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Resumen

Descripción del caso: Paciente de 36 años con antecedentes familiares de poliquistosis renal
autosómica dominante (PQRAD) en abuelo paterno, fallecido a los 45 años por insuficiencia renal
terminal; padre fallecido a los 59 años por insuficiencia renal y tío también fallecido por la
enfermedad. Su tía y dos hijos de ésta también presentan la enfermedad y han recibido trasplante
renal (ver árbol genealógico). El paciente fue diagnosticado de PQRAD mediante ecografía hace
años. Se encuentra asintomático en el momento actual.

Exploración y pruebas complementarias: Se le realiza ecografía y analítica con función renal
anualmente. En la última ecografía realizada en el centro de salud presenta riñones de tamaño
normal con múltiples imágenes de contenido líquido bilaterales, tanto corticales como medulares,
compatibles con quistes renales. La función renal está conservada, la tensión arterial es normal y no
ha presentado ningún episodio de rotura quística. Se realiza despistaje de la enfermedad en su
hermano mediante ecografía, que es normal.

Juicio clínico: Poliquistosis renal autosómica dominante (PQRAD).

Diagnóstico diferencial: Enfermedad quística adquirida. Quistes simples. Esclerosis tuberculosa.
PQR autosómica recesiva. Síndrome Von-Hippel-Lindau. Enfermedad por mutaciones en el gen
HNF1B.

Comentario final: Enfermedad renal caracterizada por el desarrollo de quistes renales bilaterales.
Los hijos de padres afectados tienen 50% de probabilidades de padecer la enfermedad. Está
indicado el cribado en familiares de primer grado mediante ecografía, por su seguridad y bajo coste.
Es diagnóstica la presencia de al menos dos quistes o uno en cada riñón en menores de 30 años, al
menos dos quistes bilaterales entre los 30 y 59 años, o al menos cuatro quistes bilaterales en
mayores de 60 años. Se recomienda ingesta abundante de líquidos, control de la tensión arterial,
ecografía y determinación de función renal anual. Se puede asociar con poliquistosis hepática. El
trasplante renal sustitutivo prolonga la supervivencia.
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