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Introducción

- Enfermedad renal hereditaria más frecuente.
- 10% de pacientes en HD.
- Cuarta causa de IRC en Occidente.
- 50% pacientes en TRR a los 60 años.



Introducción

Presentación

Quistes renales 
bilaterales

Aumento del Volumen renal

HTA

Hematuria

Dolor agudo o 
crónico

ITU y quiste 
complicado

Pérdida de 
función



Introducción

● Lenta progresión

● Multisistémica

● Quiste hepático (90%)
● Quiste pancreático
● Aneurisma intracraneal
● Diverticulosis colónica
● Disfunción valvular

● Tratamiento no ha progresado en años!



Prevalencia

● 1 de cada 400 a 1000 nacidos en Occidente

● Solo 50% de estos casos diagnosticados.

● Europa: prevalencia 2.41 – 3.89/10.000 (Enfermedad 
rara).



Fisiopatología

● Mutación:

● PKD1 (Cromosoma 16, 
85%). Fenotipo mas 
severo, IRCT 54 años.

● PKD 2 (Cromosoma 4, 
15%). IRCT 74 años



Figure 1 Hypothetical roles of calcium, vasopressin and purinergic signalling in ADPKD

Chebib, F. T. et al. (2015) Vasopressin and disruption of calcium signalling in polycystic kidney disease
Nat. Rev. Nephrol. doi:10.1038/nrneph.2015.39



Fisiopatología

● Desorden ciliar

● Producción incrementada del AMPc

● Alteración de señalización de vasopresina y mTOR



Diagnóstico

● Aumento del tamaño renal: primera manifestación de la 
enfermedad.

● Hallazgos típicos:
● Múltiples quistes medianos con aumento del volumen renal 

total de más de 1 litro previo a deterioro de función renal. 
● Ecografía: S 96%

● Historia familiar

● Diagnóstico genético no se recomienda rutinariamente.



Diagnóstico

● Progresión muy variable aún en individuos de una misma 
familia.
● Edad
● Género
● Macrohematuria
● Inicio de HTA (presente en 60 – 80% pacientes)

● El volumen renal total es el mejor predictor de IRC.

● Ej. Paciente <30 años con VRT >1500 ml: TRR en los 
próximos 20 años.





Tratamiento



Tratamiento
● HTA: 

● IECAS > ARA II
● Valor?

● HALT – PKD: TA <120/80 aumentó efectos secundarios.

● Tratamiento específico:
● Inhibidores mTOR: Disminuye crecimiento de VRT. No 

mejora función.
● Análogos somatostatina: inhib. AMPc. Sin efectos a largo 

plazo.
● Estatinas.
● Antagonistas receptores V2 vasopresina.



● Inhibición del receptor V2 de vasopresina:
● Inhibe producción de AMPc dependiente de ADH
● Disminuye crecimiento de quiste.

● Primer medicamento que disminuye progresión de 
enfermedad en poliquistosis renal.

● 1445 pacientes. GFR >60, 18 – 50 años.

● No hay datos de disminución de IRCT.





Tolvaptan
● Aprobado Mayo 2015 Europa. 

“Indicado para disminuir la progresión del desarrollo de 
quistes e insuficiencia renal en Poliquistosis Renal Autosómica 
Dominante en adultos con ERC estadios 1 – 3 al momento del 
inicio del tratamiento con evidencia de progresión rápida de 
la enfermedad”.



Tolvaptan

● Efectos Adversos:
● Poliuria / Nicturia
● Hipernatremia
● Aumento de transaminasas

● Costos:
● Equivalente a un año de diálisis en Europa





Conclusiones

● Poliquistosis es una de las causas principales de IRC

● Enfermedad sistémica

● Diagnóstico ecográfico

● Tratamiento específico reciente con selección cuidadosa 
del candidato


