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La Poliquistosis Renal Autosomica Dominante (PQRAD), es la enfermedad hereditaria, de
distribucion mundial, que con mayor frecuencia ocasiona fallo renal y necesidad de tratamiento
renal sustitutivo (TRS), ya sea dialisis o trasplante. La tasa de prevalencia es muy variable, por lo
que se puede decir que no esta bien determinada. Segun los diferentes estudios oscila entre 5
y 10 casos por cada 10.000 personas (1) (2) (3) (4). En Espafia se estima que afecta a unas 23.000
personas, de las cuales el 50% se veran abocadas a la didlisis entre los 50 y 60 afios, con un
coste medio anual entorno a los 50.000 euros por paciente.

En nuestro pais es la 62 causa que conduce a TRS y la padece una de cada 10 personas con
necesidad de estas técnicas (5). Sin embargo estos datos solo contemplan la enfermedad desde
el punto de vista del TRS; en la actualidad, tanto a nivel nacional como regional, desconocemos
la magnitud global del problema, ya que no existe un registro de aquellos pacientes que no estan
en TRS pero que si necesitan atencion médica y medidas para atenuar los sintomas y evitar la
transmisién a su descendencia.

La PQRAD es una enfermedad multisistemica
cuya principal manifestacién es la formacién y
crecimiento progresivo de quistes renales
bilaterales asociado a deterioro de la funcidn
renal, de manera que el 54,6% necesita TRS en
algin momento de su vida y la mayoria cuando
fallecen tienen algun grado de insuficiencia
renal. Puede cursar con quistes hepaticos
(64,3%), hernias  abdominales  (24,9%),
hipertension arterial, valvulopatia mitral (6,3%), aneurismas cerebrales (4,4%), diverticulos
intestinales (11,1%), quistes aracnoides (2,9%), quistes pancreaticos (1,5%), quistes genitales
(4%) y miopia (8,3%) (6). El diagnostico generalmente se realiza mediante ecografia.
Actualmente no se dispone de tratamiento curativo, y se emplea la didlisis o el trasplante

cuando son necesarios, lo que comporta un alto gasto sanitario.

Se trata de una enfermedad monogenica debida a mutaciones en los cromosomas 16 (gen PKD1)
y/o 4 (gen PKD2) con patrén de herencia Autosdomico Dominante: esto significa que una pareja
con un miembro afectado puede trasmitir la enfermedad a su descendencia con una
probabilidad del 50%, siendo importante recalcar que aquellas personas con antecedentes
familiares, pero que estan libre de la enfermedad, no la trasmiten.

Observatorio de los Derechos de Personas con Enfermedad Renal
observatorio@alcer.org



m CONSEJO AUTONOMICO DE FEDERACIONES ALCER

ALCER

Federacion Nacional

Propuestas a la administracion

@g

COAFA

Dada la elevada frecuencia de la enfermedad en nuestro medio, el caracter hereditario de la
misma, el no disponer de tratamiento curativo y el alto gasto sanitario que comporta estamos
convencidos que promocionar medidas de PREVENCION PRIMARIA son necesarias y
convenientes para la sociedad y el sostenimiento del sistema de salud publico.

La Federacion Nacional de Asociaciones ALCER, proponemos fomentar la PREVENCION
PRIMARIA de la PQRAD con el fin de minorar la frecuencia de la enfermedad de forma eficaz en
todo el Estado. Sera necesario disefiar un Plan liderado e impulsado por el Sistema Nacional de
Salud (SNS), con equipos especificos (nefrélogos, genetistas, ginecdlogos, etc.), que facilite que
personas y familias afectadas y profesionales de la salud dispongan de informacién y formacion
sobre la enfermedad y favorecer que aquellas personas con PQRAD en edad reproductiva
puedan ejercer una paternidad responsable. El Plan se podria articular considerando las
siguientes necesidades:

<> Favorecer el desarrollo del Plan de Formacién sobre la PQRAD destinado al profesional
sanitario.
Es necesaria la estrecha colaboracién interniveles de los profesionales de la salud para
gue se conozca adecuadamente en que consiste la enfermedad y la intervencion que se
debe de realizar. De esta iniciativa se podra elaborar un Documento de Consenso y Guia
Practica Clinica para el manejo de la PQRAD.

< Facilitar la disponibilidad para la realizacién del estudio genético

e En las personas afectadas de PQRAD en edad reproductiva y candidatos a
Diagndstico Genético Preimplantacional (DGP)

e Como prueba de cribaje en potenciales donantes de rifién pertenecientes a
familias afectadas.

e En los casos de dudas diagnosticas segun las recomendaciones médicas
actuales.

<> Poner en marcha el Plan de Informacién y Despistaje de la PQRAD destinado a
pacientes y familias.
El programa de Informacion y Despistaje contempla las siguientes actuaciones:

e |dentificar familias afectadas o con sospecha de sufrir PQRAD. En caso positivo,
se les facilitara informacidn sobre la enfermedad y su forma de transmisién. Se
realizaran los drboles genealdgicos, y a aquellos individuos claramente
afectados se completara su historia sanitaria especifica.

e Aaquellos miembros de esas familias aun no estudiados se les informara sobre
la enfermedad, ya en entrevistas individuales o colectivas, y se les ofrecerd
material informativo. Por ultimo, se les animara a realizarse estudios de
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ecografia abdominal, prueba de despistaje inicial que determinara la necesidad
de derivacion a Nefrologia.
Este trabajo de informacidn y despistaje estarad dirigido con especial atencién hacia
aquellos miembros de familias afectadas en EDAD REPRODUCTIVA ya que es donde las
medidas informativas y otras adicionales seran decisivas para evitar la transmisién de la
enfermedad.
<> Potenciar las opciones reproductivas mas adecuadas que eviten la transmisién de la
enfermedad, entre ellas las técnicas de reproduccién asistida con diagndstico genético
preimplantacional (DGP)

Para todo ello serd necesario crear un registro nacional de la PQRAD, que contard con
informacidn socio-demografica, sanitaria y genética, incluyendo el genograma, de los pacientes
y sus familias.

El registro es necesario para conocer adecuadamente cual es la magnitud de la enfermedad, e
identificar la situacidn de los individuos de cara a la informacion e intervencién que pudieran
precisar (situacion renal, consejo genético de miembros en edad reproductiva, etc.) y, seria
conveniente que estuviese vinculado a la HISTORIA UNICA DE SALUD NACIONAL DIGITAL

Afectacion de la enfermedad

La PQRAD afecta a cada persona de manera distinta y sus sintomas aparecen a diferentes
edades en diferentes estadios de la enfermedad. Aunque los quistes empiezan a desarrollarse
desde la infancia, la mayoria de los pacientes no presentan ningun sintoma evidente hasta los
30 0 40 afios.

Estos sintomas empeoran a medida que la enfermedad progresa y pueden ser lo
suficientemente graves como para interferir en la vida laboral y en las capacidades fisicas y
emocionales de las personas afectadas (8).

Impacto fisico

Uno de los sintomas que mds afectan a la calidad de vida de los pacientes es el dolor. La PQRAD
da lugar a diversos tipos de dolor agudo y crénico que han sido analizados en diversos estudios
(9) (10) (11) (12), en los que se ha observado que alrededor de la mitad de los pacientes sufren
dolor de espalda y una cuarta parte se queja de dolor abdominal.

Con frecuencia, el dolor asociado a la PQRAD afecta al estado de dnimo e interfiere con el suefio,
las relaciones sociales, y las actividades cotidianas. El dolor es ademas una de las principales
causas de incapacidad laboral (temporal y parmente) (13)
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Impacto psicolégico

Aunque buena parte de los pacientes no experimentan sintomas fisicos durante las primeras
fases de la enfermedad, si pueden verse afectados psicolégicamente por el hecho de saber que
los sintomas apareceran antes o después y que no pueden recibir tratamiento hasta su
manifestacion clinica. Este conocimiento del futuro de la PQRAD comporta implicaciones
psicoldgicas negativas (14). Ademds, dado el caracter hereditario de la enfermedad, muchos
pacientes adquieren conciencia del futuro que les espera al ser testigos de sus efectos en
familiares cercanos (15).

En los casos en que la PQRAD se ha diagnosticado a un familiar préoximo, hay personas que
rechazan someterse a las pruebas diagndsticas al considerar que la enfermedad carece de
tratamiento curativo. A esta situacion se suma, ademas, la decisidon de algunas personas de no
someterse a dichas pruebas por temor a ser discriminadas profesionalmente o de cara a
contratar un seguro médico en caso de confirmarse el diagnéstico de la PQRAD (16).

Estas sensaciones experimentadas derivan en trastornos como la depresion y la ansiedad. Un
estudio brasilefio (17).

Impacto familiar

Otro de los aspectos mds importantes para los pacientes con PQRAD es la preocupacion de
transmitir la enfermedad a sus hijos, ya que estos tienen una probabilidad del 50% de
adquirirlas si la presenta uno de sus progenitores. En una encuesta europea realizada a 730
pacientes (18), el 35% de los entrevistados declard que no tendria o probablemente no tendria
descendencia (o mas descendencia) debido a su enfermedad.

En el informe del Foro Europeo (EAF) sobre la PQRAD (19)se considera que todos los adultos
afectados por la PQRAD deberian poder tener acceso a asesoramiento en materia de
planificacién familiar. Segliin una encuesta reciente, el 59% de los pacientes con PQRAD en el
Reino Unido se habria decantado por el diagndstico genético preimplantacional (DGP), o podria
considerarlo en el futuro, si estuviera disponible en el Servicio de Seguridad Social Nacional (20).

En la encuesta europea reseiiada anteriormente el 59% de los participantes espafioles considerd
que la PQRAD habia afectado a sus relaciones de pareja y el 41% declaro que también se habian
visto afectadas sus relaciones sexuales.
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Impacto laboral

En la encuesta europea (18) se comprobd que el 65% de los pacientes que se encontraban en la
fase 3-5 de enfermedad renal y que tenian trabajo a jornada completa o parcial tuvieron que
pedir alguna baja como consecuencia de la enfermedad. Estos pacientes estuvieron de baja un
promedio de 7 dias al afio como consecuencia de la PQRAD (12 dias de media real). En el caso
de los trabajadores auténomos, declararon que se vieron obligados a hacer cambios en su vida
laboral, sobre todo reduciendo las horas de trabajo y principalmente en las fases tardias de la
enfermedad.

Causas de Enfermedad Renal
Primaria en mayores de 15 aios

Registros
Autonémicos de
Enfermos Renales
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Grafico 1

Estos datos tienen especial relevancia si tenemos en cuenta que casi el 72% de las personas
gue padecen de PQRAD inician TRS en edad laboral (5), (15,10% en el rango de edad entre 15y
44 afios y 56,7% en el de 45-64 afios). Grafico 1

Por otro lado el 40% de los participantes espafioles de la encuesta europea aseguro que no se
siente cdmodo al hablar de su enfermedad y la ha ocultado en algiin momento, principalmente
en su entorno laboral (18)
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Tratamientos

Los tratamientos de referencia de la PQRAD, hasta la fecha, se han centrado en las
complicaciones clinicas de la enfermedad, no en la enfermedad en si, y en el manejo de la
enfermedad renal terminal cuando esta se produce, por ello la deteccién temprana de los
sintomas es esencial para manejar la progresion de la enfermedad.

El tratamiento sintomdtico de los pacientes con PQRAD incluye medidas generales, como el
control estricto de la presidn arterial, la restriccion de proteinas en la dieta (en fases avanzadas),
una dieta baja en sal y el tratamiento de la dislipemia si esta presente, que pueden prevenir la
progresion de la enfermedad y reducir la mortalidad cardiovascular. Ademas, el control del
dolor, el reposo en cama durante la hematuria macroscépica y el tratamiento de la infeccidn son
pilares importantes del tratamiento.

Recientemente el SNS ha concedido la autorizacidon de comercializacidon para tolvaptan para
tratamientos de la PQRAD en adultos con Enfermedad Renal Crénica (ERC) en estadios uno a
tres al inicio del tratamiento y que presentan caracteristicas de rapida progresiéon de la
enfermedad.

Un ensayo clinico multicentrico internacional (21) demostré que el tratamiento con tolvaptan
conseguia una reduccion relativa estadisticamente significativa de aproximadamente el 79,2%
anual del crecimiento del volumen renal total (VRT) sostenida 3 afios frente a placebo. También
demostré un efecto positivo sobre el deterioro de la funcién renal.

Conclusiones

Se estima que en nuestro pais hay aproximadamente 23.000 personas que padecen de PQRAD
de las cuales, aproximadamente, el 57% se veran abocados a la dialisis entre los 47 y 64 afios,
con un coste medio anual entorno a los 50.000 € por paciente.

Por otro lado, y segun datos de la Organizacion Nacional de Trasplantes (ONT), el 15% de las
personas afectadas por la enfermedad han necesitado Tratamiento Renal Sustitutivo (TRS) en
edades comprendidas entre los 15 y 44 aios, cuando las personas empiezan a planificar su vida
familiar.

Los datos que se tienen sobre la PQRAD contemplan solamente la enfermedad desde el punto
de vista del TRS; en la actualidad desconocemos la magnitud global del problema, ya que no
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existe un registro de aquellos pacientes que no estan en TRS pero que si necesitan atencion
médica y medidas para atenuar los sintomas y evitar la transmision a su descendencia.

La Poliquistosis Renal Autosémica Dominante (PQRAD) no tiene tratamiento curativo. A cambio,
los avances en reproduccion asistida nos proporcionan una posibilidad para poder evitar la
trasmision de la enfermedad, con el objetivo maximo de erradicar la PQRAD en varias
generaciones.

ALCER propone la elaboracién de un Plan Nacional de Abordaje de la Poliquistosis Renal
Autosémica Dominante (PQRAD) que fomente la PREVENCION PRIMARIA de la enfermedad,
que facilite que personas y familias afectadas y profesionales de la salud dispongan de
informacidn y formacién sobre la misma, y que favorezca que aquellas personas con PQRAD en
edad reproductiva puedan ejercer una paternidad responsable.

Por ello ALCER sugiere incluir en dicho Plan las siguientes propuestas:

— Favorecer el desarrollo de un de Plan de Formacién sobre la PQRAD destinado al
profesional sanitario.

— Facilitar la realizacion del estudio genético de las personas afectadas con PQRAD en
edad reproductiva, asi como su uso diagnostico en los centros del Sistema Nacional de
Salud.

— Poner en marcha un Plan de Informacion y Despistaje de la PQRAD destinado a pacientes
y familias.

— Potenciar las opciones reproductivas mas adecuadas que eviten la transmision de la
enfermedad, entre ellas las técnicas de reproduccidn asistida con diagndstico genético
preimplantacional (DGP)
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