REv CuBaNA GENET ComUNIT. 2010;4(2):40-49

Caracterizacion Clinica, Genética y Epidemiologica de las Enfermedades
Quisticas Renales en el Municipio Quivican

Clinical, genetic and epidemiologic characterization of renal cystic diseases
in Quivican municipality

Félix Ramiro Rodriguez Aranega,’ Paulina Araceli Lantigua Cruz,” Roberto Lardoeyt Ferrer, José
M. Davalos Iglesias™

Resumen

Se realiz6 un estudio observacional, transversal, que inclu-
y6 a 44 individuos del municipio Quivican, Provincia La
Habana, con diagnoéstico de quiste renal o de enfermedad
genética que cursa con ellos, y a sus familiares de primer
grado. Se realiz6 ultrasonido abdominal a 208 individuos,
se confirmo la presencia de quistes renales en 54 casos, a
los cuales se les realiz6 examen fisico general y se les indi-
c6 estudios complementarios de sangre y orina. La investi-
gacion permitio estudiar al 58,1% de los familiares en ries-
go; identificar 10 familias con alto riesgo de recurrencia de
quistes renales, todas con diagndstico de enfermedad poli-
quistica renal y en una de ellas coincidiendo el diagnostico
de enfermedad renal quistica medular, ambas con herencia
autosomica dominante; asi como, describir las principales
caracteristicas clinicas, genéticas y epidemiologicas de las
enfermedades quisticas renales en el municipio Quivican.
Se detectaron ademas 18 nuevos casos, de ellos 11 con al-
gun grado de afectacion de la funcion renal.

Palabras clave: Enfermedades quisticas renales, quiste re-
nal, enfermedad poliquistica renal.

Abstract

An observational, descriptive, transverse study was carried
out; which included 44 individuals of the Quivican mu-
nicipality with diagnosis of renal cyst or a genetic disease
associated with them and their first degree relatives. Ab-
dominal ultrasound was done to 208 individuals, confirm-
ing the presence of renal cysts in 54 cases that received a
general physical exam and were indicated blood and urine
complementary studies.

The investigation allowed to study 58,1% of the relatives
in risk and identifying 10 families with high risk of renal
cysts recurrence, all of them with diagnosis of polycystic
kidney disease and in one of them coinciding with the diag-
nosis of medullar polycystic renal disease, both with domi-
nant autosomic inheritance. It was also possible to describe
the main clinical, genetic and epidemiologic characteristics
of the renal cystic disease in the Quivicdn municipality de-
tecting 18 new cases, 11 of them having some degree of
influence on the renal function.

Keywords: kidney cystic disease, kidney cystic, polycys-
tic kidney disease.

Introduccion

Los Quistes Renales (QR) estan presentes en un
amplio y heterogéneo grupo de enfermedades, y cur-
san con diferentes cuadros clinicos, prondstico, estu-
dios y tratamientos. Estas anomalias estructurales re-
nales quisticas son hallazgos frecuentes en estudios
como: Tomografia Axial Computadorizada, Resonan-

cia Magnética Nuclear (RMN), Ultrasonido (US); y
postmortem.!

Se calcula que existen QR en un 50 % de la po-
blacion adulta. Muchas de estas lesiones son asin-
tomaticas, pero en otras ocasiones estan asociadas
con enfermedades de una alta morbimortalidad,
elevado costo econdmico y social, que desarrollan
insuficiencia renal cronica (IRC) lo cual lleva a los
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pacientes a un deterioro progresivo de la calidad de
vida con didlisis, hemodidlisis y hasta trasplantes
renales, necesitando atencion médica especializada
sistematica. En la mayoria de estos casos cuando son
diagnosticados como enfermos, ya han transmitido el
gen a su descendencia.??

En el ano 2003, como resultado del estudio psico-
social de las personas con discapacidad se constato
que el municipio Quivican tenia una tasa de IRC (con
criterios de dialisis) de 2,47 x 10 000 habitantes, su-
perior a la media de la provincia La Habana (1,29 x
10 000 habitantes), a la media nacional (1,62 x 10 000
habitantes) e incluso mayor que la de cualquier pro-
vincia del pais incluyendo al municipio especial. Tam-
bién se detecto que el 50% de estos pacientes tenian
QR. Esto motivo la caracterizacion clinica, genética y
epidemiologica de las enfermedades quisticas renales
en el municipio Quivican, facilitando el diagnoéstico
prenatal o presintomatico en los casos que procedan,
asi como, un asesoramiento genético mas preciso y
medidas que retrasen la evolucion de la enfermedad y
de sus complicaciones.

Métodos

Se realiz6 un estudio observacional, transversal, en
individuos con QR o enfermedades genéticas que cur-
san con quistes renales, y sus familiares de 1¢ grado
en el periodo comprendido entre agosto 2008 - enero
2010. Esta investigacion se llevo a cabo respetando
los principios bioéticos universalmente aceptados y
con la aprobacion del Comité de Etica del Centro Na-
cional de Genética Médica.

El universo de estudio estuvo conformado por 44
personas, con diagnéstico anterior a diciembre del
2009 de quistes renales o de enfermedades genéticas
que cursan con ellos, que residen en el municipio Qui-
vican, reportados en la historia clinica familiar de los
consultorios médicos de la familia y de los registros
municipales de las consultas de Genética Comunita-
ria, Urologia y Medicina Interna, y que cumplieron
con los criterios de inclusion a la investigacion.

Se visitaron todas las personas del municipio Qui-
vican con QR y/o enfermedad genética que cursa con
QR, se les solicité su consentimiento informado por
escrito, se les realizé interrogatorio, examen fisico,
se revisaron sus historias clinicas y se confecciono el
arbol genealogico.

Para la deteccion de los casos nuevos se desarrollo
un estudio en cascada partiendo de los casos prevalen-
tes, mediante el diagndstico ultrasonografico positivo
de QR en familiar de 1 grado, aparentemente sano,
de un paciente con QR. En los menores de edad so6lo
se realizo la pesquisa por US si presentaban sintomas
previos y su padre o tutor daba su consentimiento.

Félix Ramiro Rodriguez Aranega

La clasificacion etiologica de los quistes renales se
realizo segun la clasificacion propuesta por Duran.*

Se determind la probabilidad de recurrencia de los
quistes renales en la familia sobre la base del conoci-
miento de la variante clinica, su mecanismo causal, y
la experiencia referida en la literatura y se identifica-
ron las familias con riesgo genético incrementado de
padecer quistes renales.

Se confeccionaron instrumentos de recoleccion de
datos que recogieron las variables de interés clinico,
genético y epidemiologico de los individuos identi-
ficados con QR, y de sus familiares de primer grado
disponibles.

Se tomo la tension arterial usando esfigmomano-
metro aneroide, se consideraron hipertensos los indi-
viduos que cumplieron con los criterios establecidos
por la Organizacion Mundial de la Salud,’ los diag-
nosticados como tal o los que tuvieron antecedentes
de crisis hipertensiva.

Se realizdo US abdominal a los casos prevalentes
vivos para confirmar la presencia de los quistes rena-
les y sus caracteristicas, asi como estudios comple-
mentarios de sangre y orina; en los casos incidentes
se procedio igual que con los propdsitos. En los me-
nores de edad s6lo se indicaron complementarios de
sangre y orina si presentaban sintomas previos, con
consentimiento del padre o tutor.

Para determinar la afectacion de la funcion renal se
realizd el calculo de filtrado glomerular (FG) a partir
del aclaramiento de creatinina segun género y edad,
por la formula de Cockroft Galt.®

Cockroft Galt = (140-edad) x peso/creatinina x 72

En la mujer este resultado se multiplico por 0,85.

Resultados

De los 44 individuos con quistes renales o enfer-
medad genética hereditaria que puede cursar con
ellos, 38 (86,3%) tenian diagnosticados quistes rena-
lesy 6 (13,6%) el diagnéstico de enfermedad quistica
medular autosémica dominante (MCKD), sin quistes
renales; 32 (72,7%) de ellos estaban vivos al momen-
to de la investigacion.

Con la confeccion de los arboles genealdgicos se
pudo determinar que estos casos prevalentes pertene-
cian a 33 familias, que en su conjunto estaban inte-
gradas por 1 609 personas, y que de estas Gltimas, 358
(22,2%) eran familiares de 1* grado de pacientes con
quistes renales o enfermedad genética que cursa con
los mismos.

La realizacion de US abdominal a los 358 familia-
res de 1°" grado de casos prevalentes en busca de ca-
sos incidentes y de posibles patrones de herencia que
orientaran en el diagnostico etiologico de los quistes
renales no fue posible en 194 (54,1%) de ellos.
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En la tabla 1 se describen las causas que impidie-
ron el estudio del 100% de los familiares de 1 grado
de casos prevalentes. Resalta entre ellas la existencia
de 81 individuos ya fallecidos (22,6%), en los cuales
no se recogio antecedente patologico personal (APP)
de interés durante la confeccion del arbol genealdgi-
co, y/o no existia historia clinica personal.

El estudio abarco 208 individuos, distribuidos en
44 casos prevalentes y 164 familiares de 1° grado de
casos prevalentes que dieron su consentimiento in-
formado por escrito. La realizacion de US abdominal
en estos Ultimos y la revision de sus historias clinicas
permiti6 detectar 16 casos incidentes de QR, o sea in-
dividuos que hasta ese momento no sabian que tenian
QR. En los individuos estudiados por US e historia
clinica se confirmo6 la presencia de quistes renales en
54 de ellos.

Se pudo determinar por criterios ultrasonografi-
cos, que en 23 (69,7%) de las familias estudiadas la
afeccion renal se debia a la presencia de quiste simple
(QS) y con ello la existencia de un bajo riesgo de re-
currencia de los QR en dichas familias. En 9 familias
se concluy6 el diagnoéstico de enfermedad poliquistica
renal autosomica dominante (EPR AD), demostrando
su herencia mendeliana y las caracteristicas tipicas de
los QR. En una familia se identificaron 13 individuos
con MCKD, 4 con EPR AD y 2 con QS.

En la tabla 2 se hace un resumen del riesgo de re-
currencia de los quistes renales para cada enfermedad
diagnosticada.

De los 208 individuos estudiados, 13 eran fallecidos,
116 (55,7%) fueron del género masculino, el mayor nu-
mero de casos se encontré en el rango de 41 a 60 anos
con 78 (37,5%) y la edad promedio fue de 50,6 afios.

La descripcion de las enfermedades quisticas rena-
les se realiz6 a partir de los 54 pacientes en los cuales
se confirmo la existencia de QR, en ellos hubo un li-
gero predominio del género masculino, 22 tenian mas
de 60 afos, 8 estaban fallecidos, y la edad promedio
de los pacientes con QR fue 6 afios superior al prome-
dio de la poblacion estudiada.

Entre los individuos con QR hereditarios predomi-
no6 el género femenino, contrastando con su herencia
autosoémica y con la mayoria masculina observada en
los QS; las 3 enfermedades evidencian homogenei-
dad en lo referente al predominio del color de piel
blanca, presente en el 90,7%.

Es de destacar que 44 (81,4%) de los individuos
con QR nacieron en el municipio, en 21 (38,8%) de
ellos los quistes son hereditarios, y 13 de estos ulti-
mos tienen ancestros espafioles.

La prevalencia de los QR en nuestro estudio fue de
1,78 por cada 1000 habitantes. Los valores que co-
rresponden a cada enfermedad pueden apreciarse en
la figura 1.

Latabla 3 muestra que los sintomas previos al diag-
noéstico mas frecuentes fueron la hipertension arterial
(HTA) (48,1%), infeccion del tracto urinario (ITU)
(38,8%) y el colico nefritico (31,4%); destacandose
la MCKD con los mayores registros. El 15% de los
EPR AD y el 6,8% de los QS fueron asintomaticos.

Tabla 1. Causas que impidieron el estudio en los familiares de 1¢ grado de los casos prevalentes. Municipio

Quivican. 2009.

Fallecidos, sin HC No residen en el Fuera del < 18 aiios
c . e, Negados . L. Total
y/o APP - municipio municipio asintomatico
No. % No. % No. % No. % No. % No. %
81 22,6 63 17,5 3 0,8 17 4,7 6 1,6 194 54,1

Fuente: Base de Datos de la investigacion. n=358.

Tabla 2. Riesgo de recurrencia de los quistes renales segun clasificacion etioldgica. Quivican. 2009.

Clasificacion etiolégica Familias afectadas Riesgo de
de los quistes renales No. A recurrencia
Quistes Simples 23 69,7 Bajo

EPR AD 9 27,27 Incrementado
MCKD/EPR AD 1 3,03 Incrementado

Fuente: Base de Datos de la investigacion. n=33.
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Figura 1. Prevalencia de los QR, total y por enfermedades. Quivican. 2009.
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Tabla 3. Sintomas previos al diagndstico, por enfermedades. Quivican. 2009.
PKD MCKD Quistes Total
Sintomas previos al n=20 n=5 Simples n=54
diagnéstico n=29

No % No % No. % No. %
HTA 14 70 80 8 27,5 26 48,1
Hematuria. Microscopica 2 10 20 0 0 3 5,5
Hematuria. Macroscopica 2 10 20 2 6,8 5 9,2
Litiasis renal 4 20 40 3 10,3 9 16,6
Colico Nefritico 8 40 40 7 24,1 17 31,4
Dolor Lumbar 7 35 40 3 10,3 12 22,2
ITU 9 45 80 8 27,5 21 38,8
Anemia 3 15 20 1 3.4 5 9,2
Astenia 1 5 20 1 34 3 5,55
Asintomatico 3 15 0 2 6,8 5 9,2

Fuente: Base de Datos de la investigacion. n= Total de afectados.

La edad promedio a la cual comenzaron los sinto-
mas fue a los 27,4 y 38 afios en sujetos con EPR AD
y MCKD respectivamente, en ambos casos el mayor
numero estuvo en el grupo de 21 a 40; en los indivi-
duos con QS los sintomas iniciaron a los 42,2 afios y
solo el 6,8% fue asintomatico. La edad promedio al

diagnéstico clinico por enfermedades fue de 38,2 y
50,6 afios para la EPR AD y MCKD respectivamente,
siendo de 59,8 anos para los QS.

Al analizar la edad de defuncion, como promedio,
los individuos con MCKD so6lo viven 58 afios, y en la
EPR AD fallecen a los 68,7; el tnico caso fallecido
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con QS logro llegar a los 89 afios; en las tres patolo-
gias el mayor nimero de casos estuvo en el grupo de
mas de 60 afios.

La figura 2 nos ilustra comparativamente el com-
portamiento de la variable edad en los diferentes mo-
mentos en que se explord (al inicio de los sintomas, al
diagnostico y al fallecer) y por enfermedades.

El control de la tension arterial en el momento del
estudio arrojo que el 47,8% y el 43,4% de los sujetos
presentaban Hipertension Arterial (HTA) diastolica
y sistolica respectivamente, destacandose la MCKD
con el 100% en ambos casos. El 30% de los pacientes
con EPR AD han padecido de IRC por 4,5 afios como
promedio y de ellos el 10% ha necesitado tratamiento
dialitico. En la MCKD el 100% ha padecido IRC por
5,7 afios como promedio y de estos el 80% ha necesi-
tado de dialisis peritoneal o hemodialisis. Ninguno de
los pacientes con QS present6 IRC.

La caracterizacion ultrasonografica de los quistes
renales demostrd que en la EPR AD los quistes tien-
den a localizarse en corteza y médula en ese orden,
distribuidos por todo el rifién, con afectacion bilate-
ral, siendo incontables en el 62,5% de los casos y con
un tamafo promedio inferior a los 2 cm. En la MCKD
tienden a ser cortico-medulares, por todo el rifién, con
tan solo 13,7 mm de diametro; los QS se distribuye-
ron afectando por igual ambos rifiones, distribuidos
en general por toda su anatomia, principalmente en
corteza, el 71,4% fue unilateral y como promedio los
del rifién izquierdo (33,1mm) fueron mas grandes que
los contralaterales (22,9 mm).

En ninguno de los 54 individuos con QR se encon-
tr6 evidencias de quistes en el bazo, s6lo 2 tuvieron

quistes en el pancreas y 6 en el higado, en ambos ca-
sos fueron sujetos con diagnostico de EPR AD.

De los 54 individuos con QR, 8 estaban fallecidos,
y 2 eran menores de 18 afios asintomaticos, por tanto
solo se realizé el analisis de las variables bioquimicas
en 44 pacientes, destacandose que en la MCKD y la
EPR AD el filtrado glomerular (FG) fue moderado en
la 100% y 50% respectivamente.

De los 18 casos incidentes, 8 tienen diagnostico de
EPR AD, en general predominé el género masculino,
en 2 individuos no se detectaron QR por US y fueron
clasificados como incidentes por tener diagnostico
de MCKD, asi mismo se detectd que 11 tenian algin
grado de afectacion de la funcion renal dado por sus
valores de FG (Tabla 4).

Discusion

La confeccion de los arboles genealdgicos eviden-
ci6 que en varias familias los casos prevalentes mos-
traron agregacion familiar, con un patron vertical y
transmision de varon a vardn. Estos elementos nos
orientaron hacia el posible diagndstico de una enfer-
medad quistica renal de etiologia genética con heren-
cia autosdmica dominante y por tanto con alto riesgo
de recurrencia de los QR. Ademas, la no existencia
de consanguinidad entre los progenitores de los casos
prevalentes, nos permite plantear que los matrimo-
nios entre personas emparentadas ancestralmente no
constituyen un factor de riesgo en la etiologia de los
quistes renales en el municipio Quivican.

El no haber podido estudiar a 63 (17,5%) pacientes
por no residir en el municipio, pudiendo estar o no

Figura 2. Distribucion de la edad: al inicio de los sintomas, al diagnostico y al fallecer, por enfermedades. Quivican. 2009.
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Tabla 4. Casos incidentes por enfermedades. Quivican. 2009.

Género US FG
Patologias Casos incidentes
M F Quiste No quiste Gl G2 G3 G4 GS
EPR AD 8 5 3 8 0 2 2 2 0 0
MCKD 4 2 2 2 2 0 0 4 0 0
Quiste Simple 6 4 2 6 0 3 3 0 0 0
Total 18 11 7 16 2 5 5 6 0 0

Fuente: Base de datos del proyecto.

relacionados con la existencia de QR, nos corrobora
que el estudio de las enfermedades genéticas se debe
realizar a través del arbol genealdgico y no limitarlo a
un area determinada.

En 17 (4,7%) de los familiares de 1 grado no se
obtuvo el consentimiento informado escrito para su
inclusion en la investigacion y se les respeto su au-
tonomia, uno de los principios éticos fundamentales
de la Bioética Clinica desde sus inicios,’ todos los ca-
sos negados se agruparon en solo 5 familias, en las
cuales se pudo establecer posteriormente que la causa
de los quistes renales eran enfermedades genéticas
hereditarias que muchas veces provocan un deterioro
progresivo de la calidad de vida con gran sufrimiento
para el paciente y los familiares. La negativa a par-
ticipar en el estudio pudiera deberse a la existencia
de experiencias negativas vividas por estas personas
en relacion con una enfermedad que actualmente no
tiene tratamiento curativo, comportamiento ya repor-
tado anteriormente.’

La deteccion de casos incidentes de QR hizo mas
evidente la agregacion familiar y el componente ge-
nético en la etiologia de los QR; ademas se pudieron
identificar otras familias donde los QR evidenciaban
en su transmision una herencia autosémica dominan-
te y con ello la presencia de factores genéticos en su
etiologia.

Después de revisadas las historias clinicas y haber
realizado el examen fisico, se pudieron descartar las
causas hereditarias sindrémicas en los 54 individuos
con QR como etiologia de los mismos, pues en nin-
guno se detectd la existencia de signos dismorficos
que permitieran establecer el diagnostico de algun
sindrome.

Con el analisis integral de los arboles genealogi-
cos, las historias clinicas individuales, las caracte-
risticas ultrasonograficas de los QR y los elementos
necesarios para el diagnostico de cada una de las en-
fermedades quisticas renales, se pudo establecer la

etiologia de los QR en cada familia y por consiguien-
te, determinar el riesgo de recurrencia de los mismos
para cada una de ellas, seglin los criterios previamen-
te establecidos.

En la literatura consultada existe el consenso de
que los QS son frecuentes y no hereditarios.*® Sin em-
bargo, la existencia de posibles factores genéticos en
la etiologia de los mismos esta sustentada en el hecho
de que la diferenciacion del rifion esté regulada mole-
cularmente y que en ella intervienen un gran nimero
de genes. La alteracion de algunos de ellos, en espe-
cial los relacionados con la nefronogénesis, asi como
la diferenciacion de las regiones cortico-medular, de
los calices y tubulos renales pueden originar QR.! Por
otra parte, se ha reportado la existencia de agregacion
familiar al estar presentes en el 50% de los individuos
mayores de 50 afios.*® El analisis de segregacion de
los quistes simples en ocasiones simula patrones de
herencia mendelianos. Esto sugiere la necesidad de
ampliar y profundizar en el estudio de su causalidad.

Las 10 familias con riesgo de recurrencia incre-
mentado para los QR debido a su herencia mende-
liana autosémica dominante, representan el 30% de
las estudiadas, esto pudiera repercutir en un aumento
en la frecuencia de los QR y de la insuficiencia renal
terminal (IRT) a expensas de los alelos deletéreos que
se estan segregando en dichas familias, con el paso de
generaciones sucesivas, pues, aunque la MCKD vy la
EPR AD son enfermedades discapacitantes, con ele-
vada morbilidad y esperanza de vida reducida, por lo
general cuando se diagnostica la enfermedad, ya los
pacientes han tenido descendencia y por consiguiente
en el 50% de las veces han transmitido el alelo muta-
do.’ Estos elementos sugieren la necesidad de conti-
nuar con el estudio y seguimiento de dichas familias,
en especial el de los individuos en riesgo.

En la busqueda bibliografica realizada se pudo
constatar la existencia de trabajos previos en fami-
lias con EPR AD donde se reporta individuos con QS;
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10 pero el hecho constatado en la familia 30, donde
existen pacientes con QS y ademas estan presente 2
enfermedades genéticas hereditarias, que cursan con
QR, constituye un hecho inusual del cual no hemos
encontrado reporte.

Estudios realizados en 30 familias con EPR AD en
la Comunidad Autéonoma de Canarias reportan el gé-
nero femenino en el 52,7%;' y en 111 familias cuba-
nas con EPR AD registradas por Rojas y colaborado-
res, fue mas frecuente el género femenino y el color
de piel blanca entre los afectados.?Los QS son mas
frecuentes en el género masculino tal como lo revelan
grandes series de ultrasonografia en la relacion va-
ron/mujer 2/1;" dato que se corrobora en nuestra in-
vestigacion y que pudiera deberse a multiples causas
ambientales u obstructivas, pero también a factores
genéticos predisponentes.

El hecho de que varias de las familias con QR de
etiologia hereditaria tengan ascendencia espafiola
pudiera orientar la realizacion de estudios genéticos
futuros hacia la busqueda de las mutaciones ¢ poli-
morfismos mas frecuentes reportadas en Espaiia.

La prevalencia de QR en nuestro estudio no corres-
ponde con lo esperado segun la frecuencias reporta-
das en cada enfermedad para la poblacion en general.
En nuestra opinion se debe a que nuestro estudio no
se baso en realizar una pesquisa activa en toda la po-
blacioén del municipio; sino en la existencia de indi-
viduos con diagndstico previo de QR o enfermedades
genéticas que cursen con los mismos.

Se plantea que la MCKD es una rara enfermedad
genética de la que hasta el 2003 se conocian poco mas
de 50 familias en todo el mundo; “la existencia en
nuestro municipio de una numerosa familia con tal
diagnostico y 6 afectados hace la diferencia.

La EPR AD afecta a 1 de cada 500 a 1.000 na-
cidos vivos;>® esto duplica lo encontrado en nuestra
poblacion pudiendo existir un subregistro. En cuanto
a los QS varios autores plantean que su prevalencia
aumenta con la edad con marcadas diferencias segun
el género," algunos dicen que estan presentes en el
50% de la poblacion a los 60 afios,** otros reportan
un incremento de mas de 7 veces con la edad, estando
presente en el 5,1% en la cuarta década y en el 36,1%
a los 80 anos."

La baja prevalencia encontrada de QS pudiera es-
tar en relacion con el hecho de que, so6lo se estudiaron
los casos previamente identificados y a sus familiares
de ler grado, que en su conjunto representan el 0,6%
de la poblacion del municipio. Como los QS seglin se
plantea, son en su mayoria asintomaticos*® y no se ha
demostrado que tengan herencia reconocida,es de
esperar que pocos individuos estén dispensarizados
por dicha anomalia; por el contrario, dado el impacto
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que la EPR AD y la MCKD tienen sobre el individuo,
la familia y la sociedad estos sujetos por lo general
estan previamente identificados.

La literatura consultada indica que al inicio de la
MCKD los sintomas pueden ser ligeros y por tanto en
ocasiones desapercibidos,’pero diferentes autores co-
inciden con nuestros resultados al destacar la HTA e
ITU dentro de los mas frecuentes'*!* aunque en menor
cuantia, estas diferencias pudieran estar dadas por el
escaso numero de pacientes que tuvimos con tal diag-
noéstico. Se plantea que el primer signo de la MCKD es
la pérdida de la capacidad del rifién para concentrar la
orina incluso antes de disminuir el filtrado glomerular
y so6lo cuando la pérdida de la concentracion urinaria
es marcada es que aparecen los sintomas clinicos ta-
les como poliuria, polidipsia y més tarde con la Insu-
ficiencia renal aparecen anemia, acidosis metabolica,
nauseas, vomitos y anorexia, ‘otros autores plantean
la gota (61%), HTA (61%) y la anemia (39%) como
sintomas muy frecuentes en la MCKD."

Enloreferente ala EPR AD es similar, en Cuba exis-
ten estudios que informan la HTA en el 67,7% de los
individuos, seguida de las ITU y las litiasis;'*diversas
publicaciones extranjeras recogen datos similares.®!°
Se plantea que, al igual que en la poblacion en ge-
neral, las ITU son mas frecuentes en mujeres que en
hombres, causadas la mayoria de las veces por E. coli
y otras enterobacterias, la HTA se diagnostica en oca-
siones después de comenzada la pérdida de la funcion
renal, y que el dolor lumbar recurrente es una mani-
festacion muy comun estando sus posibles causas re-
lacionadas con hemorragias o infeccion de los quistes
y litiasis.!®!”

En los sintomas previos de los QS es donde menor
concordancia existe con nuestro estudio, diversos au-
tores plantean que muchos son asintomaticos;* otros
reportan el colico nefritico, la hematuria macroscopi-
cay la presencia de masas palpables en sujetos delga-
dos con igual frecuencia (36%).> En nuestra opinion
la variabilidad en los mismos est4 en relacion con la
multicausalidad que pueden tener los QS, incluyendo
el componente genético.

En las familias estudiadas los resultados concuer-
dan con lo publicado para EPR AD con debut en la se-
gunda o tercera década de la vida,>*otros sitian la edad
media de presentacion de los sintomas alrededor de
los 40 anos,*y entre los 30 y 50 afios para la MCKD."
Publicaciones informan que hasta el 50% de los indi-
viduos con EPR AD pueden ser asintomaticos,'otras
plantean un 10%'’ y concuerdan mas con nuestros re-
sultados donde el 15% fue asintomatico.

En los individuos con QS se plantea que en ge-
neral la mayoria son asintomaticos y se diagnostican
fortuitamente,*!3 sin embargo nuestros resultados se



asemejan a los de Piana? que de 35 casos en los cua-
les fue necesario realizar tratamiento quirargico por
via laparoscopica llegan a reportar 28 sujetos con
diagnostico de QS, con edad promedio de 42 afios.
Otros plantean que, aunque la mayoria son benignos,
pueden causar diferentes sintomas o signos y normal-
mente se encuentran cuando el paciente esta siendo
sometido a estudios por otros problemas.?

En lo referente a la edad al diagnéstico clinico,
nuestros resultados coinciden con lo publicado para
EPR AD en la que se refiere entre 37 y 40 afios®'?
como promedio, y 60 afios para MCKD.!*En nuestro
pais existen estudios que informan 33,2 afios como
promedio de edad de diagnéstico entre los afecta-
dos de EPR AD y rango de edades similares en los
cuales se agrupan el mayor numero de pacientes
estudiados.!’La heterogeneidad genética de las mis-
mas en su interaccion con el ambiente determinan su
variabilidad clinica.

Los QS son raros en los nifios y generalmente son
hallazgos ecograficos. En una gran serie de ecografias
pediatricas se encontr6 una incidencia de solo 0,22%,
en los adultos, a los 50 afios se pueden encontrar has-
ta en 50% de la poblacién, aumentando en numero y
tamafio en las personas con la edad, probablemente
por el debilitamiento de la membrana basal, lo que
explicaria su creciente incidencia con el paso de los
afos.®

La edad de defuncion obtenida concuerda con la
severidad de cada una de las enfermedades. En un re-
gistro cubano de 416 fallecidos con EPR AD en el
ano 1998 la edad media de defuncion fue de 53,63
afios,'’muy inferior a lo encontrado en Quivican ac-
tualmente. Este aumento en la esperanza de vida esta
relacionado con la calidad del seguimiento de estos
pacientes y la mejora en los servicios de hemodiali-
sis. En la literatura se recoge que solo el 50% de los
pacientes con EPR AD desarrollan insuficiencia re-
nal cronica terminal y se instaura alrededor de los 60
afos;'® esto determina en gran medida su esperanza
de vida. La MCKD es menos frecuente que la ante-
rior, pero los reportes indican que como promedio la
IRC comienza mas temprano'* y progresa mas rapido
hacia la IRT."

Resulta evidente que en la EPR AD y la MCKD
el inicio de los sintomas, diagnostico de los quistes y
muerte del paciente ocurre mas temprano que en los
QS, demostrandose la benignidad de estos ultimos y
severidad de las primeras, sobre todo de la MCKD,
que después de diagnosticada evoluciona mas rapido
que la EPR AD hacia la IRT y por consiguiente tiene
una menor esperanza de vida.

En el caso de los QS, el tnico individuo falleci-
do que se pudo estudiar vivio lo suficiente (89 afios)
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como para demostrar los reportes de benignidad de
esta patologia;* aunque en ocasiones requieren tra-
tamiento médico, incluso quirtrgico, por lo general
fallecen por causas no inherentes al quiste.’

Al analizar las causas de muerte en pacientes con
QR se evidencia que en la EPR AD y la MCKD tien-
den a estar relacionadas con la evolucion propia de la
enfermedad y/o sus complicaciones, no siendo asi en
los QS. Estos datos concuerdan con lo planteado para
dichas patologias.'>!®

Se sabe que en la EPR AD la HTA incrementa el
riesgo de proteinuria, hematuria, y acelera el declinar
dela funcionrenal, lamorbimortalidad por enfermeda-
des valvulares cardiacas (prolapso mitral en el 25%),
aneurismas y las complicaciones maternos fetales du-
rante el embarazo;'®!®asi mismo se recogen entre las
mas importantes manifestaciones no quisticas de esta
enfermedad los aneurismas intracraneales (10%), di-
lataciones y disecciones aorticas, y posibles aneuris-
mas arteriales coronarios y vasoespasmos.'®'8Autores
cubanos informan entre las causas de muerte la IRT
en el 29,3%; la hemorragia intracraneal en el 4,2% e
infarto agudo del miocardio (IMA) en 3,3%."

Igualmente, en la MCKD se recogen entre las cau-
sas, las complicaciones derivadas de la IRT y de su
tratamiento.*Los QS dado el hecho de ser benignos
y en ocasiones asintomaticos, las causas encontradas
son diversas y estan en relacion con las patologias
asociadas.

Las cifras elevadas de tension arterial en el mo-
mento del estudio corroboran lo antes ya discutido
en lo referente a la frecuencia reportada para la HTA
para dichas patologias.*!*!> En la MCKD y QS nues-
tros resultados exceden a los publicados; en nuestra
opinién pudiera ser no sélo por la patogenia de la en-
fermedad sino también por un inadecuado control de
la tension arterial.

Los porcientos de individuos con IRC y/o trata-
miento dialitico se ajustan a lo planteado para la evo-
lucion y severidad dichas enfermedades.!*!>!8

Podemos plantear que en nuestros pacientes con
EPR AD los quistes se comportan como lo reportado
por otros autores;*aunque existen publicaciones que
informan tratamiento quirdrgico en casos cuyo tama-
fio promedio fue de 28 cm con un rango entre 24 y
342

Varios autores plantean que existe una relacion di-
recta entre el nimero de quistes y la progresion de la
enfermedad e inversamente con el FG, especificando
en tal sentido que las diferencias desde el punto de
vista clinico entre EPR AD 1 y 2 radican en el ma-
yor numero de quistes de aparicion temprana en la
primera y no por que tengan mayor tamafio; y que el
namero de quistes esta directamente relacionado con
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la presencia de HTA y excrecion urinaria de albumi-
na en individuos con funcion renal normal.'®"Otros
publican la existencia de penetrancia incompleta en
EPR AD1.%

En la MCKD nuestros resultados solo difieren en
su localizacidon exclusiva en el rifion izquierdo, esto
pudiera estar relacionado con lo escaso de la muestra
estudiada. La bibliografia indica que son cortico-me-
dulares, con afectacion de ambos rifiones, pequefios,
ausentes en el 40% de los pacientes y que aparecen ya
avanzada la enfermedad.?

En los QS en general se acepta que son unilatera-
les y tnicos, pero también pueden encontrarse multi-
ples y bilaterales, localizados en la corteza renal, son
aproximadamente de 1 cm de didmetro, de paredes
delgadas, no tabicados y sin ecorefringencias en su in-
terior.® En un estudio de 28 pacientes con quistes sim-
ples que necesitaron tratamiento quirurgico se reporta
que la localizacion de los quistes fue 12 (43%) polo
superior, 10 (36%) polo inferior, y 6 (21%) parapiéli-
cos, todos fueron unilaterales, con tamafio promedio
de 11cm en un rango de 8 a 16.2 Otros informan que
el promedio que el quiste renal simple necesita es de
10 afios para alcanzar los 2 cm de diametro y que dos
tercios de los quistes renales simples son de aproxi-
madamente 2 ¢cm;'3en ocasiones crecen rapidamente,
especialmente en individuos jovenes. Sin embargo el
ritmo de crecimiento decrece con la edad.*

La presencia de quistes extrarrenales coinciden con
la literatura revisada pues no se reportan en la MCKD
ni en los QS;"*"“diversas publicaciones hablan de la
presencia de quistes extra renales, principalmente he-
paticos, pancreaticos y en el bazo en la EPR AD por
ese orden!®?° otros, al igual que en nuestra investiga-
cion no han encontrado evidencias de quistes esplac-
nicos en EPR AD.!?

Se plantea que la frecuencia de quistes hepaticos
en pacientes con EPR AD aumenta con la edad, con el
empleo de RMN se reportan prevalencias del 58% en-
tre los 15 y 24 afios; 85% entre los 25 y 34 afios; y de
94% entre 35 y 46 afios'®; el mayor poder diagndstico
de la técnica empleada en este estudio pudiera ser la
causa de las diferencias respecto a nuestro estudio.

Los resultados de las variables bioquimicas con-
cuerdan con el hecho de que solo el 50% de los afec-
tados por EPR AD llegan a desarrollar IRC y que la
afectacion del FG comienza antes de lo que informan
la creatinina,'®!"” de ahi la importancia de estimar al
mismo a partir de formulas ajustadas como Cockroft
Galt para adultos y Schwartz para nifios.®

En la MCKD se plantea que las alteraciones a ni-
vel urinario se limitan a pérdida de la concentracion,
proteinuria en ocasiones y sepsis.'*!3
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En los QS los resultados coinciden con lo reporta-
do acerca de su benignidad*®a pesar de que en nuestro
caso el mayor porcentaje fue sintomatico; se sabe que
con la edad va disminuyendo progresivamente el FG
aun cuando la creatinina sea normal,® esto justifica el
mayor porcentaje de individuos con algiin grado de
afectacion en el FG teniendo en cuenta la edad de los
mismos.

La deteccion de 18 nuevos casos corrobora la im-
portancia del estudio y la necesidad de implementar
estrategias en el seguimiento de los pacientes con QR
que permitan disminuir la incidencia de la IRT en el
municipio Quivican.

A manera de conclusién podemos decir que en el
municipio Quivican la EPR AD y MCKD evidencian
un comportamiento similar al descrito en la literatura;
siendo inusual en los QS, por el bajo porciento de ca-
sos asintomaticos.
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