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Resumen

La poliquistosis renal autosémica dominante (PRAD), es una enfermedad hereditaria multiorganica, caracterizada por el progresivo cre-
cimiento y desarrollo de quistes renales que destruyen el parénquima funcional. Es la patologia quistica renal mas frecuentemente
transmitida de forma genética y es causa de insuficiencia renal crénica (IRC) que en ocasiones precisa de tratamiento renal sustitutivo.
Describimos el caso de una paciente adulta con PRAD asociada a poliquistosis hepatica que tiene antecedente del progenitor de PRAD,
fue diagnosticada hace ocho afios por estudio ecografico, se le realizé el seguimiento correspondiente. Actualmente empezd a presentar
alteracion de la funcidn renal, pero preserva la funcién hepética. Existen muy pocos casos reportados en nuestro medio, a pesar de ser
una patologia relativamente frecuente. Por lo que se decide hacer una revisién enfocada en el diagndstico imagenoldgico, dejando en
claro la utilidad de la ecografia en el diagndstico de poliquistosis renal, ya que es el método de eleccién en el diagnéstico por imagen,
adicionalmente nos permite hacer un seguimiento del caso y confirmar o descartar la frecuente asociacion de una poliquistosis en otro
organo (fundamentalmente hepatico).

Palabras claves: rifidn poliquistico autosémico dominante; poliquistosis hepdtica; quistes; diagndstico; ecografia.
Abstract

Autosomal dominant polycystic kidney disease (PRAD) is a multisystem hereditary disease characterized by the progressive growth and
development of renal cysts that destroy functional parenchyma. Renal cystic disease is the most common genetic form transmitted and
causes of chronic renal failure (CRF) which sometimes requires renal replacement therapy. We describe an adult patient with polycystic
liver PRAD associated with the parent who has a history of PRAD, was diagnosed eight years ago by ultrasonography, underwent the
follow-up. Today started presenting impaired renal function, but preserved liver function. There are very few cases reported in our area,
despite being a relatively common condition. It is decided to review focuses on imaging diagnosis, making clear the usefulness of ultra-
sonography in the diagnosis of polycystic kidney disease, since it is the method of choice for imaging additionally allows us to monitor

the case and confirm or rule out the frequent association of polycystic in another organ (mainly liver).

Keywords: polycystic kidney, autosomal dominant; polycystic liver disease; cysts; diagnosis; ultrasound.

La enfermedad poliquistica renal, es una enfermedad he-
reditaria multiorganica, caracterizada por el progresivo
crecimiento y desarrollo de quistes renales que destruyen el
parénquima funcional'. El término queda reservado para dos
tipos de enfermedades quisticas hereditarias: la poliquistosis
renal autosémica dominante (PRAD), mal llamada de «tipo
adulto», y la poliquistosis renal autosémica recesiva (PRAR),
también mal llamada de «tipo infantil», porque ambas formas
pueden también presentarse en el nifio” y en el adulto®. En este
articulo nos referimos con mas énfasis a la PRAD.

La caracteristica mds importante de esta enfermedad es el
desarrollo de quistes en los riflones que conducen, general-
mente, a un fallo renal en la vida adulta*. En varias ocasiones
se asocia a manifestaciones extrarrenales’ o malformaciones
asociadas, que incluyen: 1) quistes hepaticos (30 a 60%), 2)
quistes pancreaticos (10%), 3) quiste esplénicos (5%), quistes
en tiroides, ovario, endometrio, vesiculas seminales, pulmoén,
cerebro, glandula hipdfisis, mama y epididimo, 4) aneurismas
cerebrales en baya (18 al 40%)°. Estos representan una causa
significativa de morbimortalidad debida a hemorragia suba-

!Servicio de radiologia, Hospital Obrero Ne 2 de la Caja Nacional de Salud, Cochabam-
ba, Bolivia.

“Residente de radiologia; "Médico radiolégo; Jefe del departamente de radiologfa.
*Correspodencia a: Sindy Vanessa Panozo Borda.

Correo electrénico: vanessa_shg@hotmail.com

Recibido el 4 de octubre de 2011. Aceptado el 14 de mayo de 2012

racnoidea’, 5) aneurisma de la aorta abdominal, 6) lesiones
cardiacas y 7) diverticulos colénicos®. Sin embargo, la prin-
cipal causa de morbilidad es la enfermedad renal progresiva
caracterizada por la formacién y aumento de tamaiio de quis-
tes. Debido a esto, la funcién renal se deteriora y conduce a
una enfermedad terminal en mas del 50% de los pacientes a la
edad de 60 afos®.

El diagnéstico precoz de la PRAD conllevaria un mejor
pronostico, al permitir un seguimiento clinico mas estricto’,
cumpliendo los objetivos terapéuticos de forma temprana y
de esa forma retrasar el avance de la enfermedad renal. La hi-
pertension y la infeccion renal se deben combatir de mane-
ra intensiva apenas se tenga un diagndstico para preservar el
funcionamiento renal.

La ecografia abdominal es la mejor modalidad de imagen,
que se dispone tanto para el diagndstico, como para hacer el
cribado en familias de pacientes afectados, asi como en el se-
guimiento sistematico de pacientes que tienen enfermedad
conocida®.

A continuacién presentamos el caso de una paciente, que
presentd poliquistosis renal asociado a quistes hepaticos, con
alteracion de la funcion renal y preservaciéon de su funcién
hepdtica. Existen muy pocos casos reportados en nuestro me-
dio a pesar de ser una patologia relativamente frecuente, por
lo que se decide hacer una revision enfocada en el diagndstico
imagenoldgico, dejando en claro la utilidad de la ecografia en
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Figura 1. Crecimiento global del parénquima hepatico, contornos lobu-
lados, eco textura heterogénea por la presencia de multiples imagenes
ovoideas anecoicas de paredes finas de bordes nitidos y regulares, que
producen refuerzo acustico posterior, de diferente tamano, distribuidos en
todo el parénquima hepatico, siendo los mayores de 53 y 76 mm en su
didmetro mayor.

el diagndstico de poliquistosis renal.

Presentacion del caso

Paciente de 56 afos de edad, sexo femenino que presenta
un cuadro clinico de ocho afios de evolucién, caracterizado
por haber tenido dolor abdominal constante en regién epi-
gastrica e hipocondrio derecho asociado, a masa palpable que
llega hasta flanco derecho, ademas el cuadro se acompaiia de
infecciones del tracto urinario recurrentes y micro hematuria.
Al examen fisico presenta abdomen con franca hepatomegalia
que llega hasta flanco derecho, aproximadamente 8 cm debajo
del reborde costal, ligeramente doloroso a la palpacion.

Tiene como antecedente familiar relevante, que su proge-
nitor diagnosticado de PRAD, fallecié hace quince anos por
complicaciones de la misma.

Entre sus exdmenes complementarios presenta, una pri-
mera ecografia hace ocho afios donde se visualizan multiples
imagenes ovoideas anecoicas de bordes lisos y regulares, sin
contenido endoluminal que producen refuerzo posterior, de
diferente tamano distribuidas en parénquima hepatico y re-
nal, con este estudio ecografico se realiza el diagnostico de En-
fermedad Poliquistica hepatorrenal. Con las manifestaciones
clinicas mas el antecedente familiar se confirma el diagnéstico
de PRAD. Se le realiza seguimiento ecogréfico a lo largo de
estos ocho afios, en el que se observa un aumento de tamafo y
numero de quistes, con franco crecimiento de ambos 6rganos
a expensas de dichas imagenes antes descritas, ademas de la

100%

242,243
21HzB

RINON 128

00N R21.0 G667 €13 '
100%

377,378
21HzH

L\i'..]

5.00M Rzd.0 667 G13

Figura 2. A Rin6n izquierdo. B Rifion derecho.

alteracion de la ecoestructura normal de ambos 6rganos (fig.
1y 2). Posteriormente se realiza una Tomografia Computari-
zada (TC) con Contraste (fig. 3), que confirma el diagndstico
ecografico.

Actualmente, después de ocho anos del diagnostico inicial
con preservacion de la funcién renal durante todo ese tiempo;
la paciente cursa con alteracién de la misma, lo que indica
nefropatia existente, que concuerda con lo indicado por la li-
teratura consultada, en relacién a la edad de la paciente. Sin
embargo, se estan tomando medidas preventivas para evitar el
avance de la enfermedad y sus complicaciones.

Discusion

La poliquistosis renal autosémica dominante (PRAD), es
una enfermedad sistémica hereditaria caracterizada por el
desarrollo de quistes renales bilaterales'!, es la patologia quis-
tica renal mds frecuentemente transmitida de forma genéti-
ca. Afecta aproximadamente a una de cada 1000 personas y
es responsable del 7-10% de los casos de insuficiencia renal
crénica (IRC) que precisan tratamiento renal sustitutivo®'?, a
diferencia de la PRAR que se presenta en apenas 1 de cada
20000 nacimientos, aproximadamente®’.

Suele producir sintomas en el tercer o cuarto decenio, pue-
den presentar dolor crénico en fosa renal por el efecto de masa
del rifién aumentado de tamaio, agudo que indica infeccion,
obstruccion urinaria por un coagulo o cilculo, hemorragia
stibita dentro de un quiste y rotura quistica. Son frecuentes
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Figura 2. Tomografia de abdomen con contraste: A Corte axial. B Corte axial. C Corte coronal. D Corte sagital.

macrohematuria y microhematuria. La nefrolitiasis afecta al
15 0 20%, la formacién de célculos tiende a ocurrir en pa-
cientes con mds quistes y un tamano del quiste predominan-
te significativamente mayor®. Se detecta hipertension en 20 a
30% de los ninos y hasta en 75% de los adultos, secundaria a
isquemia intrarrenal por distorsion de la estructura del érga-
no y activacion del sistema renina-angiotensina. La infeccién
urinaria es frecuente y puede afectar la vejiga, el intersticio re-
nal (pielonefritis) o un quiste (quiste piégeno)'. El desarrollo
de quistes en los rifiones conduce a un fallo renal en la vida
adulta'. Aparece insuficiencia renal en el 50% de los pacien-
tes, y habitualmente ya estd presente a los 60 afios de edad®.
La manifestacion extrarrenal mas frecuente es el desarro-
llo de maltiples quistes hepaticos®. La poliquistosis hepética
se caracteriza por el desarrollo gradual de multiples quistes,
posterior al de los quistes renales que son variables en nume-
ro y tamaio, diseminados por ambos l6bulos del higado, de
contenido seroso, de paredes finas, que no comunican con las
vias biliares. Mucho mas frecuente en el sexo femenino, los
quistes se manifiestan a partir de la pubertad, crecen sobre
todo en la época fértil de la mujer y van adquiriendo su maxi-
ma expresion a partir de la quinta década de la vida. A pesar
de los hallazgos fisicos y radiologicos, a veces impresionantes,
solo en una minoria de los pacientes con poliquistosis hepd-
tica progresara a lo largo de los afios hacia una enfermedad
hepética avanzada o desarrollara complicaciones como resul-
tado de hepatomegalia masiva'®. Por lo tanto, el prondstico

estd determinado por la evolucién de la enfermedad renal a
insuficiencia renal créonica'”’¥, ya que los multiples quistes he-
péticos no suelen dar sintomas ni alteran la funcién hepatica.

En el estudio imagenoldgico, la ecografia es el método de
eleccién, en la que se puede observar riflones grandes con
quistes asimétricos bilaterales multiples de tamano variable.
Los quistes que estan complicados por hemorragia o infecciéon
muestran paredes gruesas, ecos internos y/o niveles liquido-
desechos. Se puede ver calcificacion distréfica de la pared de
los quistes en forma de focos ecégenos con sombreado acusti-
co distal nitido. Son poco frecuentes los quistes renales en pa-
cientes menores de 30 afos. Ravine y cols.””, modificaron los
criterios de Bear para el diagndstico de PRAD y afirman que
en los pacientes de 30 aflos 0 menos que tienen antecedentes
familiares de PRAD son necesarios dos quistes renales (uni-
laterales o bilaterales) para hacer el diagnéstico. En los pa-
cientes de 30 a 59 aios de edad son necesarios dos quistes en
los dos rifiones, y a los 60 aios de edad o mas son necesarios
cuatro quistes en cada rifién®. La Tomografia Computarizada
muestra lesiones de densidad agua, sin pared y que no captan
contraste. Ambas técnicas proporcionan informacion deta-
llada sobre el tamano, numero y localizacién de los quistes®,
asi como sobre la existencia de malformaciones asociadas. La
Resonancia Magnética posee un alto poder resolutivo, tanto
para el diagndstico como para la deteccién de complicaciones
intraquisticas®.

Por prevalencia y semejanza clinica, la PRAR constituye

PRAR

PRAD

En el nifio: Nefromegalia bilateral

Rifones hiperecogénicos

No diferenciacién cértico-medular renal
Microquistes renales

Macroquistes renales

Ocasionalmente de tamaiio variable (> 2cm)
Ecografia: Fibrosis hepatica periporal
Dilatacion biliar intrahepatica (<2cm)

En el adulto:

de manera ocasional se ven quistes macroscopicos.

de Caroli.

Quistes renales multiples de pequefo tamaiio, en rifones de tamaio
normal, hipercogénicos y pérdida de diferenciacion cértico-medular,

En IRC nefromegalia y pérdida de diferenciacion cortico-medular.
Se asocia a fibrosis hepdtica, datos de hipertension portal, enfermedad

Nefromegalia bilateral
Macroquistes renales
Quistes extrarenales
(higado, pancreas, bazo)

Quistes renales de tamaiio variable en rifiones de gran
tamaiio, hiperecogénicos, diferenciacion corticomedular
conservada (no siempre), en estadio avanzado el parénquima
puede ser sustituido por quistes.

Quistes extrarrenales (higado 30 a 60%, pancreas 10%, ,
bazo 5%, etc.)

IRC: insuficiencia renal crénica; PRAR: poliquistosis renal autosémica recesiva; PRAD: poliquistosis renal autosémica dominante

9,10

Tabla 1. Caracteristicas ecograficas, de PRAR y PRAD tanto en nifios como en adultos.
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la principal entidad con la que se plantea el diagndstico di-
ferencial®'. Establecer clinicamente la diferencia entre PRAD,
mucho mas frecuente en la poblacién, y PRAR no siempre es
sencillo?, ya que en general se manifiesta demasiado tarde.
Entonces es necesario tomar en cuenta los estudios de imagen,
el patrén de herencia e inclusive el estudio genético.

Las técnicas de imagen permiten diferenciar la PRAR y
la PRAD entre si*%. Se resume en la tabla 1 las caracteristicas
ecograficas, para realizar el diagndstico diferencial, tanto en
nifios como en adultos.

Se ha descrito que el tamafio renal en los pacientes con
PRAR disminuye progresivamente con la severidad de la
IRC*. Asimismo, en adultos con PRAD vy filtrado glomerular
todavia normal los rifilones no estan francamente aumentados
de tamafo en un porcentaje valorable de casos, y la nefrome-
galia se desarrolla posteriormente en el curso evolutivo de la
enfermedad®.

Una historia familiar negativa de poliquistosis, la normali-
dad ecogrifica renal en los progenitores e incluso la histologia
hepatica compatible con PRAR permiten el diagnéstico®.

Los objetivos terapéuticos de la PRAD, consisten en retra-
sar el avance de la enfermedad renal y reducir al minimo los
sintomas. La hipertension y la infeccién renal se deben com-
batir de manera intensiva para preservar el funcionamiento
renal. Los inhibidores de la enzima convertidora son antihi-

pertensivos eficaces, pero hay que vigilar de cerca a los pa-
cientes, porque algunos llegan a sufrir insuficiencia renal e
hiperpotasemia. Las infecciones urinarias se tratan de mane-
ra habitual, salvo que se sospeche un quiste piégeno, en cuyo
caso deben utilizarse antibidticos que penetren dentro el quis-
te. El dolor crénico causado por los quistes se trata mediante
puncion y esclerosis del quiste con etanol™.

Por lo tanto, es importante recalcar que la ecografia abdo-
minal es el método de eleccién de imagen, tanto en el diag-
noéstico de PRAD de pacientes nuevos, como en el cribado de
familias de pacientes conocidos, asi como en el seguimiento
sistematico de pacientes ya diagnosticados. Ya que es un mé-
todo de imagen accesible, en el cual no se utiliza radiacion io-
nizante y en el que la relacion costo beneficio es elevada. Otro
de sus beneficios, es que permite ver la probable asociacion de
malformaciones extrarrenales (poliquistosis hepatica la mas
frecuente) y las posibles complicaciones si es que se presentan.
Es asi que concluimos que la PRAD es una enfermedad relati-
vamente frecuente, que conlleva a complicaciones muchas ve-
ces letales para los pacientes, consideramos que el diagndstico
precoz es imprescindible para un tratamiento oportuno de las
complicaciones y asi retrasar el avance de la enfermedad renal.
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