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Resumen

Descripcion del caso: Varon de 46 anos AF: madre trasplantada renal y hermana. AP: HTA, DLP,
trigliceridemia y litiasis renal bilateral. A los 43 afios tras estudio analitico y ecografico presenta IRC
estadio 3 y se inicia comunicaciéon con Nefrologia. Se recomienda control en CAP y consejo genético
para valoracion de hijo de 15 afios. Finalmente, la funcién renal paterna empeora y inician
hemodidlisis y derivacion para trasplante renal. Actualmente 46 anos.

Exploracion y pruebas complementarias: Padre: analitica 2014. Ecografia renal que informa:
poliquistosis corticosinusal renal bilateral predominio derecho. Eco-Doppler cardiaco: descarta
prolapso mitral. Hijo: ecografia: multiquistosis renal bilateral de predominio derecho. TAC craneal y
eco-Doppler cardiaco: descartan aneurismas intracraneales y prolapso.

Juicio clinico: Poliquistosis renal.

Diagnostico diferencial: Poliquistosis simple, PQR AD tipo 1 y tipo 2, PQR adquirida, quiste
parapiélico renal, espongiosis medular renal.

Comentario final: La PQR AD es un desorden genético que conduce al desarrollo de quistes y ERC.
Casi la mitad se diagnostica en fase asintomatica. Existen dos mutaciones principales:
cromosomopatia del 16 (78%, PKD1 locus) y 14 (14%, PKD2 locus), menos grave y mas tardio. En
pacientes con historia familiar, es habitual el uso de la ecografia (menos fiable en jévenes, de
preferencia el analisis DNA). Destacan las ventajas derivadas del diagnostico de la enfermedad al
crearse habitos de vida adecuados. Criterios ecograficos diagndsticos: 15-39 anos, 3 quistes
unilaterales o quistes bilaterales; 40-59 afios, dos quistes/rinén; > 60 anos, 4 quistes/rindn. Criterios
exclusivos: > 40 anos, ausencia o un quiste renal; de 30-39, ausencia de quistes; < 30 aflos uso
limitado. El andlisis genético para casos dudosos o si requiere un resultado definitivo.
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