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1. INTRODUCCION.

La Enfermedad Poliquistica Autosomica Dominante (EPAD),
también denominada Poliquistosis Renal Autosoémica 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 didlisis o trasplante. Afecta a 1 de cada 400-1000
habitantes. Si consideramos la frecuencia mas ventajosa de 1/1000, en
Espafia la sufren, en la actualidad, unas 46500 personas y en Andalucia
alrededor de 8400. En la Tabla 1 se indica la distribucion estimada de la

enfermedad en las provincias de nuestra region.
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Tabla 1. Prevalencia estimada de personas con PQRAD en las provincias

de Andalucia, asumiendo la frecuencia 1/1000.

SEVILLA 1950
MALAGA 1630
CADIZ 1250
GRANADA 918
CORDOBA 796
ALMERIA 702
JAEN 655
HUELVA 520

En nuestro pais es la 6* causa que conduce a TRS y la padece una de
cada 10 personas con necesidad de estas técnicas. El comportamiento en
Andalucia es similar. El Sistema de Informacion de la Coordinacion
Autondémica de Trasplantes de Andalucia (SICATA) sefiala que el nimero
de pacientes incidentes y prevalentes crece cada afio, y que a final de 2015
ya eran 933 las personas con esta enfermedad en TRS: 674 en trasplante
renal, 229 en hemodialisis y 30 en didlisis peritoneal. En Granada es la 4*
causa de necesidad de trasplante renal (la padecen el 12,9% de los
trasplantados).

Los datos anteriores 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

transmision a su descendencia.
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Es una enfermedad multisistémica cuya principal manifestacion es la
formacion y crecimiento progresivo de quistes renales bilaterales asociado
a deterioro de la funcion renal, de manera que el 54.6% necesita TRS en
algiin momento de su vida y la mayoria cuando fallecen tienen algin 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
aracnoideos (2.9%), quistes pancreaticos (1.5%), quistes genitales (4%) y
miopia (8.3%) (1-2). El diagnostico generalmente se realiza mediante
ecografia. Actualmente no disponemos de tratamiento curativo, y
empleamos la dialisis o el trasplante cuando son necesarios, lo que
comporta un alto gasto sanitario.

Se trata de una enfermedad monogénica debida a mutaciones en los
cromosomas 16 (gen PKDI1) y/o 4 (gen PKD2) con patrén de herencia
Autosomico 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 aquellos personas
con antecedentes familiares, pero que estan libre de la enfermedad, no la

transmiten.

2. PROPUESTA DE ACTUACION: CREACION DEL PLAN DE
PREVENCION PRIMARIA DE LA EPAD.

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
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medidas de PREVENCION PRIMARIA son necesarias y convenientes
para la sociedad y el sostenimiento del sistema de salud publico.

Creemos que se debe reorientar el modelo de cémo afrontar la
enfermedad renal cronica en Andalucia (y en Espafia), con un impulso
PIONERO y contemplar la linea prioritaria de PREVENCION PRIMARIA
de la PQRAD, que sea capaz de minorar la frecuencia de la enfermedad de
forma eficaz en Andalucia. Serd necesario disefiar un Plan liderado e
impulsado por el Sistema de Salud Publico de Andalucia (SSPA), con
equipos especificos (nefroélogos, genetistas, ginecologos, etc), que facilite
que personas y familias afectadas y profesionales de la salud dispongan de
informacion y formacion sobre la enfermedad, y favorecer que aquellas
personas con PQRAD en edad reproductiva puedan ejercer una paternidad
responsable. El Plan se podra articular considerando las siguientes

necesidades:

1. Crear el Registro de la PQRAD de Andalucia, que contara con
informacién socio-demografica, sanitaria y genética de los pacientes y sus
familias.

El registro es necesario para conocer adecuadamente cual es la
magnitud de la enfermedad, e identificar la situacién de los individuos de
cara a la informacién e intervencion que puedan precisar (situacion renal,
consejo genético de miembros en edad reproductiva, etc). Contara con
informacidon socio-demografica, sanitaria y genética incluyendo el
genograma. Es recomendable que los genogramas de las familias afectadas

estén disponibles en el sistema de informacion sanitario del SSPA,

DIRAYA.
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2. Favorecer el desarrollo del Plan de Formacion sobre PQRAD destinado
al profesional sanitario.

Es necesaria la estrecha colaboracion interniveles de los
profesionales de la salud para que se conozca adecuadamente en qué
consiste la enfermedad y la intervencion que se debe realizar. De esta
iniciativa se podra elaborar Documento de Consenso y Guia de Practica

Clinica para el manejo de la PQRAD.

3. Impulsar y fomentar la realizacion del estudio genético de las personas
afectadas con PQRAD, especialmente aquellas en edad reproductiva.

El estudio genético se realizara inicialmente en al menos un miembro
claramente afectado con la finalidad de tipificar la mutacién en la familia, y
seguidamente en aquellos casos donde sea necesario: miembros en edad
reproductiva con enfermedad clinica manifiesta y candidatos a Diagnostico
Genético Preimplantacional (DGP) y como prueba de cribaje en miembros
sin enfermedad clinica manifiesta en edad reproductiva, nifios de padres
afectados y potenciales donantes de rifion pertenecientes a familias
afectadas.

La necesidad de realizar estudios genéticos serd valorada en las
consultas de Nefrologia y Pediatria en coordinacién con las Unidades de

Genética, y sera el pediatra y el nefrélogo quien lo solicite.

4. Poner en marcha el Plan de Informacion y Despistaje de la PQRAD
destinado a pacientes y sus familias.
El programa de Informacion y Despistaje contempla las siguientes

actuaciones:
.- Identificar familias afectadas o con sospecha de sufrir PQRAD. En caso

positivo, se les facilitard informacion sobre la enfermedad y su forma de
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transmision. Se realizaran los arboles genealdgicos, y a aquellos individuos
claramente afectados se completard su historia sanitaria especifica.
.- A aquellos miembros de esas familias aun no estudiados se les informara
sobre la enfermedad, ya en entrevistas individuales o colectivas (Talleres en
Familia), y se les ofrecerd material informativo. Por ltimo, se les animara
a realizarse estudios de ecografia abdominal, prueba de despistaje inicial
que determinard la necesidad de derivacion a Nefrologia.

Este trabajo de informacion y despistaje estd dirigido con especial
atencion hacia aquellos miembros de familias afectadas en EDAD
REPRODUCTIVA ya que es donde las medidas informativas y otras

adicionales seran decisivas para evitar la transmision de la enfermedad.

5. Potenciar las opciones reproductivas mas adecuadas que eviten la
transmision de la enfermedad, entre ellas las técnicas de reproduccion

asistida con diagnostico genético preimplantacional (DGP).

3. MOTIVACION DE LAS NECESIDADES DEL PLAN:
EXPERIENCIA EN EL AMBITO SANITARIO DE GRANADA.

Dado el desconocimiento de la situacion de la enfermedad fuera del
ambito del TRS, ya que, como se ha comentado, tanto los registros
nacionales como autondmicos estan centrados solo en aquellos individuos
con necesidad de didlisis o trasplante, un grupo de profesionales de los
Hospitales y Atencion Primaria de Granada constituidos en el Grupo de
Estudio de la Enfermedad Poliquistica Autosémica Dominante (GEEPAD),
que esta integrado por nefrologos, urdlogos, pediatras, médicos de
laboratorio, genetistas, anatomo-patologos, meédicos de familia y

ginecologos de la Unidad de Reproduccion, hemos recabado informacién
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socio-demografica y sanitaria de personas y familias con PQRAD en el
Ambito Sanitario Granadino.

Disponemos de informacién procedente de 1071 pacientes con
PQRAD, de los cuales 951 se agrupan en 240 familias caracterizadas en

sus correspondientes genogramas.

Fruto de la informacidén recabada podemos emitir los siguientes
datos de interés general:
1°.- En Granada debe haber en la actualidad unos 400 casos de PQRAD no
diagnosticados, ni controlados por la medicina publica.
2°.- La mayoria de los pacientes vivos, a dia de hoy, estan en las consultas
médicas, mientras que el 30,6% estan en TRS (dialisis o trasplante renal).
3°.- El diagnoéstico se hace tardiamente, alrededor de los 34 afios, y con
mucha frecuencia (58%) después de haber tenido algtn hijo.
4°.- Dentro de las familias afectadas suele haber miembros con miedo al
diagndstico: media de 4 miembros por familia, con un maximo de 18.
5°.- La edad media de paso a TRS es de 54 afios. Lo necesita el 55%; el
96.7% fallecen con algun grado de insuficiencia renal cronica.
6°.- Existen familias donde el numero de afectados impresiona, llegando a
un maximo, por el momento, de 41.
7°.- En general existe desconocimiento de la enfermedad por parte de los
afectados y de las medidas para prevenirla en su descendencia.

Si queremos potenciar medidas preventivas para esta enfermedad
debemos hacer un esfuerzo en tres aspectos:

a).- Informar a los pacientes y familiares para que conozcan la
realidad de su padecimiento y las opciones que tienen.

b).- Diagnosticar la enfermedad lo antes posible, siempre antes de

tener descendencia.
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c).- Poner a disposicion de aquellos que quieran tener hijos las
terapias de reproduccion humana asistida mas adecuadas para su caso, que

conlleven la no transmision del gen defectuoso.

4. NUESTRAS ACTIVIDADES CON ORIENTACION HACIA LA
PREVENCION DE LA PQRAD.

El objetivo de Amigos del Rifion y GEEPAD es promover la SALUD
RENAL en clave de PREVENCION. Respecto a la PQRAD ya el 22 de
Junio de 2010 celebramos en el Hospital Virgen de las Nieves la primera
Sesion de Formacion Continuada titulada Diagnostico Genético
Preimplantacional y Poliquistosis Renal, impartida por el Dr. Vendrell.

Desde entonces, GEEPAD (vertiente profesional) y Amigos del rifidn
(vertiente social) colaboran de forma habitual desarrollando la linea de
prevencion a través de las siguientes actividades peridodicas enmarcadas en
el Programa de Formacion, Informacion y Despistaje de la EPAD en
familiares de afectos, y que estan reflejadas en nuestra web

(www.renalamigos.com):

1. Talleres en Familia: destinados a informar a familias con miembros
afectados con la finalidad de explicar de forma sencilla en qué consiste la
enfermedad, codmo se trasmite y como aquellas personas afectas en edad
reproductiva pueden ejercer una paternidad responsable, evitando Ia

trasmision de la misma.

2. Jornada Anual sobre PQRAD. Hemos celebrado ya 4 ediciones
(2013-16). En la tltima fue aprobada por unanimidad la Declaracion sobre

PQRAD (3).
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3. Sesiones de Formacion Continuada: destinadas a médicos y otros
profesionales de la salud; se estan celebrando en centros de salud de la
provincia de Granada (la ultima el 1 de Abril de 2016 en el Centro de Salud
de Albolote). En ellas se insiste en qué consiste la enfermedad, sus
consecuencias, la forma de trasmision y cémo afrontar la reproduccion a
tenor de la nueva cartera de servicios del Sistema Nacional de Salud (2014)

y el Plan de Genética de Andalucia (2015) (4-8).

Estas actividades toman apoyo en nuestra web donde se puede consultar
material informativo de cufio original como el Triptico Informativo sobre la
PQRAD vy aspectos relacionados con los proximos tratamientos y la

investigacion.
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