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Paciente masculino de 50 años con antecedente de
hematuria y dolor abdominal. Ingresó por síndrome
urémico, hipertensión arterial e hipercalemia. En la ex-
ploración física del abdomen se detectó hepatomegalia
con superficie irregular y masas nodulares no desplazables
en ambos flancos. La tomografía axial computada mos-
tró hepatomegalia con presencia de lesiones quísticas
(Figura 1). Los riñones se observan aumentados de
tamaño y sustituidos por múltiples quistes, (Figura 2). En
el ecocardiograma no se observaron lesiones valvulares.
La angiorresonancia cerebral fue normal. Se hizo el
diagnóstico de enfermedad renal poliquística. El pacien-
te fue manejado con hemodiálisis y se incluyó en el
programa de trasplante renal.

La enfermedad renal poliquística (ERP) se caracteri-
za por la presencia de quistes en el riñón, hígado,
páncreas, vesículas seminales y meninges así como

lesiones no quísticas que afectan principalmente los
vasos sanguíneos, el corazón y el tejido conectivo. Hay
dos variantes:

1. ERP Autosómica dominante.
2. ERP Autosómica recesiva.

La enfermedad renal poliquística autosómica domi-
nante es una de las enfermedades genéticas más fre-
cuentes. En diferentes grupos étnicos tiene una inciden-
cia de 1/500 a 1/1,000 nacidos vivos. Se manifiesta entre
la tercera y cuarta décadas de la vida. Se presenta con
dolor abdominal, crecimiento renal, hematuria, infección
urinaria, litiasis, hipertensión arterial e insuficiencia renal
crónica. El 75% de estos pacientes tienen quistes en
otros órganos como el hígado y el páncreas. Las mani-
festaciones extrarrenales incluyen aneurismas aórticos
y cerebrales, dolicoectasia cerebral, divertículos
colónicos, prolapso de la válvula mitral e insuficiencia
mitral, aórtica y tricuspídea. Es secundaria a mutación
de los genes PKD1 (16p13.3) y PKD2 (4q21-23) que
codifican la expresión de policistinas 1 y 2 respectiva-
mente, las cuales son una familia de proteínas que
tienen funciones clave en la fertilización, traslocación
iónica, proliferación celular y mecanosensación.1-3

La enfermedad renal poliquística autosómica recesiva
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 intrahepáticos aberrantes y fibrosis
portal. Desde el punto de vista clínico se manifiesta con
insuficiencia renal e hipertensión portal. Se han descrito
subclases perinatal, neonatal, infantil y de aparición
juvenil. Es secundaria a mutación del gen PKHD1 (6p21.1-
p12) que codifica la proteína poliductina/fibrocistina.4-6
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Figura 1.  Tomografía axial computada de abdomen. Se observa
hígado y riñón derecho con múltiples quistes.
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Figura 2. Tomografía axial computada de abdomen. Se observa
aumento en el volumen de ambos riñones cuyo parénquima es
sustituido por quistes.


