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ARTÍCULO DE REVISIÓN

ABSTRACTABSTRACTABSTRACTABSTRACTABSTRACT

The pathophysiology of polycystic disease is complex. It has been
proposed that the structure and function of primary cilia are an
essential part to develop cysts in several organs. Although the term
polycystic disease usually attributes to that form in the kidneys, it
also occurs in other organs such as liver, pancreas, lungs, spleen,
ovaries, testes, epididymis, thyroid, uterus, bladder, skin and mam-
mary gland.
The aim of this review is to analyze the current concepts of polycystic
disease in several visceral organs, clinical features, diagnosis and
current treatment.

Key words.Key words.Key words.Key words.Key words. Polycystic disease. Primary cilia. Visceral organs.

RESUMENRESUMENRESUMENRESUMENRESUMEN

La fisiopatología de la enfermedad poliquística o poliquistosis es
compleja. Se ha propuesto que la estructura y función de los cilios
primarios son parte esencial para que se desarrollen los quistes en
varios órganos. Aunque el término enfermedad poliquística usual-
mente se atribuye a los riñones, ésta también participa en otros
órganos como el hígado, páncreas, pulmones, bazo, ovarios, testí-
culos, epidídimo, tiroides, útero, vejiga, piel y glándula mamaria.
El objetivo de esta revisión es analizar los conceptos actuales de la
enfermedad poliquística en diversos órganos viscerales, sus carac-
terísticas clínicas, el diagnóstico y  el tratamiento actual.

Palabras clave.Palabras clave.Palabras clave.Palabras clave.Palabras clave. Enfermedad poliquística. Cilio primario. Órga-
nos viscerales.

INTRODUCCIÓN

Los cilios primarios son orgánulos inmóviles y únicos,
que emergen desde la superficie de las células eucario-
tas.1 Tienen una estructura a base de microtúbulos que
forman la parte central llamada axonema y poseen pro-
teínas especializadas. Una estructura ciliar y/o localiza-
ción de las proteínas ciliares inadecuadas resulta en un
gran número de enfermedades llamadas ciliopatías, en-
tre ellas la formación de quistes en varios órganos.2

Los cilios son organelos mecanorreceptores y quimiosen-
soriales,3,4 que participan en la transmisión de señales de la
matriz extracelular al interior de la célula,5,6 como la trans-
ducción de señales de calcio, cuando existe un complejo de
proteínas (poliquistinas) funcional. Este complejo se activa
con el doblamiento del cilio, el cual es inducido por el flujo
de fluido del órgano, lo que resulta en un aumento transito-
rio intracelular de calcio que conlleva a crecimiento celular,
diferenciación, proliferación y apoptosis. La disfunción me-
canosensorial ocasiona bajos niveles de calcio intracelular,
resultando en aumento de la proliferación celular, inhibición
de la apoptosis y la formación de quistes.

La enfermedad poliquística afecta a diversos órganos
viscerales, por lo que se describirá esta enfermedad
por separado y se hablará sobre las características
clínicas, diagnóstico y tratamiento en cada uno de los
órganos afectados.

ENFERMEDAD RENAL POLIQUÍSTICA

Surge esporádicamente como anomalía del desarrollo o
es adquirida en la vida adulta; esta última es causada por
edad avanzada, diálisis, medicamentos y hormonas.7 La ma-
yoría son hereditarias, siendo las más comunes la enferme-
dad renal autosómica dominante (ADPKD) y autosómica
recesiva (ARPKD);7 éstas resultan en enfermedad renal en
etapa terminal (ERET) en adultos y niños, respectivamente.

Autosómica dominante

Es la más común, de inicio tardío y menos severa.
Se caracteriza por quistes bilaterales en el epitelio tubular
renal y en otros órganos.8 La ADPKD causa 5-10% de los
casos de ERET; esta última se presenta hasta la 4a a 6a
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mientras que los antidepresivos tricíclicos se pueden usar
en caso de dolor crónico. En crisis agudas se indican nar-
cóticos, bloqueo del nervio esplácnico, aspiración del quiste
o terapia esclerosante.20,22,23 El tratamiento quirúrgico con-
siste en descompresión quirúrgica, penetración laparos-
cópica, denervación renal y nefrectomía. Como medidas
de nefroprotección se deben restringir las proteínas a 0.6
g/kg de peso/día y una ingesta hídrica mínima de 2,000
cm3/día.

Se ha revelado en autopsias que más de 80% de los
pacientes muere por razones cardiovasculares y no por
ERET;24,25 por lo que es importante considerar la preven-
ción, sobre todo la búsqueda intencionada de aneurismas
en pacientes con historia familiar, ya que la incidencia de
ruptura es cinco veces mayor que en la población en ge-
neral.

Autosómica recesiva

Se caracteriza por un patrón de dilataciones fusifor-
mes bilaterales (microquistes de 4 mm de diámetro) des-
de la médula hacia la corteza renal; el cual puede ser
evidente en útero. Está confinada a túbulos colectores y
vías biliares. Tiene una incidencia de 1:20000 nacidos vi-
vos.26 El gen causal es PKHD1 que codifica fibrocistina. A
menudo causa muerte fetal o neonatal debido al gran
crecimiento renal y a hipoplasia pulmonar. La falla hepá-
tica y la insuficiencia renal se desarrollan en la mayoría
de los neonatos que sobreviven el periodo perinatal.7,27

Por otro lado, se manifiesta por oligohidramnios, bajo gasto
urinario fetal, hepatomegalia, fibrosis hepática congéni-
ta, dilatación de los conductos biliares, así como puede
desarrollar secuencia de POTTER (hipoplasia pulmonar,
facies típicas y anomalías en extremidades).28 Aproxima-
damente 45% debutan con anomalías hepáticas y 30% de
los neonatos fallecen por insuficiencia respiratoria debido
a hipoplasia pulmonar.28 El tratamiento se basa en la es-
tabilización de la función respiratoria por medio de venti-
lación mecánica. Si el paciente presenta anuria u oligu-
ria, se debe realizar diálisis peritoneal en los primeros
meses de vida.

Nefronoptisis familiar

Es autosómica recesiva y se caracteriza por quistes res-
tringidos a la unión corticomedular, riñones de tamaño
normal o reducido. Es la primera causa genética de
ERET en las primeras tres décadas de la vida.29 Se han
identificado mutaciones en 11 diferentes genes (NPH1 al 11)
causantes.29,30 Existen tres tipos: la juvenil,31,32 en adoles-

décadas de la vida, debido a una hipertrofia compensatoria
de las nefronas. De todos los pacientes a los que se les
realiza diálisis 7-10% es por esta causa; al igual que
5-10% de todos los trasplantes.7,9,10 Ocurre en 1/400-1/1,000
pacientes en todos los grupos étnicos11 y afecta alrededor
de 4 a 6 millones de personas en el mundo.7

Es más frecuente en el género masculino. Estudios en
roedores castrados han mostrado que la progresión del
tamaño renal y volumen quístico es limitada, sin embar-
go, al administrarles testosterona ocurre lo contrario.3 Los
andrógenos estimulan el sistema renina-angiotensina y el
sistema endotelial, lo que resulta en un crecimiento quís-
tico rápido; mientras que en las mujeres los estrógenos
suprimen ambos sistemas.12,13

Estudios previos han mostrado la presencia de muta-
ciones en los genes poliquistina 1 (PKD1) (85%) y/o 2
(PKD2) (15%).14 Estos genes codifican proteínas transmem-
brana que funcionan como un canal iónico mecanosenso-
rial complejo, participan en la adhesión celular y regulan
la matriz extracelular en las células ciliadas hepáticas y
renales.15,16 La localización de estas proteínas se extien-
de fuera de los túbulos renales a otros epitelios resultando
en manifestaciones extra-renales, como litiasis renal, aneu-
rismas cerebrales, enfermedad cardiaca (hipertensión, hi-
pertrofia ventricular izquierda, derrames pericárdicos y
anormalidades valvulares), enfermedad diverticular, her-
nias e infertilidad en el hombre (quistes en vesículas semi-
nales).17 Los pacientes presentan hipostenuria y como
complicación hipertensión arterial hasta en 70% de los
casos antes de llegar a disfunción renal.18 Otras manifes-
taciones son hematuria, poliuria, dolor en flancos e infec-
ciones de vías urinarias recurrentes. Se ha demostrado
que el volumen quístico aumenta de forma exponen-
cial.19,20 Por otro lado, en la ADPKD los quistes también
aparecen en otros sitios, como el hígado, vesícula semi-
nal, páncreas, quistes de crecimiento lento en aracnoides
(8%) y quistes espinales meníngeos (< 2%).17

Para establecer el diagnóstico, el ultrasonido renal
es más sensible (95%) en menores de 30 años para PKD1
(aumento de tamaño renal, contornos irregulares y múltiples
quistes) y sólo se detectan los quistes si son > 8 mm.10,22

Otros métodos específicos son la resonancia magnética
(RM) y la tomografía computarizada (TC).

El tratamiento de esta enfermedad se basa en contro-
lar las manifestaciones clínicas y evitar un mayor deterio-
ro de la función renal, en relación con esto, están indica-
dos los inhibidores de la enzima convertidora de angio-
tensina o antagonistas de receptores de angiotensina II18

y agentes no opioides; se recomienda evitar analgésicos
nefrotóxicos o antiinflamatorios no-esteroideos (AINES),
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centes33 y la infantil,34 causadas por mutaciones en NPH1,
NPH2 y NPH3, respectivamente. Las manifestaciones
típicas son la hiponatremia, crecimiento retardado,
anemia, poliuria e insuficiencia renal progresiva.7

Enfermedad medular quística

Es autosómica dominante, se manifiesta igual que la
nefronoptisis familiar; sin embargo, es menos grave y apa-
rece en la vida adulta. Es causada por mutaciones en MCKD1
o MCKD2 y los quistes se restringen a la médula renal.35-37

OTRAS ENFERMEDADES
RENALES QUÍSTICAS

Otras nefropatías quísticas hereditarias menos frecuen-
tes relacionadas con defectos ciliares son el síndrome de
Bardet-Biedl, causado por varios defectos genéticos (pro-
teína BBS8 presente en el cuerpo basal y centrosoma) y
caracterizado por displasia quística renal;38 y el síndrome
orofacio-digital tipo 1 cuyo defecto se encuentra en una
proteína codificada por el gen CXORF5-1 (localizada en
el centrosoma).39

ENFERMEDAD HEPÁTICA
POLIQUÍSTICA (PLD)

Se caracteriza por numerosos quistes simples de creci-
miento lento con un diámetro ≥ 1 cm40-42 y sin evidencia
de infección o traumatismo.40 Ésta se encuentra presente
hasta en 80% de los casos de ADPKD.43,44 La PLD aislada
afecta menos de 0.01% de la población en general.45 Es
más prevalente en mujeres por la exposición a estrógenos
durante el embarazo, por anticonceptivos orales o la tera-
pia de reemplazo hormonal, ya que se promueve y acele-
ra la progresión.46

Esta enfermedad es debida a una mutación en los genes
hepatocistina (PRKCSH)o el Sec 63, en 25-40% de los
casos,47,48 las cuales afectan la función normal del retícu-
lo endoplásmico causando mayor dilatación intralobular
de los conductos biliares.49 Los genes PKD 1 y PKD2 se
asocian con menos frecuencia.

Los quistes surgen debido a una malformación de la
placa ductal en el desarrollo embrionario del hígado, cau-
sando conductos biliares ductales intralobulares discretos
que se conservan porque no se someten a apoptosis y
pueden estar sujetos a dilatación progresiva. Existe tam-
bién un balance alterado entre la secreción de fluidos (re-
gulada por AMPc) y la absorción en el lumen de los con-
ductos biliares. Los cilios tienen capacidad mecanosenso-

rial, por lo que modulan los niveles intracelulares de AMPc
y Ca+2.50-52 La secretina es un agonista de AMPc que
estimula en los colangiocitos la inserción de numerosos
transportadores y canales dentro de la membrana apical,
para promover la producción de fluido en los quistes he-
páticos. Se ha demostrado que la supresión de AMPc con
análogos de somatostatina en ratas resulta en una reduc-
ción de 22-60% del tamaño de los quistes hepáticos.53

El decremento de los niveles citoplasmáticos de Ca+2 y
aumento de los niveles de AMPc ocasiona hiperprolifera-
ción de los colangiocitos en la poliquistosis hepática.50,54

El 80% son asintomáticos, usualmente el diagnóstico
es incidental.55,56 Pueden presentar dolor y distensión ab-
dominal por el aumento de los quistes o hepatomegalia
masiva, saciedad temprana, náusea, vómito, reflujo gas-
troesofágico, disnea, obstrucción del flujo venoso hepáti-
co (síndrome de Budd- Chiari), síndrome de vena cava
inferior, ictericia, ascitis o colecistitis por la compresión de
la vasculatura, estructuras ductales hepáticas u órganos
gastrointestinales adyacentes. Entre las complicaciones
destacan el sangrado, infección, torsión, ruptura del quis-
te.44 Existen enfermedades extra-hepáticas asociadas
como aneurisma arterial intracraneal (6-16%), prolapso de
la válvula mitral (25%) y diverticulosis colónica. Es reco-
mendable buscar aneurismas en los pacientes mayores
a 30 años o en aquéllos con historia familiar de EVC o
aneurismas arteriales intracraneales por medio de RM an-
giográfica.

Desde el punto de vista clínico puede haber alteración
en las pruebas de funcionamiento hepático en pacientes
sintomáticos.57,58 El 45% de los pacientes pueden tener
CA19-9 elevado en respuesta a la infección quística hepá-
tica, sin prueba de malignidad.40,59

Los métodos de diagnóstico más utilizados son ultraso-
nido abdominal (quistes de paredes lisas, anecoicos y bien
circunscritos) y TC;60 sin embargo, la RMN es más sensi-
ble y específica.61

Existen varias clasificaciones, entre ellas la de Gigot’s,
que sirve para definir la severidad e identificar a los candi-
datos de fenestración de los quistes sintomáticos.62

El objetivo del tratamiento es reducir los síntomas, re-
duciendo el volumen hepático.40

Pacientes con Gigot’s tipo I/II, sintomáticos en los que
no se puede realizar cirugía, está indicado el manejo con
análogos de somatostatina (octreótido o lanreótido);63 sin
embargo, sólo reducen 3-5% del volumen hepático.41,64

En pacientes en etapa avanzada, el pilar del tratamien-
to son las técnicas que incluyen aspiración del quiste, fe-
nestración, resección del segmento hepático o trasplante
hepático. Pacientes con 1-5 quistes dominantes largos o
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con diámetro mayor a 5 cm, se han visto beneficiados
con embolización arterial, al igual que con escleroterapia
percutánea.40,65 La resección hepática está indicada en
aquellos con PLD avanzada, con hepatomegalia masiva,
pero al menos con un segmento normal.66

El trasplante hepático es el único tratamiento para
aquellos con enfermedad severa y en los que es insufi-
ciente la resección parcial con o sin fenestración.

La falla hepática y la muerte en la enfermedad coexis-
tente con ADPKD se ha estimado en 10%;61 la presencia
de éstas en enfermedad aislada es rara.

ENFERMEDAD
PANCREÁTICA POLIQUÍSTICA

Es un hallazgo relativamente frecuente en quienes se
les realiza una ecografía abdominal, siendo la prevalen-
cia de 20%.67 Las lesiones quísticas se clasifican en pseu-
doquistes (85-90%) y quistes verdaderos.68 A su vez estos
últimos se clasifican en no-neoplásicos y neoplasias pan-
creáticas quísticas.69 La categorización es importante, ya
que los no-neoplásicos sintomáticos son los únicos que
requieren tratamiento. Más aun, pueden estar aislados,
asociados a la enfermedad de Von Hippel- Lindau70 o
aparecer en 7-10% de los pacientes con PKD.71

Los pseudoquistes pueden ser congénitos, parasitarios
o secundarios seguidos de una pancreatitis aguda (5-8%),
crónica (10-20%) y traumatismo.71

Por su parte, los neoplásicos se clasifican, según la
OMS, en serosos, mucinosos, mucinosos papilares intra-
ductales y sólidos pseudopapilares.

El cistadenoma seroso (30%) se considera una
neoplasia benigna; siendo más frecuente microquístico
y múltiple (panal de abeja).67 El cistoadenoma mucinoso
(45-50%) es redondeado y de superficie lisa, puede ser
uniloculado o multiloculado y la presencia de estroma
similar al ovárico es altamente sugestiva de esta patología,
puede presentar degeneración maligna y se localiza
en cuerpo o cola del páncreas (6-36%).72 El tumor muci-
noso papilar intraductal (25%) del conducto principal o
de las ramas secundarias afecta más al género masculino,
se localiza en la cabeza del páncreas y la imagen ca-
racterística es en racimo de uvas. Por su parte, el del
conducto principal (> 1 cm) es indicación de cirugía,
posee mayor porcentaje de malignidad (60-92%),67 pue-
de originar pancreatitis y en la endoscopia es caracterís-
tico el “signo del ojo de pescado” (dilatación de la papi-
la con salida de mucina). En el de ramas secundarias
puede ser indicado el tratamiento expectante, comunica
con el conducto principal sin dilatación, posee menor

porcentaje de malignidad y se localiza en la cabeza
del páncreas.72 El tumor sólido pseudopapilar por lo
general posee un componente sólido y uno quístico, así
como potencial de malignidad y se caracteriza por un
estroma de tipo mixoide; este último siempre debe
resecarse sin importar el estadio.73

Entre las manifestaciones más comunes se en-
cuentran el dolor abdominal, náusea, vómito, saciedad
temprana y pérdida de peso.73

El diagnóstico se realiza con un algoritmo que incluye
TAC contrastada, RM, US endoscópico, colangiopancrea-
tografía retrógrada endoscópica, biopsia por aspiración de
aguja fina y análisis de fluido (ACE, CA19-9, CA 125, CA
72-4 y amilasa). El tratamiento quirúrgico se indica en
todos los pacientes que sean sintomáticos, las IPMN del
conducto principal, de ramas secundarias > 30 mm y con
nódulos murales, todos los quistes mucinosos y las tumo-
raciones sólidas pseudopapilares.72

SÍNDROME DE
OVARIOS POLIQUÍSTICOS

Se caracteriza por ovarios poliquísticos, anovulación,
hiperandrogenismo (70%), resistencia a la insulina, hipe-
rinsulinemia, disfunción de las células beta-pancreáticas e
hiperlipidemia.74-76 Afecta alrededor de 20% de las muje-
res en edad reproductiva.77 No se conoce con precisión la
patogénesis; sin embargo, la literatura muestra estudios a
nivel genético.78-81 El gen DKK1 participa en la embriogé-
nesis y en la regulación celular se sobre-expresa en la
teca ovárica. DNAJB1 se encuentra infra-expresado en
ovarios de pacientes y participa en las vías de señaliza-
ción de andrógenos.80,82 Las manifestaciones incluyen irre-
gularidades menstruales (oligomenorrea o amenorrea),
hirsutismo, acné persistente, alopecia dependiente de
andrógenos, obesidad abdominal, hipertensión, depresión,
e infertilidad.83 Están predispuestas dislipidemias, junto
con desórdenes cardiovasculares.84

El diagnóstico requiere mínimo tres de cuatro criterios
Rotterdam, los cuales incluyen:

• Evidencia clínica (hirsutismo) o bioquímica de hiperan-
drogenismo (niveles séricos de testosterona elevados
o signos de exceso de andrógenos).

• Anovulación crónica (anovulación irregular o ausencia
de ocho o menos ciclos menstruales al año).

• Ovarios poliquísticos (12 o más folículos antrales en un
rango de 2 a 9 mm y aumento del volumen ovárico de
al menos 10 mL3).

• Exclusión de otros desórdenes:
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° Hiperplasia adrenal congénita.
° Tumores secretores de andrógenos.
° Síndrome de Cushing;83 cabe mencionar la exis-

tencia de otros criterios.

Recientemente, un meta-análisis mostró que las mu-
jeres con SOP tienen mayor riesgo de resultados adversos
en el embarazo (diabetes mellitus gestacional, parto pre-
maturo o pretérmino) y de complicaciones neonatales (ad-
misión a Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales y bajo
peso al nacer). Por lo que es necesario prevenir estas com-
plicaciones, estableciendo directrices para la supervisión
durante el embarazo y el parto.85

El tratamiento incluye, principalmente:

• Dieta.
• Control de peso.
• Ejercicio.
• Cirugía bariátrica en pacientes con obesidad mórbida.

El exceso de hormona luteinizante, insulina y o/
andrógenos requiere antagonistas de receptores de
estrógenos, tamoxifeno, inhibidores de aromatasa,
glucocorticoides y gonadotropinas.86,87 La metformina es
el agente de primera línea para intolerancia a la glucosa
asociada a SOP y el citrato de clomifeno como inductor
de ovulación. La diaterma ovárica laparoscópica se
reserva para aquellas pacientes en las que la terapia
con gonadotropina no es práctica; es efectiva en menos
de 50% de las mujeres y se requieren medicamentos para
inducir la ovulación cuando por sí sola no resulta en
ovulación espontánea.88

ENFERMEDAD
POLIQUÍSTICA EPIDÉRMICA O
ESTEATOCITOMA MÚLTIPLE

Es extremadamente rara y se caracteriza por múlti-
ples nódulos (pocos mm hasta 3 cm) suaves compresi-
bles en la dermis. Usualmente aparecen o se vuelven
más grandes en la pubertad o tempranamente en la
vida adulta. Aparecen en cualquier parte del cuerpo;
son más comunes en donde el aparato pilosebáceo
está bien desarrollado como en el tronco (área
preesternal), cuello, axila, región inguinal, escápula y
extremidades proximales. Carecen de punto lagrimal.
Es heredado de forma autosómica dominante o bien
puede surgir esporádicamente en algunos casos.89,90

La mutación es en el gen que codifica los filamentos

intermedios de la keratina (Keratina 17) y se caracte-
riza por una pérdida de la integridad estructural en las
células que expresan esa keratina. Se considera un
desorden benigno, pero en algunos pacientes se
presenta una variante inflamatoria severa llamada
supurativa.91

POLIQUISTOSIS INTESTINAL

La neumatosis quística intestinal es la formación de
quistes mucosos y submucosos intramurales llenos de gas,
localizados en la pared del sistema gastrointestinal.
Contienen una mezcla en cantidades variables de nitró-
geno, hidrógeno, oxígeno, dióxido de carbono, butano,
propano, metano, etano y argón.92 Se presentan en
intestino delgado (42%), colon (36%)93y la localización
extraintestinal es poco común. La forma infantil es más
severa y fulminante; se asocia a edema de la pared
intestinal, isquemia y enterocolitis necrotizante.93

ENFERMEDAD
POLIQUÍSTICA PULMONAR

Un quiste pulmonar es una estructura llena de
aire rodeada por una pared delgada (< 3 mm).94 Se
estima una incidencia de 3.4 a 7.8 por cada 1,000,000
habitantes.95 Existen varias causas de enfermedad
quística pulmonar:

Linfangioleiomiomatosis

Afecta principalmente a pulmones, es lentamente pro-
gresiva y se caracteriza por células musculares lisas atípicas
que proliferan a lo largo de los vasos linfáticos, ocasionan-
do destrucción quística pulmonar, tumores abdominales
(angiomiolipomas) y obstrucción linfática, de las vías aé-
reas y vasos sanguíneos.96 La infiltración celular peribron-
quiolar lleva a obstrucción bronquiolar y se caracteriza por
presentar aire atrapado, destrucción del parénquima pul-
monar y finalmente resulta en quistes pulmonares.

Afecta casi exclusivamente a mujeres en edad fértil,
cuya incidencia es de 1-5 por cada millón. Ocurre en 30%
de las mujeres con esclerosis tuberosa97 y ambas tienen
los mismos hallazgos histológicos y son causadas por mu-
taciones en los genes TSC (supresores de tumores) que
codifican hamartina y tuberina; la disfunción de estas pro-
teínas activa la vía del complejo mTOR.

El síntoma más común es disnea progresiva (70%); otras
manifestaciones son fatiga, tos no productiva, derrame
pleural quiloso, ascitis quilosa, dolor de pecho, sibilan-
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cias, distensión abdominal, edema en las extremidades,
hemoptisis, y pérdida de peso. El neumotórax espontá-
neo puede ocurrir en 40-80% de los pacientes.

La función pulmonar revela un patrón restrictivo en
etapas tempranas, y obstructivo en etapas avanzadas.
Muchos pacientes muestran radiografías de tórax normales
o bien pueden presentar infiltrados simétricos reticulares o
reticulonodular intersticial y volumen pulmonar normal
o aumentado. Mientras que la TC de alta resolución es
más útil; ésta identifica numerosas lesiones quísticas, si-
métricas, dispersas, con pared quística delgada y parén-
quima pulmonar normal.

La eficacia de los tratamientos actuales es limitada.
Se sabe que los inhibidores de mTOR y sirolimus estabili-
zan la función pulmonar y mejoran la calidad de vida del
paciente. Existen otros agentes terapéuticos en estudio
como supresores de estrógenos, metaloproteinasas inhi-
bidoras de matriz, estatinas, inhibidores de VEGF. Se cree
que es una enfermedad metastásica de origen extrapul-
monar, ya que es recurrente en pacientes trasplantados.

Histiocitosis pulmonar
de células de Langerhans

Se caracteriza por infiltración de uno o más órganos,
específicamente pulmones, huesos, glándula pituitaria, piel,
membranas mucosas, nódulos linfáticos e hígado, por cé-
lulas de Langerhans, las cuales derivan de la línea monoci-
to-macrófago que presentan núcleo grande e inclusiones
citoplásmicas denominadas gránulos de Birbeck.98.99

Es más prevalente en la segunda y cuarta décadas de
la vida; su incidencia es de 1 a 2 por cada millón de
adultos y de dos a diez casos por cada millón de niños.
Las manifestaciones clínicas son inespecíficas, pueden
presentar tos no-productiva, disnea y neumotórax espon-
táneo. El 25% se detectan incidentalmente en TC de
tórax de rutina. Las pruebas de función pulmonar resultan
en patrón obstructivo, restrictivo o mixto. Los datos
radiológicos son bilaterales, nódulos simétricos de 1 cm,
predominantemente distribuidos en la parte superior y
media pulmonar. Los quistes son usualmente irregulares
y los nódulos tienden a confluir y a extenderse al lóbulo infe-
rior conforme la enfermedad progresa. El diagnóstico se pue-
de hacer con TC; siendo un dato patognomónico la combi-
nación de quistes con nódulos en parte superior del pulmón.

QUISTES ESPLÉNICOS

El bazo es el órgano con la menor frecuencia de apa-
rición de quistes.100 En 1924, Fowler, et al. propusieron

una clasificación101 que incluía a la enfermedad poliquís-
tica esplénica como quistes verdaderos afectando a la
mayor parte del parénquima; sin embargo, su complejidad
no la hacía práctica. Posteriormente fue modificada por
Martin, et al., quienes la dividieron en primarios (parasita-
rios y no parasitarios); y en secundarios o falsos, los cuales
normalmente se deben a traumatismo abdominal (75%),
infecciones, hemorragias o infarto esplénico.102 Los quis-
tes primarios no parasitarios pueden ser congénitos (epi-
dermoides y dermoides ) o neoplásicos (linfangiomas o
hemangiomas quísticos). A nivel mundial existen menos
de 1,000 casos de quistes esplénicos;103 su incidencia es
de 0.05 a 2%,104 de los cuales la mayoría son quistes
parasitarios (Echinococcus granulosus). Se desconoce la
fisiopatología del bazo múltiple o poliquístico y únicamente
se han reportado pocos casos en la literatura.105 La ma-
yoría son asintomáticos y las manifestaciones aparecen
por efecto de masa cuando el tamaño quístico excede los
4 cm.100 El US y la TC abdominal con contraste son útiles
en el diagnóstico; se pueden encontrar elevaciones del
CA 19-9 en el quiste epidermoide. Los quistes asintomáti-
cos no parasitarios menores a 5 cm pueden vigilarse con
US o TC cada año, durante cinco años. La esplenectomía
parcial laparoscópica es el tratamiento de elección; mien-
tras que la esplenectomía total se reserva para quistes
muy grandes, completamente cubiertos por parénquima
esplénico, situados en el hilio esplénico o en los múltiples.
El resto de las técnicas, aunque preservan el bazo, tienen
una alta tasa de recurrencia.106

CONCLUSIONES

A pesar de que la poliquistosis afecta a múltiples órga-
nos, son el riñón, hígado, páncreas y ovario los más fre-
cuentemente afectados. Sin embargo, con el incremento
del uso del ultrasonido y otros métodos de imagen, se ha
vuelto frecuente el hallazgo de quistes en estos órganos sin
tener relación con los síntomas del paciente, siendo co-
múnmente hallazgos incidentales.

Se sabe que los cilios primarios tienen un papel decisi-
vo en la génesis de la poliquistosis causada por defectos
en sus múltiples proteínas, las cuales son multifuncionales
y se expresan en otros orgánulos celulares, por lo que el
fenotipo de la poliquistosis es muy variado en cuanto a
afectación de otros órganos, tamaño y localización de los
quistes. Es necesario caracterizar los mecanismos
moleculares, por lo que los defectos ciliares dan lugar a
complejas alteraciones de la biología celular tubular que
originan los quistes.
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ABREVIATURAS

••••• ADPKD:ADPKD:ADPKD:ADPKD:ADPKD: enfermedad renal autosómica dominante
(por sus siglas en inglés Autosomal Dominant Polycystic
Kidney Disease).

••••• ARPKD:ARPKD:ARPKD:ARPKD:ARPKD: enfermedad renal autosómica recesiva (por
sus siglas en inglés Autosomal Recessive Polycystic
Kidney Disease).

••••• ERET: ERET: ERET: ERET: ERET: enfermedad renal en etapa terminal.
••••• PKD1: PKD1: PKD1: PKD1: PKD1: gen poliquistina 1 (por sus siglas en inglés

Polycystic Kidney Disease 1).
••••• PKD2:PKD2:PKD2:PKD2:PKD2: gen poliquistina 2 (por sus siglas en inglés

Polycystic Kidney Disease 2).
••••• RM:RM:RM:RM:RM: resonancia magnética.
••••• TC:TC:TC:TC:TC: tomografía computarizada.
••••• AINES:AINES:AINES:AINES:AINES: antiinflamatorio no-esteroideo.
••••• POTTER:POTTER:POTTER:POTTER:POTTER: hipoplasia pulmonar, facies típicas y

anomalías en extremidades.
••••• NPH:NPH:NPH:NPH:NPH: nefronoptisis.
••••• MCKD1:MCKD1:MCKD1:MCKD1:MCKD1: enfermedad renal quística medular 1

(autosómica dominante).
••••• PLD:PLD:PLD:PLD:PLD: enfermedad hepática poliquística.
••••• AMPc:AMPc:AMPc:AMPc:AMPc: adenosin monofosfato cíclico.
••••• EVC:EVC:EVC:EVC:EVC: enfermedad vascular cerebral.
••••• OMS:OMS:OMS:OMS:OMS: Organización Mundial de la Salud.
••••• TAC:TAC:TAC:TAC:TAC: tomografía axial computarizada.
••••• US:US:US:US:US: ultrasonido.
••••• IPMN:IPMN:IPMN:IPMN:IPMN: neoplasia papilar mucinosa intraductal (por sus

siglas en inglés).
••••• SOP:SOP:SOP:SOP:SOP: síndrome de ovario poliquístico.
••••• LAM:LAM:LAM:LAM:LAM: linfangioleiomiomatosis.
••••• TSC: TSC: TSC: TSC: TSC: Tuberous Sclerosis Complex.
••••• VEGF:VEGF:VEGF:VEGF:VEGF: Vascular endothelial growth factor.
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