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Implicaciones psicoldgicas en la Poliquistésis Renal, una

enfermedad hereditaria

minuye el sentimiento de soledad, y
van aprendiendo a significar su realidad
interna y externa encontrando nuevos

sentidos y significados vitales.

“La verdad es que ahora he
aprendido ha percibir y organizar mi
vida de otra manera. Los de mi casa me
ven mejor. Ahora voy a clase de pintu-
ra. Le he traido un pequeno cuadro, me
gusta, se lo he hecho con carino. Deseo
transmitirle todo mi afecto a mi hijita.
Mi marido dice que si algin dia les sale
la enfermedad a nuestros hijos les darén
un rindn como a mi. Dice que la medi-
cina avanza mucho y que a lo mejor ni

lo necesitaran, logra tranquilizarme”.

Conectar con lo perdido y vivir las diver-
sas facetas de un proceso de duelo favore-
ce actitudes, hacia nosotros mismos, mas
vivificantes que modulan el sufrimiento
y permiten dirigir la energfa hacia per-
sonas queridas y actividades, que hacen
que la vida merezca la pena ser vivida.

La idea de cambio positivo al tener que
enfrentar la adversidad y el duelo aparece
ya en la psicologfa existencial en autores
como Frankl, Maslow; Rogers o Fromm.
Desde algunas décadas los cientificos
muestran sus enormes posibilidades, a
través de la resiliencia. Esta capacidad|a de-
finen como la insospechada fortaleza de
resistirlos embates de la vida, encontrarre-
cursoslatentes, ser capazde sobreponerse,
conectar con aspectos saludables y convi-
vir con las adversidades, incluso aprender
de ellas transformandose positivamente
en lavivencia de tales experiencias

El ser humano tiene una historia, un bagaje,

una memoria que incide en su presente y

futuro. Comprendernos es comprender
nuestra historia, verla en sus multiples face-
tasy matices. Conocer esta historia,incluida
en nuestro presente, permite vislambrar un
futuro con mayor riqueza emocional. Al te-
ner que asumir unaenfermedad lamiramos
con profundidad. Es otra mirada. Ahora los
pensamientos estdn cargados de emociony
nos transforman, adquirimos una peculiar
sabiduria en la capacidad de vernos de ma-
neras distintas y comprender los multiples
aspectos de nosotros mismos, en diversas
temporalidades y espacios. En esta com-
prension significamos cada instante de
nuestra vida, aprendemos a amarnos en el
‘aqui'y ahora’ y encontramos otras posibi-
lidades. Y cuando es necesario, nos atreve-
mos a encarar la vida de una manera distin-
ta. Esto es consecuencia de un proceso de
duelo que, paraddjicamente impulsado por
la enfermedad, conduce sin darnos cuenta
al desarrollo de capacidades regeneradoras
y creativas.

- M. Martinez del Pozo y colb.
“Estudio psicoldgico de la pareja do-
nante — receptor en el trasplante renal
de donante vivo TRDV”

Actas Fund. Puigvert 2005 24: 164-189

- M. Martinez del Pozo y colb
“Aspectos psicoldgicos y calidad de
vida de los pacientes de hemodidlisis
en los inicios del siglo XXI. Modelo
de integracion asistencial, docencia e
investigacion clinica”

Actas Fund. Puigvert 2006, 25: 131-160

- M. Martinez del Pozo
“La elaboracién del duelo: Estudio
empirico de sus fases mediante me-
todologia observacional y selectiva’
Tesis doctoral, enero 1992

[FLAVIO BANDIN, Hépital des Enfants, Toulouse]

Centro de
referencia de
enfermedades
renales raras

El Centro de Referencia de Enfer-
medades Renales Raras delaRegion
Sud Oeste de Francia —~SORARE
— se constituyd en el ano 2005 den-
tro del contexto del Plan Nacional
de Enfermedades Raras 2005-2008
que tiene como objetivo primordial
“Asegurar laigualdad de acceso al
diagnostico, tratamiento y segui-
miento adecuados de toda perso-
na afectada de una Enfermedad
Rara — Todos somos iguales fren-
te a la Enfermedad”

Pero comencemos por definir que es
una Enfermedad Rara: es toda aque-
lla enfermedad que afecta a menos
de 1 individuo por 2000 habitantes y
que en general es insuficientemente
conocida. Actualmente se reconocen
aproximadamente 7000 enfermedades
raras, siendo el numero de pacientes
afectados, sumamente variable de una
enfermedad a otra.

Aungque 1 de 2000 parezca muy poco,
en su conjunto 3 millones de personas
estan afectadas por una enfermedad
rara, actualmente en Francia.

Es por esta razén que han sido conside-
radas como prioridad nacional con la
finalidad de proponer un diagnéstico
precoz, un seguimiento multidiscipli-
nario y tratamiento especifico cuando
este existe y avanzar en el campo de la

investigacion.
(&,

Las 10 estrategias propuestas por el
O

Plan Nacional apuntan a:

1. Mejorar el conocimiento epidemio-
logico

2.Reconocer la especificidad de cada
enfermedad

3. Informar

4. Formar

S. Organizar estrategias de diagndstico

O O O

accesibles a todos

6. Mejorar la calidad de vida

7.Acompanar

8.Fomentar la investigacion

9. Desarrollar medicamentos especificos

10Crear vinculos de colaboracién
entre los equipos nacionales y euro-

peos.

En Francia existen actualmente 130
Centros de Referencia, dentro de los
cuales 4 estan dedicados exclusivamen-
te a las Enfermedades Renales Raras y
trabajan en interconexion: dos en Paris
dedicados uno a las enfermedades ge-
néticas y otro exclusivamente al sindro-
me nefrético, uno en Lyon dedicado a
las enfermedades hereditarias del meta-
bolismo y nuestro Centro de Referencia
delSud Oeste de Enfermedades Renales
Raras —-SORARE-, que tiene como ori-
ginalidad de agrupar 4 regiones (Aqui-
taine, Languedoc Roussillon, Limousin,
Midi—Pyrénées) con sus 4 Servicios de
Nefrologfa Infantil y de Adultos de los
4 Centros Hospitalarios Universitarios

AHNE
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Las 10 estrategias propues-
tas por el Plan Nacional
apuntan a:

1. Mejorar el conocimiento
epidemiologico

2. Reconocer la especifici-
dad de cada enfermedad
3.Informar

4. Formar

5. Organizar estrategias de
diagnostico accesibles a to-
dos

6. Mejorar la calidad de vida
7.Acompanar

8. Fomentar la investiga-
cion

9. Desarrollar medicamen-
tos especificos

10. Crear vinculos de cola-
boracion entre los equipos

nacionales y europeos

de Bordeaux, Montpellier, Limoges y
Toulouse, en donde se encuentra cen-
tralizada la coordinacion.

La Inter-regionalidad de nuestro centro, su
originalidad, orientan nuestra actividad a
contribuir a la epidemiologfa nacional, me-
diante la creacion de regjstros ante y post na-
tales yla puesta en marcha de protocolos de
diagnéstico, tratamiento y seguimiento que
luego se validaran a escala nacional.

[FLAVIO BANDIN, Hépital des Enfants, Toulouse]

{Cémo nos hemos estructurado
para funcionar en la Inter-region?
Cada region cuenta con un coordina-
dor pedidtrico y adulto, todos bajo la
coordinacién general que se encuentra
en Toulouse asumida por Pr D Chau-
veau por la nefrologfa de adultos y el Dr.
E Bouissou por la nefrologfa pedidtrica.
La coordinacién entre las diferentes es-
tructuras es asumida por un nefrélogo
pediatra (funcion que asumo).

La Secretarfa con permanencia telef6-
nica (en horarios laborales) funciona
en Toulouse.

La creacién de un sitio Web destinado
a médicos y publico en general estd a
disposicion y sirve de nexo permanen-
te entre todos los miembros (médicos,
asociaciones, pacientes). www.chu-

toulouse.fr/spip.php?rubrique1093

En dicho sitio toda pregunta o inquie-
tud se responde en un maximo de 72h.
En el mismo se tiene acceso al calenda-
rio de reuniones médicas, jornadas de
informacion de pacientes, informacion
y vinculos asociativos, documentacion
practica, protocolos y proyectos de in-
vestigacion, un sitio especifico en don-
de el paciente tiene la palabra.

Anualmente todos los miembros se re-
tnen para establecer el plan de accion
para el ano en curso y el seguimiento
de la actividad se realiza por reuniones
mensuales por video conferencia.

Los 6 objetivos primordiales referen-
tes a las enfermedades renales raras
que deben ser respetados dentro del
plan de accion son los siguientes:

1. Facilitar el diagndstico y definir una
estrategia homogénea de seguimien-
to, tratamiento y de acompanamien-
to psicoldgico y social

2.Definir y difundir protocolos co-
munes en relacion estrecha con el
ministerio de salud para asegurar la
cobertura universal

3.Coordinar e impulsar proyectos de
investigacion clinica y participar en
la vigilancia epidemioldgica

4. Participar activamente en la formacion
e informacion de los profesionales de
la salud, los pacientes y sus familias

5. Animar y coordinar la red sanitaria y
médico social en la inter region

6.Reforzar los vinculos de colabora-
cion permanentes con las asociacio-
nes de pacientes.

Acciones realizadas hasta la fecha:

1. Documentaciéon informativa
destinada a pacientes y sus fami-
lias (incorporada al sitio web):

- Sindrome nefrético «la infancia y el
sindrome nefrético» por el equipo
de Toulouse.

- Lacorticoterapia-fichainformativa para
padres (SNP) En anexo la documenta-
cion oficial del Ministére de la Santé

- Vivir con un solo rindn: agenesia, ri-
non multiquistico. Seguimiento, pre-
cauciones, ;qué controles realizar?

- Animacién del sitio IRC “le haricot.
com” forum destinado a la insuficien-
cia renal cronica.

- Sintesis de las jornadas realizadas has-
tala fecha.

2. Jornadas Inter-regionales de in-
formacion destinadas a pacientes y

sus familias:
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- lerJornada, Junio/2007 — Sindrome
nefrético infantil, 250 participantes

- 2daJornada, Mayo/2008 — Enferme-
dades quisticas, 130 participantes

- 3erJornada, Junio/2009 — Tubulopa-
tlas, estimacion 150 inscriptos.

3.Vinculos con las asociaciones y
proyectos en comun:

- AIRG: Elaboracién de un librito de
informacion « Maladie kystique liée
au gene TCF2 »

- Participacion alasjornadas de las aso-
ciaciones AIRG, AMSN (Syndrome
Néphrotique), VML (Association
Vaincre les Maladies Lyzosomales)

4.Formacion continua:

. Reuniones bianuales de formacién
sobre las enfermedades renales raras
destinadas a los pediatras generalistas.

. Actualizaciones sobre las enfermeda-
des renales raras destinadas a los ne-

frélogos de adultos.

S.- Epidemiologia:
. Contribucién a la creacion de un the-
saurus o lista exhaustiva homogénea

60

Centro de referencia de enfermedades renales raras

reféerence sud
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de enfermedades raras destinada a la
clasificacién de las enfermedades rena-
les en el “Sistema de informacion y util
informético epidemioldgico nacional
de enfermedades raras ~CEMARA-"

- Todos los pacientes diagnosticados y
seguidos en el Centre de Referencia
son incorporados a esta base de infor-
macion, incluido el registro antenatal,
particularidad creada en Toulouse.

Creacion del programa epidemiolo-
gico de registro especifico de las ano-
malfas del gen TCF2.

Consecuencia de esta actividad
podemos estimar la frecuencia de
enfermedades renales raras en la
inter- region por grupos:

- Malformaciones congénitas renales:
100 a 120 nuevos casos,/anuales (Dis—
plasias, hipoplasias quisticas o no)

- Enfermedades monogénicas: 70
nuevos casos /anuales (tubulopatias,
enfermedades quisticas: PKAR, STB,
VHL, tdbulo-intersticiales, litiasis me-
tabolicas)

- Glomerulopatias raras : 70 nuevos ca-
sos /anuales
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Numero de pacientes seguidos

(2008), tomando en cuenta las 10

primeras categorias:

- Nefropatias glomerulares 493

- Malformaciones renales no sindré-
micas 253

- Enfermedades renales quisticas here-
ditarias 178

- Tubulopatias hereditarias 109

- Microangiopatias tromboticas 69

- Malformaciones renales sindrémicas 39

- Nefropatias secundarias a tesauris-
mosis 20

- Hipertension arterial 18

- Glomerulonefritis inclasificables 7

Esto representa una actividad en pe-
diatria de seguimiento de 656 pacien-
tes (2008)

Distribuidos en 2686 consultas, 876
hospitalizaciones y 786 consultas mul-
tidisciplinarias.

Con esta finalidad fue creada la:
6. Consulta Multidisciplinaria, que
comienza cuando es posible por

la:

- Consulta de Diagndstico Prenatal:

AIRG

Espana



22

Después de la participacion en la
comision de diagndstico prenatal e
inclusion en el registro prenatal -114
hasta la fecha-, se programa la prime-
ra consulta: anuncio de la enferme-
dad a la pareja en conjunto con el
obstetra, preparacion de la primera
consulta en el servicio de pediatria,
programacion del nacimiento, pro-
puesta de una consulta psicoldgica y
conun especialista en genética.
Primera Consulta Multidisciplinaria:
‘Anuncio, informacion, perspectivas
futuras” Con la familiay/o el pacien-
te por separado cuando éste estd en
edad de comprender.

Primer contacto con la enfermera
(formadaala educacion terapéutica)
entrevista de 30min.

Consulta especifica con el pediatra
referente: que es el que se encargara
de dicho paciente y el que estable-
cerd el plan terapéutico, asegurard
el seguimiento, informara a la fami-
lia y la pondréd en contacto con las
asociaciones (material informativo,
informacion sobre organizacion de
jornadas)

Segun las necesidades: consulta nu-
tricional, psicoldgica, kinesidloga,
asistente social, educadores, coordi-
nado por la enfermera referente para
que transcurran el mismo dia.
Programacion de la consulta de se-
guimiento.

Sintesis de cada paciente en reunion
multidisciplinaria (de los pacientes
de la semana).

Integracion en el Registro epidemio—
logico.

Consulta de transiciéon adolescente/
adulto:

Centro de referencia de enfermedades renales raras

- Puesta en contacto del paciente con
un nefrélogo adulto, consultas en al-
ternancia, preparacion del chequeo
general y elaboracion de la sintesis,
consulta psicologica

- Jornadas bianuales de transicion
adolescente adulto basadas en la
educacion para la salud, preparacion
para el futuro, grupos de intercam-
bio. Visita del Servicio de adultos
acompanados por el equipo pedii-
trico referente.

7.Sostén logistico para el diag-
nostico genético: en Toulouse.

- Diagnéstico de anomalias de los ge-
nes TCF2, PAX2 y NPHP1.

- Creacién conjunta entre los 4 CDR
del: Anuario de exdmenes genéticos
y laboratorios habilitados en Francia.

8.Fomentar la investigacion cli-
nica y fundamental es uno de
los objetivos primordiales. Ac-
tualmente se realizaron 29 pu-
blicaciones internacionales y
hay 12 proyectos en marcha de
los cuales:

- PHRC (proyecto hospitalario de
investigacion clinica) nacional 2009:
Rituximab y sfndrome nefrético (Li-
moges-Toulouse)

- ANR Fibrosis renal de las nefropatias

proteintricas cronicas: Proteomics

(Toulouse)

Seguimientolongitudinal de cohorte

TCF2: evolucién extra renal (CDR-

SORARE)

Diabetes insipida, anomalias del R

V2 (Montpellier)

- PHRC nacional: Patologias perinata-

les para ello inmunizacion (Limoges)

- Compliance terapéutica en Tras-
plantacién (Toulouse)

. Estudio de la relacion entre el fenoti-
po pre y post natal en la Cistinuria

- En colaboracion:

. Estudio de Cohorte TCF2

9.- Perspectivas internacionales.
Proyecto europeo: Liquido Amnidtico
y protedmica en la displasia renal de
diagnéstico prenatal.

Y esto es no mds que un comienzo
en el que estamos aprendiendo a
funcionar en grupo y a caminar jun-
tos, en colaboracion permanente.
Como consecuencia de la extension
de nuestro trabajo, actualmente par-
ticipan a nuestras reuniones y por
consecuencia en los proyectos en
marcha los centros hospitalarios de
Marsella, Niza y Poitiers ...

Porque no imaginar, extender los
vinculos de colaboracion del otro
lado de los Pirineos. Las puertas de
SORARE, Centro de Referencia del
Sud Oeste, estan abiertas para avan-
zar juntos en la lucha contra las en-

fermedades renales raras.

[DR. JUAN A. CAMACHO DIAZ. Seccién Nefrologia. Hospital

Infantil Sant Joan de Déu]|

Una aproximacion
al sindrome Oculo-

cerebro-renal de Lowe

INTRODUCCION:
Fl Sindrome de Lowe viene definido
como un trastorno de herencia recesi-

va ligado al cromosoma X, que asocia:

Anomalias Neurolodgicas: Retra-
so mental, hipotonia, hiporreflexia o
arreflexia

Anomalias Oculares: Cataratas
ongénitas, opacidades del cristalino,

@
glaucoma, nistagmus

Anomalias Renales: Tubulopatia
compleja (1,2,34).

En ausencia de tratamiento aparece
un raquitismo y un retraso de creci-
miento (4).

La evolucién parece cursar en tres
periodos (1,5), uno de latencia hasta
los seis meses, otro de evoluciéon de

los sintomas hasta los § 0 6 anos y un

tercer periodo a partir de esa edad, de
estabilizacion.

Descrito por primera vez en 1951
por Charles Lowe. En Espana su in-
cidencia, segun datos del ECEMC
(Estudio Colaborativo Espanol de
Malformaciones Congénitas) se esti-
ma en 0,013 casos por 10.000 recién

nacidos vivos (6).

CLINICA:
Clinicamente desde los primeros
meses de vida cursa con alteraciones
oculares y retraso mental acusado y
progresivo, la hipotonl’a e hiporre-
flexia son los sintomas m4s llamativos
y graves durante el primer afno y son,
junto a las anomalias oculares, espe-
cialmente el nistagmus, los que ha-
cen pensar en el diagnostico de S. De
Lowe. El retraso ponderal y el retraso
del crecimiento durante ese periodo
an la sospecha. Puede presen-

tarse con diferentes combinaciones
de las manifestaciones clinicas funda-
mentales, siendo constante en todos
los casos la aparicion de cataratas con-
génitas bilaterales nucleares y densas,
microftalmia, glaucoma y no siempre
ausencia de cejas. Las anomalias de la
conducta descritas pueden estar rela-
cionadas con la dificultad de relacio-
narse con el entorno que representa
la escasa visiéon que tienen estos pa-
cientes en general y el acoso médico
al que se les somete hasta conseguir

un diagnéstico certero.

Existe discrepanciasobrelamagnitud
de la afectacion renal, que podria ser
desde una tubulopatia compleja (1),
incluso una tubulopatfa de Fanconi
completa (7), hasta la progresién a
insuficiencia renal (2), espontdnea
o provocada por accidentes durante
su evolucion (necrosis cortical por
rabdomiolisis) (3).




