Informacion sobre la
la enfermedad renal
poliquistica (ERP)
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Tipos v predominio de la ERP

La enfermedad renal poliquistica tiene dos formas hereditarias: autosdmica dominante (ERPAL),
la enfermedad genética con consecuencias mortales mas comin, y autosomica recesiva (ERPAR),
una enfermedad relativamente rara gque a menudo provoca la muerte en ¢l primer mes de vida,

La ERP se caracteniza por la formacion de quistes en ambos nifiones, pueds que aparezcan solo

UNOs pocos 0 que aparczean muchos, ¥ su tamafio puede variar desde el de una cabeza de alfiler al
de un pomelo. Un rifion normal tiene ¢l tamaiio de un pufio de una persona. Cuando se forman
muchos guistes se produce un agrandamiento de los rifiones, pudiendo Hegar a alcanzar el tamafio de
un balén de fithol o incluso mayor, v un peso de hasta 14 kilogramos (34 libras).

Los quistes son bolsas de fluido que hacen que ¢l rifion aumente de tamafio v que obstaculizan su
capacidad de filirado. Ademas, los quistes gjercen presion sobre los vasos sanguineos, con lo que
aumenta la presion sanguinea. Por eso, el primer sintoma de la ERPAD suele ser la hipertension.
Oros sintomas son la fatiga, orinar con frecuencia, sangre en la orina, dolores de cabeza, calculos
renales e infecciones del tracto urinario.

Segin estimaciones de los National Instirutes of Health (Institutos Nacionales de Salud) de Estados
Unidos, entre uno de cada 10000 v uno de cada 40,000 bebés tienen la ERPAR. Sin embargo,
entre una de cada 400 y una de cada 1.000 personas se ven afectadas por la forma dominante de la
ERF (ERPAD).

En Estados Unidos, por ejemplo, jhay mis personas que tienen la ERP que el mimero total de
agquellas que sufren de fibrosis cistica, distrofia muscular, hemofilia, sindrome de Down, anemia
falciforme, y enfermedad de Huntington! De hecho, se caleula que 600,000 estadounidenses y 12,5
millones de personas en todo el mundo tienen la ERP, con lo cual se convierte en la enfermedad
gendtica con consecuencias mortales mas comin. Es dos veces mas comin que la esclerosis
multiple y 20 veces mds que la fibrosis cistica,

Datos concretos sobre la enfermedad renal poliquistica

Debido a que ln ERP ex una afeceidn hereditaria, a forma dominante de esta enfermedad, ERPAD,
pasa de una generacion a otra a traves de uno solo de los padres. Un hijo de una persona con
ERPAD tiene una probabilidad de un 50 por ciento de heredar la enfermedad.

La ERPAD afecta por igual a hombres v mujeres, independientemente de la edad, la raza u origen
étnico, ln ubicacion geogrifica o la situacidn socioeconomica, v no se salta una generacion.

Normalmente, las personas nacen con dos ritones ubicados bajo la caja tordcica en la parte
posterior del cuerpo, uno a cada lado de la columna vertebral. Los rifiones [iltran el plasma
sanguineo y procducen la orina, gracias a lo cual se eliminan del cuerpo los productos de desecho.
Sin unos nifiones que funcionen correctamente, los productos de desecho se acumulan en la sangre
v acaban causando una condicion téxica conocida como envenenamiento urémico.

Las complicaciones que pueden presentarse con la ERPAD pueden ser insuficiencia renal,
ancurismas en ¢l cerebro, prolapso de valvala mitral, infecciones frecuentes de los niftones o del
tracto urinario, dolor cronico de espalda o de costado, quistes en ¢l pancreas o en el higado,
corazon mas grande de lo normal, calculos renales, hemias en las ingles o en el abdomen v
diverticulosis intestinal.



En mis de un 60 por ciento de los casos, la ERP progresa hasta ocasionar finalmente la
insuficiencia renal. Los trasplantes de rifidn v 1o didlisis son tratamientos razonables para este
problema. No obstante, todavia no se conoce ninguna cura para la ERP.

Hay tres pruebas clinicas con las que se puede diagnosticar si una persona tiene la ERP:
ultrasonido, tomogralia por ordenador y formacidn de imagenes por resonancia magnética.

El miedo, el rechazo v la ignorancia de la enfermedad son los mavores obstiaculos para luchar
contra ella. Las investigaciones en curso demuestran que una persona con la ERPAD puede
desemperar un papel muy importante én ¢l control del desarrollo de su enfermedad cuidando de su
salud general, llevando una buena dieta v haciendo gjercicio con regularidad. La PKD Foundation
{ Fundacion para la Enfermedad Renal Poliguistica) se dedica a desarrollar todas las areas
relacionadas con la informacion y el conocimiento de la ERP,

Sintomas comunes de la ERP

51 ticne uno 0 mds de estos sintomas comunes de la ERPAL, debe revisar con su médico la
informacion proporcionada por la PRID Foundation:

Tension alta

Antecedentes familiares de enfermedades de rifidn

Problemas de corazdn o ataques de apoplejia

Cileulos renales

Infecciones frecuentes del tracto urinario

Dolor constante o intermitente de espalda, de costado o en la zona del
estomago

* Sangre en la orina

L.os sintomas v la aparicion de la ERPAR en la primera infancia (que suele causar la mucrte del
recién nacido) varian considerablemente 81 ocurren mis tarde, incluso hasta en la edad adulta,
Debido a que los rifiones con quistes no pueden concentrar la orina, las personas que sufren la
ERPAR producen un gran volumen de orina. Pricticamente todos log pacientes acaban padeciendo
de hipertension, algunos tienen poco apetito y son de estatura baja, v aproximadamente un tercio
necesiturd didlisis o un transplante antes de cumplir los 10 afios. Todas las personas con ERPAR
presentan también una anormalidad en el higado que se conoce como fibrosis hepatica congénita.

Investigacion en curso sobre la ERP

Se estin llevando a cabo investipaciones penélicas con las que se intenta determinar la funcidn de
las proteinas de la ERP, policisting y palicistina 2, asi como descubrir el gen que causa la ERPAR.

Los investigadores estin buscando nuevos medicamentos que contribuvan a retardar el crecimiento
de los quistes, y estin ideando estrategias dietéticas con las que controlar el desarrollo de la ERP.
También se¢ estin llevando a cabo investigaciones clinicas con el fin de identificar métodos mejores
para tratar ln ERP v sus complicaciones.

Se¢ ha creado un registro de familias con casos de ERP para analizar rasgos familiares comunes con
los que quiza se puedan deducir las causas v el desarrollo de la ERP. El International Gene
Mutation Registry (Registro Internacional de Mutacion Genética) esta catalogando mutaciones pam
ver como afectan a la evolucion de la ERP.
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Cihdmo hacer frente a la ERP

Lo mads importante es conocet esta enfermedad lo mejor posible. Busque un buen especialista (un
nefrdlogo). Puede pedir a su médico de cabecera que le mande a uno, o puede ponerse én contacto
con ¢l departamento de nefrologia del centro medico mas cercano. Pida al director del
departamento que le recomiende un nefrologo o un urdlogoe que esté familiarzado con la ERP.

Controle su tension. Pregunte a su médico cudles son los medicamentos apropiados para ello v
pierda peso si ¢8 necesario.

Tenga cuidado con su dieta. Hable con su médico sobre la posibilidad de consultar a un experto en
dietética renal. jComer los alimentos adecuados podria ayudarle a sentirse mejor!

Evite consumir cantidades excesivas de cafeina: café, 1, refrescos, chocolate v ciertos lipos de
aspirina (Anacin, Excedrin). jLea las etiquetas!

Ponga remedio inmediatamente a las infecciones del tracto urinario o de la vejiga. Consulte a su
miédico,

Mo utilice ningiin medicamento que se pueda comprar sin receta sin haber consultado antes a su
médico. Evite los medicamentos con ibuprofen o con naproxen (Advil, Medipren, Motrin, Nuprin o
Aldeve).

Haga ejercicio. Mantenerse en forma dando paseos, nadando o haciendo ejercicios aerdbicos
ligeros ayuda a mantener el cuerpo sano ¥ sin prasa, v a evitar los problemas que pueden acelerar el
desarrollo de la enfermedad.

Nuestra mision

La enfermedad renal poliguistica {(ERP). que antes era considerada como una afeccidn totalmente
incurable, se ha convertido en uno de los objetos de estudio v tratamiento mas importantes. La
PKD Foundation es ¢l catalizador de esta nueva actitud.

Es la dnica organizacidn de dmbito mundial que esta dedicada a programas de investigaciin
destinados a descubrir la causa de la ERP, a mejorar su tratamiento clinico v a descubrir una cura.
Fomentamos la formacion de los pacientes, la concienciacion piblica v la defensa de todas las
familias con casos de ERP.

Reunimos fondos para provectos de investigacion biomédica aprobados por entidades como la
nuestra. También trabajamos con comites v legisladores del Congreso de los Estados Unidos pama
que fomenten la importancia de la investigacion sobre la ERP que estin llevando a cabo los
Institutos Nacionales de Salud.

MNuestro ohjetive es salvar la distancia entre la ignorancia y el conocimiento de la ERP mediante
programas de investigacion ¢ iniciativas de concienciacion de profesionales, corporaciones,
fundaciones y ¢l publico en general. También somos la dnica fuente de informacion regular sobre
la ERP, v mediante nuestras conferencias anuales sobre la ERP proporcionamos el dnico fore de
formacion de pacientes que existe en el mundo.




