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Tipos de PKD (Policistica Renal) e 0 que predomina

A doenga policistica do rim (ou PKD: polycystic kidney disease) apresenta duas formas hereditarias:
autosomal dominante ( autosomal dominat ADPKD), a mais comum de todas doengas genéticas
ameacgadoras a vida e autosomal recessiva (autosomal recessive ou ARPKD) uma doenga relativamente
rara que freqiientemente leva o bebé a morte no primeiro més de vida.

Na presenga da PKD (policistica renal), o quisto vai desenvolver-se em ambos os rins. Dependendo
do caso pode haver apenas uns poucos quistos ou entdo muitos € os quistos podem também apresen-
tar variados tamanhos, seja da propor¢do de uma cabeca de alfinete ou a de uma laranja. O tamanho
normal de um rim pode ser comparado ao de uma mao fechada. Quando varios quistos desenvolvem-
se, os rins crescem ao ponto de atingirem o tamanho de uma bola de futebol ou até mesmo maior,
podendo chegar a pesar até 14 quilos.

Os quistos constituem-se em sacos de fluidos que faz com que o rim apresente uma forma maior e
agem no sentido de impedir a sua capacidade de filtragem. Os quistos pressionam também as veias
do sangue, provocando uma elevagao da pressao sangiiinea. Por causa disto, muitas vezes, o
primeiro sintoma de ADPKD ¢ uma alta pressao sanguinea. Outros sintomas incluem fatiga, fre-
qiiente ato de urinar, presenca de sangue na urina, encefaléias, pedras nos rins e infecgdes urinarias.

Nos Estados Unidos, o Instituto Nacional de Saude (NIH- National Institutes of Health) estima que de
um em 10.000 para um em 40.000 bebés terao ARKPD. Em contraste, a forma dominante de PKD
(policistica renal) (ADKP) afeta um em 400 para um em 1.000 individuos.

Por exemplo, nos Estados Unidos, o nimero de pessoas com PKD (policistica renal) revela-se bem
maior ao total combinado de pessoas doentes com fibrose cistica, distrofia muscular, hemofilia, sin-
drome de Down, anemia falciforme e doenga de Huntington! Na realidade, as estimativas relativas a
PKD chegam a 600 mil americanos e ainda a 12 milhdes e meio de pessoas no mundo todo, tornando-
a a doenca genética mais comum ameacadora a vida. Ela é duas vezes mais comum que a esclerose
multipla e 20 vezes mais comum que fibrose cistica.

As realidades do PKD (Doenca Policistica Renal)

Pelo fato de a PKD (policistica renal) ser uma doenca hereditaria, a forma dominante da doenca
(ADPKD) ¢ transmitida de geragdo a outra tdo-somente por uma unica mae ou pai afetado. Sendo
que cada crianca filho ou filha de pai ou mae ADPKD tera cerca de 50% de chance de herdar a
doenga.

A ADPKD afeta igualmente tanto homens como mulheres, ¢ indiferente a faixa etaria, raga ou
origem étnica, localizacdo geografica ou situagdo sdcio-econdmica e ndo poupa nenhuma geracao.

Toda pessoa nasce, normalmente, com dois rins, dobrados abaixo da cavidade da costela, atras do
corpo em cada lado da coluna. O rim age no sentido de filtrar o plasma do sangue e produzir urina,
onde produtos nao-assimilados ou desperdigados sdo eliminados do corpo. Sem ter os rins funcio-
nando de modo apropriado, tais produtos ndo-assimilados ou desperdigados serdo incorporados ao
sangue, causando uma condiggo toxica conhecida como envenenamento urémico.

As complicacdes de ADPKD podem causar o colapso do funcionamento normal dos rins, aneurisma
celebral, prolapso da valvula mitral ou infec¢des urinarias freqiientes, dores cronicas nas costas ou
nas regides abdominais, quistos no pancreas ou figados, crescimento desproporcional do coragao,
pedras nos rins, virilhas ou hérnias abdominais e diverticulite do colo.



A estimativa ¢ de que mais de 60% das pessoas com PKD (policistica renal) estdo propensas a desen-
volver algum tipo de colapso do rim, para qual a dialise e os transplantes de rins revelam ser tratamen-
tos bastante razoaveis. No entanto, ndo existe atualmente nenhuma cura para PKD (policistica renal).

Séo trés os testes clinicos a serem utilizados para realizar o diagndstico de uma pessoa com PKD
(policistica renal): ultrasom, tomografia computadorizada e ressonancia magnética de imagem.

Medo, ndo aceitagdo e ignorancia da doenca estdo entre os maiores obstaculos enfrentados pelo PKD
(policistica renal). As pesquisas atuais demonstram que toda pessoa acometida de ADPKD esta capaci-
tada a desempenhar um papel central no controle do desenvolvimento de sua doenca, fazendo uma
manutengao regular do seu estado de satide, uma boa dieta e exercicios regulares. A Funda¢ao PKD
(PKD Foundation) esta trabalhando pelo desenvolvimento e avango de todas as areas de educagdo
PKD assim como na dessiminagdo e divulgagdo de informacdes.

Sintomas Comuns de PKD (Policistica Renal)

As informagdes que sao dessiminadas e divulgadas pela Fundacao PKD (PKD Foundation) deverao
ser revistas e examinadas por voc€ juntamente com o seu médico caso tenha um ou mais desses sin-
tomas comuns de ADPKD:

Pressdo alta sangliinea

Historico familiar de doencas nos rins

Problemas cardiacos ou propensdo a enfartos

Pedras nos rins

Infecgdes urinarias freqiientes

Dores nas costas, nas laterais ou em areas do estdbmago que sejam constantes ou intermitentes
Sangue na urina.

O comego assim como os sintomas da ARPKD podem variar consideravelmente seja a partir da infan-
cia (muitas vezes levando o recém-nascido a morte) e atingindo até mesmo, em alguns casos, o inicio
da idade adulta. Pelo fato que os rins cisticos apresentam problemas de deficiéncia na concentracdo de
urina, os individuos cometidos por ARPKD produzem um volume muito grande de urina.
Praticamente, todos pacientes irdo desenvolver uma pressao sangiiinea alta, alguns terdo perda de
apetite e serdo de baixa estatura, ¢ aproximadamente um tergo serdao obrigados a fazer dialise ou trans-
plante aos 10 anos de idade. Todas pessoas acometidas de ARPPD também apresentardo uma anormali-
dade no figado, conhecida como fibrose hepatica congénita.

Pesquisas Atuais sobre PKD (Policistica Renal)

As pesquisas genéticas estdo sendo realizadas com o objetivo de determinar a fungdo das proteinas
PKD (policistica renal) — poliscistina e policistina 2 — e a fim de descobrir o gene do ARPKD.

Os pesquisadores estdo investigando a produgdo de novos medicamento a fim de retardar o crescimen-
to de quistos e estao criando estratégias de dietas a fim de controlar o desenvolvimento de PKD. As
pesquisas clinicas buscam identificar métodos mais aperfeicoados no tratamento de PKD (policistica
renal) e suas complicagdes.

Também esta sendo constituido um registro PKD (policistica renal) de familias com o objetivo de anal-
isar tragos familiares comuns que poderdo ajudar no isolamento das causas e do desenvolvimento de
PKD (policistica renal). O Registro Internacional de Muta¢do Genética esta catalogando mutagoes a
fim de ver como elas afetam no avango do PKD (policistica renal).




Fundac¢iao PKD (PKD Foundation)
Enderego: 4901 Main Street, Suite 200
Kansas City, Missouri 64112-2634
Estados Unidos da América
1-800-PKD-CURE (753-2873)
(816) 931-2600
www.pkdcure.org
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Como Lidar com o PKD (Policistica Renal)

A medida mais importante a ser adotada ¢ aprender o maximo que for possivel a respeito de PKD
(policistica renal). Encontre um bom especialista em rins (nefrologista). Isto sera possivel através de refer-
éncias que vocé podera obter junto ao seu proprio médico ou entdo entrando em contacto com o departa-
mento de nefrologia de um centro médico importante mais proximo a sua residéncia. Pergunte ao diretor
do departamento para que recomende um nefrologista ou urologista que esteja familiarizado com o PKD
(policistica renal).
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Mantenha controlada a sua pressdo sangiiinea. Consulte junto ao seu médico quais sdo os medicamentos
apropriados e trate de perder peso se for necessario.

Observe com cuidado o seu regime alimentar. Discuta com o seu médico sobre aconselhamento junto a
um dietista renal. O habito de ingerir alimentagdo adequada pode lhe ajudar a se sentir melhor!

Evite quantidades excessivas de cafeina —cofé, cha, chocolate e algumas formas de aspirinas (Anacin,
Excedrin).Nao deixe de ler as etiquetas!

Trate imediatamente de todo tipo de infecgdes urinarias ou de bexiga. Entre em contacto com o seu médico.

Nao utilize nenhum medicamento que esteja disponibilizado nas prateleiras de farmacias sem consultar
antes o seu médico. Evite o uso de drogas com ibuprofen ou naproxen (Advil, Medipren, Mortin, Nuprin
ou Aleve).

Exercite o seu corpo. Mantenha-se em forma fazendo caminhadas, natagdo ou aerdbica mais leve. Vocé
ndo apenas se sentird mais saudavel e disposto assim como menos propenso a problemas que podem acel-
erar a doenga.

A Nossa Missao

Tida como uma doenga sem nenhuma perspectiva de cura a curto prazo, a policistica dos rins (PKD ou
polycystic disease) emerge como alvo principal de estudo e tratamento. A Fundag¢do PKD (PKD
Foundation) ¢ o agente catalizador para este crescimento.

Somos a unica organizagdo, em ambito mundial, devotada ao desenvolvimento de programas de pesquisas
com o objetivo de determinar a causa, aperfeicoar tratamentos clinicos e descobrir a cura para a PKD
(policistica renal). Estamos preocupados em promover a educacdo dos pacientes assim como a conscien-
tizagdo publica e oferecemos ainda apoio a todas familias afetadas pela PKD.

Trabalhamos no sentido de desenvolver e arrecadar fundos para projetos de pesquisas biomédicas
aprovadas pelos nossos pares Além disso, estamos nos empenhando junto a comités e legisladores do
Congresso Norte-Americano a fim de promover a importancia das pesquisas sobre PKD que estdo sendo
conduzidas pelo Instituto Nacional de Saude (NIH, National Institute of Health) dos Estados Unidos.

O nosso proposito ¢ o de diminuir a distancia que existe entre ignorancia e conhecimento sobre PKD

(policistica renal), promovendo programas de pesquisas e forjando uma conscientizagdo maior no meio

médico profissional, corporagdes, fundagdes e publico em geral. Estamos atuando também como a tinica f?i ™ ﬁ-r
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fonte regular de informagdo PKD, propiciando um tnico forum completo de educagio do paciente, ndo
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importa em que lugar do mundo através das nossas conferéncias anuais sobre o tema PKD (policistica renal).
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