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Paciente masculino de 50 afios con antecedente de
hematuria y dolor abdominal. Ingresé por sindrome
urémico, hipertension arterial e hipercalemia. En la ex-
ploracion fisica del abdomen se detect6 hepatomegalia
consuperficieirregulary masas nodulares no desplazables
en ambos flancos. La tomografia axial computada mos-
tr6 hepatomegalia con presencia de lesiones quisticas
(Figura 1). Los rifiones se observan aumentados de
tamafioy sustituidos por multiples quistes, (Figura 2). En
elecocardiogramano se observaronlesiones valvulares.
La angiorresonancia cerebral fue normal. Se hizo el
diagndstico de enfermedad renal poliquistica. El pacien-
te fue manejado con hemodidlisis y se incluyo en el
programa de trasplante renal.

La enfermedad renal poliquistica (ERP) se caracteri-
za por la presencia de quistes en el rifién, higado,
pancreas, vesiculas seminales y meninges asi como

Figura 1. Tomografia axial computada de abdomen. Se observa
higado y rifidn derecho con miltiples quistes.

lesiones no quisticas que afectan principalmente los
vasos sanguineos, el corazény el tejido conectivo. Hay
dos variantes:

1. ERP Autosémica dominante.
2. ERP Autosdmica recesiva.

La enfermedad renal poliquistica autosémica domi-
nante es una de las enfermedades genéticas mas fre-
cuentes. En diferentes grupos étnicos tiene unainciden-
ciade 1/500a1/1,000 nacidos vivos. Se manifiesta entre
la tercera y cuarta décadas de la vida. Se presenta con
dolorabdominal, crecimiento renal, hematuria, infeccién
urinaria, litiasis, hipertension arterial e insuficienciarenal
cronica. El 75% de estos pacientes tienen quistes en
otros 6rganos como el higado y el pancreas. Las mani-
festaciones extrarrenales incluyen aneurismas aérticos
y cerebrales, dolicoectasia cerebral, diverticulos
coldnicos, prolapso de la valvula mitral e insuficiencia
mitral, adrtica y tricuspidea. Es secundaria a mutacion
de los genes PKD1 (16p13.3) y PKD2 (4921-23) que
codifican la expresion de policistinas 1 y 2 respectiva-
mente, las cuales son una familia de proteinas que
tienen funciones clave en la fertilizacion, traslocacion
i6nica, proliferacion celular y mecanosensacion.'3

Laenfermedad renal poliquisticaautosémicarecesiva
es poco frecuente y tiene una incidencia de 1/6,000 a 1/
4,0000 nacidos vivos. El desarrollo de quistes se origina
desde la embriogénesis y se asocia invariablemente a
disgenesia biliar que se caracteriza por el desarrollo de
conductos biliares intrahepaticos aberrantes y fibrosis
portal. Desde el punto de vista clinico se manifiesta con
insuficiencia renal e hipertension portal. Se han descrito
subclases perinatal, neonatal, infantil y de aparicion
juvenil. Es secundariaamutaciéndelgen PKHD1 (6p21.1-
p12) que codifica la proteina poliductina/fibrocistina.*®
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Figura 2. Tomografia axial computada de abdomen. Se observa
aumento en el volumen de ambos rifiones cuyo parénquima es
sustituido por quistes.
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