y
hepdtica se abstengan de bebidas con cafeina, té, y
ciertas bebidas refrescantes. Experimentos en la-
boratorio evidencian que la cafeina puede provocar
que los quistes renales y sobretodo los hepdticos se
expandan mds rdpidamente de lo normal. Se sabe
que la cafeina incrementa en las células el nivel de
un componente llamado cAMP que provoca un in-
cremento en el ratio de crecimiento de los quistes.
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Por lo que parece apropiado alertar a los pacientes
de la posibilidad que la cafeina puede tener efectos
perjudiciales en rifiones poliquisticos.

Beber bastante agua es muy beneficioso. Cuando la
gente bebe bastante agua, sus rifiones hacen mds
orina. Esto permite al cuerpo eliminar toxinas mds
fdcilmente. Es también importante beber bastante
agua para evitar deshidratacion. En la poliquistosis
renal los rifiones pueden tener problemas para man-
tener bien hidratado el organismo en situaciones de
gran pérdida de liquidos.

También ha habido un ensayo con un modelo de
raton con poliquistosis renal que bebiendo grandes
cantidades de agua mantiene el tamario de los quis-
tes renales y mejora la funcion renal. Dicho esto,
parece muy aconsejable mantenerse ir siempre bien
hidratado, aunque no parece aconsejable beber exce-
sivas cantidades de agua, pues podria dificultar el
equilibrio de minerales muy necesario para la salud.
Espero que esta informacién te resulte beneficiosa.
Si tienes alguna pregunta mds no dudes en contac-
tar con nosotros.

Saludos,
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